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Patologias mas raras del Nifio

Fibrosis Quistica: trastorno genético mas comun entre los nifios caucdsicos. caracterizada por la
produccién de sudor con un alto contenido en sales y de secreciones mucosas con
una viscosidad anormal. Cualquier 6rgano interno puede verse afectado, aunque las
principales manifestaciones afectan al aparato respiratorio (bronquitis crénica), al
pancreas (insuficiencia pancreatica, diabetes del adolescente y ocasionalmente
pancreatitis) y, mas raramente, al intestino (obstruccién estercoracea) o al higado
(cirrosis), perjudicados por la acumulacion de la viscosidad del moco, que tiende a
pegarse en estas areas.

Sindrome de Rett: consecuencia de mutaciones en el cromosoma Xy por eso suele camere.
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lenguaje. La apraxia (incapacidad de realizar funciones motoras) interfiere con todos  *
los movimientos del cuerpo, incluyendo la fijacidon de la mirada y el habla.
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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

v tratamiento lo antes posible, ralentizar la enfermedad y mejorar la calidad de vida del

‘% nino. causada por la ausencia o la anomalia de un gen, en concreto el SMN1. Este

A i defecto provoca en los nifios que la sufren la pérdida rapida e irreversible de un tipo de

l neuronas (motoneuronas), lo que afecta a funciones tan relevantes como la respiracion,

la deglucidn y el movimiento. Dependiendo sobre todo de su gravedad, podemos hablar de varios
tipos de AME.

Sindrome de Moebius: conocida como Secuencia de Moebius sucede cuando dos '
nervios craneales no se desarrollan totalmente. son responsables del parpadeo,
movimiento lateral de los ojos y expresiones faciales por lo que causa paralisisen la cara. |
Esto provoca babeo, dificultades en el habla y problemas de pronunciacidn.
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rascosmacmssoistrvos - Gindrome de Prader Willi: enfermedad genética caracterizada por obesidad con hipotonia
“mee= o (disminucion del tono muscular) e hipogenitalismo (desarrollo insuficiente de los caracteres

Ojos alrrendaos

-wens  Sexuales), (acromicria atrofia o pequefiez excesiva de las extremidades) y retraso mental. La
Werz kvanaca
maweem  hipotonia es severa en la época neonatal, conlleva infecciones respiratorias y problemas de
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maw  alimentacion, mientras que la obesidad se inicia entre los 6 meses y los 6 afios.
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Sindrome de Phelan-McDermid: trastorno genético que implica

una mutacion del cromosoma 22 por una alteracién del gen

SHANK3. Las personas afectadas sufren un retraso en el desarrollo

neurocognitivo en multiples areas, especialmente en su capacidad ‘,

de hablar y comunicarse. A ello se suma el autismo que sufren la m

mayoria, ademds de hipotonia, problemas renales,
cardiovasculares, y falta de habilidades motoras.

Sindrome de Aase: o sindrome de Aase-Smith enfermedad rara, en ocasiones
hereditaria, causada por el desarrollo insuficiente de la médula dsea. Se caracteriza por
presentar una anemia pronunciada, malformaciones craneofaciales congénitas vy
deformidades en extremidades. Los bebés con esta enfermedad presentan problemas
con la lactancia materna, retraso en el habla, retraso motor, escoliosis, hidrocefalia,

paladar hendido, estrabismo y malformaciones cardiacas.

Sindrome de Treacher Collins: conocido como disostosis mandibulo facial afecta a dos de cada
cien mil nacimientos y caracterizada por malformaciones craneofaciales. Provocada
por la mutacion genética del cromosoma 5 (Treacle) que afecta a la forma en que se
desarrollan los huesos de la cara del bebé en el Utero materno. Los nifios que lo
padecen presentan una malformacidon craneofacial que comporta alteraciones
anatomicas faciales que afectan a la audicidon (sordera), a la vista (problemas

oculares como sequedad y Ulceras en la cérnea), a la respiracion (apneas) y a la
ingesta de alimentos.



