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e Las enfermedades raras plantean una serie de
retos a los afectados y sus familias: el
diagnostico, afrontar los sintomas, la

concepto informacion sobre la enfermedad, obtencién
de atencion sanitaria adecuada, disponibilidad
de farmacos, discapacidad e impacto
emocional.

¢« Unsindrome que se detecta con mayor

Sindrome de Rett frecuencia en nifas durante el

segundo ano de vida.

V &

lIasmasraras
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° e s o * Unaenfermedad que afecta
FIbI’OSIS QUIStlca principalmente a los pulmones.

-
Sindrome de Una enfermedad genética que provoca
H“tCh'“SO“'Gllford un envejecimiento prematuro en niflos
Progeria entre 1y 2 anos de edad.
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HIpOt!ro.|d|smo ggzz?(iigne ad rara que se reconoce
congénito



e Elenorme retoy complejidad que puede suponer la
atencioén pediatrica, tanto de un niflo con una
enfermedad rara (ER) como de su familia, pone de

concepto manifiesto la necesidad de una adecuada formacion
continuada en aspectos tan dispares como son la
nueva genética y los recursos sociosanitarios y/o
educativos para niflos con determinadas ER.

(] ”
MIopatla de * es unaenfermedad genética que
causa debilidad muscular progresiva
Duchenne
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sindrome de e s una afeccion del sistema nervioso

gue provoca tics, es decir,

GUi“es de la movimientos o sonidos repetitivos e
involuntarios.
Tourette.

\
~ o e es unaenfermedad genética que
OSteogeneS|s provoca huesos fragiles y propensos a
: fracturas. También se le conoce como
Imperfeeta‘ "enfermedad de los huesos de cristal”
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pat0log|'as e son un grupo de enfermedades raras

qgue afectan a las mitocondrias, las

mitocondriales cuales producen energia en las células.
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leucodistrofias

enfermedadde
Wilson

enfermedad de el acumulo de glucdgeno en los tejidos.
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e son un grupo de enfermedades genéticas que afectan
la materia blanca del cerebro, la médula espinal y los
nervios periféricos. La materia blanca esta formada por
la mielina, que es una sustancia que protege las fibras
nerviosas.

e es unaenfermedad hereditaria que
provoca la acumulacién de cobre en el
cuerpo, especialmente en el higado y el Sl
cerebro Z Fode Clro..

e es unaenfermedad genética que se
caracteriza por la debilidad musculary

Se hereda de forma autosdmica
recesiva.

» es unaenfermedad hereditaria que afecta la
produccion de células sanguineas. Se
caracteriza por una insuficiencia gradual de
la médula ¢sea, que puede derivar en
anemia aplasica.

» es unaenfermedad genética que provoca
anomalias en el craneo, la cara, las manosy
los pies. Se caracteriza por el cierre
prematuro de las suturas craneales, lo que
da ala cabeza una forma puntiaguda.




e Como conclusion tenemos que las patologias raras en ninos y adolescentes son
condiciones poco frecuentes que debido a su baja prevalencia pueden causar danos
significativos tanto en su diagnostico como su tratamiento, por lo general estas
enfermedades pueden ser complejas y presentar sintomas que pueden ser facilmente
confundidas con otras afecciones mas comunes, es fundamental que los profesionales
de la salud mantengan un alto indice de sospecha para poder identificar de manera
temprana para tener un tratamiento efectivo y una mejor calidad de vida.
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