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PATOLOGIA | CONCEPTO | ETIOLOGIA CUADRO | DIAGNOSTICO | TRATAMIENTO
CLINICO

Es una enfermedad | La fibrosis quistica | * Dolor abdominala | Se analiza una | * Antibioticos para

que provoca la| (FQ) es una | causa del muestra de sangre | preveniry tratar

acumulacion de | enfermedad estrefiimiento grave. | para detectar niveles | infecciones sinusales y

moco espeso vy | hereditaria. Es | * Aumentode gases, | 1195 de lo normal de | PUmonares. Se pueden

pegajoso en los | causada por un gen | Meteorismo oun una sustancia quimica | ©oMar por via oral o
abdomen que parece L aplicarse por via

pulmones, el tubo | defectuoso que lleva hinchado llamada tripsindgeno

digestivo y otras

al cuerpo a producir

inmunorreactivo de un

intravenosa o por medio

" e (distendido). - : de tratamientos
FIBROSIS areas del cuerpo. Es | un liquido - Nauseas e recién nacido pueden respiratorios.
. uno de los tipos de | anormalmente inapetencia. ser altos debido a un | « Medicamentos
QU ISTICA enfermedad espeso y pegajoso | « Heces pdlidas o nacimiento prematuro | inhalados para ayudar a
pulmonar  crénica | llamado moco. Este | color arcilla, de olor | o un parto deficiente. | abrir las vias
mas comun en nifios | moco se acumula en | fétido, que tienen respiratorias.
y adultos jévenes. | las vias respiratorias | MOco o que flotan. * Es posible que se
Es una enfermedad | de los pulmones y en | * Pérdida de peso necesite oxigenoterapia a
: . * Historial de medida que la
potencialmente el pancreas.
mortal. prolapso rectal enfermedad pulmonar
empeore.
Es una falta de |+ EI albinismo se |- Faltadecolorenel | Las pruebas genéticas | El tratamiento implica
produccion de | presenta cuando uno | cabello, la piel o el ofrecen la forma mas | proteger lapiely los
melanina. La | de varios cambios | iris delojo ) precisa de | 0jos del sol. Para
melanina es una | genéticos hace que | Pielycabellomas | qiggnogiicar el tipo | l09rarlo:
sustancia natural del | el cuerpo  sea ?Iggir?:s'genggi'm especifico de ;&ﬁ?:ﬁgﬁg drtljerzgosc?IZreS
cuerpo que da} color incapaz _de producw color albinismo. ) [_)lchas_ evitando el sol, usando
_a! cabello, Ia piel y el | o distribuir melgnlna. pruebas son utlle_s Si | protectores solares y
iris de los ojos. + Estos cambios se usted tiene | cubriéndose
pueden transmitir antecedentes completamente con ropa
ALBINISMO (ser heredados) de familiares de | al exponerse al sol.
padres a hijos. albinismo. También | * Use protectores solares
« La forma mas grave resultan Utiles para | con un alto factor de
de albinismo se ciertos grupos de | Proteccion solar (FPS).
denomina albinismo personas que se sabe | ; US€ gafas de sol
oculocutaneo. padecen esta | (Protegidas contra
enfermedad. radiacion U.V.) para
ayudar a aliviar la
sensibilidad a la luz.
El sindrome de|Se desconoce la |Losticsse No existe una prueba | No hay cura, pero se
Gilles de la Tourette | causa exacta del | clasifican en: especifica que pueda | Pueden controlar los
es un trastorno | sindrome de Gilles | * Tics simples. Estos | diagnosticar el | tics con medicamentos:
caracterizado  por | de la Tourette. Es un | fi¢S repentinos, sindrome de Tourette. | - Medicamentos que
movimientos trastorno  complejo :Onﬁlliizg Lﬁpﬁé'rtr']vec;z Se basa en la historia zf;;rﬁ?nnao disminuyen la
. repetitivos o sonu_jos que, probablemente, limitado de grupos c[|n|ca de los signos vy | , Inyecciones de botdlica
SINDROME | indeseados (tics) | se desencadena a | nusculares. sintomas. (Botox)
DE GiLLIS que no se pueden | causa _ple una | .« Tics complejos. * Hay tics motores vy | . Medicamentos contra el
controlar con | combinacién de | Estos patrones de vocales presentes déficit de atencién con
DE facilidad. Por | factores heredados | movimientos « Ocurren varias veces | hiperactividad
ToURETte ejemplo, la persona (gen_éticos) y | diferentes'y al dia _ * Inhibidores adrenérgicos
afectada puede de | ambientales. Las | coordinados « Comienzan antes de | centrales
manera repetida | sustancias quimicas | involucran varios los 18 afios * Antidepresivos
parpadear, encoger | en el cerebro que | 9'uP0s musculares * Medicamentos
los hombros o emitir | transmiten impulsos ?q_t;g;;/aulds;\l/os
sonidos raros o | nerviosos comportamiento
palabras ofensivas. (neurotransmlso_res),  Psicoterapia
como la dopamina y « Estimulacion cerebral
la serotonina, profunda
pueden estar
involucradas.
La hemofilia es un | En la sangre hay | * Se forman * Medir los niveles de | * Terapia de reemplazo
trastorno proteinas  llamadas | moretones factor de coagulacion | de factor (para hemofilia
hemorragico  poco | “factores de | faciimente. VIl o IX en la sangre |AYB).
comdn, que dura | coagulacion”  que | *Hemorragia de su hijo(a) * Antifibrinoliticos (para
cual la sangre no | coagulacion. Las | . \nflamacion o dolor | “VEr Si su hijo(a) tiene biespepcificos (para P
coagula bien. Los | personas _ CON | en articulaciones. la’ mutacién genética | hemgofilia A Gnicamente).
nifos con hemofilia | hemofilia tienen | « |nflamacion en (cambio) que causa la | « pesmopresina
. sangran por mas | niveles bajos de los | tejidos blandos. hemafilia (desmopressin - DDAVP)
Hemofilia tiempo después de | factores VIIl (8) o IX | « Inflamacion o dolor (para hemofilia A
una lesibn que | (9). Cuanto menor | en masculos. Unicamente)
aquellos que no la|sea la cantidad de | * Hemorragia debido

tienen. El sangrado
puede ser interno,
hacia las
articulaciones o los
musculos. También
puede darse en
forma externa por
cortes o lesiones.

factor de coagulacion
(denominado con
frecuencia “factor”),
mas probable es que
la persona tenga
problemas con el
sangrado.

a cirugia o
procedimiento.

* Hemorragias en la
nariz.




SINDROME
de rett

El sindrome de Rett
es un trastorno
genético neurolégico
y de desarrollo poco
frecuente que afecta
la forma en que el
cerebro se
desarrolla. Este
trastorno provoca la
pérdida progresiva
de las capacidades
motoras y del habla.
El sindrome de Rett
afecta
principalmente a las
mujeres.

El sindrome de Rett

es un trastorno
genético poco
frecuente. El
sindrome clasico de
Rett, asi como
diversas variantes

(sindrome atipico de
Rett) con sintomas
mas leves 0 mas
graves, se presenta
en funcién de varios
cambios  genéticos
especificos
(mutaciones).

* Retraso en el
crecimiento.
 Pérdida de las
habilidades de
coordinacion y
movimiento.

» Pérdida de la
capacidad de
comunicacion.

* Movimientos
anormales de las
manos.

Observar
detenidamente el
crecimiento y

desarrollo. Evaluacion
de otras causas de los
sintomas:

*Trastorno del
espectro autista

« Paralisis cerebral

. Problemas de
audicion y vision

. Trastornos
metabolicos como
fenilcetonuria

No existe una cura para
el sindrome de rett,
algunos tratamientos que
pueden ayudar a los
nifios y adultos son:

* Atencién medica regular
* Medicamentos

* Fisioterapia

* Terapia ocupacional

* Logopedia

 Apoyo nutricional

* Intervenciones de
comportamiento

* Servicios de apoyo
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