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RESUMEN

Se realiz6 un estudio para medir los niveles séricos de acido Urico y valorar la
existencia de una posible relacion entre los niveles hallados y el retraso mental, en 34
pacientes con Sindrome de Down, atendidos en la consulta de Genética del Policlinico
de Especialidades Pediatricas de Camagliey. La determinacién de acido Urico se realizd
por el método colorimétrico de lienri-Sobel-Kim, con sujetos en ayunas. El coeficiente
de inteligencia se midié6 empleando el Test Psicolégico Elemental (TPE) y se realizaron,
ademas, estudios cromosdomicos para conocer la etiologia del Sindrome. Los datos
fueron vertidos en una encuesta. La mayoria de los niflos presentaron trisomia libre
(82,2%), El coeficiente de inteligencia oscilé entre 30 y 60 con una media de 43. El
nivel de acido urico resulté elevado en ambos sexos. Se observé una correlacidon

positiva discreta entre la concentracion de acido Urico y el coeficiente de inteligencia.

DeCS: ACIDO URICO; RETARDO MENTAL; SINDROME DE DOWN.

ABSTRACT

A study was carried out for measuring serum levels of uric acid and for analyzing the

existence of a possible relationship among found levels and the mental retardation in



34 patients with Down's syndrome, assisted at the Genetics Service of the Pediatric
Specialities Polyclinic of Camagiey. Uric Acid determination was performed by the
colorimetric method of Henri-Sobel- Kim, with subjects in fasting state. The
intelligence quotient (IQ) was measured using the Elemental Phsychological Test (MPT)
and besides chromosomic studies were done for knowing syndrome etiology. The great
majority of children had free trysimy (88,2%). The IQ ranged from 30 to 60 with a
mean value of 43. The uric acid level increased in both sexes. A slight positive

correlation was observed among uric acid concentration and the IQ.

DeCS: URIC ACID; MENTAL RETARDATION; DOWN SYNDROME.

INTRODUCCION

La primera anomalia cromosdmica humana descubierta por Lejune y colaboradores en
1959, fue el Sindrome de Down (SD) (1), alteracién mas comun en el hombre, con una

incidencia de 1 750 nacidos vivos en la poblacion mundial (2).

Este Sindrome se debe a la presencia de un cromosoma 21 extra (trisomia 21) en la

mayoria de los casos (2).

Entre los varios genes presentes en el cromosoma 21 que se han reportado como
relacionados con esta anomalia, se encuentra el que codifica para la sintesis de la
glucinamidoribonucledtido transformilasa (GARTF), la fosforibosiglicinamido sintetasa
(PRGS) v la fosforibosinaminoimidasol sintetasa (PAIS) (3,4); todos sitios enzimaticos
presentes en una misma proteina multifuncional e implicados en la sintesis de novo de
las purinas (5,6). Dicho gen triplicado incrementa el nivel de estas ultimas moléculas
en sangre (3,7); fendmeno que se asocia a las alteraciones en el desarrollo del sistema

nervioso y el retraso mental caracteristico en el SD (3).

El presente trabajo tiene como objetivo cuantificar los niveles séricos de acido Urico
(AU); producto final del catabolismo de las purinas (5,6) y establecer una posible
relacion entre este Ultimo y el coeficiente de inteligencia (CI) en los nifios con SD,

como medida del grado de retraso mental (RM).



Esta investigacion trata de crear las bases para estudios mas amplios y completos, que
ayuden a profundizar en el conocimiento de los cambios biogquimicos que pueden
producir alteraciones neuroldgicas en los nifios afectados por esta enfermedad, y luego
ir en la busqueda de posibles tratamientos que contribuyan a mejorar la calidad de sus

vidas.

METODOS

Pacientes y caracterizacion: El estudio descriptivo se realizé6 en 34 pacientes con SD:
13 hembras y 21 varones, atendidos en la consulta de genética clinica del Hospital

Pediatrico de Camaguey.

Para la seleccién de la poblacién estudiada se tuvieron en cuenta algunos elementos
tales como la edad, nifios entre 5 y 10 afios, que asistieran a escuelas de educacién
especial, que tuvieran contacto permanente con sus familias y que residieran en la

ciudad.

Los datos tomados en la encuesta fueron: nombre y apellidos, edad, sexo, CI, niveles

de AU y resultados del estudio cromosdmico.

La medicion del CI se realizd6 empleando el Test Psicoldgico Elemental (TPE), creado a
partir de los Test de los autores Therman-Merril, Merril - Palmer y Brunet-Lezine; es

una prueba verbal ejecutiva que permite la edad de madurez.

Para la clasificacién del retraso mental en ligero (RML), moderado (RMM), severo
(RMS) y profundo (RMP); se tuvo en cuenta ademas del CI, la edad psicoldgica o

mental y la edad real o cronoldgica del paciente.

El AU en suero se determind por el método de Henri-Sobel-Kim (8) en los sujetos en

ayunas.

El estudio citogenético fue realizado segun técnicas convencionales por medio de

cultivo de leucocitos sanguineos (9).



Analisis Estadistico: Las pruebas estadisticas empleadas fueron la distribucidén X; el t
de Student para significacion, y el coeficiente de correlacion para caracterizar posible
asociacién (10). Para ello se empled el paquete de programas estadisticos Microsoft
Excel 97.

RESULTADOS

En el estudio citogenético de los 34 pacientes se encontrd que la mayoria (88,2%;

n=30) presentaban una trisomia libre (tabla 1), acorde con los reportes de la literatura

(3).

Se hallé un incremento de la media de las concentraciones de AU, en ambos sexos
respecto a la media de la poblacién normal (tabla 2); en correspondencia con lo ya
descrito (7,11) en el caso de los varones, el valor de la media se encuentra cercano al
valor limite maximo de la poblacion normal; no siendo asi en las hembras, cuyas

medias sobrepasan el nivel maximo de normalidad.

Tabla 1. Comportamiento de las caracteristicas citogenéticas

en los pacientes estudiados.

Etiologia Frecuencia Por ciento
Trisomia Libre 30 88.24
Translocacion (14g-21q) 2 5.88
Translocacion (21g-21q) 1 2.94
Mosaico 1 2.95
Total 34 100

Fuente: Laboratorio Citogenética. Camagley.



Tabla 2. Comportamiento del &cido Urico en los pacientes estudiados

Comparacion con los valores normales.

Concentracién de Uratos (umol/l).

Masculino Media 309 Min- 202.0 Media 397 Min- 197.6
Max- 416.0 Max- 592.7
Femenino Media 240.5 Min=142.0 Media 438.9 Min=197.6
Max=339.0 Max=612.5

Fuente: Laboratorio Citogenético. Camagley.

En los valores de referencia para AU, las concentraciones son mas altas en varones
que en hembras y su variaciéon depende de la alimentacién, consumo de alimentos,
caracteristicas propias de la persona, ademas del sexo y las concentraciones alteradas

de purina en sangre, como es el caso que nos ocupa (7).

El RM estuvo representado solo por tres categorias en el estudio: RMM, RMS y RMP;

presentandose el RMM con mayor frecuencia (tabla 3).

Tabla 3.Comportamiento del RM en los pacientes estudiados.

RM No. %
RMM 19 55.88
RMS 9 26.47
RMP 6 17.65
Total 34 100

Fuente: Dpto. de Psicologia del Policlinico de

Especialidades Pediatricas Camagley.

En cuanto a la relacion del RM con el sexo, no se pudo realizar la prueba de

independencia por dificultad con el escaso nimero de hembras.

Al relacionar las concentraciones de AU con los grados de RM, es de sefialar que la
mayoria de los nifios que presentaron niveles incrementados de AU fueron

fundamentalmente aquellos con RMM y RMS (tabla 4).



Tabla 4. Relacion entre la concentracion de acido Urico

y los grados de retraso mental en los pacientes estudiados

Clasificacion Valores bajos Valores altos
No. % No. %
RMP 4 29 2 10
RMS 3 21 6 30
RMM 7 50.1 12 60
Total 14 100 20 100

Fuente: Laboratorio de Citogenética. Camagley.

Estos resultados dan idea de la existencia de cierta relacion positiva discreta; que esta
determinada por un coeficiente de correlacion 0,269, lo que supone a mayor AU,

menor RM.

No obstante, como el CI se puede ver afectado por multiples factores tales como: el
ambiente familiar, las caracteristicas genéticas propias de la persona, las variaciones
morfoldgicas, neurofisioldgicas y neuroquimicas del cerebro (12); si bien no se puede
afirmar una relacién causal entre el aumento de la excrecion de AU y el CI, tampoco
debemos excluirlo. Esta observacién puede ser el punto de partida de investigaciones
mas profundas. Con este resultado solo nos proponemos llamar la atencién sobre un
tema de interés para conocer con mas profundidad la neurofisiologia del Sindrome de

Down.
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