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patologías más raras del  

 
adolescente. 

¿Qué son las enfermedades raras? 

Aquellas que afectan a un número limitado de 

personas con respecto a la población general. 

 

1.-Acromegalia o gigantismo: 

Es una enfermedad endocrina poco 

frecuente debida a un exceso de 

producción de hormona de crecimiento 

(GH) en la hipófisis. 

 

 

4.-Transtorno de desarrollo 

adaptativo:  
Son reacciones exageradas ante el estrés que 

incluyen pensamientos negativos, emociones 

fuertes y cambios en el comportamiento. 

 

 

2.-Sindrome de Asperger: 

Es un trastorno del neurodesarrollo que 

afecta, especialmente, a la comunicación e 

interacción social. Este trastorno se incluye 

dentro de: los Trastornos del Espectro del 

Autismo (TEA). 

 

 
3.-Sindrome de Turner: 

Afecta solamente a las personas de sexo 

femenino, se produce cuando falta un 

cromosoma X (cromosoma sexual) de forma 

total o parcial. Puede causar una variedad de 

problemas médicos y de desarrollo: como baja 

estatura, la falta de desarrollo de los ovarios y 

defectos cardíacos. 

 

 

La Organización Mundial de la Salud (OMS) define 

una enfermedad rara como aquella que afecta a 

menos de 5 personas por cada 10 mil habitantes. 

 

https://www.topdoctors.es/articulos-medicos/que-problemas-de-aprendizaje-pueden-presentar-los-ninos-con-tea
https://www.topdoctors.es/articulos-medicos/que-problemas-de-aprendizaje-pueden-presentar-los-ninos-con-tea
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5.-Sindrome de Gilles de la Tourette: 

Es un trastorno caracterizado por movimientos 

repetitivos o sonidos indeseados (tics) que no se 

pueden controlar con facilidad.  

Los tics se presentan entre los 2 y los 15 años. Los 

hombres tienen entre tres y cuatro veces más 

probabilidades que las mujeres de desarrollar el 

síndrome. 

 

6.-Hipotiroidismo congénito: 

Es una afección en la que la glándula tiroidea no 

puede producir las cantidades adecuadas de 

hormona tiroidea al momento del nacimiento o 

incluso antes de nacer. 

Las alteraciones tiroideas son frecuentes en la 

adolescencia, y su prevalencia es creciente. 

 

 7.-Hiperplansia suprarrenal 

congénita: 

Es un conjunto de trastornos genéticos 

en que las dos glándulas suprarrenales no 

funcionan correctamente debido a 

mutaciones en el gen que codifica la 

enzima esteroide suprarrenal. 

 
8.- Enfermedad de Pompe: 

Es un trastorno genético que provoca debilidad 

muscular que empeora con el tiempo. 

Ocurre debido a una mutación (un cambio) en un 

gen que ayuda a producir una enzima llamada 

alfaglucosidasa. Esta enzima descompone un tipo de 

glucosa llamada glucógeno. 

 

9.-Histocitos: 

Son un grupo de enfermedades de origen 

desconocido que se caracteriza por la 

proliferación de histiocitos, glóbulos 

blancos. Estas células protegen el 

organismo de infecciones y se encuentran 

en los tejidos. 

 

 

https://kidshealth.org/es/parents/about-genetics.html
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10.-Enfermedad de Fabry (enfermedad de 

Anderson-Fabry): 

Enfermedad genética que forma parte de un grupo de 

dolencias conocido como trastornos de 

almacenamiento lisosómico (TAL) causados por 

alteraciones en el gen de la alfa galactosidasa o gen 

GLA. 

Estas alteraciones causan reducción en la producción 

de una enzima llamada alfa-galactosidasa A. 

Los pacientes con enfermedad de Fabry pueden 

tener afectación del corazón además de otros 

órganos como el riñón y el sistema nervioso. 

 

11.-Sindrome de Marfan: 

Es un trastorno hereditario que afecta el tejido 

conectivo, es decir, las fibras que sostienen y 

sujetan los órganos y otras estructuras del 

cuerpo. Afecta más frecuentemente el corazón, 

los ojos, los vasos sanguíneos y el esqueleto. 

Las personas con este síndrome generalmente 

son altas y delgadas, sus brazos ,dedos de los 

pies y las manos son inusualmente largos. 

 

 12.-Artritis idiopática juvenil: 

Esta enfermedad ocurre cuando el 

sistema inmunitario ataca los tejidos 

sanos de las articulaciones. Aparece por 

primera vez en niños y adolescentes 

antes de que cumplan 16 años. 

 

13.Fibrosis quística: 

Es una enfermedad genética que compromete 

principalmente a los pulmones y el aparato digestivo. 

En los pulmones, se produce una acumulación de moco 

pegajoso que hace más probable la infección y que daña 

las vías respiratorias. 

 

 

 

14.Hemoptisis: 

Es la emisión de sangre desde el aparato 

respiratorio, generalmente junto a un esputo. 

Puede ser sangre roja o herrumbrosa. 

 

 

 

https://cardiopatiasfamiliares.es/category/enfermedad-de-fabry/
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