PROYECTO DE LEY
EL HONORABLE SENADO Y LA HONORABLE CAMARA DE DIPUTADOS DE LA PROVINCIA DE BUENOS AIRES

SANCIONAN CON FUERZA DE

LEY:

Artículo 1º: 
Se declara obligatoria en todo el ámbito de la Provincia de Buenos Aires, la prevención de las siguientes patologías: Galactosemia, Hiperplasia  Suprarrenal Congénita y Déficit de Biotinidasa, mediante su diagnóstico precoz en los recién nacidos.
Artículo 2º:
Será obligatorio a los fines de la presente Ley, someter a todos los recién nacidos a exámenes clínicos y de laboratorio para la detección de la Galactosemia, Hiperplasia Suprarrenal Congénita y el Déficit de Biotinidasa. Estos procedimientos  se llevarán a cabo dentro del plazo correspondiente más precoz luego de producido el nacimiento
Artículo 3º: 
Quedan sujetos a las disposiciones de esta Ley, los servicios de los hospitales públicos de la Provincia de Buenos Aires; los médicos obstetras, las obstétricas, los médicos neonatólogos y pediatras y todos aquellos profesionales médicos que asistan al nacimiento o que con posterioridad al mismo brinden asistencia a los recién nacidos en los citados nosocomios.
Artículo 4º:
El Ministerio de Salud de la Provincia de Buenos Aires será el organismo de aplicación de la presente Ley y estará facultado para verificar su estricto cumplimiento.
Artículo 5º:
El Ministerio de Salud de la Provincia de Buenos Aires tendrá a su cargo la programación, implementación y desarrollo de las acciones necesarias para la prevención , detección efectiva, diagnóstico precoz, tratamiento, recuperación y rehabilitación de los niños afectados por las patologías mencionadas en los Artículos 1º y 2º de la presente Ley.
Artículo 6º:
El Ministerio de Salud de la Provincia de Buenos Aires coordinará con las autoridades sanitarias nacionales y municipales, los Colegios de Profesionales, las asociaciones científicas, las universidades y facultades, las entidades gremiales y las organizaciones de bien público vinculadas al área de la salud, todas aquellas actividades que posibiliten  la difusión y cumplimiento de los alcances de la presente Ley en el territorio bonaerense.
Artículo 7º:
La Dirección Provincial de las Personas y sus diferentes Delegaciones, exigirán para la inscripción de los nacimientos la certificación médica expresa y fehaciente de la realización de los exámenes clínicos y análisis de laboratorio mencionados en el Artículo 2º de esta Ley.
Artículo 8º:
Los padres, tutores, curadores y guardadores de los recién nacidos, serán responsables con respecto a las personas a su cargo, de requerir el cumplimiento de lo dispuesto en esta Ley y su correspondiente Decreto Reglamentario.
Artículo 9º:
Se autoriza al Poder Ejecutivo a crear las partidas presupuestarias correspondientes y a realizar las adecuaciones necesarias para atender los requerimientos de la presente Ley.
Artículo 10º:
Comuníquese al Poder Ejecutivo.

FUNDAMENTACIÓN

Galactosemia

La Galactosemia es una enfermedad hereditaria causada por la incapacidad del cuerpo para transformar a la galactosa (un azúcar que se encuentra en la leche y productos de leche). La leche materna y la mayoría de las leches de fórmula contienen un azúcar llamado lactosa. Cuando se ingiere la lactosa, el cuerpo la transforma (durante la digestión) en azúcares llamado glucosa y galactosa. Antes de que el cuerpo pueda utilizar la galactosa, deberá transformarla todavía más con la ayuda de una enzima. Esta enzima se llama: galactosa-1-fosfato uridil transferasa, es una substancia química que transforma a la galactosa en una forma que el cuerpo puede utilizar como energía. Al 95% de las personas que padecen galactosemia les falta esta enzima, y sin ella, la galactosa comienza a acumularse  en el cuerpo. Los niveles altos de galactosa en la sangre intoxican al cuerpo causándose daños graves en el parénquima hepático, falla renal, deficiencia del crecimiento y cataratas. Si el niño recibe un tratamiento con una dieta especial, dentro de los primeros días de su vida, se podrá prevenir este daño.

Las características hereditarias como el color de los ojos, el color del cabello y la galactosemia son determinados por carga genética.

La galactosemia  aparece cuando los dos padres transmiten al niño el gen de la galactosemia. El padre y la madre son portadores de la galactosemia, pero los portadores no padecen esta enfermedad. Cuando dos portadores se unen y tienen un hijo juntos, existe la probabilidad que 1 de cada 4 personas (25%) de sus hijos padecerá de galactosemia; 2 de cada 4 de sus hijos (50%) serán portadores de esta enfermedad, y 1 de cada 4 (25%) no padecerá de galactosemia. Estas son las probabilidades que existirán en cada nacimiento de esta familia.

La galactosemia aparece en 1 de cada 59 mil nacidos vivos aproximadamente.

Los análisis de sangre para la detección de la galactosemia se realizan con dos pequeñas muestras de sangre que se extraen del talón del bebé dos días después de su nacimiento y otra muestra más dos semanas más tarde.

Durante el embarazo por medio de una biopsia villus chorionic o exámen de amniocentesis puede detectarse si el feto padece galactosemia.

Diversos estudios muestran que con el paso de los años, aunque los niños y adolescentes reciban un tratamiento para combatir la galactosemia pueden tener problemas del habla, del lenguaje, del oído, coordinación fino-motor, sufrir de hemorragias en el humor vitreo (parte gelatinosa del ojo), convulsiones, impedimento del desarrollo físico y algunos problemas de aprendizaje. La galactosemia se presenta en forma diferente en cada niño, por lo que no causará los mismos problemas en todos los niños. Aunque todas las instrucciones  sean obedecidas por igual, no todos los niños obtienen el mismo nivel de aprendizaje. Muchos estudios indican que en los niños que no siguen la dieta estrictamente, aumentará el riesgo de padecer uno o más de los problemas de salud arriba mencionados.
En la mayoría de las niñas con galactosemia puede aparecer el problema de una falla ovariana cuando uno de los ovarios no se desarrolla correctamente antes del nacimiento de la niña o no funcionará cuando ella crezca.

La clínica se define por la tríada típica formada por: cataratas (opacidad del cristalino), retraso mental y alteración hepato renal, que puede llegar al grado máximo de cirrosis hepática. La catarata suele evolucionar y producir ceguera precoz. Pueden presentar también manifestaciones clínicas de severidad variable: letargia (sueño patológico y profundo), convulsiones y sepsis (infección o contaminación generalizada). En los casos más severos, la enfermedad puede llegar a ser mortal.

Los síntomas suelen empezar unos días o semanas después del nacimiento. El niño rechaza la lactancia, sea esta artificial o materna, presenta vómitos, signos de malnutrición y retraso en el crecimiento.
El tratamiento para la galactosemia es evitar la lactosa y galactosa en sus comidas durante toda la vida. Debido a que la galactosa es una parte de la lactosa, estas personas no pueden consumir ni leche ni alimentos que la contengan o productos de leche. No sólo leche de vaca, sino cualquier otra leche animal, incluyendo la leche materna o la leche de cabra. No podrá comer ninguno de los productos lácteos como manteca, queso o yogurt. Muchos alimentos que contienen pequeñas cantidades de productos de leche en alguna u otra forma como el suero, la caseína y la leche cortada también deben ser eliminados de la dieta.

Los niños con galactosemia deben recibir seguimiento por especialistas médicos y nutricionistas. Estos profesionales de la salud ofrecerán al niño cuidados apropiados y educación a la familia sobre las necesidades de una dieta especial.

A las familias se les enseña que lean cuidadosamente las etiquetas cuando compren los alimentos para un niño con galactosemia. Muchos de los alimentos ya preparados tienen ingredientes escondidos que contienen galactosa.

La familia también aprende a hacer preguntas al médico y al farmacéutico sobre las medicinas recetadas a sus hijos, debido a que muchas de ellas contienen ingredientes con galactosa.
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGÉNITA
 Es un grupo de trastornos hereditarios relacionados con las glándulas suprarrenales, que se caracteriza por una deficiencia de las hormonas cortisol y aldosterona y una sobreproducción de andrógenos.

Nombres alternativos

 Síndrome adrenogenital; deficiencia de 21-hidroxilasa

Los distintos tipos de síndrome adrenogenital son heredados como enfermedades autosómicas recesivas y pueden afectar a los niños y a las niñas. El defecto es la falta de una enzima requerida por la glándula suprarrenal para producir las hormonas esteroideas principales de la corteza suprarrenal: cortisol y aldosterona. Debido al bloqueo en la síntesis de estas hormonas, se presenta una "retroalimentación" anómala y los esteroides son "desviados" para convertirse en andrógenos, una forma de hormona sexual masculina, lo que produce la aparición temprana de características masculinas.

En las niñas recién nacidas con este trastorno, el clítoris está agrandado y tiene la abertura de la uretra en la base (genitales ambiguos, que a menudo parecen más masculinos que femeninos). Las estructuras internas del tracto reproductor (ovarios, útero y trompas de Falopio) son normales. Al avanzar en edad, se produce la masculinización de algunos de sus rasgos, tales como engrosamiento de la voz, la aparición de vello facial y la ausencia de menstruación en la pubertad.

En los niños recién nacidos, no se presenta ninguna anomalía aparente, pero mucho antes de que ocurra normalmente la pubertad el niño se vuelve cada vez más muscular, se agranda el pene, aparece el vello púbico y la voz se vuelve más grave. Los varones afectados parecen iniciar una pubertad muy prematura entre los 2 y 3 años de edad. En la pubertad, los testículos son pequeños.

Algunas formas de hiperplasia suprarrenal congénita son más severas y ocasionan crisis suprarrenal en el recién nacido debido a la pérdida de sal. En esta forma de hiperplasia adrenogenital donde se pierde sal, los recién nacidos desarrollan síntomas poco después de nacer. Por lo general estos síntomas son: vómito, deshidratación, cambios electrolíticos y arritmias cardíacas. De no tratarse esta condición, el bebé puede morir entre 1 a 6 semanas después de haber nacido.

Más o menos 1 de 10.000 a 18.000 niños nacen con hiperplasia suprarrenal congénita.

Síntomas

. En las niñas

- genitales ambiguos

- aparición temprana de vello púbico y axilar

-crecimiento excesivo de vello
- voz grave

- periodos menstruales anormales.

-  ausencia de la menstruación
. En los niños se presenta desarrollo temprano de características masculinas 
- musculatura bien desarrollada

- pene agrandado

-  testículos pequeños
- aparición temprana de vello púbico y axilar

Los niños y las niñas serán altos cuando pequeños pero mucho más bajos de lo normal cuando sean adultos.

El objetivo del tratamiento es normalizar los niveles hormonales, lo que se logra mediante la administración diaria de formas de cortisol: dexametasona, fludrocortisona o hidrocortisona. Durante momentos de estrés, como por ejemplo enfermedad grave o cirugía, se necesitan dosis adicionales de medicamentos.

El género de un niño con genitales ambiguos se determina mediante un exámen de los cromosomas (cariotipo). Por lo general, se practica cirugía correctiva a niñas con genitales externos masculinos entre las edades de 1 y 3 meses para corregir el aspecto anormal.
Los padres de niños con este trastorno necesitan ser informados sobre los efectos colaterales de la terapia con esteroides. Deben informar al médico cualquier signo de infección y estrés porque es posible que se requiera incrementar la dosis del medicamento. Además, los esteroides no se pueden suspender de manera súbita, ya que se puede provocar una insuficiencia suprarrenal.

Expectativas (pronóstico) 
Son variables pero puede producirse baja estatura aún con el tratamiento.

Los hombres tienen una fertilidad normal. Las mujeres pueden mostrar disminución en el tamaño de la abertura de la vagina y disminución de la fertilidad.

Complicaciones
· Crisis suprarrenal, que comprende hiponatremia y shock (especialmente en recién nacidos).
·  Genitales externos anómalos en las mujeres (los órganos internos son normales).
·  Desarrollo prematuro de características sexuales masculinas.
·  De adulto, se tiene una estatura baja a pesar del crecimiento temprano y rápido durante la infancia. . 
· Tumores en los testículos de los hombres adultos.
·  Presión sanguínea elevada.
· Azúcar en la sangre bajo.
·  Efectos secundarios de corticoesteroides usados como tratamiento.

Prevención de la Hiperplasia Suprarrenal Congénita
La asesoría genética se recomienda para padres con antecedentes familiares de hiperplasia suprarrenal congénita (de cualquier tipo) o para familias con un niño que padezca esta condición.

El diagnóstico prenatal está disponible para algunas formas de hiperplasia suprarrenal congénita. Este se logra en el primer trimestre del embarazo a través de una muestra de la vellosidad coriónica, y en el segundo trimestre, con la medición de hormonas tales como 17-hidroxiprogesterona en el líquido amniótico.

Existe un examen de evaluación del recién nacido para la forma más común de hiperplasia suprarrenal congénita, que se puede realizar en la sangre de una punción del talón (se puede efectuar como parte de los exámenes de rutina que se practican a recién nacidos). Este examen es el más recomendado en salud pública.
DEFICIT DE BIOTINIDASA
Es un trastorno metabólico, perteneciente al grupo de las acidurias orgánicas, de herencia autonómica recesiva, cuya alteración fisiopatológica radica en un déficit en la actividad de la enzima biotinidasa que debe separar la BIOTINA de la biocitina, con el consecuente déficit de carboxilasas, o también por un déficit de la enzima holocarboxilasa sintetasa. La ausencia de la biotinidasa resulta en la ausencia de BIOTINA. La falta de las carboxilasas mitocondriales lleva al acúmulo de algunos metabolitos y a la ausencia de otros, lo que produce eventos epilépticos. Los neonatos con eventos epilépticos debidos a la falta de biotinidasa usualmente tienen alteraciones cutáneas, alopecia parcial o total, y conjuntivitis persistente.

Las carboxilasas juegan su papel en la gluconeogénesis, en la síntesis de ácidos grasos y en el catabolismo de los aminoácidos.

Su incidencia:

Globalmente oscila entre 1 por 40.000 nacidos vivos. 
Aunque su incidencia es baja es un proceso de alta morbimortalidad.
Características de la Biotina

1. Vitamina esencial hidrosoluble necesaria para el mantenimiento de la actividad metabólica normal
2. Perteneciente a las vitaminas del complejo "B", conocida anteriormente como vitamina “H” o vitamina 8
3. Contiene azufre, es un derivado imidazólico de amplia distribución en la naturaleza.
4. Es sintetizada por la flora intestinal, pero su mecanismo de absorción es aún discutido.
5. Una vez absorbida es transportada por la sangre unida a la albúmina y a las globulinas.

Cuadro clínico:

Es amplio e inespecífico, lo que dificulta el diagnóstico clínico, que se hace generalmente tardío o no se hace. Con signos y síntomas neurológicos y dermatológicos. Suele acompañarse de acidosis láctica con cetosis.

En el período neonatal: Debida al déficit de la enzima holocarboxilasa sintetasa, algunos cuadros pueden aparecer en este período con estado de acidosis metabólica grave que puede llevar a la muerte con convulsiones, hipotonia muscular, alopecia, dermatitis, orina con olor a orina de gato, inmunodeficiencia, atrofia óptica.
. Aquí hay ausencia total de las holocarboxilasas. Se le adjudica responsabilidad en el síndrome de muerte súbita infantil.
En períodos posteriores (forma tardía): Debida al déficit de la enzima biotinidasa, con deterioro progresivo, ataxia, convulsiones, retardo del desarrollo psicomotor, déficit auditivo, dermatitis, alopecia (cabello y vello corporal), acidosis metabólica, atrofia óptica e inmunodeficiencia. Muerte súbita. El daño neurológico es irreversible. Aquí disminuyen progresivamente las holocarboxilasas por la ausencia total de biotina, pero en los primeros tiempos el niño no ha repletado las reservas de biotina del nacimiento.

Tratamiento:


Consiste en la administración de biotina (en tabletas o cápsulas).Debe ser precoz, es sustitutivo e impide la expresión clínica de la enfermedad, pues aún no se han depletado las reservas de biotina con que nace el neonato y no se acumulan los metabolitos intermediarios.
En edades posteriores es parcialmente efectivo, pues no revierte el daño neurológico ya instaurado. No obstante está indicado comenzar tratamiento en cualquier época de la vida en que se haga el diagnóstico, pues se logra una mejoría notable de muchos de los síntomas y se impide que continúe el deterioro del sistema nervioso.
La acción de la biotina es rápida y produce una mejoría notable del estado general, se controlan las crisis convulsivas (clínicas y eléctricas) y se resuelven las lesiones cutáneas.
La biotina no tiene interacciones con otros medicamentos.

Los requerimientos de energía, proteínas, macronutrientes y micronutrientes se prescriben según sexo, edad y peso. No es necesario restricción proteica
Alimentos ricos en BIOTINA: hígado vacuno, riñón, pollo, pescado, huevo entero, guisantes (chícharos, garbanzos, lentejas), maní, chocolate, cereales integrales, vegetales de color verde intenso, frutas cítricas y levaduras. Es bastante estable, el 70% o más de ella permanece después de su cocción, no se descompone por tratamiento ácido ni básico, pero se inactiva por el peróxido de hidrógeno y por aceites y grasas rancios.

Screening neonata1: Se lo enfatiza en salud pública. 

Por el UMTEST Biotinidasa, en muestra de sangre seca en papel de filtro recogida del talón del neonato a los 5 días de vida, se demuestra la actividad de la biotinidasa sérica. 

La detección precoz  de la Galactosemia, la Hiperplasia Suprarrenal Congénita y el Déficit de Biotinidasa en los recién nacidos, son consideradas prácticas insoslayables en salud pública, siendo recomendadas por la Organización Mundial de la Salud.

Su empleo se ha ido generalizando en los diferentes países del orbe, y ya hay provincias argentinas que la realizan regularmente.

La Provincia de Buenos Aires debe sumarse y aportar su organización sanitaria para contribuir a la erradicación de estas graves patologías que comprometen el desarrollo infantil.
A mérito de las consideraciones vertidas solicito a las Señoras y Señores Legisladores acompañar con su voto afirmativo el presente  PROYECTO DE LEY.
