INFORME DE LA COMISION DE PERSONAS MAYORES Y DISCAPACIDAD RECAIDO
EN EL PROYECTO DE LEY QUE DECLARA EL 7 DE SEPTIEMBRE DE CADA ANO
COMO EL DIA NACIONAL DE CONCIENTIZACION SOBRE LA DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE

BOLETIN N° 16.775-24

HONORABLE CAMARA:

La Comision de Personas Mayores y Discapacidad viene en informar, en
primer tramite constitucional y primero reglamentario, el proyecto antes referido en el
epigrafe, originado en mocién de las diputados y diputadas Félix Buguefio Sotelo (A), Luis
Cuello, Claudia Mix, Erika Olivera, Hernan Palma, Camila Rojas y Patricio Rosas.

Constancias Reglamentarias Previas

Dejo constancia de las siguientes constancias reglamentarias:

1. Idea matriz o fundamental del proyecto

Declarar el 7 de septiembre de cada afio como el Dia Nacional de la
Concientizacion de Distrofia Muscular de Duchenne.

2. Normas de quérum agravado

No hay.

3. Reservas de constitucionalidad

No hubo.

4. Tramite de hacienda

La Comision dej6 constancia que no existen disposiciones que deban ser
conocidas por la Comision de Hacienda.

5. Comunicacién a la Corte Suprema

No hubo.

6. Votacion en general del proyecto

En sesion ordinaria N° 77, de fecha 13 de agosto de 2024, se aprobé en
general por unanimidad la iniciativa (7/0/0). Votaron a favor los diputados y diputadas
Yovana Ahumada, Jorge Guzman, Carla Morales, Joanna Pérez, Camila Rojas, Renzo
Trisotti y Catalina del Real (Presidenta). No hubo votos en contra, abstenciones ni
inhabilitados.

7.- Opiniones disidentes a la votaciéon general del proyecto



No hubo.

8.- Articulos o indicaciones rechazados por la Comisién y su calificacién

No hubo articulos ni indicaciones rechazadas.

9. Diputado informante

Se designé como informante a la diputado/a Camila Rojas y como
reemplazante al diputado Félix Bugueio.

l.- Antecedentes Generales

1. Fundamentos de la iniciativa

Desde 2023, la Organizacién de las Naciones Unidas (ONU) ha designado
oficialmente el 7 de septiembre como el Dia Mundial de Concienciacién sobre la Distrofia
de Duchenne. Esta fecha se celebrara anualmente a partir de 2024, marcando el primer
reconocimiento formal por parte de la ONU a un dia dedicado a este diagndstico poco
comun, con el objetivo de sensibilizar a la sociedad acerca de esta grave enfermedad
neuromuscular degenerativa.

Las enfermedades neuromusculares son trastornos hereditarios que afectan
los musculos voluntarios, responsables del movimiento del cuerpo. Entre estas, la distrofia
muscular de Duchenne, es la mas frecuente en la infancia. En Chile, su incidencia ha
aumentado, situdndola en la categoria de enfermedades raras o poco frecuentes.

Descrita en 1861 por el neurblogo francés Guillaume Benjamin Amand
Duchenne, la distrofia muscular de Duchenne afecta principalmente a los hombres y se
caracteriza por una debilidad muscular progresiva. Esta patologia es una disfuncion
genética vinculada al cromosoma X; cuando los genes en este cromosoma sufren
mutaciones, puede resultar en la ausencia de la proteina distrofina o en la formacién de
una proteina anormal. La ausencia de distrofina, esencial para el funcionamiento
muscular, es la causa de la enfermedad. La ONU ha elegido el 7 de septiembre, 0 7-9, en
referencia a los 79 exones que conforman el gen que produce la distrofina, para
conmemorar este dia.

Segun un informe del Ministerio de Salud (en adelante Minsal) de 2018, la
distrofia muscular de Duchenne afecta a uno de cada 3.500 a 6.000 hombres recién
nacidos. En ocasiones, la enfermedad se hereda de la madre, quien a menudo es
asintomatica o presenta sintomas minimos, pero puede transmitir la condicién a sus hijos.

La distrofia muscular de Duchenne presenta una serie de sintomas clinicos
gue, segun el Minsal, comienzan con debilidad en la cintura pélvica en la infancia (a partir
de los 2 o 3 afios), el torso inclinado hacia atras, pérdida de la marcha entre los 10 y 13
afos, y una progresiva afectacién muscular que incluye el musculo cardiaco. Durante la
adolescencia, los pacientes suelen requerir asistencia respiratoria y experimentan un
deterioro del masculo cardiaco, lo que lleva a problemas con la capacidad de caminar,
levantarse o correr. Los brazos también se ven afectados, complicando actividades
cotidianas como vestirse, mantener la higiene personal o comer. Ademas, puede haber



disfuncién cognitiva leve debido a la presencia de distrofina en el cerebro, y en algunos
casos, retraso en el desarrollo del lenguaje.

Actualmente, no existe una cura para la distrofia muscular de Duchenne. El
tratamiento para quienes pueden acceder a rehabilitacion autofinanciada se centra en el
uso de dispositivos de asistencia y corticoides. Las terapias se enfocan en medidas
preventivas, como ejercicios para fortalecer los musculos y el uso de elementos
ortopédicos para preservar las habilidades motoras. En etapas méas avanzadas, se
prioriza el uso de sillas de ruedas, promoviendo la independencia en las actividades
diarias y la integracion en la escuela, asi como la realizaciéon de ejercicios respiratorios. La
expectativa de vida de los pacientes rara vez supera los 30 afos; sin tratamiento, la edad
promedio de fallecimiento es alrededor de los 19 afios debido a insuficiencia respiratoria
(75%) o cardiaca (25%).

En 2014, la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) aprobo el
medicamento "Ataluren”, comercializado como Translarna, para nifilos mayores de cinco
afios que aun puedan caminar. Sin embargo, no es efectivo para todos los pacientes, sino
solo para aquellos con un defecto especifico en el gen responsable de la distrofina.
También estan disponibles nuevas opciones como el "Elevidys", que solo se comercializa
en Estados Unidos y debe administrarse antes de los seis afios, con un costo de 3.500
millones de pesos. Estos farmacos ayudan a ralentizar el avance de la enfermedad.

Pacientes sin Cobertura

En Chile, el diagndstico de distrofia muscular de Duchenne se confirma
mediante un analisis genético molecular, disponible en dos laboratorios del pais. Este
examen es costoso y solo identifica el 60% de los casos. Los especialistas en la deteccion
y tratamiento de la distrofia muscular de Duchenne suelen ser fisiatras y neurélogos,
profesionales escasos y altamente demandados. Debido a la rareza de la enfermedad, la
distrofia muscular de Duchenne no esta incluida en la cobertura del sistema de salud
publico en Chile.

Los pacientes con distrofia muscular de Duchenne representan un gran
desafio para sus familias, comunidades y el sistema de salud en términos de
financiamiento. En muchos casos, la enfermedad rara puede retrasar el diagnostico
durante afos. La falta de reconocimiento oficial y un registro nacional impide obtener
datos precisos sobre la cantidad de personas afectadas y complica la deteccién debido al
alto costo de los exdmenes y tratamientos, que solo estdn disponibles de manera
particular.

La Constitucién de Chile garantiza el derecho a la proteccion de la salud en su
articulo 19 N° 9, que asegura el acceso libre y equitativo a medidas para promover,
proteger y recuperar la salud, asi como para proporcionar rehabilitacion. Esta garantia
impone al Estado la responsabilidad de coordinar y supervisar estas acciones, a través de
instituciones publicas o privadas.

El sistema de Garantias Explicitas en Salud (GES) en Chile asegura
beneficios para enfermedades comunes con alta prevalencia, pero no incluye la distrofia
muscular de Duchenne, lo que deja a los pacientes y sus familias en una situacion de
indefension. La ley N° 20.584, conocida como “Ley Ricarte Soto”, que regula los derechos
y deberes en relacién con la atencién médica, tampoco abarca esta enfermedad.

La falta de cobertura estatal ha llevado a que cuidadores de pacientes con
distrofia muscular de Duchenne recurran a instancias judiciales para exigir soluciones que
dignifiquen la atencion médica. Un fallo reciente de la Corte de Rancagua obligé a Fonasa



a proporcionar un medicamento para un nifio con distrofia muscular de Duchenne,
argumentando que la negativa a cubrir el medicamento violaba su derecho a la vida y la
integridad fisica.

Este desafio va mas alla de lo econdmico y plantea un dilema ético. Los
pacientes con distrofia muscular de Duchenne enfrentan barreras significativas para su
participacion plena en la sociedad. La "Convencion sobre los Derechos de las Personas
con Discapacidad", ratificada por Chile, busca garantizar el disfrute pleno de los derechos
y libertades fundamentales para todas las personas con discapacidad.

Por lo tanto, es esencial establecer un Dia Nacional de Concienciacion sobre
la distrofia muscular de Duchenne para resaltar su importancia y visibilidad social. Este
dia deberia sensibilizar a la comunidad sobre las dificultades en el acceso a diagnésticos,
la falta de un registro, la insuficiencia de profesionales médicos y la escasa informacién
sobre medicamentos y programas de apoyo.

2. Contenido del proyecto de ley

El proyecto de ley contiene un articulo Unico cuyo objeto es “establecer el 7
de septiembre de cada afio como el Dia Nacional de la Concientizacion de Distrofia
Muscular de Duchenne.”.

Il. Discusion General

1. Debate acerca de las ideas matrices del proyecto de ley

A continuacién, se harad una sintesis de las sesiones de la Comision que
contienen la discusion general con especial mencion de las personas e instituciones que
participaron en el debate, todas vinculadas con la materia a que se refiere esta iniciativa.

Sesion ordinaria N° 76 de 06 de agosto de 2024

El diputado Bugueiio, autor del proyecto, agradecié a la Presidenta de la
Comision y a los demas miembros por incluirlo en el orden del dia. También expresé su
agradecimiento a los representantes de la organizacion civil, especialmente a la sefiora
Camila Gémez, madre de Tomas, quien realizé una caminata desde Ancud a Santiago
para financiar un medicamento de méas de 3.500 millones que mejoraria significativamente
la calidad de vida de su hijo.

Buguefio sefial6 que, segun un censo, mas de 700 nifios enfrentan una
situacion similar. Este impacto ha motivado a la Cdmara de Diputados a promover la
concientizacién sobre la distrofia muscular de Duchenne a través del Dia Nacional, que se
celebra el 7 de septiembre. Este esfuerzo busca visibilizar y sensibilizar sobre esta
enfermedad rara y poco frecuente.

El sefior Marcos Reyes Alamos, Presidente de la Agrupacién por Distrofia
Muscular de Duchenne, salud6 a los miembros de la Comisién y agradecié el apoyo
recibido desde el inicio del proyecto de ley, especialmente al diputado Félix Buguefio, y a
los diputados Luis Cuello, Claudia Mix, Erika Oliveira, Herndn Palma, Camila Rojas y
Patricio Rojas, quien ha respaldado a la corporacién desde el principio.

Este afio ha sido especialmente significativo para la visibilizacion de la distrofia
muscular de Duchenne. Un esfuerzo colectivo comenzéd en Ancud en abril y culminé en



mayo con un emotivo abrazo al salvar la vida de Tomas y dar a conocer una enfermedad
poco conocida en el pais.

Reyes Alamos invité a la Comision a unirse a esta causa y a visibilizar las
historias de valentia y resiliencia de las familias afectadas, destacando la importancia de
cada sonrisa y esperanza de los nifios. A pesar de que la creacion del Dia Nacional puede
parecer solo un proyecto mas, representa un recuerdo valioso del esfuerzo realizado.

El 7 de septiembre, fecha elegida para el Dia Nacional, simboliza los 79
exones de la distrofina, proteina ausente en los nifios con Duchenne. Reyes Alamos
animé a conmemorar el dia iluminando edificios en rojo y colocando globos rojos en el
hemiciclo en apoyo a los nifios afectados.

Finalmente, los diputados expresaron su apoyo a la causa, subrayando la
necesidad de una politica publica robusta para garantizar el acceso universal a los
medicamentos necesarios, respetando la dignidad humana y evitando discriminaciones o
demoras.

Sesion ordinaria N° 77, de fecha 13 de agosto de 2024.

La sefiora Tamara Doberti Herrera, Jefa del Departamento de Ciclo Vital
de la Division de Prevencién y Control de Enfermedades dependiente de la
Subsecretaria de Salud Publica, indic6é que, en general, las mociones que proponen
concientizar a través de la declaracion de un dia para ello, son siempre apoyados por el
Ejecutivo.

El diputado Bugueiio refiri6 que sostuvo reuniones con la Ministra de Salud,
y lamentablemente el proceso de trabajo ha sido muy lento, ya que no existe un
seguimiento esperado del catastro de pacientes con enfermedades graves y poco
frecuente.

Por lo anterior, ha solicitado en reiteradas oportunidades la necesidad de
generar mesas de trabajo en la materia, con participacion del Ejecutivo, Organizaciones y
parlamentarios, con la idea de revisar el presupuesto para los tratamientos y, por su
puesto, para la investigacion.

La sefiora Doberti indicO que en paralelo esta en discusién el proyecto de
enfermedades poco frecuentes, en el Senado, y en ese contexto de desarrollaba la mesa
de trabajo. Es conocida la situacion de restriccidbn presupuestaria, y no tienen
conocimiento sobre el presupuesto hasta la presentacion del proyecto de presupuestos
2025.

Los esfuerzos estan destinados a la elaboracion de la guia clinica que otorga
un trato estandarizado para enfermedades poco frecuentes.

Con todo, a pesar de que son pocos pacientes, y hormalmente no alcanzan a
vincularse, se intenta hacerlos participes en los procesos de trabajo. Por ello, se esta
trabajando arduamente en la guia clinica para la atencidn de pacientes con enfermedades
poco frecuentes.

El sefior Marcos Reyes Alamos, Presidente de la Agrupaciéon por la
Distrofia Muscular de Duchenne, indic6 que de una conversaciéon con la Subsecretaria
de Salud existen avancen, como la guia clinica y los anuncios en materia de investigacion
anunciados por el Presidente de la Republica para la enfermedad de Duchenne.

Sobre la mesa de trabajo, se necesita comprender que los pacientes, sus
hijos, no tienen tiempo. Es por ello que no se puede conversar solo entre ellos, sino con



instituciones como IST o laboratorios que trabajan el medicamento, ademas del Ministerio
de Salud y con la sociedad civil, con la idea de avanzar de forma efectiva.

El dia nacional es un paso importante, pero el trabajo de forma concreta, con
plazos y presupuesto, es la Unica forma de avanzar con esperanza. Recordd que antes de
iniciar la caminata desde Ancud, la presidenta de otra organizacion perdi6é a su hijo, y es
asi de terrible. Lamentablemente, para sus hijos, el tiempo es muasculo.

Al respecto, la diputada Del Real (Presidenta) indic6 comprender su postura.
A modo de ejemplo, indico que el AME corre la misma suerte, con solo unos meses para
poder suministrar las vacunas requeridas. Es por ello que todos los esfuerzos que se
puedan realizar para un avance rapido, es primordial.

La diputada Ahumada indicé conocer la realidad de estas familias, y este tipo
de situaciones ya no son poco frecuentes, por lo que el Estado se debe hacer
responsable, y en eso el legislador es fundamental para lograrlo. Las conversaciones no
son suficientes, porque el tiempo es vida, es fundamental y el escaso, y por ello deben
instar, como legisladores, por mas.

La diputada Marzan indicé que tiene mucho sentido cuando el sefior Reyes
indica que no tienen tiempo. En esta Comision, se tramita mucho en beneficio de adultos
mayores, y conocen entonces la premura en legislar.

Manifiesta que en cierto que las tramitaciones son lentas, pero hay que
visualizar cuando son lentas y cuando no, porque cuando se tiene que legislar para que
parientes de congresistas no sean inhabilitados para cargos, se legisla muy rapido.

Recuerda que solicitd a esta comision una sesién con la Ministra de Salud
para abordar tematicas de presupuestos para enfermedades poco frecuentes, que adn no
se ha podido concretar, y da cuenta aquello de que no existe prioridades claras.

A finales de 2018, en la Comision de Culturas, lograron legislar para consagrar
un dia para las enfermedades poco frecuentes, y fue muy celebrado por las
organizaciones, pero al mismo tiempo era muy triste para los legisladores, porque no
implica nada mas que difusion, pero sin recursos. En definitiva, no les cambia la vida.

Considerando la particularidad de esta Comision, invitd a poner el pie en el
acelerador. A pesar de no tener facultades presupuestarias, sabe que se puede lograr,
como pasé en ley de autismo, que no tenia recursos en su origen, pero que hoy si lo
tiene, gracias a la voluntad politica.

La diputada Del Real (Presidenta) indic6 que en esta Comisibn hay
permanentemente proyectos de ley, a diferencia de otras comisiones, y siempre se esté
votando, por lo que da cuenta de una voluntad transversal de avanzar de la forma mas
expedita posible.

El diputado Trisotti indicG que, en el ejercicio de su funcion, ha podido
evidenciar el drama que genera en las familias y, en especial a los nifios, la distrofia
muscular. Por ello, hoy tienen una oportunidad de acelerar el tranco, a través de la
aprobacién de este proyecto, aunque establezca un dia, y a pesar de las criticas a esa
técnica legislativa, y que él defiende, porque al menos pone en agenda de medios el
tema.

Por dltimo, en materia presupuestaria, es una frustracion compartida en
general por el legislador, pero si se puede adoptar el acuerdo de que, la actual mesa de
trabajo del Gobierno en esta materia, deba rendir cada dos meses los avances, de forma
de poder fiscalizar y presionar el trabajo.



La diputada Rojas agradece la voluntad politica, y considera importante tener
un cronograma por parte del ejecutivo para ir constatando los avances.

En materia de recursos, desde esta Comision se puede oficiar al Ministerio de
Hacienda sobre este punto, especialmente enfermedades poco frecuentes, y conocer su
seran destinados mayores recursos.

El diputado Mellado indicé que estuvo en Temuco con la organizacién de don
Marcos, y si este afio no viene una asignacion especial en el presupuesto del ministerio
de salud, entonces el debate no tiene sentido.

Es por ello que el foco del debate y de la voluntad politica debe restringirse a
reducir la temética a numeros, desde el parlamento, y no solo esperar que sea el
Ejecutivo el que nos informe de los costos. Por ello, propone que, desde esta comision,
junto con Hacienda, puedan trabajar en los costos, por afio, de asumir el tratamiento de
esta enfermedad para el Estado.

La diputada Marzan considera positivo sostener una reunién con el Ministro
Marcel y la Ministra de Salud, fuera de sesién de comisiones, con el objeto de sincerar la
posicion del gobierno y generar una reunion de trabajo.

La diputada Morales agradecié al diputado Buguefio por su iniciativa, y
resalta la importancia de aterrizar esta enfermedad a nimeros, a un presupuesto. Esos
datos los debe tener la mesa técnica, y a la base de ellos se puede seguir trabajando.

La diputada Pérez, dofia Marlen, felicita al diputado Buguefio por su iniciativa.
Con todo, no quiere sembrar falsas ilusiones, y por eso es bueno que el debate en esta
Comision se sincere, ya que estamos ad portas del ingreso de la ley de presupuestos, y
concuerda en la necesidad de llevarlo a numeros.

Sometido a votacion en general y particular a la vez, el proyecto de ley
que “declara el 7 de septiembre de cada afo como el Dia Nacional de
Concientizacion sobre la Distrofia Muscular de Duchenne”, boletin N° 16.775-24, es
aprobado por unanimidad (7-0-0). Votaron a favor las y los congresistas Yovana
Ahumada, Jorge Guzman, Carla Morales, Marlén Pérez, Camila Rojas, Renzo Trisotti y
Catalina Del Real (Presidenta). No hubo votos en contra ni abstenciones. No hubo
congresistas inhabilitados(as).

Se deja constancia que los diputados Carolina Marzan y Gaston Von
Muhlenbrock se encontraban presentes, pero no votaron por estar pareados.

lll. Discusién y Votacion en Particular

La iniciativa en conformidad a lo dispuesto en el articulo 260 del reglamento
se discutié6 en general y particular a la vez. Se hace presente que no hubo ni se
presentaron indicaciones.

Sometido a votacion el articulo Unico del proyecto de ley, se aprob6 por
unanimidad (7/0/0).

Votaron a favor los diputados y diputadas Yovana Ahumada, Jorge Guzman,
Carla Morales, Joanna Pérez, Camila Rojas, Renzo Trisotti y Catalina del Real
(Presidenta). No hubo votos en contra, abstenciones ni inhabilitados.

IV. Documentos Solicitados y Personas Escuchadas por la Comision



Documentos solicitados: no hubo.
Personas escuchadas por la Comision:
1. Diputado Buguefio.

2. Tamara Doberti Herrera, Jefa del Departamento de Ciclo Vital de la Division de
Prevencién y Control de Enfermedades dependiente de la Subsecretaria de
Salud Publica.

3. Marcos Reyes Alamos, Presidente de la Agrupacion por la Distrofia Muscular de
Duchenne

V.- Texto del Proyecto Aprobado por la Comision

Por las razones sefialadas, esta Comision recomienda aprobar el siguiente:

PROYECTO DE LEY

Articulo Unico.- Establécese el 7 de septiembre de cada afio como el Dia
Nacional de la Concientizacion de Distrofia Muscular de Duchenne.

* * % % %

Tratado y acordado en sesiones de 6 y 13 de agosto de 20240 de
septiembre, 11 de noviembre de 2019 y 21 de enero de 2020, con la asistencia de las
diputadas/os Yovana Ahumada Palma, Catalina Del Real Mihovilovic, Jorge Guzman
Zepeda, Carolina Marzan Pinto, Daniel Melo Contreras, Carla Morales Maldonado,
Marlene Pérez Cartes, Joanna Pérez Olea, Camila Rojas Valderrama, Renzo Trisotti
Martinez, Gaston Von Muhlenbrock Zamora.

Sala de la Comision, a 13 de agosto de 2024

Mathias Claudius Lindhorst Fernandez
Abogado Secretario de la Comision
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