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LEY

Para enmendar los Articulos 3 y 5 de la Ley Nam. 84 de 2 de julio de 1987, segtin
enmendada, que crea el Consejo de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico a los
fines de que se incluyan mas pruebas de cernimientos neonatales.

EXPOSICION DE MOTIVOS

El Consejo de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, ha identificado como
necesario que en Puerto Rico que se lleven a cabo pruebas de cernimiento neonatales para
cuatro condiciones genéticas que son: Fenilcetonuria, Hipotiroidismo Congénito,
Hemoglobinopatias y Galactosemia. Estas pruebas son las que por ley se han
reglamentado. Sin embargo hoy dia son muchos los profesionales que alegan que existen
otras deficiencias congénitas que son necesarias que se realicen como parte de las pruebas
de cernimiento neonatal para evitar en el futuro las consecuencias y sufrimientos que estas
enfermedades provocan.

Los profesionales de la salud consideran que un cernimiento neonatal mas amplio
como medio de prevenciéon podria favorecer el tratamiento de dicho menor, con
probabilidades de comenzar un tratamiento a tiempo que pueda controlar una
enfermedad o evitar que esa condicién pueda empeorar. Esto nos ayudaria a reducir la
mortalidad, mejorar la salud y la calidad de vida de los infantes y nifios afectados por



enfermedades metabdlicas genéticas en nuestra isla, que al ppresente se estan
diagnosticando

Esta Asamblea Legislativa entiende que se debe definir con precision las
obligaciones del Consejo, enumerando las pruebas minimas que se deberan reglamentar
dejado espacio para que en el futuro otras pruebas puedan ser incluidas. A tales efectos se
identifican una serie de condiciones que deberdn ser analizadas y consideradas para ser
incluidas como parte del Programa de Cernimiento Neonatal.

Se han identificado veintinueve (29) pruebas a ser compulsorias como parte del
cernimiento neonatal, ya que son enfermedades genéticas/metabdlicas autosémicas
recesivas. Ello quiere decir que ambos padres son portadores silentes. Ademads, son
enfermedades que en la mayoria de los casos no existe historial previo entre los familiares,
pues es el azar genético el que las desata. En la mayoria de los Estados se realizan pruebas
para muchas mas enfermedades de hasta 30 condiciones.

Este tipo de enfermedades genéticas en muchas ocasiones resulta en deterioro al
potencial de desarrollo del menor en su aportacion a la sociedad.

Esta Asamblea Legislativa reconoce que tiene un compromiso indelegable de
garantizar a la nifiez puertorriquefa el menor grado de dificultades en su desarrollo fisico

y emocional, asegurando de esta forma a la familia puertorriquefia, una mejor calidad de
vida.

DECRETASE POR LA ASAMBLEA LEGISLATIVA DE PUERTO RICO:
Seccién 1.- Se enmienda el Articulo 3 de la Ley Num. 84 de 2 de julio de 1987,
segtiin enmendada, para que lea como sigue:
“ Articulo 3.-Definiciones
(@)  Anemia Falciforme- ...
(b)  Consejo - ...
() Departamento - ...
(d)  Enfermedad hereditaria - ...
(e)  Enfermedades metabdlicas hereditarias - ...

®) Fenilalanina - ...
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Fenilcetonuria - ...

Hemofilia - ...

Hipotiroidismo Congénito - ...

Pruebas de laboratorio

Programa ....

Reglamento ......

Secretario.......

Tiroxina........

Deficiencia de Carnitina - Deficiencia de la enzima de carnitina,
derivado aminoacido que acttia como cofactor en el metabolismo de
los acidos grasos interviniendo en el transporte de acetilcoenzima A y
acetoacetilcoenzima A desde las mitocondrias hasta el lugar de
sintesis de los 4cidos grasos de cadena larga, y en el transporte de los
grupos acilos activados desde el citoplasma a las mitocondrias, lugar
donde se degradan los acidos grasos para la obtencion de energia,
causando debilidad muscular, encefalopatia aguda, alteraciones
hepaticas, cardiomiopatias, hipoglucemia no ceténica e infecciones
frecuentes.

Desorden del Ciclo de Urea-Enfermedad caracterizada por
cantidades excesivas de amonia en la sangre. Sin tratamiento, estos
desérdenes pueden causar desérdenes de comportamiento,

retardacion mental, coma o la muerte.
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Hiperplasia Congenital Adrenal- Grupo de enfermedades que surgen
por'causa de un defecto enzimatico especifico en la biosintesis de
corticosteroide; hiperplasia adrenal con una secrecién excesiva de
andrégenos adrenales se desarrolla como resultado de estos defectos.
Hay cuatro tipos mayores con similitudes clinicas pero con genética
distinta y diferencias bioquimicas: 1-simple virilizing form; 2-
sodium-losing form; 3-hypertensive form; 4-pseudohermaphroditic
type.

Deficiencia de Biotininasa - Deficiencia de la enzima que cataliza la
hidrolisis de “biotin amide”, biocitina y otras biotidinas, causando
academia organica.

Homocistinuria- Desorden caracterizado por la excresion de
homocistina en la orina, retardacién mental, “ectopia lentis”, fallos en
prosperar, cabello rubio esparcido, genu valgum, episodios
tromboembdlico y, cambios grasientos del higado.

Enfermedad de orina con olor a sirop del arbol de arce “Maple Syrup
Disease” - Desorden metabodlico hereditario que, si no es tratado,
puede causar retardacién mental, impedimentos fisicos y la muerte.
Este desorden afecta la manera en que el cuerpo metaboliza ciertos
componentes de la proteina, los cuales son la cadena triple de amino

acidos: isoleucina, valina y leucina.
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Desérdenes del metabolismo de acidos orgénicos que son: Academia
isovalérica, Academia Glutérica tipo I, Aciduria Glutarica, Deficiencia
multiple de carboxilasas, Academia metil-maldnica (deficiencia de
mutasa), Deficiencia de carboxilasa 3-metilcrotonil-CoA, Acidemia
metil-malénica, Acidemia Propionica, Deficiencia de Beta-ketotiolasa.
Desoérdenes de la Oxidacién de Acidos Grasos que son: Deficiencia
de la Cadena de dehidrogenasa media de acil-CoA, Deficiencia de la
cadena de dehidrogenasa muy larga de acilCoa, Deficiencia de la
cadena de dehidrogenasa larga de acilCoA, Deficiencia de la proteina
trifuncional, Defecto en absorcion de carnitina.

Desordenes en el Metabolismo de Aminoacidos que son:
Citrulinemia, Academia argininosuccinica, Tirosinemia tipo I.

Beta Talasemia: un grupo de desérdenes hereditarios que se
caracteriza por la disminucién o ausencia completa de la sintesis de la
cadena de globina beta. La talasemia beta mayor se conoce tambien
como anemia de Cooley; esta anemia es severa y requiere de
tranfuciones de sangre. La talasemia beta menor se produce cuando
se hereda un gen de talasemia beta de un padre y un gen normal del
otropadre; esta anemia requiere de tratamiento para la anemia.
Hemoglobina C.

Deficiencia de biotinidasa.

Deficiencia auditivas.
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(bb) Fibrosis quistica.”

Seccién 2.-Se enmienda el Articulo 5 de la Ley Num. 84 de 2 de julio de 1987,
para que se lea como sigue:

“Articulo 5.-Programa para la Detecciéon, Diagnéstico y Tratamiento de

Enfermedades Hereditarias-Funciones y facultades
El Consejo tendra, entre cualesquiera otras dispuestas en esta Ley o

inherentes a sus deberes y responsabilidades, las siguientes funciones y

facultades:

(1)  Reglamentar la realizacién compulsoria de pruebas de laboratorio o
médicas que se describen en el Articulo 3, con el propésito de
detectar y diagnosticar a tiempo la presencia de cualesquiera de
estas enfermedades genéticas/metabdlicas autosémicas recesivas asi
como cualesquiera otras condiciones o enfermedades hereditarias

en las que se exigira realizar dichas pruebas.

Seccion 3.-Vigencia

Esta ley entrara en vigor a partir del 1 de junio del 2010.



