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¥ PATOLOGIAS DEL

»NINO Y ADOLESCENTE

A

LA ATROFIA MUSCULAR
ESPINA

(AME) es un grupo de enfermedades genéticas
que dana y mata las neuronas motoras. Las
neuronas motoras son un tipo de célula nerviosa
de la médula espinal y la parte inferior del
cerebro. Controlan el movimiento de los brazos,
piernas, cara, pecho, garganta y lengua

SINDROME DE TURNER

El sindrome de Turner es un trastorno genético
que afecta el desarrollo y la apariencia de una
nina. También puede causar problemas de
salud como infertilidad y problemas del
corazon.

HISTIOCITOSIS

Grupo de enfermedades raras en las que se
acumulan demasiados histiocitos (tipo de
glébulo blanco) en determinados tejidos y
dérganos, como la piel, los huesos, el bazo, el
higado, los pulmones y los ganglios linfdticos.
Esto en ocasiones produce dano en los tejidos o
formacién de tumores en una o mds partes del
cuerpo.

ENFERMEDAD DE POMPE

Es una dolencia neuromuscular progresiva y
debilitante que comprende toda una serie de
fenotipos que abarca desde un curso de rdpida
progresion, que suele ser fatal antes del primer
aio de vida, hasta un curso de degeneracidn
progresiva, que deriva en una significativa
morbilidad y/o mortalidad prematuras.

EL HIPOTIROIDISMO
CONGENITO

(HC) es la deficiencia de hormonas tiroideas
presente al nacimiento. EL HC es una causa de
retraso mental prevenible. Por lo general no
presenta signos o sintomas floridos en el
momento del nacimiento, pero el prondstico
neuroldgico depende del inicio oportuno y
correcto del tratamiento

LA AMILOIDOSIS

Es una enfermedad poco frecuente que se
produce cuando una proteina llamada amiloide
se acumula en los érganos. Esta acumulacién de
amiloide puede hacer que los érganos no
funcionen correctamente. Los érganos que
pueden verse afectados incluyen el corazodn, los
rinones, el higado, el bazo, el sistema nervioso y
el tracto digestivo.




LA ENFERMEDAD DE FABRY

Es un trastorno hereditario del catabolismo de los
glicoesfingolipidos producido por el déficit del enzima
lisosomal a-galactosidasa A (a-GAL A), que origina el
depdsito intracelular, especialmente
globotriaosilceramida (Gb-3), en el endotelio vascular
y otros tejidos.

EL SINDROME DE MARFAN

Es un trastorno hereditario que afecta el tejido
conectivo, es decir, las fibras que sostienen y sujetan
los drganos y otras estructuras del cuerpo. El sindrome
de Marfan afecta mds frecuentemente el corazon, los
ojos, los vasos sanguineos y el esqueleto.

SINDROME DE RAPUNZEL

El sindrome de Rapunzel es una presentacion poco
frecuente de tricobezoar, secundario a la ingesta de
cabello conocida como tricofagia. Este bezoar se ha
encontrado principalmente en mujeres, invade
estdmago y se extiende a intestino delgado.

/ LA INSENSIBILIDAD CONGENITA

Al dolor es una condicidon congénita (presente al nacer)
en que no se puede percibir el dolor fisico. Las sefiales y
sintomas pueden incluir heridas, moretones, huesos
rotos, y otros problemas de salud que pueden pasar
desapercibidos debidos a la falta de conciencia del
dolor.

HEMOPTISIS

La hemoptisis es la eliminaciéon de sangre por el
aparato respiratorio. La hemoptisis masiva es la
produccién de > 600 mL de sangre (aproximadamente
la capacidad de una rinonera) en 24 h.

LA DISTONIA

se caracteriza por contracciones musculares
involuntarias, sostenidas o intermitentes, que causan
movimientos de torsién repetidos y/o posturas
andmalas que se producen por la contraccidon muscular
simultdnea de musculos agonistas y antagonistas Al
inicio de la sintomatologia, los movimientos aparecen al
realizar movimientos voluntarios (distonia de accién) y
es relativamente controlable de forma voluntaria.
Posteriormente la distonia aparece también en reposo
(posturas distdnicas) provocando deformidad de las
articulaciones y dolor.

LA ENDOMETRIOSIS
EXTRAPELVICA

Es una enfermedad poco frecuente y de gran
complejidad diagndstica que se caracteriza por la
presencia de tejido endometrial, que tapiza la cara
interna de la cavidad del Utero, gldndulas
endometriales y estroma, en lugares extrapélvicos,
tales como pulmones, pleura, rifones, vejiga, pared
abdominal, ombligo y cicatrices de cesdreaq, entre otros.




FIBROSIS QUISTICA

Es una enfermedad que provoca la acumulacion
de moco espeso y pegajoso en los pulmones, el
tubo digestivo y otras dreas del cuerpo. Es uno
de los tipos de enfermedad pulmonar crénica
mds comun en ninos y adultos jovenes. Es una
enfermedad potencialmente mortal

LA EPIDERMOLISIS
AMPOLLOSA

Es un conjunto de enfermedades poco
frecuentes que ocasionan fragilidad en la piel,
por lo que esta se ampolla o se rasga
fdcilmente. Esas rasgaduras, llagas y ampollas
ocurren debido a una friccidon o un golpe en la
piel y pueden aparecer en cualquier parte del
cuerpo.

LA NARCOLEPSIA

Es un trastorno neurolégico crénico causado por
la incapacidad cerebral de reqular normalmente J
los ciclos de sueno y despertar. En varios '
momentos del dia, las personas con narcolepsia
experimentan impulsos fugaces de dormir y Llos
pacientes pueden quedarse dormidos durante
periodos que duran desde unos seqgundos a
varios minutos. Los episodios pueden producirse
en cualquier momento, y por ello son
invalidantes.

LA ENFERMEDAD DE
HUNTINGTON

Es una enfermedad hereditaria que provoca el
desgaste de algunas células nerviosas del
cerebro. Las personas nacen con el gen
defectuoso pero los sintomas no aparecen hasta
después de los 30 0 40 anos. Los sintomas
iniciales de esta enfermedad pueden incluir
movimientos descontrolados, torpezay
problemas de equilibrio. Mds adelante, puede
impedir caminar, hablar y tragar. Algunas
personas dejan de reconocer a sus familiares.
Otros estdn concientes de lo que los rodea y
pueden expresar sus emociones.

EL SINDROME X FRAGI

(SXF) es la forma mds comun de retraso
mental hereditario y es una de las
enfermedades mds frecuentes dentro de las h 3
enfermedades raras, afectando a 1/4000 -
varones y 1/6000 mujeres. La enfermedad es

causada por una alteracién en el gen FMR1 que

conlleva a una disminucidén o ausencia de la .

sintesis de la proteina FMRP, necesaria para el
desarrollo cerebral .
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