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1.- Legum y col. Propusieron un defecto genético en el 

desarrollo del rombo encéfalo, incluyendo el origen del 

VII nervio craneal. (2). 

2.- Bavink y Weaver describieron una interrupción del 

aporte vascular en el territorio de la arteria subclavia 

entre la sexta y séptima semanas de gestación, con 

isquemia del núcleo de nervio facial (1). 

3.- Por último, la exposición a teratógenos durante el 

embarazo puede ser causa de las 2 hipótesis previas.  

 

 

 

  

 

   

 

 

  

  

 

 
Síndrome de Moebius 

  

 

  

 

 

  

 

  

 

PATOLOGÍAS MÁS RARAS DEL ADOLESCENTE 

SÍNDROME X FRÁGIL 

 Es una enfermedad genética rara, 

debida a un defecto hereditario en 

el cromosoma X. es la causa 

conocida más frecuente de retraso 

mental hereditario y la segunda 

cromosopatía después del 

síndrome de Down. 

 

 

SINTOMAS 

1.- Problemas de inteligencia, que van 

desde algunos problemas de aprendizaje 

hasta la discapacidad intelectual grave. 

2.- Problemas emocionales y Sociales, 

como la agresión en los niños o la 

timidez en las niñas. 

3.- Problemas con el habla y el lenguaje, 

especialmente entre los adolescentes 

masculinos. 

 

El X frágil no tiene cura. Es posible 

tratar algunos síntomas con terapia 

educativa, de la conducta o física y 

medicinas. 

SÍNDROME MOEBIOS 

 Es un trastorno congénito poco 

frecuente con prevalencia menor del 

0.5%, caracterizado por parálisis facial 

congénita asociada a ausencia de 

abducción de los ojos por alteraciones 

del VI y VII nervios craneales, ya sea 

simétrica o asimétrica. 

Existen 3 Etiologías propuestas 

por 3 autores diferentes para 

tratar de entender la 

enfermedad.  

ESCLEROSIS LATERAL AMIOTRÓFICA 

La ELA es una enfermedad 

neurodegenerativa caracterizada por daño 

progresivo de las neuronas motoras. La 

mayor parte de los casos son esporádicos, 

aunque ha venido en aumento el 

descubrimiento de casos con patrón de 

transmisión familiar. 

  

No existe tratamiento curativo para la ELA. Se ha 

ensayado muchas sustancias sin demostrar 

efectividad. 

El tratamiento debe ser multidisciplinario 

ofreciendo a todos los pacientes la oportunidad de 

recibir el riluzol, que parece prolongar la 

supervivencia, además de dar soporte nutricional y 

ventilatorio cuando sea necesario. 
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SÍNDROME DE PRADER WILLI 

El síndrome de Prader-Willi (SPW) es un 

trastorno genético, que afecta el 

neurodesarrollo que, a pesar de su baja 

frecuencia, merece ser considerado como 

un trastorno de relevancia clínica al ser la 

causa más frecuente de obesidad de origen 

genético. 

El diagnóstico preciso permite distinguir 

este síndrome de otros trastornos 

genéticos y de otras patologías que afectan 

la función hipotalámica a la vez que 

posibilita estimar la gravedad de las 

manifestaciones y el riesgo de repetición 

en una misma familia. 

LA PURPURA DE SCHONLEIN-

HENOCH 

La purpura de Henoch-Schonler 

es una vasculitis de pequeños 

vasos que afectan principalmente 

a pacientes con edad pediátrica, 

caracterizada por la tétrada de 

púrpura palpable, dolor 

abdominal, artralgias o artritis y 

daño renal. 

 

Afecta con más frecuencia a hombres menores de 17 

años; mientras que en adultos suele ser esporádica. 

Síntomas: Dolor abdominal persistente, Artralgias y 

Nefritis. 

No existe el tratamiento ideal; la enfermedad es de 

alivio espontaneo en 94% de los niños y 89% de los 

adultos. 

 

PROGERIA DE HUTCHINSON-GILFORD. 

Es una enfermedad genética rara, 

caracterizada por un envejecimiento 

prematuro que comienza tempranamente 

en la infancia. 

Las características fenotípicas de 

este síndrome son causadas por 

alteraciones en la proteína de la 

lámina A, componente fibrilar 

principal que mantiene la 

estructura del núcleo y participa en 

la organización de la cromatina. 

SÍNDROME DE MARFAN 

Es un trastorno genético autosómico dominante 

que afecta las fibras elásticas del tejido 

conectivo, manifestándose en aquellos sistemas 

u órganos que la contienen en mayor 

concentración, tales como el cardiovascular, 

esquelético, duramadre, ocular, piel, 

tegumentos y pulmón. 

El 70% -85% de los casos de Marfan clásico 

son hereditarios. Se ha informado de casos 

en todas las razas y grupos étnicos. La 

herencia es autosómica dominante con 

penetrancia casi completa, pero con 

expresión variable 
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La insensibilidad congénita al dolor 

(ICD). 

 Es un síndrome raro cuya 

característica principal es la 

insensibilidad al dolor y la 

automutilación. Enfermedad que es 

diagnosticada en etapas tempranas de 

la niñez. 

EL SÍNDROME DE TOURETTE 

 Es un trastorno neuropsiquiátrico 

heredado, con inicio en la infancia, 

caracterizado por múltiples tics físicos 

(motores) y vocales (fónicos) estos tics 

característicamente aumentan y 

disminuyen; se pueden suprimir 

temporalmente, y son precedidos por un 

impulso premonitorio. 

Clínicamente en estas neuropatías se 

pueden producir lesiones diversas y 

variadas, en diferentes niveles, como 

consecuencia de la pérdida de la 

sensibilidad dolorosa. Las alteraciones 

que se asocian con mayor frecuencia 

son: fracturas múltiples, articulaciones 

de charcot. 

Por lo general, los síntomas 

del síndrome de Tourette se 

manifiesta en el individuo 

antes de los 18 años de edad. 

Puede afectar a personas de 

cualquier grupo étnico y de 

cualquier sexo, aunque los 

varones lo sufren unas 3 o 4 

veces más que las mujeres. 
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