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ENSAYO: UNIDAD 3 EVALUACION DEL DESARROLLO DEL NINO
3.5 EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS MAS RARAS DEL NINO.

Las patologias raras son aquellas que muy pocas personas, es decir un nimero limitado de
personas, una enfermedad concreta se considera rara cuando su prevalencia es menor a 5
personas por cada 10,000 mil habitantes.

Un estudio reveld que 100 nifios fallecen en su primer afio de vida, se estima que 35 lo
hacen a causa de una enfermedad rara.

1. Fibrosis quistica; es el trastorno genético mas comun entre los nifios caucasicos, se
debe a la produccién excesiva de sudor con un alto contenido en sales y de secreciones
mucosas, cualquier érgano interno puede verse afectado, aunque las primeras
manifestaciones afectan al aparato respiratorio, al pancreas, al intestino o higado

La fibrosis quistica es un

| trastorno hereditario
\ caracterizado por la
| congestion pulmonar, asi
| como la infeccion y
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por parte del pancreas
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. 2. Sindrome de rett: Es la consecuencia de mutaciones en el cromosoma X y por eso suele
manifestarse en nifas, se caracteriza por el retraso global importante del desarrollo que
afecta al sistema nervioso cuyos sintomas son un retraso en la coordinacién motriz y en el
lenguaje, en medida que la enfermedad avanza se observan movimientos involuntarios en
las manos
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3.-Sindrome de moebius: esta enfermedad sucede cuando dos nervios craneales no se
desarrollan totalmente, estos nervios son responsables del parpadeo, la gente con este
sindrome no puede sonreir o fruncir y no puede mover a menudo sus ojos de lado a lado.
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4.- sindrome de gilles de la tourette:Es el tradicionalmente conocido como “trastorno de los
Tics” y afecta a una de cada cien personas. Casi el 90 por ciento de las personas con tics
presentan otros trastornos asociados, tales como: Trastorno de Déficit Atencional, Trastorno
Obsesivo Compulsivo, Fobias, hipersensibilidad social, depresion o Ansiedad.

5.- Hemcofilia: una enfermedad rara que afecta a nifios caracterizada por una alteracion en

la coagulacion de la sangre causada por un defecto genético, lo que provoca ausencia o
disminucién de algunos de los factores de la coagulacion. Segun su grado, tiene unas
consecuencias mas 0 menos graves.

Hay tres tipos de Hemofilia: la A y la B (caracterizada por hemorragias espontaneas o
prolongadas) y la C (con sintomas hemorragicos moderados). Todas son trastornos
hereditarios y, en general, afectan mas a varones que a mujeres. Asimismo, su diagnostico
se produce muchas veces cuando los nifos afectados aprenden a andar, segun explican
desde la Federacion Espafnola de Enfermedades Raras, aunque si alguno de los padres ya
la tiene, se pueden hacer pruebas antes incluso de que el bebé nazca.
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Conclusion

En el 50 por ciento de los casos, las enfermedades raras aparecen en la edad pediatrica,
dada la alta frecuencia de enfermedades de origen genético y de anomalias congénitas que
se engloban dentro de la denominacion ‘enfermedad rara’.

El 80 por ciento de las enfermedades raras son genéticas, mientras que el 20 por ciento
restante debe su origen a factores ambientales, a agentes infecciosos o a causas aun
desconocidas.

No obstante, la prevalencia es mayor en los adultos que en los nifios, debido a la excesiva
mortalidad de algunas enfermedades infantiles graves. Las enfermedades raras son las
responsables del 35% de las muertes antes del afio de vida, del 10% entre 1y 5 afios y el
12% entre los 5y 15 afos.
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