CAMARA DE DIPUTADOS
DE LA PROVINCIA DE SANTA FE

LA CAMARA DE DIPUTADOS DE LA PROVINCIA
RESUELVE:

ARTICULO 1 - Realizar una jornada de concientizacién del Sindrome de

Williams - Beuren que se desarrollara en la ciudad de Santa Fe.

ARTICULO 2 - Facultar a la Presidencia de la Cdmara a establecer fecha,
lugar y modalidad de la jornada de concientizacion del Sindrome de

Williams - Beuren.

ARTICULO 3 - Encomendar todo lo atinente a la organizacidn, convocatoria
y coordinaciéon de la actividad a la Direccidon General de Ceremonial y

Protocolo, y lo relativo a su difusion a la Direccién General de Prensa.

ARTICULO 4 - Autorizar a la Secretaria Administrativa a efectuar las
erogaciones que resulten pertinentes para la realizacién la jornada de

concientizacion del Sindrome de Williams - Beuren.

ARTICULO 5 - Registrese, comuniquese y archivese.

Diputado Provincial
Marcelo Gonzalez

FUNDAMENTOS

Senor presidente:

El presente proyecto de declaracion tiene por objetivo que
la Honorable camara de diputados lleve adelante la jornada de
concientizacién del sindrome de Williams - Beuren en el mes de Mayo del

corriente ano.
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La ley provincial Nro 14105, declara al mes de mayo como
mes del Sindrome de Williams — Beuren en todo el territorio provincial y en
su articulo 2, refiere a que la segunda semana de este mes, sera la semana
de la concientizacién y deteccién temprana de esta enfermedad. Eso motiva

el presente proyecto de resolucion.

El Sindrome de Williams-Beuren (SWB), es una condicion
genética poco comun, causada por una pérdida de material genético en el
cromosoma 7, y descripto por primera vez por el cardidlogo neozelandés

John Williams y paralelamente por el pediatra aleman Alois Beuren.

Esta condicion, segun estimaciones, se presenta en uno
cada 7.500 nacimientos vivos, sin distincién de sexo ni etnias, por lo que se
estima que existen aproximadamente unos 6.000 casos de personas que
presentan esta caracteristica en nuestro pais, sin embargo se tiene
conocimiento, actualmente, de la existencia de 500 personas diagnosticadas

en la Argentina.

Segun los estudios realizados, la causa que produce el
Sindrome de Williams-Beuren en las personas es una pérdida de parte del
material genético en la banda 7q11.23 de uno de los dos cromosomas 7 del
ADN. Esto ocurre como un evento aleatorio, consecuencia de la
desalineacion de los gametos (6vulo y espermatozoide) durante la meiosis,
proceso de division celular propio de las células reproductoras. Es un
sindrome no hereditario y poco frecuente lo cual, en muchisimos casos,
retarda el diagndstico, acompanamiento y tratamiento de las personas con
SWB.

Respecto a sus sintomas, pueden presentarse como: un
conjunto de patologias médicas especificas (hipercalcemia ocasional en la
infancia y vasculopatia con estenosis adrtica supravalvular o pulmonar);
trastornos psicoldgicos; signos externos (presencia de rasgos faciales
tipicos, como ser una frente amplia, nariz corta y mejillas llenas); retraso
mental leve o moderado y asimétrico con déficit notable en algunas areas
(psicomotricidad, percepcion espacial de las cosas) y relativa preservacion
de otras (lenguaje y musicalidad); hipersensibilidad emocional y una
personalidad amigable.
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Estas caracteristicas se manifiestan, algunas desde el
nacimiento y otras durante el desarrollo del individuo, aunque no siempre

confluyen todos estos sintomas juntos en la misma persona.

Al ser tan variados sus sintomas, el diagnostico temprano
para su tratamiento (ya que al ser un trastorno genético, no tiene cura) y
acompafnamiento, tanto de chicos/as como de sus padres/madres, resulta
de fundamental importancia. El retraso madurativo de los menores, el
fracaso escolar, aspecto facial, la presencia de un trastorno circulatorio, son
solo alguno de los indicadores de este sindrome que al ser detectados, por
pediatras, cardidlogos infantiles o neurdlogos, hacen que se los derive a un
genetista, que es quien lo diagnostica. Al mismo tiempo, al ser un trastorno
genético, no existe un tratamiento de curacién para el Sindrome de
Williams-Beuren, sino que se tratan las alteraciones de salud, del desarrollo

y de la conducta que presenta cada individuo en particular.

Cada uno de los trastornos o sintomas del Sindrome de
Williams-Beuren, debe ser abordado por el especialista correspondiente:
cardiélogo, psicomotricista, terapeuta fisico, terapista ocupacional,
neuropsicologo, psicdlogo, psicopedagogo, estimulador temprano,
musicoterapeuta, etc. Lo importante es que, a través de un diagndstico
temprano, se permita el apoyo inmediato y adecuado al paciente, a través
de programas de educacion especial individualizados, y el tratamiento
particular de cada uno de sus sintomas, garantizando asi la integracion

social y laboral adecuada de estas personas cuando lleguen a la adultez.

Por este motivo, y con la intencion de determinar lineas de
actuacién que permitan a la sociedad en su conjunto conocer mejor sobre
este Sindrome, sus manifestaciones y la importancia de su temprana
deteccidon para su tratamiento, diversos paises del mundo, particularmente
en el continente Europeo, a través de Organizaciones como lo son la
Federation of European Williams Syndrome Associations (FEWS), que nuclea
asociaciones de diversos paises de Europa, y la Williams Syndrome
Association (WSA) de los Estados Unidos, han dispuesto al mes de mayo
como hito para el desarrollo de diferentes actividades de difusion vy
concientizacién sobre el sindrome de Williams-Beuren.
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Asimismo, en nuestro pais existe una organizacion no
gubernamental, de actuacién nacional y sin fines de lucro, integrada
mayoritariamente por padres y madres cuyos hijos e hijas han nacido con el
Sindrome de Williams-Beuren, la Asociacién Argentina de Sindrome de
Williams (aAsW), la cual, a partir del asesoramiento por un equipo diverso
de profesionales, promueven acciones con el fin principal de concientizar,
fomentar el diagndstico temprano y acompanar a las personas que tienen
este sindrome y sus familias, gestionando también los apoyos necesarios
que cada individuo necesita para poder desarrollarse plenamente de modo

de incluirse en la sociedad de forma auténoma e independiente.

Siguiendo con esta linea, podemos observar nuevamente
que el diagnodstico temprano para garantizar el tratamiento adecuado y
personalizado de cada individuo con SWB, resulta fundamental, por lo que
consideramos que desde el Estado provincial deben adoptarse medidas
tendientes a aumentar la difusién y conocimiento social para su deteccion y
tratamiento oportuno. Garantizando asi la posibilidad de que aquellos con
este sindrome se desarrollen socialmente de manera plena para lograr su

maximo potencial.

La ley provincial 14105 es producto del trabajo en conjunto
con la Asociacién Argentina de Sindrome de Williams (aAsW) y las familias
santafesinas comprometidas en generar herramientas que permitan
desarrollar acciones tendientes a promover el conocimiento, a la deteccién

temprana y el tratamiento oportuno de la enfermedad.

El mes de mayo se trabaja como el “Mes del Sindrome de
Williams-Beuren”, y la segunda semana de dicho mes como la "Semana de
la Concientizacion y Deteccidn Temprana del Sindrome de Williams-Beuren”
en todo el territorio provincial. Intentando fomentar, a través de los
organismos estatales que correspondan, lineas de accién que permitan: un
mayor conocimiento social de este sindrome y sus manifestaciones y una
efectiva difusion entre los profesionales relacionados con las diversas areas
implicadas en los tratamientos de sus cuadros clinicos, para de esa manera
poder acompafar a los chicos y chicas que cuentan con este sindrome como
asi también a sus familiares.
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Por todo Ilo expuesto, les solicito a mis pares el

acompanamiento y aprobacion de este proyecto.

Diputado Provincial
Marcelo Gonzalez
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