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Se infor~a que la f~nileetonuria ea producida por un d~Cicit de la 

on~ima r~nilalanina hidroxilaso. la cual se cnr~ctcriza por retraso 
mental progresivo y severo y convulsiones . Se estudl on 3 919 niños con 
retraso mental. ¡uno determinar lo preval encia de esta enfermedad que 
fue de l. en 303 deficien tes mentoles. 

INTRODUCCION 

En Cuba se han 
fcnilcetonuria en 
lo prev~l~ncia de 
nuestra propia 

rcoli~ado algunos estudios sobre lo a pa r ición do la 

grupos d~ r icsao. pero has ta el momento no se ha definido 
1.2 

esta enfe rmedad. Al t ener e sto en cuenta y conocer por 
experiencia. quo los casos de t ecto.dos tocdia men te sicrnpre 

necesitan de tratamiento. pues su catado general mejoro notablem~nto cuando 
reciben una dieto pobre en tenilolanina. nos dimos a 10 tarea de estudiar 
un grupo de niños retrasados mentales. en di fer·entes regiones del pats . 
para. ade~s de obtener la prevalenci• de dicha etecciOn contri buir a mojo· 
rar el est ado de salud de los paciont ee ha llados. 

• Li c enciodn en Biol ogia. Especialista de Laboratorio . 
•• Candidato o Doctora e n Ciencias. Asistenta do Conótica . 

••• especialista de 1 Crado en Pcdiat ria . Institut o de Nu~riciOn e 
Higiene do los Alimentos. 

• • • • Especialista de I Grado en Ccn~tic~ Cl i nica. Hospital Pcdi6trico 
Docente ·wtlliom Soler•. 

• • ••• Especialista de I erado en Ncurol ogta . Hospital Pcdiótrico de ltol­
gutn . 

••••• • Especiolieto do I Crado e n Pediatri a. SectoriaL de Salud de Provin­
c i a La ltabonn. 



MATERIAL Y METODO 

Se estudiaron 3 919 niños retrasados mentales provenientes de hog~rca ~~ 
impedidos flaicos y mentoles. csc·uelns espechali%:tdas y consultas de neuro· 

ocn6tica do 8 provincias del pals. 
A todos se les tomó sanore capi l ar pa ra realizar el est~dio semicuonti­

lativo por el método microbiol6Qico de Cuthrie-Susi: y so observaron 
concentraciones por encitna de 4 mg ' en sangre seca; se ct1olud.i6 la concen­
t ración del amino~cido por el m6todo espectrotluorim~tt1CO de McCaman y 

4 
Robin. 

RESULTADOS 

En la tabla 1 prescntan~s la diatribuciOn uooor~fica do la muestra estu­
diada. 

TABLA l . Distribución 
estudiada 

Provincia 

Ciudad de La !!abono 
La llabona 

Ma tanzas 
Villa Cl ara 
Cien fuegos 
Las 'X'unu.s 

llolguin 
Santiago de Cuba 

Total 

geográfica de la muestra 

Nümcro do muestras analizadas 

320 

2 912 
123 
316 
120 

lOS 
11 

12 

3 919 

E:n dic:ha tabla se observa que ol 96.? % proc,ede del occidente del p tt i& y 

el resto del orienta. El 0.3 t de los pacientes fue enviado al Centro por 
consultas de neurogenOtico y el resto, estudiado en hogares especiales y 
escuelas especializados: sin embargo. el 53,8 \ de los casos dotoc todos 
positivO$. procede do ~onsult3g do neurogenético y el resto de hoga res y 
escuelas especiales (toblD 2). 

En este estudio se hallaron 9 pocientcs con rcnilcotonuri~ cl~sico (PKU) 
y 4 con hipcrtenilaloninomia persistente (liPA) nccesitodo.s de trat cuniento 
dietético (tablo 3). 
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TABLA 2. Procedencia de los pacientes 

Procedencia. 

Consulta do ncurologia 
Hogar espacial 
Escuelas especializadas 
Consulta de neurogenCtica 

N~mero do pacientes 

1 

3 

2 
7 

TABLA 3. Hipe rfenilalaninemias 
provincias 

detectadas 

Provincia 

Ciudad do La Habana 
La Habana 
M.ltanzas 

Villa Clara 
llolguin 

Total 

N~mero de pacientes 

1 

3 

1 
1 

7 

13 

por 

Nota: Nueve pacientos fueron detectados con PKU, 4 con HPA. La prevalencia 
que se obs~rv6 fue de 1: 303 retrasados mentales (0,33 t). 

En la (igura se muestra la distribución ocogr~fica de las h i pc rfenilala­
ninemias scgOn su clasificación . 

0 PKU (fenilcetonuria cl(UJica). 

X ~!PA (hipcrrenilalanincmia inter·mcdia). 

FIGURA. DistribuciOn goografica do las hipcrfenilalan i nemias. 
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La prevalencia observada en este estudio fue de 1 en 303 retrasados men­
t al es~ lo que representa el 0~33 %. 

DISCUSION 

Al observarse la prevalencia obtenida en las poblaciones de riesoo. 
vemos que C$t4 de acuerdo con la incidencia encontrada por nosotros en 
reei~n nacidos. que es do 1 en 45 450. por lo que demuestra que en Cuba las 
hiperfenilalaninemias son poco frecuentea.

5 
en comparación con las preva­

loncias6 e incidencias halladas en otros paises de Europa. Nortcamérica y 
CanadA. 

No se cuenta con estudios de este tipo en algunos paises de América Cen­
tral Y del Car.ibe~ cuyas poblaciones se asemejan maa a la nuestra. Es inte­
resante cONentar que las incidencias qua conocemos de la po~laci6n española 
se encuentra entre · l en 7 000 para el Arca central de España. 1 en 13 000 
en Cantabria y Castilla-León y 1 en 25 254 en Galicia. Si analizamos que la 

población cubana tiene un origen en las mezclas entre poblaciones españolas 
y africanas. podemos valorar que al ser el gen para la fenilcetonuria un 
gen caucAsico. haya ocurrido una dilución de la frecuencia génica por el 
cruce con la población africana~ con baja frecuencia de estos genes. lo que 
podria explicar la baja incidencia de esta enfermedad en Cuba. 

Por otra parte la detección tardi8 de la fenilcetonuria no disminuye la 
importancia de la implantación de la dieta restrictiva. A los 13 casos 
detectados~ todos menores de 12 años. se les indicó la dieta. De ést~s. 5 
se detectaron antes de los 3 años de edad y 4 de ellos se encuentran en 
escuelas especiales presentando un buen aprendizaje dentro de su desarr-ollo 
mental; el resto de los casos fue detectado posterior a los 5 años de edad: 
ya en estas edades el retraso mental esta instaurado y la dieta proporciona 
una mejoria en cuanto a disminución de hiperactividad y convulsiones . y 
cuyo beneficio para el paciente merece futuras investigaciones de neurope­
diatras y psicólogos . 

CONCLUSIONES 

La incidencia y la prevalencia de esta enfermedad en Cuba. es baja. en 
comparación con otros paises de Europa y Nortcamérica. Sin embargo. consi­
deramos que ea lo suficiente alta para ser considerada en nuestro pais un 
problema de salud~ si tenemos en cuenta el gran desarrollo alcanzado en los 
~ltimos años en la salud pUblica. donde la mayoria de las enfermedades por 
causas no genéticas han sido grandemente disminuidas. 

SUMMARY 

It ia rcportcd that the phcnylketonuria is produccd by a dcficit of phcnyl­
alanine hydroxylase enzyaue. which is characterized in the child by sevcre 
and prooressive mental retardation and convulsions . A total of 3 919 chil­
dren with m~ntal retardation is studied in order to determine prevalence or 
such disease. which was 1 out of 303 mental deficiencies . 



RESUME 

Lo ph6nylcCtonu r i e e~t proctuita par un dé!ici t e n enzyme ph~nyJ:\1::\ninc 
hydro xy tas e . Chez l'onfant. elle se c:ar,actérisc pnt· u ne arriération ntonta lo 
proor~ssive et scv~rc. ~ in~ i quo par des convulsi ons. Cette étudc a port~ 
s ur 3 919 enfants ovcc nrrl~ration mentale: lO but a ó t é de déter-mlno r lo 
provol ence de ccttc malodic~ étant de 1 sur 303 nrriórés. 
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