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Patologias mas raras del nifio

Es aquella cuya frecuencia de aparicion en la poblacién es inferior a 5 casos por
10.000 habitantes. Puede estar originada por un trastorno genético.
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- La progeria, también conocida como sindrome de Hutchinson-
- Gilford, es un trastorno genético progresivo extremadamente

HEMOFILIA:
/ Es un trastorno hemorragico poco comun, que dura toda la
i vida, por el cual la sangre no coagula bien. Los nifios con

hemofilia sangran por mds tiempo después de una lesion
gue aquellos que no la tienen.
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SINDROME DE HUTCHINSON:

raro. Provoca una aceleracion del envejecimiento de los nifios a
partir de los primeros dos afios de vida.

SINDROME DE AASE:

El sindrome de Aase es una enfermedad hereditaria rara caracterizada
por la presencia de anemia hipoplasica y anomalias esqueléticas. Aparece
con mayor frecuencia en mujeres, la sintomatologia de la enfermedad
puede detectarse en recién nacidos o en la niflez temprana.
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FIBROSIS QUISTICA:
La fibrosis quistica es un trastorno heredado que causa dafos

: : graves en los pulmones, el sistema digestivo y otros érganos del
el Cucrpo. La fibrosis quistica afecta a las células que producen moco,

trastorno hereditario
caracterizado por (a

CoRBeRtIon potimamar, a4 sudor y jugos digestivos.

coma La infeccion y
malabsorcion de nutrientes
por parte del pancreas
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SINDROME DE RETT:

Los nifios que padecen el sindrome de Rett generalmente
comienzan a perder la capacidad de hablar, hace contacto visual y
comunicarse de otras formas. Pueden perder el interés en las
demas personas, los juguetes y el entorno. Algunos nifos sufren
los cambios, como la perdida repentina del habla, rapidamente.

SINDROME DE LEIGH:

El sindrome de Leigh (SL) o encefalomielopatia necrotizante
subaguda? es un trastorno genético que produce disfuncion
mitocondrial por mutaciones que pueden originarse en el genoma
nuclear o el genoma mitocondrial. El patrén de herencia puede ser
autosomico recesivo, ligado al cromosoma X o esporadico.

SINDROME DE DOWN:

Es una afeccién en la que la persona tiene un cromosoma extra.
Los cromosomas son pequefios paquetes de genes en el
organismo. Determinan como se forma el cuerpo del bebe durante
el embarazo y cémo funciona mientras se desarrolla en el vientre
materno y después de nacer.
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