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RESOLUCION

Para ordenar a la Comisién de Salud a realizar una investigacion exhaustiva sobre la politica
publica en Puerto Rico y que se esta haciendo para ayudar a las personas con el Sindrome
Hermansky-Pudlak, una enfermedad genética que se presenta forma de un raro tipo de
albinismo, que ademas incluye problemas pulmonares y sanguineos.

EXPOSICION DE MOTIVOS

El Sindrome Hermanasky-Pudlak, tiene una clara prevalencia en puertorriquefios, Uno de
cada 21 individuos en el area noroeste de la isla es portador y uno de cada 1,800 es afectado por
el. EI HPS tipo 3 también es comun en la Isla; pero es mas prevalente en la region central. Uno

de cada 60 individuos es portador del HPS tipo 3.

Alrededor del mundo, la incidencia de HPS varia, un estimado aproximado dado a que el
sindrome no es diagnosticado con frecuencia sin embargo, hay casos registrados en otras partes
alrededor del mundo; fue descubierto por primera vez por dos individuos de origen checoslovaco
en 1959.

El color de la piel y el pelo, varian del color de la piel blanco o crema (como en el albinismo
tipo 1), hasta algunos casos (los mas pocos) de pacientes con pelo moreno y piel clara como en el
albinismo ocular. El color de los ojos puede ir desde el café oscuro o negro, hasta el azul, pero se
presentan problemas oculares, tales como el estrabismo, sensibilidad a brillos y agudeza visual

disminuida.


http://es.wikipedia.org/wiki/Albinismo
http://es.wikipedia.org/wiki/Puerto_Rico
http://es.wikipedia.org/wiki/Estrabismo

Los individuos con este sindrome suelen presentar problemas sanguineos, como bajo nivel
del factor von Willebrand, que es el que mide el grado de coagulacion de la sangre. También se
presentan enfermedades pulmonares, la mas frecuente es la fibrosis pulmonar; enfermedades del

tracto intestinal, como la enfermedad de Crohn.

Una de las caracteristicas del Sindrome de Hermansky-Puddlak es la recurrencia de sangrado

0 hemorragias y problemas de coagulacion causados por el defecto de las plaquetas.

Las plaquetas estan envueltas en uno de los mecanismos que utiliza nuestro organismo para
contrarrestar las hemorragias. Las plaquetas se forman en la médula 6sea y circulan en el
torrente sanguineo en grandes cantidades. Las plaquetas directamente detienen pequefios
derrames en los capilares cuando se agregan y obstruyen el flujo de sangre. También
indirectamente, liberan sustancias que inician una reaccion en cadena que culmina con la

formacion de un coagulo.

Las personas con HPS tienden a desarrollar moretones con frecuencia. También, pueden
experimentar hemorragias nasales o sangrado prolongado al cortarse. Algunos individuos con
HPS pueden tener sangrado inusual como por ejemplo: sangrado menstrual abundante y
prolongado, sangrado durante procedimientos dentales etc. Estos problemas de sangrado varian

en el individuo de moderado a ser amenazante para la vida.

El Sindrome de Hermansky-Pudlak (HPS) es una condicion genética autosomica recesiva,
por lo que es portada y transmitida por ambos padres. Cuando dos personas portadores del gen
tienen un bebé, la probabilidad en cada embarazo es la siguiente: 25% de que el bebé nazca
con HPS, un 50% de que sean portadores del gen sin ser afectados por el mismo y un 25% de no

ser afectados ni portadores del gen.

El Senado de Puerto Rico entiende meritorio establecer esta investigacion para saber que se
esta haciendo para ayudar, educar y crear conciencia entre las personas sobre este sindrome.
Ademas establecer programas de salud y garantia de diagndstico para que esta poblacion pueda

tener acceso a servicios de salud.


http://es.wikipedia.org/wiki/Factor_von_Willebrand
http://es.wikipedia.org/wiki/Fibrosis_pulmonar
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedad_de_Crohn

RESUELVESE POR EL SENADO DE PUERTO RICO:

1

N
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Seccion 1.- Ordenar a la Comision de Salud a realizar una investigacion exhaustiva sobre
la politica publica en Puerto Rico y que se esta haciendo para ayudar a las personas con el
Sindrome Hermansky-Pudlak, que se presenta en forma de un raro tipo de albinismo, que
ademas incluye problemas pulmonares y sanguineos.

Seccién 2.- La Comisién de Salud sometera al Senado de Puerto Rico un informe
conteniendo sus hallazgos, conclusiones y recomendaciones, segun estime pertinente,
incluyendo las acciones legislativas que deben adoptarse con relacion al asunto objeto de esta
investigacion, dentro de un término de noventa (90) dias después de aprobarse esta
Resolucién.

Seccion 3.- Esta Resolucion entrara en vigor inmediatamente después de su aprobacion.


http://es.wikipedia.org/wiki/Albinismo

