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PATOLOGIAS MAS RARAS
DEL NINO

iQueé es?

Las enfermedades raras son aquellas que
padecen pocas personas, es decir, un numero
muy limitado de la poblacién. De hecho, una
enfermedad concreta se considera rara cuando
su prevalencia es menor a cinco personas por
cada 10.000 habitantes. Existen
aproximadamente siete mil enfermedades raras
catalogadas como tal.

Fibrosis Quistica

es el trastorno genético mas comun entre los nifios
caucasicos. Es una enfermedad caracterizada por la
produccion de sudor con un alto contenido en sales
y de secreciones mucosas con una viscosidad
anormal. Suele aparecer durante la infancia
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temprana o, mas raramente, en el nacimiento.
Cualquier 6érgano interno puede verse afectado,
aunque las principales manifestaciones afectan al
aparato respiratorio (bronquitis croénica)

sindrome de Rett

Atrofia muscular espinal (AME)

Es una de las enfermedades raras mas frecuentes,
cuya deteccion temprana en los primeros meses de
vida es clave para iniciar un tratamiento lo antes
posible, ralentizar la enfermedad y mejorar la
calidad de vida del nifio. Este defecto provoca en
los nifios que la sufren la pérdida rapida e
irreversible de un tipo de neuronas
(motoneuronas), lo que afecta a funciones tan
relevantes como la respiracion, la deglucion y el
movimiento.

Sindrome de Moebius

Esta enfermedad también conocida como
Secuencia de Moebius sucede cuando dos nervios
craneales no se desarrollan totalmente. Estos
nervios son responsables del parpadeo, movimiento
lateral de los ojos y expresiones faciales por lo que
causa paralisis en la cara. Esto provoca babeo,
dificultades en el habla y problemas de
pronunciacion.



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 pequefiez excesiva de las
extremidades) y retraso mental. 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. %

Sindrome de Phelan-McDermid

Sindrome de Aase o Aase-Smith

Euna enfermedad rara, en ocasiones hereditaria,
causada por el desarrollo insuficiente de la médula
osea. Se caracteriza por presentar una anemia
pronunciada, malformaciones craneofaciales
congénitas y deformidades en extremidades.
Los bebés con esta enfermedad presentan

3 problemas con la lactancia materna, retraso en el
habla, retraso motor, escoliosis, hidrocefalia,
paladar hendido, estrabismo y malformaciones
cardiacas.

Sindrome de Hutchinson-Gilford
Progeria

Sindrome de Gilles de la Tourette

Es el tradicionalmente conocido como “trastorno de
los Tics” y afecta a una de cada cien personas. Casi
el 90 por ciento de las personas con tics presentan
otros trastornos asociados, tales como: Trastorno de
Déficit Atencional, Trastorno Obsesivo Compulsivo,
Fobias, hipersensibilidad social, depresion o
Ansiedad. Generalmente los primeros sintomas
suelen consistir en tics en la cara (hormalmente
parpadeo) con el tiempo, aparecen otros tics
motores (como movimientos de la cabeza, del
cuello, patadas, etc.)

Piel de Mariposa

También es conocida como Epidermdlisis
Ampollosas hereditarias (EA), Epidermalisis
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.



Enfermedad de Duchenne

a distrofia muscular de Duchenne (DMD) afecta
principalmente a varones. Es un trastorno genetico

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 distrofinafuncional.

Hemofilia

Una enfermedad rara que afecta a nifios
caracterizada por una alteracion en la coagulacién
de la sangre causada por un defecto genético, lo
que provoca ausencia o disminucion de algunos de
los factores de la coagulacién. Segun su grado,
tiene unas consecuencias mas o0 menos graves.
Hay tres tipos de Hemofilia: la Ay la B
(caracterizada por hemorragias espontaneas o
prolongadas) y la C (con sintomas hemorragicos
moderados). Todas son trastornos hereditarios vy,
en general, afectan mas a varones que a mujeres.

Sindrome de Sanfilippo

Sindrome de Sanfilippo

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 afios 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
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Galactosemia

La galactosemia (etimoldgicamente significa
"galactosa en la sangre") es una enfermedad
hereditaria provocada por una deficiencia enzimatica,
que afecta al metabolismo de la galactosa. Un bebé
con galactosemia podria acumular los derivados de la
galactosa en su organismo, lo cual dafaria el higado,
el cerebro, los rifones y los ojos. Las personas con
galactosemia son incapaces de descomponer
completamente el azucar simple galactosa. Por ello las
personas con galactosemia no pueden tolerar ninguna
forma de leche (ni humana ni animal) y a los bebés se
les ha de dar una alternativa.

Sindrome de Turner

El Sindrome de Turner es una enfermedad genética
que solamente padecen las mujeres. Afecta a una
de cada 2500 o 3000 nacimientos y son las nifas
las portadoras de esta anomalia que consiste en la
pérdida total o parcial de uno de los cromosomas X.
Entre los sintomas mas habituales encontramos la
baja estatura, la falta de desarrollo los caracteres
sexuales, en bebés el edema linfatico en manos y
pies es una de las alertas que deben siempre ser
consultadas con el pediatra si se manifiestan.
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