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PATOLOGIAS RARAS DEL

NINO

ENFERMEDADES RARAS EN LA INFANCIA

El diagndstico definitivo de una ER necesita, en una fase
inicial, la determinacion de analisis generales de
laboratorio, examenes de enzimas presumiblemente
deficientes, estudios imagenolégicos, y la consulta con el
genetista, quien se encarga de las investigaciones
moleculares, si se sospecha una enfermedad genética,
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
obtencién de biopsia para evaluacion histomorfologica,
imprescindible como complemento del diagnodstico
clinico.

Las ER mas prevalentes, causantes de mayor mortalidad,
conforman aquellas que afectan el sistema nervioso, las
malformaciones congénitas, las enfermedades hematoloégicas
y los trastornos metabolicos en general, con limitada
supervivencia debido a que los pacientes no sobrepasan los 5
afos de edad. Reconocidas enfermedades raras que afectan
los  sistemas  digestivos, hematolégicos,  inmuno-
reumatologicos, respiratorios y neurolégicos; presentan el
rasgo, en muchas, de denominarse con el nombre de quienes

las describieron.
Trastornos o afecciones

HEMATOLOGICAS:

* Anomalias coagulacién sanguinea

+ Hemofilia
» Deficiencia del factor XII
* Enfermedades de von Willebrand

» Histiocitosis de células de Langerhans

INMUNO-REUMATOLOGICAS
* Artritis reumatoide juvenil
» Sindrome de Sjégren
* Granulomatosis de Wegener
RESPIRATORIA
» Fibrosis quistica

NEUOROLE MUSCULO-ESQUFLETICAS Y CONECTIVAS
* Osteogénesis imperfecta

Sindrome d
» Sindrome de X fragil
+ Sindrome de Moebius
« Sindrome de Rett
« Sindrome de Gilles de la Tourette
» Sindrome de Asperger
» Atrofia muscular espinal infantil*
» Esclerosis lateral amiotrofica
ALMACENAMIENTO
* Glucogenosis
« Enfermedad de Gaucher
« Mucopolisacaridosis

Ppo )
» Sindrome de Marfan

* Sindrome de Apert
ONCOLOGICAS

* Tumor de Wilms
* Sarcoma de Ewing
TROS

Progeria

anhidrosis

» Enfermedad de Hodgkin

= Sindrome de Hutchinson-Gilfor

* Insensibilidad congénita al dolor y la
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