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CLASIEICACION

LAS ER SE CLASIFICAN EN CUATRO CATEGORIAS: LETALES; GRAVES, PERO NO
LETALES; MANEJABLES Y CON OPCIONES DE TRATAMIENTO EFICAZ. EN
MUCHAS OCASIONES, EL DIAGNOSTICO DE LA ER NO SE LOGRA EN UNA
PRIMERA CONSULTA MEDICA, A VECES, POR MANIFESTACIONES CLINICAS
INESPECIFICAS, POR REQUERIR ESTUDIOS ESPECIALIZADOS PARA UNA
IDENTIFICACION PRECISA, CONSULTAS CON EXPERTOS POR AFECTACION DE
ORGANOS DE DISTINTOS SISTEMAS, O PARA EVITAR ERRORES; TODO ELLO EN
EL AMBITO DE UNA SITUACION FAMILIAR EMOCIONAL DE PREOCUPACION Y
TENSION

DIAGNOSTICO

EN UNA FASE INICIAL, LA DETERMINACION DE ANALISIS GENERALES DE
LABORATORIO, EXAMENES DE ENZIMAS PRESUMIBLEMENTE DEFICIENTES,

ESTUDIOS IMAGENOLOGICOS, Y LA CONSULTA CON EL GENETISTA, QUIEN 3 # ’
SE ENCARGA DE LAS INVESTIGACIONES MOLECULARES, SI SE SOSPECHA

UNA ENFERMEDAD GENETICA, COMO SUCEDE EN CASI EL 80 % DE LOS

CASOS. EN LAS ENFERMEDADES DEL SISTEMA DIGESTIVO, SE SUMAN A LOS |

ELEMENTOS MENCIONADOS, LOS ESTUDIOS ENDOSCOPICOS CON LA b (iﬁ

OBTENCION DE BIOPSIA PARA EVALUACION HISTOMORFOLOGICA, ""' h

IMPRESCINDIBLE COMO COMPLEMENTO DEL DIAGNOSTICO CLINICO.

LAS ER MAS PREVALENTES, CAUSANTES DE MAYOR MORTALIDAD,
CONFORMAN AQUELLAS QUE AFECTAN EL SISTEMA NERVIOSO, LAS
MALFORMACIONES CONGENITAS, LAS ENFERMEDADES
HEMATOLOGICAS Y LOS TRASTORNOS METABOLICOS EN GENERAL,
CON LIMITADA SUPERVIVENCIA DEBIDO A QUE LOS PACIENTES NO
SOBREPASAN LOS 5 ANOS DE EDAD. RECONOCIDAS ENFERMEDADES
RARAS QUE AFECTAN LOS SISTEMAS DIGESTIVOS, HEMATOLOGICOS,
INMUNO-REUMATOLOGICOS, RESPIRATORIOS Y NEUROLOGICOS;
PRESENTAN EL RASGO, EN MUCHAS, DE DENOMINARSE CON EL
NOMBRE DE QUIENES LAS DESCRIBIERON.

HEMATOLOGICAS: SINDROME ESAN FILIPPO
- - - -
* ANOMALIAS COAGULACION SANGUINEA NI 2 ok S FEEIL
L]
* HEMOFILIA

» SINDROME DE MOEBIUS

« SINDROME DE RETT

» SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE

» SINDROME DE ASPERGER

s ATROFIA MUSCULAR ESPINAL INFANTIL*

» ESCLEROSIS LATERAL AMIOTROFICA
ALMACENAMIENTO

* GLUCOGENOSIS

» ENFERMEDAD DE GAUCHER

» MUCOPOLISACARIDOSIS

e DEFICIENCIA DEL FACTOR XII

s ENFERMEDADES DE VON WILLEBRAND

= HISTIOCITOSIS DE CELULAS DE LANGERHANS
REUMATOLOGICAS

RITIS REUMATOIDE JUVENIL

ROME DE SJOGREN

RANULOMATOSIS DE WEGENER
PIRATORIA

= FIBROSIS QUISTICA

NMUSCULO-ESQUELETICAS Y CONECTIVAS
g « OSTEOGENESIS IMPERFECTA
« SINDROME DE MARFAN
« SINDROME DE APERT
ONCOLOGICAS
* ENFERMEDAD DE HODGKIN
* TUMOR DE WILMS
* SARCOMA DE EWING
OTROS
+ SINDROME DE HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA
* INSENSIBILDAD CONGENITA AL DOLOR Y LA ANHIDROSIS
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