PROYECTO DE DECLARACION

LA HONORABLE CÁMARA  DE  DIPUTADOS DE LA PROVINCIA DE BUENOS AIRES 

DECLARA

Que vería con agrado que el  Poder Ejecutivo implemente las medidas necesarias para la realización de una campaña de difusión y conocimiento del Síndrome 22q11 DS / VCFS. 

FUNDAMENTOS

¿Qué es el síndrome 22q11 DS/ VCFS? A mediados de la década del ’60, el médico endocrinólogo Angelo DiGeorge detectó que un grupo particular de características clínicas con frecuencia se presentaban juntas. Éstas características incluían: 
· Defectos cardíacos conotroncales (es decir, tetralogía de Fallot, cayado aórtico interrumpido, comunicación interventricular, anillos vasculares). 

· Labio leporino y/o paladar hendido. 

· Hipoparatiroidismo (glándula paratiroidea hipofuncionante), trastorno que produce hipocalcemia (bajos niveles de calcio en sangre). 

· Timo hipoplásico (subdesarrollado) o ausencia de timo, trastorno que produce problemas en el sistema inmunológico. 

          El nombre de síndrome de DiGeorge se aplicó a este grupo de características. En la década del ’70, el Dr. Robert Shprintzen, patólogo del habla, describió a un grupo de pacientes con características clínicas similares, incluyendo labio leporino y/o paladar hendido, defectos cardiacos conotroncales, ausencia de timo o timo hipoplásico e hipocalcemia (en algunos casos). El Dr. Shprintzen llamó a este grupo de características síndrome velo cardio facial, aunque también se conoció como síndrome de Shprintzen. En la década del ’80, se desarrolló una tecnología capaz de identificar un defecto cromosómico subyacente en estos síndromes.

         Se determinó que más del 90 por ciento de todos los pacientes que presentaban las características de los síndromes de DiGeorge y Shprintzen (síndrome velo cardio facial) tenían una deleción cromosómica en la región 22q11. En otras palabras, se trataba del mismo síndrome que, al ser descripto por diversos investigadores de diferentes especialidades, había recibido varios nombres. En la actualidad, muchos médicos e investigadores utilizan el término síndrome de deleción 22q11.2 porque el mismo describe el problema cromosómico subyacente o bien el término síndrome velocardiofacial (velo-cardio-facial syndrome, VCFS) porque describe los principales sistemas con afecciones del cuerpo. 

          Es un síndrome muy complejo. Hasta la fecha se conocen más de 180 anomalías asociadas. Cada una de ellas puede estar presente o no, y si lo está, puede manifestarse desde la forma leve a severa. Si no se conoce la gran gama de malformaciones que se presentan es relativamente fácil pasar por alto el diagnóstico. Es heredable en un 50% cuando uno de los progenitores es el afectado y, en caso de serlo ambos en un 75%. Es un síndrome cromosómico, es considerado Enfermedad Rara  y es discapacitante. 
         Según la Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER), se considera así a la que tiene una incidencia en la población menor a 5 por 10.000. Así por ejemplo, una enfermedad será considerada como rara si afecta a menos de 300.000 personas en América Latina y el Caribe. En Argentina serían aquellas que afectan a menos de 20.000 personas para una patología en concreto. Hay que señalar que existen más de 6000 enfermedades raras y dentro de cada una de ellas existe una gran diversidad de manifestaciones.

         Aparte de las circunstancias específicas de cada alteración, las personas que padecen enfermedades raras sufren entre otros problemas:

· Desconocimiento del origen de la enfermedad, desconcierto y desorientación en el momento del diagnóstico.

· Rechazo social  y  perdida de  autoestima. 

· Desinformación sobre cuidados, posibles complicaciones,  tratamientos  y ayudas técnicas que puedan facilitar su vida. 

· Aislamiento y falta de contacto con otras personas afectadas. 

· Desinformación sobre especialistas o centros médicos. 

· Falta de protocolo de la enfermedad. 

· Falta de ayudas económicas. 

· Falta de cobertura legal para fomentar la investigación sobre genética, ensayos clínicos y nuevos tratamientos. 

· Falta de medicamentos específicos para tratar la enfermedad. 

           Es necesario que toda la población afectada de la Argentina, y en particular los profesionales de la salud, tengan conocimiento de esta realidad para que las personas afectadas 

puedan acceder en tiempo y en forma a la detección temprana y tratamiento del síndrome. “Esto es fundamental para que las personas con el síndrome, accedan con calidad y equidad a mayores y mejores oportunidades de salud, educación, participación social y empleo en nuestro país, haciendo especial énfasis en los niños y niñas”.
        El estado de situación en Argentina surge del resultado de las innumerables acciones de difusión, búsqueda de afectados y relevamientos de atención médica que han realizado lo que les permite afirmar que: 
· La mayoría de los afectados con del 22q11.2 / VCFS están sin diagnosticar.

· La mayoría de los diagnósticos no se hace al nacimiento sino muchos años después.

· No existe investigación en Argentina sobre del 22q11.2 / VCFS.

· No hay genetistas en todos los hospitales

· No existen clínicas especializadas en del 22q11.2 / VCFS.

· La mayoría de los profesionales de la salud desconocen la existencia del Síndrome del 22q11.2 / VCFS.

         Sumándole que han observado con preocupación, que el rendimiento escolar de los niños argentinos es muy inferior a la de los niños y niñas de los países donde existen clínicas especializadas e investigación sobre este síndrome. Los problemas cognitivos se manifiestan con mucha anticipación y tenemos una mayor cantidad de niños en escolaridad especial. Atribuimos esto a la falta de conocimiento de nuestros médicos, que no permiten el diagnóstico temprano, perdiéndose de esta manera la posibilidad de realizar estimulación temprana y apoyos pedagógicos especializados para equiparar las oportunidades de los niños y niñas con del 22q11.2 / VCFS.

          Lo enumerado empeora aún más en el interior del país. Las familias de los afectados por del 22q11 / VCFS sienten que no solo son discriminados por poseer un síndrome discapacitante por sus múltiples manifestaciones clínicas (cardiopatía, inmunodeficiencia, retraso madurativo, problemas motores, etc.) sino que además se encuentran discriminados en el sistema de salud porque no se dispone de investigación y conocimiento  médico para el diagnóstico y tratamiento. Tampoco hay proyectos educativos especializados que contemplen la especificidad de su problemática, como por ejemplo el procesamiento de la información visuoespacial, déficit poco conocido en nuestro ambiente.

        La Asociación Civil Familias 22q11 DS / VCFS, participa activamente, coordina y coopera con la finalidad de actuar conjuntamente en materia antidiscriminatoria en forma permanente en todo y para todo el ámbito de la República Argentina y este PROYECTO PARA LA CALIDAD Y EQUIDAD DE TODOS LOS AFECTADOS tiene como objetivo optimizar las posibilidades de desarrollo y la calidad de vida de las personas afectadas mejorando conjuntamente, los niveles de calidad y equidad de la salud para todos los afectados, en todo el territorio de la República Argentina y la Difusión del síndrome del 22q11.2 / VCFS, para incrementar el porcentaje de detección de las personas afectadas. 

          Es por lo expuesto que solicitamos mediante el presente, que se realice una campaña de difusión y a su vez de información y capacitación a los profesionales médicos de todos los efectores de salud bonaerense a los efectos de obtener así una detección precoz del mismo y beneficiar a quienes están afectados con la estimulación temprana, por lo que solicito a esta Honorable Cámara me acompañe con su voto afirmativo, destacando que esta solicitud se adjunta la carpeta Institucional 2007-2008 de la Asociación Civil Familias 22q11 DS / VCFS para que se atenida en cuenta en el trabajo a realizar.
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