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PATOLOGIAS

DESCRIPCION

CARACTERISTICAS
PRINCIPALES

DIAGNOSTICO

TRATAMIENTO

Enfermedad de
Gaucher

Trastorno genético que afecta el
metabolismo de los lipidos.

Hepatoesplenomegalia, dolor
6seo, fatiga, problemas
neurolégicos (en algunos casos).

Biopsia de médula
Osea, analisis de
enzima
glucocerebrosidasa.

Terapia de reemplazo
enzimatico, tratamiento
sintomatico.

Sindrome de
Alagille

Trastorno genético que afecta el
desarrollo del higado, corazén, rinones
y los ojos.

Ictericia, malformaciones
cardiacas, caracteristicas faciales
distintivas.

Ecografia hepatica,
analisis genético,
biopsia hepatica.

Control de los sintomas,
trasplante hepatico en casos
graves.

Enfermedad de
Pompe

Enfermedad metabdlica hereditaria
por deficiencia de la enzima alfa-
glucosidasa acida.

Hipotonia muscular, dificultad
respiratoria, cardiomegalia.

Prueba de enzimas
en sangre, biopsia
muscular, analisis
genético.

Terapia de reemplazo
enzimatico, tratamiento de
soporte.

Sindrome de
Rett

Trastorno neurolégico genético que
afecta principalmente a las nifas.

Pérdida de habilidades motorasy
del lenguaje, movimientos
repetitivos de las manos,
regresion del desarrollo.

Evaluacion clinica,
pruebas genéticas
(mutaciones en el
gen MECP2).

Tratamiento sintomatico,
fisioterapia, terapia
ocupacional.

Hemofilia A

Trastorno hemorragico hereditario por
deficiencia del factor VIII de
coagulacion.

Hemorragias espontaneas,
moretones faciles,
hemorragias articulares.

Pruebas de
coagulacion, niveles
de factor VIILI.

Infusién de factor VIII,
tratamiento preventivo de
hemorragias.




https://muysaludable.sanitas.es/padres/ninos/8-enfermedades-
raras-pueden-darse-los-ninos/
https://www.lavanguardia.com/magazine/mamas-y-
papas/20230102/8661479/cuales-son-enfermedades-raras-mas-
diagnosticadas-ninos-pviv.amp.html
https://www.fundacionmencia.org/9-enfermedades-raras/
https://enfamilia.aeped.es/temas-salud/enfermedades-raras



