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EVALUACIÓN DE LAS
PATOLOGÍAS 

más raras del
niño

El enorme reto y complejidad que puede suponer la
atención pediátrica, tanto de un niño con una
enfermedad rara (ER) como de su familia, pone de
manifiesto la necesidad de una adecuada formación
continuada en aspectos tan dispares como son la nueva
genética y los recursos sociosanitarios y/o educativos
para niños con determinadas ER. 

Las ER presentan una amplia diversidad de alteraciones y
síntomas que varían no solo de una patología a otra, sino
también de un paciente a otro y a lo largo de la vida. Dos
personas pueden sufrir la misma enfermedad con diferente
grado de afectación y de evolución.

Evaluación de las patologías
más raras del adolescente

El enorme reto y complejidad que puede suponer la atención pediátrica, tanto
de un niño con una enfermedad rara (ER) como de su familia, pone de
manifiesto la necesidad de una adecuada formación continuada en aspectos
tan dispares como son la nueva genética y los recursos sociosanitarios y/o
educativos para niños con determinadas ER.

Los niños con enfermedades raras constituyen un
grupo poblacional muy importante desde el punto de
vista de los servicios sanitarios y sociales, y las
familias deben proporcionar cuidados durante largo
tiempo a estos niños enfermos.
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Las enfermedades raras plantean una serie de
retos a los afectados y sus familias: el
diagnóstico, afrontar los síntomas, la
información sobre la enfermedad, obtención de
atención sanitaria adecuada, disponibilidad de
fármacos, discapacidad e impacto emocional. 

Tratamiento la disponibilidad de tratamiento fue uno
de los elementos fundamentales en la génesis del
movimiento asociativo con relación con las
enfermedades raras. 

El diagnóstico de pacientes con ER, permiten detectar
alteraciones en muchas regiones genómicas, descritas y no
descritas, que ayudan tanto a la identificación de nuevos
síndromes como a interpretar algunos aspectos
moleculares de muchas enfermedades complejas.


