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La Comisi6n de Salud de la Camara de Representantes de Puerto Rico tiene el 
honor de recomendar a este Augusto Cuerpo la aprobaci6n del P. de la C. 251 con las 
enmiendas contenidas en el entirillado electr6nico que se aneja a este Informe. 

I. ALCANCE DE LA MEDIDA 

El Proyecto de la Camara 251 propane enmendar el Articulo 2 de la Ley Num. 84 
de 2 de julio de 1987, segun enmendada, que crea el Programa para la Detecci6n, 
Diagn6stico y Tratamiento de Enfermedades Hereditarias y el Consejo de Enfermedades 
Hereditarias de Puerto Rico, con el prop6sito de expandir las condiciones que se detectan 
de manera compulsoria en el cernimiento neonatal. 

Especificamente, la medida busca afiadir al panel compulsorio cuatro condiciones 
hereditarias recomendadas por el Panel Uniforme de Examenes Recomendados (RUSP) 
del Departamento de Salud y Servicios Humanos federal: (1) Mucopolysaccharidosis 
Tipo-1 (MPS 1); (2) Enfermedad de Pompe; (3) Adrenoleucodistrofia ligada al X (ALD); y 
(4) Enfermedad de Krabbe infantil. 

La Exposici6n de Motivos fundamenta la medida en que los defectos congenitos 
constituyen la segunda causa de mortalidad infantil en Puerto Rico, con 
aproximadamente 30,000 nacimientos anuales, y que la detecci6n temprana mediante 
cernimiento neonatal es una estrategia fundamental para prevenir complicaciones 
severas, discapacidad y muerte, ademas de reducir costos medicos a largo plazo. El 
proyecto invoca el deber ineludible del Estado, en ejercicio de su poder de parens patriae, 
de fortalecer los programas de detecci6n temprana de enfermedades hereditarias. 
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Para evaluar el presente proyecto, esta Comisi6n solicit6 memoriales explicativos 
al Departamento de Salud, a la Asociaci6n Medica de Puerto Rico (AMPR), al Recinto 
de Ciencias Medicas de la Universidad de Puerto Rico (RCM-UPR), al Colegio de 
Medicos Cirujanos de Puerto Rico, al Capitulo de Puerto Rico de la Academia Americana 
de Pediatria, a la Sociedad Puertorriquefia de Pediatrfa y a PROGYN. A la fecha de 
redacci6n de este informe, no se han recibido los memoriales de estas cuatro ultimas 
entidades. 

Recinto de Ciencias Medicas - UPR (4 de junio de 2025) 

El RCM-UPR someti6 memorial a traves de la Rectora y del Programa de 
Cernimiento Neonatal (PCN) del Centro de Enfermedades Hereditarias, entidad que 
opera conforme a la Ley 84 de 1987 y al Reglamento Num. 151 como unico centro 
autorizado por ley para recibir y procesar muestras de cernimiento neonatal en Puerto 
Rico, con una cobertura de aproximadamente el 99% de los recien nacidos. El PCN 
actualmente detecta mas de 40 condiciones hereditarias. 

Respecto a las condiciones propuestas, el RCM-UPR inform6 lo siguiente: 

Adrenoleucodistrofia (ALD): La prueba ya fue validada y se encuentra en etapas 
finales de configuraci6n de plataformas electr6nicas de reporte. Se espera 
comenzar el monitoreo oficial en 2025. Frecuencia en EE.UU. : 1/14,856. 

Atrofia Muscular Espinal (SMA): La implementaci6n esta en proceso, con fondos ya 
recibidos para preparar las facilidades. Se estima completar la validaci6n para 
2026. Frecuencia estimada: 1/10,000. 

Enf ermedad de Pompe: De interes para los genetistas del PCN por su frecuencia 
considerable estimada en PR y disponibilidad de tratamiento en la isla. Frecuencia 
en EE.UU.: 1/17,732. Advierte sobre pseudodeficiencias y casos de presentaci6n 
tardia. 

MPS 1: Se estima rara en PR. Frecuencia en EE.UU.: 1/72,133. El tratamiento de 
trasplante de celulas hematopoyeticas no esta disponible en PR. Recomienda 
estudio piloto. 

Krabbe infantil: Extremadamente rara; se predice un caso cada 20 afios en PR. 
Frecuencia en EE.UU.: 1/394,000. El tratamiento debe comenzar antes de los 30 
dias de nacido, lo cual es dificil de lograr en el sistema actual. Trasplante no 
disponible en PR. 

Se recomend6 realizar un estudio piloto para las condiciones lisosomales (Pompe, 
MPSl y Krabbe), similar al ejecutado por el estado de Nueva York, antes de su inclusion 
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mandatoria. Destaco que los costos anuales incluyen reactivos superiores a $100,000 y 
mantenimiento de equipos de aproximadamente $133,000. Solicito que se actualicen las 
estadisticas citadas en la legislacion y que la implementacion se coordine con el Consejo 
de Enfermedades Hereditarias. 

Departamento de Salud (19 de mayo de 2025) 

El Departamento de Salud sometio memorial en el que reconocio el fin loable de 
la medida, pero no endos6 el proyecto. Su objecion no se fundamenta en el merito 
cientifico de las condiciones propuestas, sino en una consideracion procedimental: el 
Departamento sostiene que, conforme a la Ley 84 de 1987 y particularmente a la Ley 129-
2015, el Consejo de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico-en coordinacion con el 
Departamento- mantiene la potestad de incluir condiciones en el panel de cernimiento 
neonatal conforme a los adelantos medicos, sin necesidad de acudir a la Asamblea 
Legislativa. 

El memorial enfatizo que el Consejo de Enfermedades Hereditarias agrupa a 
expertos que realizan la evaluacion cientifica necesaria, y que las decisiones sobre 
inclusion o exclusion de condiciones deberian fundamentarse en evidencia cientifica 
presentada a dicho Consejo, no en legislacion. 

Asociaci6n Medica de Puerto Rico (AMPR) (8 de mayo de 2025) 

La AMPR endos6 sin reservas el P. de la C. 251, recomendando su aprobacion. La 
asociacion enfatizo que las cuatro condiciones propuestas son trastornos geneticos 
criticos cuya deteccion temprana puede prevenir dafios irreversibles, discapacidad 
severa y muerte prematura, ademas de reducir costos medicos a largo plazo mediante 
intervenciones terapeuticas oportunas. La ponencia presento un analisis detallado de 
cada condicion, destacando la disponibilidad de tratamientos especificos que mejoran 
significativamente el pronostico cuando se administran precozmente. 

III. IMP ACTO FISCAL 

Segun el PCN del RCM-UPR, la implementacion de pruebas para desordenes 
lisosomales requiere reactivos con un costo anual superior a $100,000 y mantenimiento 
de equipos de aproximadamente $133,000. Adicionalmente, ciertas condiciones requieren 
una segunda prueba para reducir falsos positivos, lo que puede implicar el envio de 
muestras a laboratorios en Estados Unidos continental, asi como pruebas geneticas 
confirmatorias. Estos costos deberan ser atendidos a traves de las asignaciones 
presupuestarias del Departamento de Salud y del Programa de Cernimiento Neonatal 
del RCM-UPR, conforme se identifiquen en la reglamentacion correspondiente. 
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Tras un analisis exhaustivo de los memoriales sometidos, esta Comisi6n concluye 
que el P. de la C. 251, segun enmendado, responde a una necesidad legitima y apremiante 
en materia de salud publica infantil. Existe consenso medico-cientifico-avalado por la 
AMPR y respaldado tecnicamente por el PCN del RCM-UPR-sobre la importancia 
critica de la detecci6n temprana de estas enfermedades hereditarias. 

La objeci6n del Departamento de Salud es de caracter procedimental, no 
sustantivo. Esta Comisi6n reconoce la importancia del rol del Consejo de Enfermedades 
Hereditarias en la evaluaci6n cientifica, pero entiende que la acci6n legislativa esta 
justificada ante la urgencia de proteger a los recien nacidos puertorriquefios, 
particularmente con condiciones como ALD y SMA cuya implementaci6n ya esta en 
proceso avanzado. La inclusion de la disposici6n transitoria para estudio piloto de 
condiciones lisosomales atiende responsablemente las consideraciones tecnicas del PCN. 

Las enmiendas propuestas fortalecen la medida afiadiendo SMA- de particular 
relevancia por su alta incidencia en Puerto Rico- y el Sfndrome de Hermansky-Pudlak, 
cuya prevalencia en la poblaci6n puertorriquefia es una de las mas altas del mundo. 

POR LOS FUNDAMENTOS ANTES EXPUESTOS, la Comisi6n de Salud somete 
el presente Informe Positivo en el que recomienda a este Augusto Cuerpo la aprobaci6n 
del P. de la C. 251 con las enmiendas contenidas en el entirillado electr6nico que se aneja 
a este Informe. 

Respetuosamente sometido, 

~-~ /n 4-r 
Hon. Gabriel Rodriguez Aguil6 
Presidente 
Comisi6n de Salud 
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LEY 

Para enmendar el Articulo 2 de la Ley Num. 84 de 2 de julio de 1987, segun enmendada, 
que crea el Programa para la Detecci6n, Diagn6stico y Tratamiento de 
Enfermedades Hereditarias y el Consejo de Enfermedades Hereditarias de Puerto 
Rico, con el prop6sito de expandir las condiciones que se realizan de manera 
compulsoria en el cernimiento neonatal; y para otros fines relacionados. 

EXPOSICION DE MOTIVOS 

En Puerto Rico ocurren anualmente aproximadamente 30,000 nacimientos vivos. 
Sin embargo, los defectos congenitos son la segunda causa de mortalidad infantil. Las 
condiciones congenitas contribuyen a la morbilidad en la nifiez y su tratamiento conlleva 
gastos medicos y de habilitaci6n que son muy onerosos para muchas familias. Esta carga 
aumenta mucho mas cuando se toma en consideraci6n el impacto emocional para el 
individuo y la familia. Algunas de las causas de estos defectos pueden ser completamente 
prevenibles. 

La Ley Num. 84 de 2 de julio de 1987, la cual crea el Programa para la Detecci6n, 
Diagn6stico y Tratamiento de Enfermedades Hereditarias, establece, entre otras, la 
facultad de "determinar las condiciones hereditarias en que se exigira realizar pruebas 
de laboratorio o medicas con el prop6sito de detectar y diagnosticar la presencia de 
cualquier condici6n o enfermedad mental". Esta facultad le permite al Consejo de 
Enfermedades Hereditarias establecer, en coordinaci6n con el Departamento de Salud, 
las condiciones congenitas a ser incluidas en el cernimiento neonatal en Puerto Rico. 
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El 20 de enero de 2015 se aprob6 el Reglamento del Departamento de Salud Num. 
151, conocido como el Reglamento del Programa para la Detecci6n, Diagn6stico y 
Tratamiento de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico. Este Reglamento derog6 el 
Reglamento del Secretario de Salud Num. 63 de 11 de octubre de 1988, anteriormente 
conocido como el Reglamento del Programa de Enfermedades Hereditarias de Puerto 
Rico. El mencionado estatuto establece las normas y procedimientos para la operaci6n 
del cernimiento neonatal y el referido de los casos confirmados para tratamiento medico. 
Por mandato de la Ley Num. 129-2015, dicho Reglamento incluy6 las siguientes 
condiciones como compulsorias: 

a) Hipotiroidismo congenito 
b) Hemoglobinopatias 
c) Hiperplasia adrenal congenita 
d) Galactosemia 
e) Aminoacidopatias (incluye fenilcetonuria) 
£) Acidemias Organicas 
g) Des6rdenes de Oxidaci6n de Acidos Grasos 
h) Fibrosis Quistica 
i) Deficiencia de Biotinidasa 
j) Inmunodeficiencia severa combinada SCID (por sus siglas en ingles) 

El prop6sito de esta medida es ampliar las condiciones compulsorias reconocidas 
en dicho reglamento. A esos efectos, esta medida pretende incluir Mucopolysaccharidosis 
Tipo-1 (MPS 1), Enfermedad de Pompe, Adrenoleucodistrofia neonatal (NALD), y 
Krabbe, Atrofia Muscular Espinal (SMA), 11 Sindrome de Hermanskl{-Pudlak (HPS) como 
condiciones compulsorias. 

La Mucopolysaccharidosis Tipo-1 (MPS 1) es una enfermedad en la cual el cuerpo 
carece o no tiene suficiente cantidad de una enzima necesaria para descomponer cadenas 
largas de moleculas de azucar. Estas cadenas son llamadas glucosaminoglucanos. Como 
resultado, las moleculas se acumulan en diferentes partes del cuerpo y causan diversos 
problemas de salud. Cuando la producci6n de esta enzima no es adecuada, el gluc6geno 
se acumula en las celulas del cuerpo. Esto impide que las celulas (especialmente las de 
los musculos, incluido el coraz6n) funcionen como debieran. La detecci6n es fundamental 
para iniciar un tratamiento oportuno. 

De otra parte, la enfermedad de Pompe es un trastorno genetico que provoca 
debilidad muscular que empeora con el tiempo. Puede afectar principalmente a muchos 
de los sistemas del cuerpo. La enfermedad de Pompe ocurre debido a una mutaci6n (un 
cambio) en un gen que ayuda a producir una enzima Hamada alfaglucosidasa. Esta 
enzima descompone un tipo de glucosa Hamada gluc6geno. Existe un tratarniento 
Hamado "terapia de reemplazo de enzimas" que extiende la vida de los be bes con un inicio 
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de la enfermedad de Pompe en la lactancia y tambien ayuda a las personas en las que la 
enfermedad comienza mas tarde. 

La ALD, ligada al gen X, o adrenoleucodistrofia es un trastorno hereditario que 
afecta a multiples 6rganos, incluyendo las glandulas suprarrenales, la medula espinal y 
sustancias blancas del sistema nervioso (mielina). Los sintomas mas comunes de este 
trastorno son: problemas de aprendizaje, cambios de comportamiento, perdida de vision 
y audici6n, convulsiones, hiperactividad, espasticidad, debilidad muscular y hasta la 
muerte. 

Por otro lado, Krabbe es un trastorno genetico raro del sistema nervioso, un tipo de 
enfermedad cerebral, la cual es hereditaria. Este inusual trastorno es el resultado de un 
gen defectuoso, el GALC para ser preciso. Las personas con este gen no producen 
suficiente galactocerebr6sido bat-galactosidasa, una sustancia indispensable para 
producir mielina, el material que protege y recubre las fibras nerviosas. Sin esta sustancia, 
la mielina se descompone, las neuronas mueren y los nervios en el cerebra y en diferentes 
partes del cuerpo dejan de trabajar adecuadamente. 

La atrofia muscular espinal (SMA) es una enfermedad genetica rara que, por razones 
geograficas, tiene una alta incidencia en Puerto Rico; se estima que una de cada 50 personas es 
portador genetico. La SMA es una enfermedad neurodegenerativa progresiva que a{ecta las celulas 
nerviosas motoras de la medula espinal 11 a{ecta los musculos utilizados para actividades coma 
respirar, comer, moverse 11 caminar. Atenderla prontamente pudiera resultar en me1ores 
oportunidades de vida para sus pacientes 11 familiares. 1 

Por ultimo, el sindrome de Hermanskv-Pudlak (HPS) es un trastorno autos6mico recesivo 
que resulta en albinismo oculocutaneo, diatesis hemorragica, 11 otras manifestaciones sistemicas. 
La frecuencia alelica de dos de las mutaciones, HPS-111 HPS-3, predomina en las regiones noroeste 
tf central de Puerto Rico. Un estudio de prevalencia de portadores en neonatos puertorriqueiios 
encontr6 que 1 de cada 21 neonatos de la region noroeste era portador de HPS-1, mientras que 1 
de cada 32 neonatos del centro de la isla era portador de HPS-3. La clinica multidisciplinaria de 
HPS del Hospital Pediatrico Universitario de Puerto Rico monitorea a muchos pacientes de HPS 
en la isla.2 

Por lo que, existe un deber ineludible de fortalecer los programas de detecci6n 
temprana de enfermedades hereditarias. El Gobierno de Puerto Rico, en el ejercicio de su 
poder de parens patriae, tiene la obligaci6n de velar por la seguridad, el mejor interes y 
bienestar de la infancia y nifiez. 

1 "Summit of Strength " busca maximizar la calidad de vida de personas con SMA. 23 de enero de 2025. 
https:/lwww. noticiaspr24-7.com/postlsummit-ofstrength-busca-maximizar-la-calidad-de-vida-de-personas-con­
sma. 

2 Hermanskv-Pudlak syndrome: An ancestral disease in Puerto Rico. Journal of the American Academy of 
Dermatology. https:llwww.iaad.org/ article/SO I 90-962 2 (I 9 )3 I 80 I -8/ abstract. 



4 

DECRETASE FOR LA ASAMBLEA LEGISLATIVA DE PUERTO RICO: 

1 Secci6n 1.-Se enmienda el Articulo 2 de la Ley Num. 84 de 2 de julio de 1987, segun 

2 enmendada, para que se lea como sigue: 

3 "Articulo 2.-Condiciones a Incluirse de Manera Compulsoria y Exenciones 

4 A partir de la fecha de vigencia del Reglamento del Programa que se 

5 establece en el Articulo 5 de esta Ley, a todo recien nacido en Puerto Rico se le 

6 tomaran muestras de sangre para detectar prontamente la presencia de cualquiera 

7 de las condiciones incluidas en dicho Reglamento. El resultado de estas pruebas se le 

8 notificara al padre 11 madre con custodia 11 patria potestad del recien nacido. 

9 El Reglamento incluira de manera compulsoria, pero no estara limitado a, 

10 las siguientes condiciones: 

11 

12 

13 

14 

15 

16 

17 

18 

19 

20 

21 

a) 

b) 

c) 

d) 

e) 

£) 

g) 

h) 

i) 

j) 

k) 

Hipotiroidismo congenito 

Hemoglobinopatias 

Hiperplasia adrenal congenita 

Galactosemia 

Aminoacidopatias (incluye fenilcetonuria) 

Acidemias Organicas 

Des6rdenes de Oxidaci6n de Acidos Grasos 

Fibrosis Quistica 

Deficiencia de Biotinidasa 

Inmunodeficiencia severa combinada SCID (por sus siglas en ingles) 

Mucopolysaccharidosis Tipo-1 (MPS 1) 
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2 

3 

4 

5 

l) 

m) 

n) 

o) 

p) 

5 

Enfermedad de Pompe 

Adrenoleucodistrofia neonatal (NALD) 

Krabbe 

Atrofi_a Espinal Muscular (SMA) 

Sindrome de Hermansk11-Pudlak (HPS) 

6 Aquellas personas que objeten que a un recien nacido bajo su custodia se le 

7 realicen las pruebas para la detecci6n y diagn6stico de enfermedades hereditarias 

8 impuestas por Ley, debenin someter una declaraci6n jurada al Departamento de 

9 Salud expresando sus razones para dicha objeci6n en las primeras cuarenta y ocho 

10 (48) horas de vida del recien nacido." 

11 Secci6n 2. - Estudio Pilato para Condiciones Lisosomales 

12 El Consejo de Enfermedades Hereditarias de Puerto Rico, en coordinaci6n con el Programa 

13 de Cernimiento Neonatal del Centro de Enfermedades Hereditarias del Recinto de Ciencias 

14 Medicas de la Universidad de Puerto Rico, queda autorizado 11 facultado para realizar estudios 

15 piloto para las condiciones de Enfermedad de Pompe, Mucopol11saccharidosis Tipo-1 (MPS 1) 11 

16 Enfermedad de Krabbe infantil, previo a su implementaci6n coma pruebas mandatorias. El Consejo 

17 deberci presentar al Departamento de Salud un informe con los resultados del estudio piloto 11 sus 

18 recomendaciones dentro de los veinticuatro (24) meses siguientes a la vigencia de esta Le11. La 

19 obligaci6n de cernimiento mandatorio para estas tres condiciones entrarci en vigor una vez el 

20 Consejo emita su recomendaci6n afi_rmativa 11 el Departamento de Salud lo incorpore al 

21 Reglamento correspondiente, lo cual no excederci de treinta 11 seis (36) meses a partir de la vigencia 

22 de esta Le11. 
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1 Lo dispuesto en esta Secci6n, no afectara ni retrasara la implementaci6n de las pruebas para 

2 Adrenoleucodistrofia (ALD), Atrofia Muscular Espinal (SMA) 11 Sindrome de Hermanskv-Pudlak 

3 (HPS), las cuales seran de cumplimiento mandatorio a partir de la vigencia de esta Ley, sujeto a 

4 que el Programa de Cernimiento Neonatal complete las procesos de validaci6n tecnica 

5 correspondientes. 

6 Secci6n ~- J -Esta Ley entrara en vigor inmediatamente despues de su aprobaci6n. 


