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el diagnostico, afrontar los sintomas, la
informacién sobre la enfermedad, obtencion
de atencidn sanitaria adecuada,
disponibilidad de farmacos, discapacidad e
impacto emocional. Son moltiples las facetas
de la vida afectadas, incluyendo las
relaciones familiares y sociales, el bienestar
econdmico o las actividades cotidianas.

*_ RETOS A LOS
AFECTADOS Y SUS
FAMILIAS

La repercusion de las
enfermedades raras en los nifios
es de gran alcance, extendiéndose
mas alla de ellos mismos, a todas
las personas de su entorna.

Las necesidades sociales estan adquiriendo una gran
relevancia en los paises desarrollados, en los que los
servicios sanitarios, a0n con limitaciones, tienen
mavyor disponibilidad que los servicios sociales.
parece necesario que los servicios sanitarios y
sociales para las personas con enfermedades raras
deben mejorarse para abordar las necesidades de los
pacientes y proporcionar mejor apoyo a las familias.
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) NECESIDADES

La evaluacion de las necesidades
en las enfermedades raras es una
fase critica para proporcionar
una atencion sanitaria de alta
calidad

En algunas enfermedades raras el diagnodstico puede
realizarse de forma muy precoz como ocurre en
aquellos casos en que los sintomas de la enfermedad
son muy evidentes o disponemos de técnicas de
cribado que identifican el proceso al poco tiempo del
nacimiento. Ante la dificultad para alcanzar el
diagnostico, es posible que los pacientes sufran
largas estancias hospitalarias en centros.

* DIAGNOSTICO

La bisqueda del diagndstico
es una de las fases que
entrafa mayores dificultades
para el enfermo vy su familia

PATOLIGIAS
mas raras del nino

En la actualidad existen importantes iniciativas
institucionales para mejorar la accesibilidad de este
tipo de tratamientos por lo que es un problema que
puede no tener la misma relevancia que en el
pasado. en la actualidad el objetivo del pediatra no
es solo conseguir el tratamiento especifico de la
enfermedad rara, sino atender a los demas
problemas de salud que afectan al nifo

* TRATAMIENTO

La disponibilidad de
tratamiento fue uno de los
elementos fundamentales en la
génesis del movimiento
asociativo con relacién con las
enfermedades raras.
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PATOLIGIAS
mas raras del

adolescente

*_ TECNICAS DE
ESTUDIO

Una adecuada utilizacion de esta
informacion, ya disponible en el
ambito clinico, puede dar la
oportunidad de investigar
diferentes aspectos de una
enfermedad rara

X SU IMPACTO

obliga a un seguimiento
continuado del nifo, centrado
tanto en los aspectos evolutivos
del mismo como en la adaptacion
de la familia al problema

*- FRECUENCIA

Cuando calificamos una
enfermedad como rara,
estamos aludiendo a una
enfermedad o trastorno de
escasa frecuencia

* REGISTRO

Mo existen registros completos
de estas enfermedades,
Onicamente desde algunas
sociedades cientificas o a partir
de determinados registros de
tratamientos podemos conocer
el nimero exacto de afectados.

EUDS |

Mi Universidad
@

permiten detectar alteraciones en muchas
regiones gendmicas, descritas y no descritas,
que ayudan tanto a la identificacién de
nuevos sindromes como a interpretar
algunos aspectos moleculares de muchas
enfermedades complejas.

mas de la dura realidad a la que se enfrentan, los
padres frecuentemente deben tomar decisiones
inmediatas sobre el tratamiento médico o quirirgico de
su hijo, 0 enfrentarse a una condicion letal o
incapacitante que les “roba” sus expectativas. Solo una
adecuada atencion a cada uno de los moltiples
problemas a los que se enfrentan estos nifios y sus
familias, ayuda a minimizar el potencial handicap
ciado a las ER

(una enfermedad es rara, o poco com(n, cuando
afecta a menos de cinco de cada 10.000 personas).
Para cerca del 50 por ciento de los afectados, incluso
en nuestro pais, el diagnostico de una enfermedad
rara implica un riesgo vital o discapacitante
significativo.

para cada ER el nOmero de personas afectada es
significativamente diferente y tratandose de
enfermedades genéticas. De una cincuentena de ER
estarian afectados algunos millares de personas en
Espadfa; unas quinientas ER afectan a unos
centenares de personas; y algunos millares de
estas patologias solo se presentan en decenas de
personas.
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Conclusion

Las patologias raras en nifios y adolescentes representan un desafio médico y
social significativo debido a su baja prevalencia, la dificultad en el diagnostico y las
limitadas opciones de tratamiento. Estas enfermedades, muchas de ellas de
origen genético o desconocido, pueden afectar diferentes sistemas del cuerpo,
comprometiendo el desarrollo fisico, neurolégico y emocional de los pacientes.

El diagndstico temprano es fundamental para brindar una mejor atencién y evitar
complicaciones severas. Sin embargo, la falta de conocimiento sobre estas
enfermedades y la escasez de especialistas dificulta su deteccion y manejo.
Ademas, muchas de estas condiciones carecen de tratamientos efectivos, lo que
incrementa la necesidad de investigacion en terapias innovadoras, como la terapia
génica y la medicina regenerativa.

El apoyo emocional y psicolégico es esencial para los pacientes y sus familias, ya
que enfrentan retos no solo médicos, sino también sociales y econémicos. En este
sentido, las asociaciones de pacientes y las iniciativas de concienciacion juegan
un papel clave en la difusion de informacion y en la lucha por mejores recursos
sanitarios.

En conclusion, las enfermedades raras en nifios y adolescentes requieren mayor
atencion por parte de la comunidad médica, cientifica y gubernamental. La
inversion en investigacion, la formacion de profesionales de la salud y la
promocion de politicas publicas inclusivas son aspectos clave para mejorar el
diagnéstico, tratamiento y calidad de vida de los pacientes. Solo a través de un
enfoque integral y colaborativo se podra brindar esperanza a quienes padecen
estas patologias poco frecuentes, pero altamente impactantes.
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