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Es una enfermedad que provoca la
acumulacion de moco espeso y pegajoso en
los pulmones, el tubo digestivo y otras areas
Fibrosis -< del cuerpo. Es uno de los tipos de
quistica enfermedad pulmonar créonica mas comun iy
en nifios y adultos jévenes. Es una "‘“’“‘”W:Am;
enfermedad potencialmente mortal.

| La fibrosis quistica es un
\ trastorno hereditario
caracterizado por (a

| congestion pulmonar, ast

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

-Esta acumulacion de moco ocasiona infecciones
pulmonares potencialmente mortales y serios
PATOLOGIAS y _< .< problemas digestivos. Esta enfermedad también
RARAS DEL NINO puede afectar las glandulas sudoriparas y el
aparato reproductor masculino.

-Muchas personas portan el gen de la FQ, pero no
manifiestan ningun sintoma. Esto se debe a que para
que una persona tenga FQ debe heredar 2 genes
defectuosos, 1 de cada padre. Algunos
estadounidenses tienen el gen de la FQ. La
enfermedad es mas frecuente entre personas
— descendientes de europeos del centro y norte
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Los sintomas en los recién nacidos pueden incluir:
Retraso en el crecimiento

Incapacidad para aumentar de peso normalmente
durante la nifiez

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

Piel con sabor salado

Los sintomas relacionados con la funcion intestinal pueden
incluir:

Dolor abdominal a causa del estrefiimiento grave
Aumento de gases, meteorismo o un abdomen que parece
hinchado (distendido)

Nauseas e inapetencia

Heces pélidas o color arcilla, de olor fétido, que tienen
moco o que flotan

Pérdida de peso

Historial de prolapso rectal

Los sintomas relacionados con los pulmones y los senos
paranasales pueden incluir:

Tos o aumento de la mucosidad en los senos paranasales
o los pulmones

Fatiga

Congestiéon nasal causada por los poélipos nasales.
Episodios recurrentes de neumonia (los sintomas de
neumonia en una persona con fibrosis quistica abarcan
fiebre, aumento de la tos y dificultad respiratoria, aumento
de la mucosidad y pérdida del apetito)

Dolor o presion sinusal causados por infeccién o pélipos

Los sintomas que se pueden notar posteriormente en la
vida son:

Esterilidad (en los hombres)

Inflamacion repetitiva del pancreas (pancreatitis)
Sintomas respiratorios

Dedos malformados
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» Pruebasy exdmenes

Se lleva a cabo un examen de sangre para ayudar a detectar la FQ. El
examen busca variaciones en el gen de la FQ. Otros exadmenes utilizados
para diagnosticar la FQ incluyen:

El examen del tripsindgeno inmunorreactivo (IRT, por sus siglas en
inglés) es una prueba de deteccion estandar para FQ en recién nacidos.
Un alto nivel de IRT sugiere una posible FQ y requiere examenes
adicionales.

La prueba de cloruro en el sudor es el examen diagndstico estandar para
la FQ. Un alto nivel de sal en el sudor de la persona es una sefial de la
enfermedad.

» Otros examenes para identificar problemas que pueden estar
relacionados con la FQ incluyen:

Radiografia de térax o tomografia computarizada

Examen de grasa fecal

Pruebas de la funcién pulmonar

Medicion de la funciéon pancreatica (elastasa pancreatica en
heces)

Examen de estimulacion de secretina

Tripsina y quimiotripsina en heces

Transito esofagogastroduodenal

Cultivos pulmonares (obtenidos por esputo, broncoscopia o
muestra faringea)
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Es una falta de produccion de melanina.

.. i i Y,
Albinismo < La melanina es una sustancia natural
del cuerpo que da color al cabello, la piel ¥
y el iris de los ojos. o

\ 7

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.
También tienen problemas en la vision.

causas < Otro tipo de albinismo, llamado albinismo ocular tipo 1
(OAl), afecta tnicamente los ojos. El color de la piel y el
de los ojos de la persona generalmente estan en el
rango normal. Sin embargo, un examen ocular mostrara
que no hay pigmento en la parte posterior del ojo
(retina).

PATOLOGIAS _<
RARAS DEL NINO

El sindrome de Hermansky-Pudlak (SHP) es una forma
de albinismo causada por un cambio en un solo gen.
Puede ocurrir con un trastorno hemorragico, al igual que
con enfermedades pulmonares, renales e intestinales.

~~ » Una persona con albinismo puede tener uno de estos
sintomas:

-Falta de color en el cabello, la piel o el iris del ojo
-Piel y cabello mas claros de lo normal
-Parches de piel sin color

causas '< » Muchas formas de albinismo estan asociadas con los
siguientes sintomas:

-Ojos bizcos

- -Sensibilidad a la luz

-Movimientos oculares rapidos

“~ -Problemas de vision o ceguera funcional
1
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Pruebas vy
examenes
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Tratamiento
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Las pruebas genéticas ofrecen la forma mas
precisa de diagnosticar el tipo especifico de
albinismo. Dichas pruebas son utiles si usted
tiene antecedentes familiares de albinismo.
También resultan Utiles para ciertos grupos de
personas que se sabe padecen esta
enfermedad.

P n% ' 4
5 ‘ n
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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. Para

lograrlo:

Reduzca el riesgo de sufrir quemaduras solares evitando el

sol, usando protectores solares y
completamente con ropa al exponerse al sol.

cubriéndose

-

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

Use gafas de sol (protegidas contra radiacion UV) para
ayudar a aliviar la sensibilidad a la luz.
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@ a El sindrome de Gilles de la Tourette es un trastorno
caracterizado por movimientos repetitivos o sonidos
indeseados (tics) que no se pueden controlar con
facilidad. Por ejemplo, la persona afectada puede de
manera repetida parpadear, encoger los hombros o

) emitir sonidos raros o palabras ofensivas.
Sindrome de

gilles de la _<
tourette En general, los tics se presentan entre los 2 y los 15
afios, el promedio es alrededor de los 6 afios. Los
hombres tienen entre tres y cuatro veces mas
probabilidades que las mujeres de desarrollar el
sindrome de Gilles de la Tourette.

PATOLOGIAS i
RARAS DEL NINO

Los tics, los movimientos o sonidos repentinos, breves e
intermitentes son el signo distintivo del sindrome de
Tourette. Los sintomas pueden variar de leves a graves.
Los sintomas graves pueden interferir significativamente
con la comunicacion, el funcionamiento cotidiano y la
calidad de vida.

Sintomas =<

Tics simples. Estos tics repentinos, breves vy
repetitivos implican un ndamero limitado de grupos

Los tics musculares.

se <
clasifican Tics complejos. Estos patrones de movimientos
en: diferentes y coordinados involucran varios grupos
N musculares.

UNIVERSIDAD DEL SURESTE 7
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Tics motores comunes en el sindrome de Tourette
Tics simples Tics complejos
Parpadeo de ojos Tocar u oler objetos
Sacudir la cabeza Repetir movimientos observados
Encoger los hombros Caminar siguiendo un patrén determinado
Mover los o0jos repentinamente Hacer gestos obscenos
Retorcer la nariz Inclinarse o girar
PATOLOGIAS _ <
e Hacer movimientos con la boca Saltar

Tics vocales comunes en el sindrome de Tourette
Tics simples Tics complejos
Resoplar Repetir palabras o frases propias
Toser Repetir palabras o frases de otros
Aclarar la garganta Usar palabras vulgares, obscenas o insultos

—
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_< Factores '<

de riesgo

~

-

—

UNIVERSIDAD DEL SURESTE

-

Se desconoce la causa exacta del sindrome de Gilles
de la Tourette. Es un trastorno complejo que,
probablemente, se desencadena a causa de una
combinacion de factores heredados (genéticos) y
ambientales. Las sustancias quimicas en el cerebro
que transmiten impulsos nerviosos
(neurotransmisores), como la dopamina y la
serotonina, pueden estar involucradas.

Mi Universidad

Los factores de riesgo del sindrome de Gilles de la Tourette son

los siguientes:

Antecedentes familiares. Tener antecedentes familiares del
sindrome de Gilles de la Tourette o de otros trastornos de tics
puede aumentar el riesgo de desarrollar el sindrome de Gilles de

la Tourette.

Sexo. Los hombres tienen entre tres y cuatro veces mas
probabilidades que las mujeres de desarrollar el sindrome de

Gilles de la Tourette.
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La hemofilia es un problema de Ila
coagulacion raro en el que la sangre no
'< coagula como deberia. Esto puede causar
problemas de sangrado excesivo después
de una lesiéon o cirugia. También puede
tener sangrado repentino dentro del
cuerpo, como en sus articulaciones,
musculos y érganos.

Hemofilia

a Hay varios tipos diferentes de hemofilia. Los mas comunes
son:

Hemofilia A (hemofilia clasica): Causada por la falta o
tipos de -< disminucion del factor de coagulacion VIII (8)

hemofilia . .
Hemofilia B (enfermedad de Christmas): Causada por la falta

o disminucion del factor de coagulacién IX (9)

La mayoria de los tipos de hemofilia son heredados. Son
causados por un cambio en uno de los genes (también
RARAS DEL NINO _< ,Qué _< llamado variacién) que entrega instrucciones para_producir

causa la las proteinas del factor de coagulacion. Este cambio puede
hemofilia? significar que las proteinas de coagulacién no funcionan bien
0 que faltan por completo.

PATOLOGIAS

La mayoria de los tipos de hemofilia son heredados. Son causados
por un cambio en uno de los genes (también llamado variacién)
que entrega instrucciones para producir las proteinas del factor de
coagulacion. Este cambio puede significar que las proteinas de
coagulacion no funcionan bien o que faltan por completo.

Estos genes estan en el cromosoma X. Es posible que tenga uno
o dos cromosomas X:

Las personas que nacen varones tienen un cromosoma X (de la
madre) y un cromosoma Y (del padre). Pueden contraer hemofilia

¢Queé T . . L
si su Unico cromosoma X tiene el cambio genetlco

causa la
hemofilia? < Las personas que nacen mujeres tienen dos cromosomas X, uno
del padre y otro de la madre. Por lo general, solo contraen
hemofilia si:

Ambos cromosomas X tienen el cambio genético 6

- Un cromosoma X tiene el gen modificado y el otro cromosoma X
falta o esta inactivo

Las personas que nacen mujeres con el cambio genético en un
cromosoma X son "portadoras” de la hemofilia. A veces pueden
tener algunos sintomas de hemofilia, y pueden transmitir el cambio
genético a sus hijos.

1
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a

¢Quién

esta en
riesgo de
hemofilia?

sintomas
de la
hemofilia

<

<

51 &

Tipos de Entre un 5 yun
hemofilia 40% de actividad
de factor
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La hemofilia es mucho mas comun en personas que nacieron
varones, ya que pueden contraerla con un cambio en el gen
de un cromosoma X. Las personas que tienen antecedentes
familiares de hemofilia también corren un mayor riesgo.

-Sangrado en las articulaciones. Esto puede causar
hinchazén y dolor u opresion en las articulaciones. A
menudo afecta las rodillas, los codos y los tobillos

-Sangrado en la piel (que son moretones)

-Sangrado en el musculo y el tejido blando, lo que puede
causar una acumulaciéon de sangre en el area (llamado
hematoma)

-Sangrado de la boca y las encias, incluyendo sangrado
dificil de detener después de perder un diente

-Sangrado después de la circuncision
-Sangrado después de recibir inyecciones, como vacunas

-Sangrado en la cabeza de un bebé después de un parto
dificil
-Sangre en la orina o las heces

-Sangrados nasales frecuentes y dificiles de detener

Herida Factores de Herida
Plaquetas ®_ coagulacidn coagulada
-, \\.f -

5in factores de coagulacion La herida no coagula

Coagulacion
narmal

Moderada Grave

A &

Entre un 1y un Menos de 1%
5% de actividad de actividad
de factor de factor
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-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.

-Parece que la mayoria de los bebés que tienen el sindrome
Sindrome de Rett se desarrollan segun lo esperado durante los
de Rett primeros seis meses de vida. Estos bebés después pierden
habilidades que tenian anteriormente, como la habilidad de
gatear, caminar, comunicarse o usar las manos.

-los nifios con sindrome de Rett van teniendo cada vez mas
problemas para usar los muasculos que controlan el
movimiento, la coordinacién y la comunicacién. El sindrome
de Rett también puede provocar convulsiones y
discapacidades mentales. Movimientos inusuales de las
manos, como las palmadas o el frotamiento repetitivos,
reemplazan el uso intencionado de las manos.

PATOLOGIAS _ < ~
RARAS DEL NINO

—~ El embarazo y el parto de las mamas cuyos bebés tienen
sindrome de Rett, generalmente, no tienen complicaciones. La
mayoria de los bebés con sindrome de Rett crecen y se
comportan con normalidad durante los primeros seis meses.
Después de ese tiempo, comienzan a aparecer los signos y
sintomas.

Los cambios mas marcados generalmente se observan entre los
Sintomas 12 y 18 meses de edad, durante un periodo de semanas o
meses. Los sintomas y su gravedad pueden variar mucho de un
nifio a otro.

-Retraso en el crecimiento
-Pérdida de las habilidades de coordinacién y movimiento.
-Pérdida de la capacidad de comunicacion.

-Movimientos anormales de las manos.

UNIVERSIDAD DEL SURESTE 12
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Otros signos y sintomas pueden comprender los siguientes:

-Movimientos oculares extrafios. Los nifios que con sindrome de Rett
tienden a realizar movimientos oculares extrafios, como mirar fijamente
por lapsos prolongados, parpadear, cruzar los 0jos o cerrar un ojo a la
vez.

-Problemas respiratorios. Algunos de ellos son mantener la
respiracion, respirar rédpidamente (hiperventilacién), exhalar aire o
saliva con fuerza y tragar aire. Estos problemas tienden a ocurrir
cuando el nifio esta despierto. Otras alteraciones de la respiracion,
como la respiracion superficial o dejar de respirar por periodos breves
(apnea), pueden ocurrir cuando el nifio duerme.

-Irritabilidad y llanto. A medida que crecen, los nifios que padecen el
sindrome de Rett se vuelven cada vez mas irritables y nerviosos. Las
crisis de llanto o gritos pueden comenzar de manera repentina, sin
ningun motivo aparente, y pueden durar horas. Algunos nifios pueden
sentir miedo y ansiedad.

-Otras conductas inusuales. Comprenden, por ejemplo, expresiones
faciales extrafias y repentinas, junto con episodios prolongados de risa,
lamerse las manos y halar el cabello o la ropa.

Sintomas -Discapacidades intelectuales. La pérdida de las habilidades podria
PATOLOGIAS '< .< estar relacionada con el deterioro de la capacidad para pensar,
RARAS DEL NINO comprender y aprender.

-Convulsiones. La mayoria de las personas que padecen el sindrome
de Rett sufre convulsiones en algin momento de su vida. Pueden
ocurrir diversos tipos de convulsiones, y se relacionan con los cambios
en un electroencefalograma.

-Curvatura de la columna vertebral hacia los lados (escoliosis). La
escoliosis es frecuente en las personas que padecen el sindrome de
Rett. Suele aparecer entre los ocho y los 11 afios, y aumenta con la
edad. Es posible que se deba realizar una cirugia si la curvatura es
demasiado grave.

-Latidos irregulares del corazén. Este es un problema potencialmente
mortal para muchos nifios y adultos que padecen el sindrome de Rett,
y puede provocar la muerte subita.

-Alteraciones del suefio. Entre los problemas de patrones del suefio se
incluyen horas de suefo irregulares, quedarse dormido durante el dia
y no poder dormir por la noche, y despertarse llorando o gritando por
la noche.

-Otros sintomas. Puede presentarse una gran variedad de sintomas,
) \__ como disminucion de la respuesta al dolor; manos y pies pequefios,
generalmente frios; problemas para masticar y tragar; problemas de

s funcionamiento de los intestinos y bruxismo.

UNIVERSIDAD DEL SURESTE
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Etapa 1: inicio temprano. Los signos y sintomas son sutiles y es
muy facil que pasen desapercibidos durante esta primera etapa,
que comienza entre los 6 y los 18 meses de edad. La etapa 1
puede durar unos meses o un afio. Los bebés que se
encuentran en esta etapa pueden mostrar menos contacto
visual y comienzan a perder interés en los juguetes. También
pueden tener retrasos para sentarse o gatear.

Etapa 2: deterioro rapido. Comienza entre 1y 4 afios y los nifios
pierden la capacidad de realizar las actividades que antes
podian realizar. Esta pérdida puede ser rapida o gradual, y
puede producirse en semanas 0 meses. Se presentan los
sintomas del sindrome de Rett, como retraso en el crecimiento

El de la cabeza, movimientos anormales de las manos,
sindrome hiperventilacion, gritos o llanto sin motivo aparente, problemas
de Rett de movimiento y de coordinacién, y pérdida de la interaccion
suele -< social y la comunicacion.

dividirse

Etapa 3: meseta. Esta tercera etapa suele comenzar entre los
2 y los 10 afios, y puede durar muchos afios. Si bien los
problemas de movimiento contindian, el comportamiento puede
mejorar ligeramente, hay menos llanto e irritabilidad, y puede
haber alguna mejora en el uso de las manos y en la
_< comunicacion. Las convulsiones pueden comenzar en esta
etapa y generalmente no se producen antes de los 2 afos.

en cuatro
etapas:

PATOLOGIAS

. Etapa 4: deterioro motor tardio. Esta etapa suele comenzar
RARAS DEL NINO

después de los 10 afios y puede durar afios o décadas. Se
caracteriza por movilidad reducida, debilidad muscular,
contracturas articulares y escoliosis. Por lo general, la
comprension, la comunicacidon y las habilidades manuales
permanecen estables o0 mejoran levemente, y las convulsiones
pueden presentarse con menor frecuencia.

7~ El sindrome de Rett es poco frecuente. Los

cambios genéticos que se conocen como la causa

Factores de esta enfermedad son fortuitos, y no se han

de riesgo .< identificado factores de riesgo. En muy pocos

casos, pueden influir factores hereditarios, por

ejemplo, tener familiares directos con sindrome de
Rett.

—
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Entre las complicaciones del sindrome de Rett, se incluyen
las siguientes:

-Problemas para dormir que provocan una interrupcion
significativa del suefio en la persona con sindrome de Rett
y los miembros de la familia.

-Dificultad para comer, lo que produce mala nutricién y
retraso en el crecimiento.

-Problemas intestinales y en la vejiga, como estrefiimiento,
enfermedad por reflujo gastroesoféagico, incontinencia
urinaria o intestinal, y enfermedad de la vesicula biliar.

< -Dolor que puede presentarse junto a problemas como

mpli ion : . )
Complicaciones trastornos gastrointestinales o fracturas dseas.

i -Problemas en los musculos, los huesos y las
PATOLOGIAS articulaciones.

RARAS DEL NINO _ : »
-Ansiedad y comportamiento problematico que pueden

dificultar el funcionamiento social.

-Necesidad de cuidados y asistencia permanente en las
actividades de la vida diaria.

-Menor esperanza de vida. Aunque la mayoria de las
personas con sindrome de Rett viven hasta la edad adulta,
es posible que no vivan tanto como la persona promedio
debido a problemas cardiacos y otras complicaciones de
salud.

1 ———
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