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“PATOLOGIAS MAS | FIBROSIS .
RA RAS D E L N I I:l O ” La Fibrosis Quistica es una .enfermédad

QUISTICA
\_ ) que afecta a las glandulas sudoriparas y

mucosds

Puede parecer que son muy pocas las
personas que sufren una enfermedad rara, sin
embargo, segun la Organizacion Mundial de la
Salud, en el mundo hay miles de
enfermedades raras y un /% de los adultos y

ninos del mundo las padecen. Los ninos Estamos hablando de una enfermedad
desgraciadamente también son victimas de cronica y también hereditaria, cuyos
este tipo de enfermedades y la angustia de sintomas afectan en mayor grado a los
los padres es alarmante. Al considerarse pulmones. Sin embargo, el higado, el
raras, no hay muchas investigaciones que se intestino y el pancreas también pueden
lleven a cabo y los tratamientos son escasos. verse perjudicados por la acumulacidn de

la viscosidad del moco, que tiende a
pegarse en estas areas.
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SINDROME DE RETT é

El Sindrome de Rett suele L
manifestarse en ninas y no resulta L HEMOFILIA P

tan evidente en el nacimiento,
sino que tiende a manifestarse
durante su segundo ano de vida.
Sea como sea, en todos loS CasoSy
este sindrome suele manifestarse
antes de los 4 anos. Esta
enfermedad es la consecuencia de

La Hemofilia es otra enfermedad
hereditaria que afecta a la
coagulacion de la sangre, es
decir, afecta a la proteina de Ia
sangre que sSe encarga de

, controlar el sangrado. Lo que
mutaciones en el cromosoma X y

sus sintomas se basan en un SEnéra no es sa.mgrar mas
retraso en la coordinacion motriz abundantemente, sino durante

y en el lenguaje. un periodo mas prolongado. Las
mujeres, aunque no padecen
hemofilia, pueden transmitir la
enfermedad a sus hijos varones.
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https://muysaludable.sanitas.es/padres/ninos/aumentar-las-defensas-bebes-ninos/
https://muysaludable.sanitas.es/salud/interpretar-analisis-sangre/
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HUTCHINSON- GILFORD

RARAS DEL NINO~” PROGERIA

Estamos hablando de otra enfermedad

\_ / genética extremadamente rara. El
) sindrome de Hutchinson-Gilford
SINDROME DE MOEBIUS Progeria provoca un envejecimiento
prematuro en los ninos. Los pequenos
que lo padecen suelen nacer totalmente
sanos y la enfermedad se manifiesta a

los pocos meses.

El sindrome de Moebius se
basa en el desarrollo parcial
de dos nervios craneales.
Estos nervios tienen varias
funciones como son el
parpadeo, la expresion facial
y el movimiento lateral del
0jo. Esta enfermedad produce
paralisis en el rostro y sus
sintomas son: problemas en
la pronunciacion, en el habla
y causa babeo

SINDROME DE GILLES SINDROME
DE LA TOURETTE DE AASE

El Sindrome de Rett suele manifestarse en nifias y no resulta tan
evidente en el nacimiento, sino que tiende a manifestarse
durante su segundo ano de vida. Sea como sea, en todos los casos,
este sindrome suele manifestarse antes de los 4 anos. Esta
enfermedad es |la consecuencia de mutaciones en el cromosoma X
y sus sintomas se basan en un retraso en la coordinacion motriz y
en el lenguaje.

El sindrome de Aase es
hereditario y aparece por una
alteracion presentada en Ia
médula 6sea. La consecuencia es
una anemia congénita y Ia
aparicion de malformaciones de
tipo esquelético y articular.
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SINDROME DE PRADER
WILLI

El sindrome de Prader Willi se presenta en el nifio desde su nacimiento y
causa muchos problemas. Se caracteriza por la obesidad de los pequenos
que la padecen con retraso mental, poco tono muscular e hipotonia o
problemas de alimentacion, e infecciones respiratorias. La hipotonia es
severa en la época neonatal, conlleva infecciones respiratorias y
problemas de alimentacion, mientras que la obesidad se inicia entre los 6
meses y los 6 anos.

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 anos de edad
debido a insuficiencia cardiaca y respiratoria.
Es un trastorno muscular progresivo causado
por la falta de la proteina distrofina funcional.
La distrofina es fundamental para la
estabilidad estructural de todos los musculos,
incluidos los musculos esqueléticos, el
diafragma y el corazon.

PIEL DE MARIPOSA

También es conocida como
Epidermalisis Ampollosas hereditarias
(EA), Epidermadlisis bullosas (EB) y son
un grupo de enfermedades genéticas
que tienen en comun la existencia de
una extrema fragilidad de la piel y
mucosas, originandose ampollas en la
inmensa mayoria. Su diagnostico es
frecuentemente devastador no sélo para
os afectados, sino también para las
‘amilias, ya que es una enfermedad
degenerativa que no tiene cura a dia de
hoy, y las personas que la padecen
deben ir siempre vendados.
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Es una enfermedad rara y devastadora, conocida como el Alzéhimer
infantil, que afecta uno de cada 50.000 nacimientos. La enfermedad suele
diagnosticarse entre los dos y los seis anos de edad.

Es una enfermedad hereditaria cuya causa es la ausencia o el mal
funcionamiento de una de las enzimas de las célula necesaria para
descomponer y reciclar materiales complejos que el cuerpo no necesita.

SINDROME DE LEIGH

El sindrome de Leigh o encefalomielopatia necrotizante
subaguda es una enfermedad neurologica progresiva
definida por las caracteristicas neuropatoldgicas especificas
asociadas a las lesiones del tronco cerebral y de los ganglios
basales.

Su prevalencia al nacer se estima en uno de cada 36.000
bebés. El inicio de los sintomas se produce tipicamente
antes de los 12 meses de edad pero, en casos raros, puede

Y DERMATOMIOSITIS
JUVENIL

Hablamos de esta enfermedad cuando
nos hicimos eco de la emotiva carta del
padre de un nifio de tres afos recién
diagnosticado. Es una enfermedad rara,
grave y cronica, de naturaleza
autoinmunitaria e inicio antes de los 16
anos. Su causa se desconoce, aunque se
tiende a pensar que el desencadenante
podria ser una infeccion 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 organo del cuerpo. ES una
enfermedad muy poco frecuente que
afecta a cuatro ninos por cada millon.
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producirse durante la adolescencia, o incluso el inicio de la Flr y T2, qué compnimeten
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https://www.bebesymas.com/salud-infantil/sindrome-de-sanfilippo-una-enfermedad-rara-y-devastadora
https://www.bebesymas.com/salud-infantil/piden-ayuda-para-salvar-la-vida-de-su-hijo-tras-el-fallecimiento-de-su-hermano-por-la-misma-enfermedad
https://www.bebesymas.com/salud-infantil/hasta-hace-tres-meses-era-feliz-y-no-lo-sabia-la-emotiva-carta-del-padre-de-un-nino-con-dermatomiositis-juvenil-a-carlos-alsina
https://www.bebesymas.com/salud-infantil/hasta-hace-tres-meses-era-feliz-y-no-lo-sabia-la-emotiva-carta-del-padre-de-un-nino-con-dermatomiositis-juvenil-a-carlos-alsina
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