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Honorable Camara de Diputados de la Nacion

La Honorable Camara de Diputados y Senado de la Nacion...

PROYECTO DE LEY
MODIFICACION DEL ART.1DE LA LEY 26.279

ARTICULO 1° — Sustitayase el articulo 1° de la ley 26.279, por el siguiente:

Articulol® — A todo nifio/a al nacer en la Republica Argentina se le practicaran las
determinaciones para la deteccion y posterior tratamiento de fenilcetonuria, hipotiroidismo
neonatal, fibrosis quistica, galactocemia, hiperplasia suprarenal congénita, deficiencia de
biotinidasa, retinopatia del prematuro, chagas, sifilis y atrofia muscular espinal (AME);
siendo obligatoria su realizacion y seguimiento en todos los establecimientos pablicos de
gestion estatal o de la seguridad social y privados de la Republica en los que se atiendan
partos y/o a recién nacidos/as. Toda persona diagnosticada con anterioridad a la vigencia de
la presente ley queda incluida automaticamente dentro de la poblacién sujeta de tratamiento
y seguimiento.

ARTICULO 2°: Comuniquese al Poder Ejecutivo Nacional.
Autor: Regidor Belledonne, Estela Mercedes.
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FUNDAMENTOQOS
Sefior presidente:

La atrofia muscular espinal es una enfermedad de origen hereditario, muy poco frecuente,
causada por la ausencia del gen SMN1, que provoca la pérdida irreversible de las neuronas
motoras hasta afectar a todas las funciones musculares, incluidas la respiracion, la deglucién
y el movimiento bésico.

En el afio 1968, los autores Wilson & Jungner describieron ciertos criterios para que una
enfermedad admita la necesidad de ser cribada en la poblacion neonatal. Brevemente, AME,
cumple con la mayoria de ellos.

A- Constituye un importante problema de salud, aunque de baja incidencia, representa
una enfermedad de caracteristicas devastadoras, severamente incapacitante y que en su forma
mas frecuente (AME tipo 1) de una muy temprana mortalidad. Implica un alto costo para el
sistema de salud, requiriendo de un abordaje multidiciplinario, practicas quirtrgicas y
equipamientos ortopédicos diversos cuando es liberada a su evolucion natural.

B- Existe un tratamiento disponible, eficaz y aceptado tanto por la comunidad de
pacientes como por la comunidad medica. El avance tecnologico ha hecho que en poco
tiempo se encuentren mayores posibilidades terapéuticas con distintos mecanismos de
accion, habiendo demostrado eficacia.

C- Existen metodos diagndsticos disponibles, de alta sensibilidad y especificidad,
permitiendo el testeo masivo a costos tolerables. Estos métodos diagndsticos son
abiertamente aceptados por la comunidad en general y la médica en particular.

D- La enfermedad presenta un periodo de tiempo en el cual el individuo cursa en forma
asintomatica u oligo sintomatica, con manifestaciones relativamente inespecificas que
repercuten en dilaciones diagndsticas y, por lo tanto, en el retraso del inicio del tratamiento
especifico, condicionando al paciente a secuelas irreversibles.

E- La enfermedad posee un curso natural completamente entendido a partir de estudios
de seguimiento observacionales disponibles en la literatura.

Los neuropediatras consideran que implantar mundialmente una prueba en los recién nacidos
para la deteccion de la atrofia muscular espinal (AME) permitiria una identificacion precoz
de los individuos portadores de la mutacion causante de la enfermedad y asi iniciar el
tratamiento antes de que se presenten los sintomas, lo cual es clave para modificar el curso
natural de la enfermedad.

Por ello, el momento de inicio del tratamiento es una cuestion clave que determina el curso
de la enfermedad, ya que si la terapia se implanta una vez que han comenzado los sintomas
los resultados son limitados. Cuanto antes se inicia el tratamiento, mucho mayores son los
beneficios.

En la AME tipo I, las manifestaciones de la enfermedad pueden debutar desde el momento
del nacimiento y hasta los seis meses de vida del bebé. Cuando aparecen, la enfermedad ya
suele ir rapido por degeneracion progresiva de las motoneuronas de la médula espinal, con
aparicion de debilidad, problemas respiratorios que implican la necesidad de ventilacion
asistida e imposibilidad para deglutir que requiere gastrostomia para alimentarse.

El tratamiento, una vez iniciados los sintomas, es capaz de frenar el curso e incluso mejorar
algunos sintomas, pero no puede revertir la enfermedad, ya que la degeneracion neuronal se
ha puesto en marcha antes de que estos aparezcan.



En cambio, cuando el tratamiento se inicia antes de que empiecen los sintomas o en una fase
muy inicial se consigue frenar el curso de la enfermedad, de modo que, los nifios pueden
comer por si solos, no necesitan soporte respiratorio o lo necesitan solo unas horas, pero no
de modo permanente y llegan a sentarse solos e incluso aguantarse de pie con algun apoyo.
El cambio es muy importante, llegan a alcanzar los indices del desarrollo de un nifio sin
enfermedad.

En el desarrollo de la atrofia muscular espinal interviene también el gen SNM2, que se parece
mucho al SNM1 pero no es tan eficaz, ya que un cambio de un nucledtido hace que el exén
7 del gen SNM2 no sea incluido en el RNA, por lo que un porcentaje importante de la proteina
que se forma se degrada porque es inestable. Actia como un gen modulador que ayuda a
sobrevivir en la etapa neonatal. Normalmente todos tenemos dos copias de este segundo gen,
pero es posible tener mas. En enfermos con AME por mutaciones en el SMN1 que presentan
varias copias del gen SNM2, como tres o cuatro copias, la enfermedad se manifiesta de forma
mas tardia y algo mas lenta.

Una prueba de pesquisa neonatal permitiria conocer también esta informacion y, en funcién
de ella, decidir si el inicio del tratamiento debe ser inmediato o puede ser un poco mas tardio.

El tipo méas frecuente de esta enfermedad, la atrofia muscular espinal tipo 1, provoca la
muerte o0 la necesidad de ventilacion asistida permanente en el 90 % de los nifios afectados
antes de haber cumplido los dos afios, si no han recibido tratamiento.

La Deteccion Neonatal de Errores Congenitos del Metabolismo consiste en la busqueda de
desérdenes dificiles de reconocer clinicamente sobre una muestra no seleccionada de la
poblacion.

Por esta razon, resulta de fundamental importancia en aquellas enfermedades que carecen de
sintomas especificos tempranos, que producen dafio severo e irreversible, y que son pasibles
de tratamiento.

En paises desarrollados, el Screening Neonatal forma parte esencial de los Programas de
Prevencion de la salud. Las estrategias con que se ejecutan los mismos, varian de uno a otro
pais; sin embargo, en todos los casos se plantea un objetivo comun, que es la identificacion
y prevencion de desordenes de la salud que pueden conducir a problemas potencialmente
catastroficos.

En nuestro pais, todos los recién nacidos tienen derecho a este estudio gratuito y obligatorio.
La ley 26.279 establece la obligatoriedad de realizarlo tanto en los hospitales publicos como
privados del pais. Es una prueba sencilla a partir de una muestra de sangre obtenida del talon
del recién nacido. Se debe realizar a todos los bebés antes de su egreso de la maternidad,
preferentemente entre las 48hs-72hs de vida. Este analisis permite detectar de manera precoz
alguna de las siguientes enfermedades congénitas: Hipotiroidismo congénito primario;
Fenilcetonuria, Hiperplasia suprarrenal congénita; Fibrosis quistica: Galactosemia;
Deficiencia de Biotinidasa; , retinopatia del prematuro, chagas vy sifilis; pero no la Atrofia
Muscular Espinal (AME).

Por estos motivos, solicitamos el acompafiamiento del presente proyecto de ley.
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