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FIBROSIS QUISTICA.

Es wuna enfermedad que
provoca la acumulacion de
moco espeso y pegajoso en los
pulmones, el tubo digestivo y
otras areas del cuerpo. Es uno
de los tipos de enfermedad
pulmonar crénica mas comun
en ninos y adultos jévenes. Es
una enfermedad
potencialmente mortal.

La fibrosis quistica (FQ) es una
enfermedad hereditaria. Es
causada por un gen defectuoso
que lleva al cuerpo a producir
un liquido  anormalmente
espeso Yy pegajoso llamado
moco. Este moco se acumula
en las vias respiratorias de los
pulmones y en el pancreas.

Los sintomas en los recién

nacidos pueden incluir:

eRetraso en el crecimiento

eIncapacidad para aumentar de
peso normalmente durante la
ninez

e Ausencia de deposiciones
durante las primeras 24 a 48
horas de vida

ePiel con sabor salado

Los tratamientos consisten en
antibioticos, broncodilatadores,
farmacos  para fluidificar las
secreciones pulmonares,
tratamientos de desobstruccion de

las vias respiratorias para los
problemas respiratorios,
suplementos de enzimas

pancredticas y vitaminas para los
problemas digestivos, y farmacos

ALBINISMO

Es una falta de produccion de
melanina. La melanina es una
sustancia natural del cuerpo
que da color al cabello, la piel y
el iris de los ojos.

El albinismo se presenta
cuando uno de varios cambios
genéticos hace que el cuerpo
sea incapaz de producir o
distribuir melanina.

Estos cambios se pueden
transmitir (ser heredados) de
padres a hijos. La forma mas
grave de albinismo se
denomina albinismo
oculocutaneo. Las personas
con este tipo de albinismo
tienen cabello, piel e iris de
color blanco o rosado.

Una persona con albinismo
puede tener uno de estos
sintomas:

e Falta de color en el
cabello, la piel o el iris
del ojo

e Piely cabello mas claros
de lo normal

e Parches de piel sin
color

Muchas formas de albinismo
estan asociadas con los
siguientes sintomas:

e Ojos bizcos

e Sensibilidad a la luz

El objetivo del tratamiento es aliviar
los sintomas. Este dependera de
qué tan grave sea el trastorno.

El tratamiento implica proteger la

piel y los ojos del sol.

e Reduzca el riesgo de sufrir
quemaduras solares evitando el
sol, usando protectores solares y
cubriéndose completamente con
ropa al exponerse al sol

e Use protectores solares con un
alto factor de proteccion solar
(FPS).

e Use gafas de sol



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003021.htm
https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/002256.htm

SINDROME DE GILLES DE LA
TOURETTE

Es una afeccion que lleva a una
persona a realizar movimientos
o sonidos rapidos y repetitivos
que no puede controlar.

Es probable que este sindrome

se transmita de padres a hijos.
El sindrome puede estar ligado
a problemas en ciertas zonas
del cerebro. Es posible que
tenga que ver con sustancias
quimicas (dopamina,
serotonina y norepinefrina)
que ayudan a las neuronas a
comunicarse entre si.

problemas médicos, como
trastorno de hiperactividad y
déficit de atencion (THDA),
trastorno obsesivo-compulsivo
(TOC), trastorno de control
de impulsos o depresion.

El sintoma inicial mas comun es
un tic facial, al cual pueden
seguir otros. Un tic es un
movimiento o sonido
repetitivo, rapido y subito.

Las personas que tienen sintomas
leves no reciben tratamiento. Esto
se debe a que los efectos
secundarios de los medicamentos
pueden ser peores que los sintomas
del sindrome de Tourette.

Un tipo de terapia (terapia cognitiva
conductual) llamada de reversion
del habito puede ayudar a suprimir
los tics.

HEMOFILIA

La hemofilia es un trastorno
hemorragico poco comun, que
dura toda la vida, por el cual la
sangre no coagula bien. Los
ninos con hemofilia sangran
por mas tiempo después de
una lesién que aquellos que no
la tienen

Las personas con hemofilia
tienen niveles bajos de los
factores VIII (8) o IX (9).
Cuanto menor sea la cantidad
de factor de coagulacion, mas
probable es que la persona
tenga problemas con el
sangrado.

Los sintomas de la hemofilia

incluyen:
e Se forman moretones
facilmente

e Hemorragia después de
lesiones menores

e Inflamacion o dolor en
articulaciones

El tratamiento para la hemofilia
puede incluir:
e Terapia de reemplazo de
factor (para hemofilia A y B)
e Antifibrinoliticos (para
hemofilia A y B)
e Terapia de anticuerpos
biespecificos (para hemofilia
A Unicamente)

SINDROME DE RETT.

El sindrome de Rett (RTT) es
un trastorno del sistema
nervioso. Esta afeccion lleva a
problemas en el desarrollo de
los ninos. Sobre todo afecta las
habilidades de lenguaje y el uso
de las manos..

La mayoria de los casos de RTT
se debe a un problema en un
gen llamado MECP2. El gen se
encuentra en el cromosoma X.
Las  mujeres tienen 2
cromosomas X. Aun cuando
un cromosoma presente este
defecto, el otro cromosoma X
es lo suficientemente normal
para que la nina sobreviva

Los sintomas pueden incluir:

eProblemas respiratorios que
tienden a empeorar con el
estrés. La  respiracion
generalmente es normal
durante el sueno y anormal
al estar despierto.

» Cambio en el desarrollo.

eBabeo y salivacion excesiva.

El tratamiento puede incluir:
eAyuda con la alimentacion y el
cambio de panales

eMétodos  para  tratar el
estrenimiento 'y el reflujo
gastroesofagico

eFisioterapia para ayudar a

prevenir problemas en las manos
eEjercicios de soporte de peso con
escoliosisX
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