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PATOLOGIAS MAS RARAS

SINDROME DE TURNER

una condicion genetica que afecta el
desarrollo de las nifias, causando baja
estatura y disfunciones en los ovarios.

ENFERMEDAD DE POMPE:

es una enfermedad genetica que ocurre
- autofagoson:;l\ o o .
/4 /® cuando no hay suficiente o ninguna

\

oo | encima llamada glucosidasa-alfa. Una

encima es una proteina que causa un

cambio quimico especifico en el cuerpo. .
HISTIOCITOSIS
Es el nombre general para un grupo de _ [)[ 10519

trastornos o "'sindromes" que involucran un
incremento anormal en el numero de
globulos blancos especializados que se
denominan histiocitos.

HiPOTIROiDISMO CONGENITO

una condicion en la que la glandula
tiroides no produce suficiente hormona
tiroidea.

ENFERMEDAD DE FABRY

—
La enfermedad de Fabry, tambiéen Ilamadaw
enfermedad de Anderson-Fabry, es una gemmE™ =
rara enfermedad hereditaria, transmitida - 3 et -
de forma recesiva en el cromosoma X, el == =s %
cromosoma sexual femenino.

HiPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENiT/

Es el nombre dado a un grupo de
trastornos congenitos de las
glandulas suprarrenales. Congenito
significa que se transmite de padres
a hijos.



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/002374.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/002219.htm

SINDROME DE MARFAN

es una enfermedad hereditaria rara del
tejido conjuntivo que sobre todo afecta al
esqueleto, los pulmones, los ojos, el corazon y
los vasos sanguineos. Clinicamente se
. caracteriza por talla superior a la media,
! malformaciones oseas .

INSENSiBiLiDAD CONGENITA AU DOLOR

es un desorden genetico afecta al sistema
nervioso autonomo, que es el que controla la
presion sanguinea, el ritmo cardiaco, el sudor, el
sistema sensorial nervioso. Deben estar bajo
supervision en edades tempranas para que no
se autolesionen involuntariamente, por ejemplo—
mordiendose la lengua.

SINDROME DE GilLES DE LA TOURETTE

es una patologia rara del sistema nervioso. Se
caracteriza por tics consistentes en
movimientos rapidos, repetitivos e
involuntarios de un grupo de musculos s %
esqueleticos relacionados funcionalmente, . |
carentes de finalidad como acto motor, o bien B
en una produccion involuntaria de ruidos

B

SINDROME DE RAPUNZEL

Es un trastorno psicologico, tambien
nombrado tricofagia, que puede
aparecer en mujeres jovenes, en que la
persona en cuestion ingiere su propio
cabello y como consecuencia le causa un:
obstruccion intestinal.

HEMOPTISi$

es la expectoracion de esputo con
sangre fresca, que puede indicar
problemas en el sistema respiratorio.
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FiBROSIS QUISTICA

Es una enfermedad que provoca la
acumulacion de moco espeso y pegajoso en
los pulmones, el tubo digestivo y otras areas

del cuerpo. Es uno de los tipos de
enfermedad pulmonar cronica mas comun
en ninos y adultos jovenes.

GiGANTISMO

Es un crecimiento anormalmente

grande debido a un exceso de la
hormona del crecimiento (GH por su

. siglasen inglés) durante la nifez.
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https://www.psicologia-online.com/tricofagia-que-es-causas-y-tratamiento-4665.html
https://r.search.yahoo.com/_ylt=AwrJ.MyN7sdlXyck0EZU04lQ;_ylu=Y29sbwNiZjEEcG9zAzMEdnRpZAMEc2VjA3Ny/RV=2/RE=1707630350/RO=10/RU=https%3a%2f%2fwww.onsalus.com%2fhemoptisis-definicion-causas-y-sintomas-asociados-20099.html/RK=2/RS=ZprMpzZUSXi2h2ojjRll10oJpIQ-
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003706.htm
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