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(1ue, ¢S una Fajrolo\cjfa?

'la patologia es parte de la medicina
que estudia las enfermedades y conjunto
de sintomas de una enfermedad.'.

Fajfo|Ojfas Mmas raras

puede parecer que son muy pocas las personas que sufren una
enfermedad rarq, sin embargo, segin la Organizacién Mundial
de la Salud, en el mundo hay miles de enfermedades raras y un
7% de los adultos y nifios del mundo las padecen. las
siguientes 8 enfermedades raras las padecen nifios incluso
antes de nacer y contienen un elemento genético.

fibrasis qufs‘nca

es un trastorno que dafia los pulmones, el
tubo digestivo y otros érganos. Es una
| enfermedad hereditaria causada por un
La fibrosis quistica es un

trastorno hereditario gen defectuoso que puede transmitirse

caracterizado por la

sl de generacién en generacion.

como la infeccion y
malabsorcion de nutriente
por parte del pancreas

FADAN

sfnJromas

sudor salado

mala absorcidn de las grasas
insuficiencia pancredtica
infecciones respiratorias
frecuentes

tos con expectoracién

rinitis, sinusitis y poliposis nasa

Jrro\Jro\mie,njfo

que la fibrosis quistica es, hoy por
hoy, una enfermedad incurable. Los
tratamientos que actualmente se
aplican estén destinados a paliar los
efectos de la afeccidn y a lograr
una mejora integral de la salud del
afectado




sfndrome de reft

| sindrome de Rett es un trastorno genético
neurolégico y de desarrollo poco frecuente
que afecta la forma en que el cerebro se
desarrolla. este sindrome no es hereditario y
durante los primeros 6 meses de vida los
bebes se ven completamente sanos .

sfnjromas
NPérdida del habla, }rajfamie,njfo

Pérdida de movimientos de las No
manos como agarrar.
Movimientos compulsivos como
retorcerse las manos.
Problemas de equilibrio.
Problemas respiratorios.
Problemas sociales o de
conducta.

problemas de aprendizaje o
trastornos del desarrollo.

hay cura, pero los
medicamentos, la fisioterapia, la
terapia conversacional y el apoyo
nutricional ayudan a controlar los
sintomas, evitar complicaciones vy
mejorar la calidad de vida.

e,mm(‘ilia

La  hemofilia es un trastorno
hemorrdgico hereditario en el
cual la sangre no se coagula de
manera adecuada. Esto puede
causar hemorragias tanto
espontdneas como después de una
operacién o de tener una lesién.

sfnjromas

sangrado excesivo sin causa aparente
muchos moretones grandes o profundos
sangrado inusual después de las
vacunas

dolor, hinchazén u opresién en las
articulaciones

sangre en la orina o en las haces
sangrado sin causa conocida

Jrra+amie,njr 0

La mejor forma de tratar la
hemofilia es reemplazar el factor
de la coagulacién faltante para
que la sangre pueda coagular
normalmente. sto se realiza
inyectando  en  una  vena
concentrados del factor de la
coagulacién fabricados
comercialmente.




sfnclrome, cle, moe,\)ius

Las personas afectadas no pueden mover los
musculos del rostro para crear expresiones ni
pueden mover los ojos hacia afuera.

sfnjromas J[ J[ Jr
Alteracién de la capacidad ratamiento

de los lactantes para
succionar.

Incapacidad  para  seguir
objetos con el ojo, en su lugar,
el nifio gira la cabeza para
seguirlos.

Falta de expresidn facial.
Estrabismo (ojos cruzados)
Incapacidad para sonreir.
Retrasos motores.

Su tratamiento consiste en lograr
la reanimacién facial con la
transferencia de un musculo
funcional libre

de. hutc inson-ﬂi org

Froje,ria
El sindrome de Hutchinson-
Gilford, también conocido como
progeria infantil es  una
enfermedad genética raraq,
caracterizada por un
envejecimiento prematuro

sfnJromas

falta de crecimiento

ojos saltones

nariz en forma de pico
pérdida de peso y cabello
arrugas y manchas en la piel
rigidez

dislocacién de la cadera

Jrrajramie,njf 0

No hay cura para la progeria, pero
los medicamentos y la terapia
fisica pueden aliviar los sintomas o
retrasar la progresién,




sfn&rome, cle, ji“e,s Ae, la jroure,He,

El sindrome de Tourette comienza en la nifiez.
Incluye movimientos repetitivos o sonidos no
deseados (tics) que no se pueden controlar

sfntomas Jrroxjram\ienjro

son movimientos constantes que
no se pueden controlar como
guifiar un ojo, moviente
involuntario de los miembros y el
uso intempestivo de palabras.

Los farmacos principales en el
tratamiento del trastorno de
Tourette son los neurolépticos
como haloperidol, pimozidq,
risperidona Y olanzapina,
observandose mejoria en hasta un
60-80% de los nifios tratados.

Kalapa
Clinic

sfnclrome, cle, Aase,

es una enfermedad hereditaria
rara  caracterizada por la
presencia de anemia hipopldsica y
anomalias esqueléticas.

Nudillos pequefios o ausentes.
Paladar hendido.
Orejas deformes.
Parpados caidos.
Incapacidad para extender S

completamente  las  articulaciones »
desde el nacimiento. , @& L

Hombros estrechos.
Piel pdlida. Puente nasal bajo
Pulgares trifaldngicos.

o —

FADAM.

Jrraqualmie,nJr 0

El tratamiento puede consistir en
transfusiones de sangre durante el
primer afio de vida para tratar la

anemia. Un medicamento esteroide
lomado prednisona también se ha
utilizado para tratar la anemia
asociada con este sindrome.




sfnclrome, Ae rac\er wi“i

El sindrome de PraderiWilli es un trastorno
genético poco frecuente que provoca
problemas fisicos, mentales y conductuales,

Problemas  para  comer

durante la lactancia que

llevan a un aumento de peso

deficiente. fratamiento

Ojos en forma de almendra.

Retraso en el desarrollo de las El tratamiento es
funciones musculares y interdisciplinario con

motoras. especialistas en
Cabeza estrecha en las sienes. endocrinologia, neurologia, de
Aumento répido de peso. la conducta, nutricién,
Estatura corta. fisioterapia, psiquiatria y
Desarrollo mental lento. genética

1, https://www.gob.mx/salud/articulos/sindrome-de-prader-willi-
enfermedad-rara-que-se-puede-controlar-
inmegen#:~:text=El%20tratamiento%20es%20interdisciplinario%20con,
problemas%20que%20conlleva%20el%20s%C3%ADndrome.
2,https://www.mayoclinic.org/es/diseases-conditions/prader-willi-
syndrome/symptoms-causes/syc-20355997
3, https://www.cun.es/enfermedades-
tratamientos/enfermedades/trastorno-
tourette#:~:text=Hay%20varios%20tipos%20de%20medicaci%C3%B3n,8
0%25%20de%20105%20ni%C3%B10s%20tratados.

4, https://medicina.ufm.edu/eponimo/sindrome-de-
aase/#:~:text=El%20s%C3%ADndrome%20de%20Aase%20es,0%20en%20
1a%20ni%C3%B1ez%20temprana.

5, https://www.elsevier.es/es-revista-educacion-quimica-78-articulo-
sindrome-progeria-hutchinson-gilford-causas-investigacion-
S0187893X14700631
6, https://muysaludable.sanitas.es/padres/ninos/8-enfermedades-raras-
pueden-darse-los-ninos/



