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ENFERMEDAD {QUE ES? SINTOMAS DIAGNOSTICO TRATAMIENTO
Produccién de sudor con un alto | Tos persistente que produce | Prueba de la diferencia de | No existe cura para la fibrosis
contenido en sales y de | moco espeso (esputo), | potencial eléctrico nasal, quistica, pero el tratamiento
secreciones mucosas con una | sibilancia, intolerancia al | prueba del tripsinégeno | pueden aliviar los sintomas,
viscosidad anormal. ejercicio, infecciones | inmunoreactivo: es una prueba | reducir las complicaciones vy

FIBROSIS QUISTICA

pulmonares recurrentes, fosas
nasales inflamadas o congestion
nasal, sinusitis recurrente

que se realiza sobre la sangre y
que mide la concentracion de
una enzima pancreatica, prueba
del sudor.

mejorar la calidad de vida.
Prevenir ~y  controlar las
infecciones que se producen en
los pulmones, extraer y aflojar la
mucosidad de los pulmones,
tratar y prevenir la obstrucciéon
intestinal

Caracterizada por una alteracion
en la coagulacion de la sangre
causada por un defecto
genético, lo que provoca
ausencia o disminucién de

Hemorragia excesiva vy facil
formacion de moretones,
hinchazon y dolor en las
articulaciones (rodillas, codos,
tobillos, hombros, muiecas vy

La hemofilia se diagnostica
mediante un analisis de sangre.
El médico extraerd una pequefia
muestra de sangre de la vena y
medira la cantidad de factor de

Esmopresina: en algunas formas
de hemofilia leve, esta hormona
puede estimular al cuerpo para
que libere mas factor de
coagulacién, emicizumab

HEMOFILIA algunos de los factores de la | caderas), sangrado en las encias | coagulacién presente. Luego, la | (Hemlibra): es un medicamento
coagulacion. o la nariz, sangrado durante la | muestra se clasifica para | mas reciente que no incluye
erupcion de los primeros | determinar la gravedad de la | factores de coagulacion,
dientes, sangrado prolongado | deficiencia del factor. medicamentos para conservar
por heridas, extracciones los coagulos, sellantes de fibrina.
dentales y cirugia. Fisioterapia, primeros auxilios
para cortes menores.
Es un trastorno genético poco | Dificultad para caminar, | Observaciéon de signos vy | Administracion de corticoides.
frecuente y mortal, que produce | debilidad muscular progresiva, | sintomas, andlisis de sangre para | Alimentacion adecuada, terapias
debilidad muscular progresiva | problemas de equilibrio vy | determinar los niveles de las | yvaloraciones periddicas de las
desde la primera infancia y | coordinacién, asi como una | enzimas (prueba de creatina | funciones muscular, respiratoria
conduce a la muerte prematura | marcha anormal con tendencia a | cinasa [CK]), derivacion a un | y cardiaca, terapia definitiva en
alrededor de los 20 afios de | caminar de puntillas. Desafios | especialista, prueba genética, | fase de experimentacion, como
DUCHENNE edad debido a insuficiencia | emocionales/conductuales biopsia muscular (si se requiere). | el trasplante de células

cardiaca y respiratoria.

(depresidn, estda enojado o
comportamiento

argumentativo), problemas de
aprendizaje y memoria, retraso
en el habla, trastornos
neuroldgicos y de salud mental
(trastorno  por  déficit de

atencidn con hiperactividad .

musculares normales o la terapia
génica, investigacion terapéutica
actual que abarca diferentes
enfoques, como la terapia
basada en el tipo de mutacion, la
terapia génicay la terapia
celular.




PIEL DE MARIPOSA

Son un grupo de enfermedades
genéticas que tienen en comun
la existencia de una extrema
fragilidad de la piel y mucosas,
originandose ampollas en la
inmensa mayoria.

Piel fragil y delgada, ampollas en
boca, garganta y  cuero
cabelludo, piel gruesa en manos
y pies, alopecia.

Comezon y dolor, disfagia, caries.

En general, su diagndstico es
temprano. Diferenciarlo es muy
complejo, hasta  para los
expertos en la enfermedad. Se
pide la historia familiar, en
algunos  casos se  realizan
biopsias (se mira una pequefia
muestra de piel al microscopio),
muestras de sangre y examenes
genéticos para identificar qué
componentes estructurales
estan afectados.

Hidratacién de la piel

Cirugias reconstructivas

Hierro intravenoso, suplemento
de vitamina D, células madre,
uso de medicamentos
antiinflamatorios de dltima
generacion, uso de virus que
permitan reinsertar genes para
que se vuelvan a producir las
proteinas que faltan.

Es la consecuencia de
mutaciones en el cromosoma X'y

Discapacidad intelectual severa
Trastornos gastrointestinales como
estrefiimiento, alteraciones en la

Srealiza clinicamente mediante
la observacion de los sintomas y

No tiene cura, los
tratamirntos solo estan

por eso suele manifestarse -~ e los signos durante el crecimiento ;
RETT siempre en nifias, aunque en actividad - bioeléctrica ~ cerebral 'y el desarrollo temprano del orientados al control de fa
P tioi ,d dq aparicion  de crisis  epilépticas, y,N s it P luacis enfermedsd y son
casos atipicos puede darse en | . oo i ge lenguaje o déficits mno: e necesita una eva,gaaon sumamente clinicos.
varones. lingiiisticos graves, déficits en la | continua del estado fisico vy
interaccion  social, aunque se | neuroldgico del nifio.
mantiene el interés por los demds, | Las pruebas genéticas para la
dificultades para caminar, | mutacion del gen MECP2 en el
descoordinacion de la marcha y de | cromosoma X (Xq28) y para otras
los mlow‘mlentos del tronco mutaciones genéticas que
Escoliosis, o curvatura lateral de la , . . .
) podrian confundir el diagndstico
columna, convulsiones il | ¢ |
Molestas en el abdomen o s§u Illza‘n par[a'comp ementar €
problemas en la vesicula biliar, como diagnastico clinico.
calculos biliares
MOEBIUS Sucede cuando dos nervios | Problemas al intentar mover | El diagndstico del sindrome de | No tiene cura, los
craneales no se desarrollan | musculos de la cara, hipotonia, | Moebius suele implicar un | tratamirntos  solo  estan
totalmente. Estos nervios son | fallos de coordinacion ocular, | enfoque multidisciplinario que | grientados al control de la
responsables  del parpadeo, | dificultad de coordinacion de | combina evaluaciones clinicas enfermedsd v son

movimiento lateral de los ojos y
expresiones faciales por lo que
causa paralisis en la cara.

labios y lengua, malformaciones
en los pies, problemas de
socializacion, alteraciones en la
deglucién, boca seca y
enfermedades bucales.

con técnicas de diagnostico por
imagen. Una historia clinica y un
examen fisico exhaustivos son
los primeros pasos, centrandose
en la paralisis facial caracteristica
y las limitaciones del movimiento
ocular.

sumamente clinicos.




PRADER WVILLI Es una enfermedad genética | Exceso de hambre, ansia de | Los médicos suelen sospechar | No tiene cura, los
caracterizada por obesidad con | comida, aumento de peso / | del sindrome de Prader-Willi | tratamirntos solo estan
hipotonfa (disminucion del tono | obesidad, — drganos  sexuales | segun los signos y sintomas. Casi | grientados al control de la
muscular) 'e h|pogen|tal|smo subdesarrolllgdos, c'rt'—:-C|m|ento y S|'emp’relse puetd'e' realizar un enfermedsd y son
(desarrollo insuficiente de los | desarrollo fisico deficientes diagndstico definitivo con un .

. ) ) ) o sumamente clinicos.
caracteres sexuales), (acromicria | discapacidad intelectual y de | analisis de sangre.
atrofia o pequefiez excesiva de | aprendizaje leve a moderada.
las extremidades) vy retraso
mental.

AASE En ocasiones hereditaria, | Nudillos pequefios o ausentes Lo mas preciso es realizar varios | No existe un tratamiento
causada por el desarrollo | Paladar hendido, disminucion de | examenes dependiendo la edad | especifico de la enfermedad,
insuficiente de la médula ésea. los pliegues cutdneos en las | del nifo. / El diagnostico | g objetivo del tratamiento es
Se car'actenza por presentar' una artlculauor'wes de los dedos de la dlferehC|a| mas de'Ilcado e§ cqn el control de la anemia
anemia pronunciada, | mano, orejas deformes, retardo | la eritroblastopenia transitoria . .

) . : hipoplasia, para lo que suelen
malformaciones craneofaciales | en el cierre de fontanelas | del lactante 'y con las . o
congénitas y deformidades en | (puntos blandos), parpados | eritroblastopenias secundarias a utilizarse corticoides Y
extremidades. caidos, incapacidad para | infecciones viricas. transfusiones repetidas.

extender completamente las
articulaciones desde el
nacimiento  (deformidad  por
contractura), crecimiento
levemente lento, hombros
estrechos, piel palida, pulgares
triplemente articulados.
TOURETTE Casi el 90 por ciento de las Movimientos involuntarios de la | Requiere de la aparicion, en | Terapia conductual: La terapia

personas con tics presentan
otros trastornos asociados, tales
como: Trastorno de Déficit
Atencional, Trastorno Obsesivo
Compulsivo, Fobias,
hipersensibilidad social,
depresion o Ansiedad.

cara, brazos, miembros o tronco.
Emitir sonidos guturales,
carraspeos y aspiracion de aire
sonoray repetitiva.

Pataleos,  contracciones  del
vientre o del térax, sacudidas y
torsiones del cuello.

menores de 18 afios, de al
menos dos tics motores y un tic
vocal mantenidos durante mas
de un afio, por lo que se basa en
la observacion del
comportamiento del paciente.

cognitivo-conductual puede
ayudar a manejar los tics vy
reducir  su frecuencia e
intensidad, en algunos casos, se
recetan medicamentos  para
controlar los sintomas. Algunas
personas encuentran alivio en
terapias alternativas como la
acupuntura o la meditacion.
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