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PATOLOGIAS MAS RARAS DEL NINO

Las enfermedades raras son aquellas que tienen una baja
incidencia en la poblacién. Para ser considerada como rara, cada
enfermedad especifica solo puede afectar a un numero limitado
de personas. Concretamente, cuando afecte a menos de 5 de
cada 10.000 habitantes.

Hemofilia

Se trata de una enfermedad hereditaria y que interfiere
con la coagulaciéon de la sangre. En estos casos la
proteina en la sangre, que controla el sangrado se va
afectada. Pero viene bien aclarar que esta enfermedad
no produce un sangrado abundante, sino que tal
sangrado se prolonga mas de lo habitual. Las mujeres no
pueden padecer esta condicidn, pero si la transmiten a
sus hijos.
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¢ Qué es la hemofilia?
¢ Cudles son los cuidados de enfermeria en el &mbito escolar?

Sindrome de Gilles de la Tourette

Esta patologia se caracteriza por los pacientes presentan
movimientos involuntarios de los musculos. En otras
palabras, los nifios con este tipo de enfermedad realizan
movimientos bruscos y muy rapidos. Incluso también se
le lama la enfermedad de los tics.

Sindrome de rett

Este sindrome tiene mayor incidencia en las nifias y se
detecta en muchos casos durante el segundo afio de
vida. Dicha patologia se origina debido a las mutaciones
en el cromosoma X. ademds sus sintomas estdn
relacionados a un retraso en la coordinacién motriz al
igual que en el lenguaje.

Fibrosis quistica

Este tipo de enfermedad afecta a las glandulas
sudoriparas y también a las mucosas. Consiste entonces,
en una enfermedad crénica y al mismo tiempo
hereditaria. La funcién de los pulmones, el intestino, el
higado y el pdancreas se ve comprendida por Ia
acumulacién y viscosidad del moco.

La fibrasis quistica es un
trastorno hereditario
| caracterizado por a
congestion pulmonar, asi
como La infeccion y
malabsorcion de nutrientes
por parte del pancreas
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Caractenzado por tics
{movimientos o vocalizacion
repetitivos e Involuntarios)



Sindrome de Aase

La enfermedad también es hereditaria y se identifica
como una alteracién en la medula dsea. Dentro de la
sintomatologia mas frecuente puede darse la anemia
congénita, la aparicion de malformaciones de tipo
esquelético y hasta articular.
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Piel de mariposa

Es una de las enfermedades raras mas delicadas por sus
caracteristicas. Se le conoce como epidermdlisis
ampollosas hereditarias (EA), epidermdlisis bullosas (EB).
Y forma parte de un grupo de enfermedades genéticas
gue se relacionan con una extrema fragilidad de la piel y
en las mucosas, lo que origina ampollas en el cuerpo del
nifio. La incidencia de este sindrome es de 15 y 19
nacidos.

Sindrome de Hutchinson- gilford progeria

Este el listado de las enfermedades raras en bebes
también figura este tipo genético que produce el
envejecimiento prematuro en los nifios. En el momento
del nacimiento no se puede diagnosticar de una vez la
enfermedad. Sino conforme pasa el tiempo. Vale
mencionar que esta patologia se le conoce como “la
enfermedad de benjamin button” e inspirado en la
pelicula “el curioso caso de benjamin button”.

Sindrome de Moebius

Esta enfermedad rara de los bebes se caracteriza cuando
dos nervios craneales no se desarrollan correctamente.

Es decir, este problema desencadena que los nervios
encargados del parpadeo, del movimiento lateral de os
ojos y hasta de las expresiones faciales no sede. De
hecho, da pie a la paralisis facial haciendo que la persona
se babee, no pueda sonreir y tenga problemas de
pronunciacion.

Enfermedad de Duchenne

Es importante destacar que la distrofia muscular e
Duchenne (DMD), se manifiesta en los varones. En este
sentido, vale explicar que es un trastorno genético poco
frecuente pero mortal. Uno de sus sintomas es que
produce debilidad muscular progresiva desde la infancia.
Pero puede agravarse hasta ocasionar la muerte cerca de
los 20 ainos de edad debido a una insuficiencia cardiaca y
respiratoria.




Sindrome de Leigh

De acuerdo a la prevalencia, uno 36.000 bebes tienen
esta condicion. También sele llama encefalomielopatia
necrotizante subaguda. Quiere decir que es una
enfermedad neurologia progresiva que tiene
caracteristicas neuropatoldgicas especificas, a su vez,
asociadas con las lesiones que se producen en el tronco
cerebral de los ganglios basales.

Galactosemia

La galactosemia es una enfermedad hereditaria
provocada por una deficiencia enzimatica, que afecta al
metabolismo de la galactosa. Un bebe galactosemia
podria acumular los derivados de la galactosa en su
organismo, la cual dafaria el higado, el cerebro, los
rifiones y los ojos.

Dano cerebral

. Cataratas
- Ictericia
. Higado agrandado

Lesion renal

Si se le da leche a un
lactante galactosémico,
' las azdcares de la leche
no metabolizadas se
\ . acumularan y causaran

4 : dano al higado, los ojos,

\ rinones y cerebro
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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 pequeiios que la padecen con
retraso mental, poco tono muscular e hipotenia o
problemas de alimentacién, e infecciones respiratorias.

Ictiosis laminar

Es una enfermedad dermatoldgica rara conocida como
“piel de pez” que afecta a uno de cada 250.000
nacimientos. Ademas de fuertes dolores y retraso en el
crecimiento, pone en peligro la vida del pequefio.
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