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Patologias raras del adolescentes

é¢Qué es?

Las enfermedades raras son aquellas de baja prevalencia. La

Enfermedad de Duchenne

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) afecta
principalmente a varones. Es un trastorno genético poco
frecuente y mortal, que produce debilidad muscular
progresiva desde la primera infancia y conduce a la muerte
prematura alrededor de los 20 afios de edad debido a
insuficiencia cardiaca y respiratoria.

Dermatomiositis juvenil

Es una enfermedad rara, grave y crénica, de naturaleza autoinmunitaria e
inicio antes de los 16 afios. Su causa se desconoce, aunque se tiende a
pensar que el desencadenante podria ser una infeccién virica. Se la conoce
como "la enfermedad invisible" y esta caracterizada por la inflamacion de
los musculos (miositis), la piel, los vasos sanguineos y a veces algun otro
drgano del cuerpo




EUDS |

Mi Universidad
@

Sindrome de Prader Will

El sindrome de Prader Willi es una enfermedad genética
caracterizada por obesidad con hipotonia (disminucién del
tono muscular) e hipogenitalismo (desarrollo insuficiente de
los caracteres sexuales), (acromicria atrofia o pequefez
excesiva de las extremidades) y retraso mental

Sindrome de Turner

El sindrome de Turner es un trastorno genético que afecta el desarrollo y
la apariencia de una nifla. También puede causar problemas de salud
como infertilidad y problemas del corazdn. El sindrome de Turner ocurre
debido a un problema con un cromosoma. Los cromosomas son
pequefios "paquetes" en sus células que contienen sus genes. Los genes
tienen informacion, llamada ADN, que controla como se ve y como
funciona su cuerpo. Normalmente, las nifias reciben un cromosoma X de
cada padre. El sindrome de Turner ocurre cuando falta parcial o
completamente uno de los cromosomas X..

Enfermedad de homocistinuria

Es un trastorno genético que afecta el metabolismo del
aminoacido metionina. Los aminodcidos son los pilares
fundamentales de la vida. La homocistinuria es
hereditaria en familias como un rasgo autosémico
recesivo. Esto significa que el nifio debe recibir una copia
defectuosa del gen de ambos padres para que resulte
afectado seriamente.
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La fibrosis quistica es un
trastorno hereditario
caracterizado por la

congestion pulmonar, asi
como la infeccion y
malabsorcion de nutrientes
por parte del pancreas

#ADAM.
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