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PATOLOGIAS MAS RARAS EN LOS NINOS

1. FIBROSIS QUISTICA
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CONCEPTO

Es una enfermedad caracterizada por la produccién de sudor con un alto contenido en sales y de secreciones
mucosas con una viscosidad anormal.
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CONCEPTO

Caracterizada por una alteracién en la coagulacion de la sangre causada por un defecto genético, lo que provoca
ausencia o disminucion de algunos de los factores de la coagulacion.
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TRATAMIENTO

No existe cura para la fibrosis quistica, pero el tratamiento puede aliviar los sintomas, reducir las
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complicaciones y mejorar la calidad de vida.

/

Piel de sabor salado, tos persistente, fiebres altas,
dificultades para respirar, cansancio, sibilancias
(sonidos agudos vy silbantes al pasar el aire por los
pulmones), aumento del apetito, pero sin que por
ello se produzca un notable aumento de peso,

\heces voluminosas, de color gris y malolientes. /

SINTOMAS

3. PIEL DE MARIPOSA
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¢CUANDO APARECE? ¢CUANDO APARECE?
Suele aparecer durante la infancia temprana o, mas raramente, en el nacimiento, afectando el aparato Se pueden hacer pruebas incluso antes de que él bebe nazca. )
respiratorio, pancreas, raramente al intestino o al higado.
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TRATAMIENTO

El tratamiento principal de la hemofilia grave consiste en reemplazar el factor de coagulacion que necesitas a
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través de una sonda que se coloca en una vena. )

Sangrado excesivo sin causa aparente por cortes o por
lesiones, o después de una cirugia o de un procedimiento
dental, muchos moretones grandes o profundos,
mangrado inusual después de las vacunas, dolor,
hinchazén u opresion en las articulaciones, sangre en la
orina o en las heces, sangrado nasal sin causa conocida,
en los bebés, irritabilidad sin causa aparente. j

SINTOMAS
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CONCEPTO

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.
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CONCEPTO

Es un trastorno genético poco frecuente y mortal, es un trastorno muscular progresivo causado por la falta de
la proteina distrofina funcional.

TRATAMIENTO

No tiene cura a dia de hoy, y las personas que la padecen deben ir siempre vendadas.
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¢CUANDO APARECE Y QUE ORGANOS AFECTA? ¢ CUANDO APARECE Y QUE ORGANOS AFECTA ?
Se detecta nada mds nacer, afectando la piel, las mucosas, el aparato respiratorio y las membranas de los Desde la primera infancia, todos los musculos, incluidos los musculos esqueléticos, el diafragmay el corazén.
érganos.
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TRATAMIENTO

El trasplante de células musculares normales en el musculo afectado y la terapia génica.

Dafio marcado en la piel, ampollas en el tracto oral,
ampollas a lo largo del cuerpo, ampollas en las
membranas de los 6rganos internos, alopecia y pérdida

de cabello , ampollas alrededor de los ojos y nariz,
Kdificultad respiratoria v para tragar.

SINTOMAS
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SINTOMAS

Debilidad muscular progresiva, dificultad para
caminar, pérdida de la capacidad para realizar
actividades  rutinarias, caidas frecuentes,
problemas de aprendizaje, terneros agrandados.




5. OSTEOGENESIS IMPERFECTA
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6. NEFRONOPTOSIS INFANTIL
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CONCEPTO CONCEPTO
Los huesos se desarrollan de forma anémala produciendo huesos fragiles y quebradizos que se fracturan con Afecta los rifiones, formando gran cantidad de micro quistes que alteran su funcionamiento.
facilidad oor la ausencia de un gen productor de coldgeno.
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¢CUANDO APARECE Y QUE ORGANOS AFECTA? ¢ CUANDO APARECE ?
El diagndstico es radioldgico, incluso antes del parto, afectando los huesos, los oidos y el corazén. ) Aparece a partir de los 2 afios y evoluciona a insuficiencia renal terminal antes de los 5 afios. )
N\ [ N
TRATAMIENTO TRATAMIENTO
Control de la presion arterial alta, tratamiento de la anemia, mantenimiento de niveles adecuados de sodio y acido
La osteogénesis imperfecta no tiene cura y para mantener un estilo de vida saludable, hay que realizar drico en la sangre
ejercicio para ayudar a prevenir fracturas. L _J

/ SINTOMAS
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Muiltiples huesos rotos, deformidades &seas,
articulaciones sueltas, talla pequefia, pecho de
tamafio insuficiente, térax en tonel, dientes
débiles, piernas y brazos arqueados,
esclerdtica azul, columna vertebral curvada,

Qérdida de la audicién

7. ALBINISMO

4 )
CONCEPTO
Es una patologia hereditaria poco comun, Se caracteriza por una ausencia o reduccion de la melanina.
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¢ CUANDO APARECE Y QUE ORGANOS AFECTA ?

Desde el nacimiento y afecta principalmente la piel )
4 )
TRATAMIENTO
No existe cura para el albinismo, pero las afecciones oculares se pueden tratar. Ademads, el tratamiento

puede proteger la piel de otros dafios como las quemaduras solares. )
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SINTOMAS

los ojos de una persona.

N

Los sintomas del albinismo son
generalmente evidentes en el
color de la piel, del cabelloy de
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SINTOMAS
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Un defecto de la concentracidn de la orina, resistente

\renal terminal.

a vasopresina (ADH),

que produce poliuria y
polidipsia, pérdida de sodio lo suficientemente
importante como para requerir suplementacion,
anemia, tendencia a una proteinuria
sedimento urinario benigno, finalmente, insuficiencia

leve vy



https://es.wikipedia.org/wiki/Radiolog%C3%ADa
https://es.wikipedia.org/wiki/Parto
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