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Se informa que la fenilcetonuria es producida por wun déficit de la
enzima fenilalanina hidroxilasa. la cual se caracteriza por retraso
mental progresive y severo y convulsiones. Se estudian 3 919 ninos con
retraso mental. para determinar la prevalencia de esta enfermedad que
fue de 1 en 303 deficientes mentales.

INTRODUCCION

En Cuba se han realizado algunos estudios sobre la aparicidon de la
fenilcetonuria en grupos de riesgu. Enro hasta el momento noe se ha definido
la prevalencia de esta enfermndnd Al tener esto en cuenta ¥ conocer por
nuestra propia experiencia. oquée los casos detectados tardiamente siempre
necesitan de tratamiento. pues su estado general mejora notablemente cuando
reciben wuna dieta pobre en fenilalanina. nos dimos a la tarea de estudiar
un grupo de ninos retrasados mentales, en diferentes regiones del poais.
para, ademis de obtener la prevalencia de dicha afeccidn contribuir a mejo-
rar el estado de salud de los pacientes hallados.
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MATERIAL -Y METODO §

Se estudiaron 3 919 ninos retrasados mentales provenientes de hogares de
impedidos flsicos y mentales. escuelas especializadas y consultas de neuro-
genética de 8 provincias del pals.

A todos se les tomd sangre capilor para realizar el estudio semicuanti-
tative por el método microbioldgicoe de Guthrie-Susi: Yy se observaron
concentraciones por encima de 4 mg ¥ en sangre scca: se estudid la concen-
tracién del aminoicide por el método espectroflluorimétrico de McCaman y
Robin.

RESULTADOS

En la tabla 1 presentamos la distribucidn geografica de la muestra estu-
diada.

TABLA 1. Distribucidén geogridfica de 1la muestra

estudiada
Provincia : Niomero de muestras analizadas
Ciudad de La Habana 320
La Habana 2 912
Matanzas 123
Villa Clara 316
Cienfucgos 120
Las Tunas 105
Holguin 11
Santiage de Cuba 12
Total 3 919

En dicha tabla se observa que el 96.7 % procede del occidente del pals y
el resto del oriente. El 0.3 % de los pacientes fue enviado al Centro por
consultas de neurogendtica y el resto. estudiado en hogares especiales vy
escuelas especializadas: sin embargo., el 53.8 % de los casos detectados
positivos. procede de ~onsultasg de neurogenética y el resto de hogares vy
escuclas especiales (tabla 2).

En este estudio se hallaron 9 pacientes con fenilcetonuria clasica (PEU)
¥ 4 con hiperfenilalaninemia persistente (HPA) necesitadas de tratamiento
dietétice (tabla 3).



TABLA 2. Procedencia de los pacientes

Procedencia Nomero de pacientes

Consulta de neurologla 1
Hogar especial a
Escuelas especializadas 2
Consulta de neurogenética 7
TABLA 3. Hiperfenilalaninemias detectadas por
provincias
Provincia Nimero de pacientes
Ciudad de La Habana 1
La Habana 3
Matanzas 1
Villa Clara 1
Holguin 7
Total 13

Hota: Nueve pacientes fueron detectados con PKEU, 4 con HPA. La prevalencia
que se observd fue de 1: 303 retrasados mentales (0.33 %).

En la figura se muestra la distribuciénm geografica de las hiperfenilala-
ninemias segin su clasificacién.

o PEU (fenilcetonuria clasica).
X HPA (hiperfenilalaninemia intermedia).

FIGURA. Distribucidn geografica de las hiperfenilalaninemias.



La prevalencia observada en este estudio fue de 1 en 303 retrasados men-
tales, lo gue representa el 0,33 %.

DISCUSION

Al observarse la prevalencia obtenida en las poblaciones de riesgo.
vemos que esta de acuerdo con la  incidencia encontrada por nosotros en
recién nacidosz, que ez de 1 en 45 450, purﬁlo que demuestra que en Cuba las
hiperfenilalaninemias son poco frecuentes, en comparacidém con las preva-
lencias_ e incidencias halladas ¢n otros palses de Europa, Norteamérica y
Canadé.

Ne sé cuenta con estudios de este tipo en algunos palses de América Cen-
tral ¥ del Caribe., cuyas poblaciones se asemcjan mids a la nuestra. Es inte-
resante comentar que las incidencias que conocemos de la poblacién espanola
se encuentra entre’'l en 7 000 para el area central de Espafa. 1 en 12 000
en Cantabria y Castilla-Ledn y 1 en 25 254 en Galicia. S5i analizamos que la
poblacidén cubana tiene un origen en las mezclas entre poblaciones espafiolas
y africanas., podemos valorar gue al ser el gen para la fenilcetonuria un
gen caucasice, haya ocurride una dilucidn de la frecuencia génica por el
cruce con la poblacidn africana. con baja frecuencia de estos genes, lo gue
podrla explicar la baja incidencia de esta enfermedad en Cuba.

Por otra parte la deteccidn tardia de la fenilcetonuria no disminuye la
importancia de la implantacién de la dieta restrictiva. A los 13 casos
detectados, todos menores de 12 anos. se les indicé la dieta. De éstos, 5
se detectaron antes de los 2 anos de edad ¥ 4 de ellos se encuentran en
escuelas especiales presentando un buen aprendizaje dentro de su desarrollo
mental: el resteo de los casos fue detectado posterior a los 5 anos de edad:
ya en estas edades el retraso mental estsa instaurado ¥y la dieta proporciona
una mejoria en cuanto a disminucidén de hiperactividad y convulsiones., ¥y
cuyo beneficio para el paciente merece futuras investigaciones de neurope-
diatras y psicdlogos.

CONCLUSIONES

La incidencia ¥ la prevalencia de esta enfermedad en Cuba, es baja. en
comparacidén con otros palses de Europa y Norteamérica. Sin embargo., consi-
deramos que es lo suficiente alta para ser considerada en nuestre pais un
problema de salud, si tenemos en cuenta el gran desarrolle alcanzado en los
tltimos anos en la salud piblica, donde la mayoria de las enfermedades por
causas no genéticas han sido grandemente disminuidas.

SUMMARY

It is reported that the phenylketonuria is produced by a deficit of phenyl-
alanine hydroxylase enzyme. which is characterized in the child by severe
and progressive mental retardatiop and convulsions. A total of 3 919 chil-
dren with mental retardation is studied in order to determine prevalence of
such disease, which was 1 gut of 303 mental deficiencies.
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RESUME

La phénylcétonurie e=t produite par un déficit en enzyme phénylalanine
hydroxylase. Chez 1l enfant. elle se caractérise par une arriération mentale
progressive et sévére, ainsi que par des convulsions, Cette étude a porté
gur 3 919 enfants avec arridration mentale: le but a &4té de déterminer la
prévalence de cette maladie, étant de 1 sur 303 arridrés.
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