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Aberraciones hereditarias del metabolismo de aminodcidos.
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Con el objeto de investigar la existencia en Cuba de fenilcetonuria, enfermedad
hasta ahora poco conocida en nuestro medio, se decide hacer un despistaje entre
los 330 encelalopaticos profundos, institucionalizados en la ciudad de la Ilabana.

Hemos hallade un case de fenilectonuria con un elevado contenido en suero de
fenilalanina —60 mg 4%;—, habiéndose determinado esta concentracidn con el
autoanalizador de aminoacidos.

En el despistaje sc utilizaron dos métodos fundamentalmente:

El test de inhibicidon de Guthrie (71963) vy el méiodo cromatosrifico de Scriver
(1964). En nuestra experiencia, cl primero de los mélodos mencionadeos resulta
el mas adecuado a nuestras condiciones, reuniende ademdis caracteristicas dptimas
de sensibilidad, especificidad, cconomia, ete. Reconocemos sin embargo las posibili-
dades del de Scriver para ¢l despistaje simultineo de otras aminoacidopatias.

También imcorporamos al despistaje, pero en menor escala, ¢ método cromato-
grafico en capa f{ina propuesto por Nitschké (7968) y aunque lo consideramos
muy sensible y cspecifico es menos practicable en nuestras condiciones.

Podemos concluir que se ha comprobado la existencia de fenilcetonuria y que
tenicndo en cuenta el hallazgo de otro caso en un ndmero semejante de encefa-
6patas estudiados con el método de Scriver por el Dr. J. Pascual (comunicacién
personal), se puede presumir que la prevalencia en Cuba se encuentre dentro
del rango establecido para otros paises.

Este trabajo constituye un paso previo para desarrollar en nuestro pals un des-
pistaje masivo entre todes los recién nacidos con la finalidad de diagnosticar y
tratar esta enfermedad precozmente.
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