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PATOLOGIAS
MAS RARAS

DEL ADOLESCENTE

[ Se denomina enfermedades raras a aquellas que afectan a un numero limitado de personas con respecto a
la poblacion general, a menos uno de cada 2.000. sin embargo, a mayoria de estas enfermedades son aun
menos frecuente, afectando a una de cada 100.000 personas. Se estima que hoy existen entre 5.000 y 8.00
enfermedades raras diferentes, que afectan que afectan entre el 65 y 8% de la poblacién en total. Hemos
seleccionado 9 de ellas ademas de recopilar muchas otras en este especial: enfermedades raras y extranas.

SINDROME X-FRAGIL

El sindrome x-fragil es una enfermedad genética rara, debida a un efecto
hereditario en el cromosoma x. es la causa conocida mas frecuente de retraso
mental hereditario y la sequnda cromosopatia después del sindrome de Down. Se
estima que la frecuencia en Espana es de 1 por cada 4.000 varones en la
poblacion general, una portadora por cada 800 y un portador por cada 5.000
nacidos vivos. Clinicamente cursa con retraso mental de grado variable, aunque
suele ser leve con dificultades en el aprendizaje, falta de atencion,
hiperactividad, cona ansiedad y humor inestable o comportamientos de autistas.

SINDROME DE PRADER WILLI

El sindrome de prader willi es una enfermedad rara del desarrollo embrionario. Fue descrito por
primera vez, en 1887, por Landon Down, y se estima una frecuencia de 1 por cada 25.000
nacidos vivos. Una descripcion literaria muy detallada del mismo se puede leer en la novela de
charles Dickens titulada “los papeles de Mr. Pickwick. Clinicamente se caracteriza por obesidad,
hipotonia (tono anormalmente disminuido del musculo), retraso mental e hipogenitalismo
(menor desarrollo o actividad genital)
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SINDROME DE STENDHAL

Se considera un trastorno psicosomatico que se desarrolla cuando el
individuo esta expuesto a obras de arte. Especialmente cuando
considera que son muy bellas o estan expuestas un gran numero en un
mismo lugar.

SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE

Este sindrome provoca espasmos involuntarios en los musculos, con
movimientos bruscos y rapidos. También da lugar a muecas y tics
faciales, asi como tics fonicos, con emision de sonidos, carraspeos,
palabras e incluso insultos.

SINDROME DE HUTCHINSON-GILFORD PROGERIA

e Trastorno genético progresivo que ocasiona el envejecimiento prematuro de los ninos.

e La mutacidn genética ocurre aleatoriamente y no es hereditaria.

e Los sintomas, como el crecimiento lento o la pérdida del cabello, comienzan a aparecer
en el primer o el sequndo ano de vida.

e No hay cura para la progeria, pero los medicamentos pueden aliviar los sintomas o
retrasar la progresion.

SINDROME DE MOEBIUS

El Sindrome de Moebius es una enfermedad neuroldgica congénita , producida probablemente por multiples causas
que actualmente desconocemos. No se considera una enfermedad hereditaria, suele presentarse de forma aislada.
Lo que si esta demostrado es que los pacientes que padecen el Sindrome tienen una lesién comun, y es la agenesia
(La falta total de desarrollo) o desarrollo defectuoso de los nucleos de los pares craneales VI y VIl principalmente
(aunque también puede afectar otros).

Estos nervios, que dan movimiento a los musculos faciales y oculares, al ser defectuosos provocan una paralisis de
los musculos afectados.

SINDROME DE MARFAN

El sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria rara del tejido conjuntivo que sobre todo afecta
al esqueleto, los pulmones, los ojos, el corazon y los vasos sanguineos. Clinicamente se caracteriza
por la talla superior a la media, envergadura que supera a la altura y malformaciones Oseas que
incluyen aranodactilia (dedos proporcionalmente largos y delgados), (pecho hacia adentro), (esterndn
desplazado hacia dentro). Se campana de hiperextensibilidad de las articulaciones, rodillas, piernas
curvadas hacia atras, pies planos, cifoescoliosis (combinacion de cifosis, curvatura anormal en sentido
antero posterior de la columna vertebral y escoliosis, curvatura anormal en sentido lateral y grasa
subcutanea escasa. Puede acompanarse de miopia aguda y suele afectar a las arterias y el corazén.

LA PURPURA DE SHONBEIN- HENOCXH

La purpura se Schonbein. Es una enfermedad caracterizada por la inflamacion de los
capilares, es decir, los vasos sanguineos pequenos. Generalmente afecta a los capilares de la
piel, el intestino y los rinones. La sangre se puede escapar de los vasos sanguineos
inflamados de la piel, produciendo una erupcion de color rojo oscuro o violaceo que se llama ‘
purpura. Puede ocurrir lo mismo en el intestino o en los rinones, por lo que se puede ' { ‘ s
eliminar sangre en los haces o en la orina (hematuria). "
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