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Resumen

La Fenilcetonuria es considerada un Error Congéni-
to del Metabolismo especificamente del aminoacido
fenilalanina. Cuba cuenta con una poblacién actual de
54 fenilcetonuricos cubanos; de los cuales se estudiaron
36 pacientes, con el propdsito de la bisqueda de defi-
ciencias en el manejo para establecer pautas y/o medi-
das correctoras que garanticen una mejor atencion, evo-
lucion y calidad de vida de los pacientes. El objetivo ge-
neial fue realizar una caracterizacién clinica de pacien-
tes fenilcetonuricos cubanos, que permita demostrar de-
ficiencias en el manejo de los mismos. Para el material y
método se realizd un estudio descriptivo y retrospectivo
de los nifios con diagnostico de Fenilcetonuria, a través
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de una revision de las historias clinicas de estos enfer-
mos en el Hospital Pediatrico de Centro Habana y Clini-
ca del Adolescente en tres periodos de la evolucion de
su enfermedad. En las conclusiones del estudio se plan-
tea que el sexo masculino fue el mas afectado y proce-
den en su mayoria de la region occidental y oriental del
pais; se demostré que la mayoria de los pacientes fue-
ron diagnosticados a través del Subprograma de
Genética, ademas que en ellos el estado nutricional se
afecté muy poco, medido a través de los parametros cli-
nicos, antropométricos y bioquimicos; y que existe ma-
yor afectacion del desarrollo psicomotor y del coeficiente
de inteligencia en los pacientes que mantuvieron las ci-
fras de fenilalanina elevadas. Existe alto porcentaje de
inasistencias a consultas. Los pacientes mostraron ci-
fras elevadas de Phe en los afios en que se les prescri-
bi6 suprimir la dieta. Las recomendaciones son garanti-
zar una mayor rapidez y eficacia de las vias involucradas
en el diagnostico; que se les haga seguimiento con reha-
bilitacion neurolégica a todo paciente fenilcetonurico y
sequimiento clinico méas continuo a todo paciente con ci-
fras de fenilalanina alterada en dos o mas ocasiones,
utilizar el CTL dentro de la evaluacion nutricional de los
casos, ademas de tratar de descentralizar la asistencia
hacia el resto de las provincias.
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