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/ QUE ES

y Se conoce como
enfermedades raras a
aquellas con baja
prevalencia entre la
poblacién

EVALUACION DE LAS
PATOLOGIAS MAS
RARAS DEL NINO

TIPOS DE
ENFERMEDADES

una enfermedad concreta se considera rara
cuando la sufre un nimero inferior a 5
personas por cada 10.000 habitantes.

Los nifos desgraciadamente también son
victimas de este tipo de enfermedades y la
angustia de los padres es alarmante.

no hay muchas investigacionesque se
lleven a cabo y los tratamientos son
escasos.

es una enfermedad que afecta a las

glandulas sudoriparas y mucosas
F'BROS'S QU'SI]CA Estamos hablando de una enfermedad

cronica y también hereditaria, cuyos

sintomas afectan en mayor grado a los
pulmones

suele manfestarse en nifasy no resulta tan evidente en o
nacimienta, sine gue tiende 2 marsfestarse curante su
segundo afo de wida
Esta enfermedad es la consecuencia de mutaciones en of
cromasama X y sus sintomas se basan en un retraso en la
coordinacdn motnz y en el lenguaje

SINDROME DE

es otra enfermedad hereditaria que afecta ala
coagulacién de la sangre, es decir, afecta a la
proteina de la sangre que se encarga de

controlar el sangrado.
Lo que genera no es sangrar mas
abundantemente, sino durante un perfodo mas
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EVALUACION DE LAS
PATOLOGIAS MAS RARAS
DEL NINO

GILLES DE LA
TOURETTE

SINDROME DE AASE

SINDROME DE

PRADER WILLI

se basa en el desarrollo parcial de dos nervios craneales.

Estos nervios tienen varias funciones como son el
parpadeo, la expresidn faclal y el movimiento lateral del
ojo.

Esta enfermedad produce pardlisis en el rostro y sus
sintomas son: problemas en la pronunciacion, en el habla y
causa babeo,

provoca un envejecimiento prematuro en
los nifios. Los pequerios que lo padecen
suelen nacer totalmente sanos y la
enfermedad se manifiesta a los pocos

Se distingue por los movimientos
Involuntarios de los masculos, lo que
hace que el nifio realice movimientos

bruscos y répidos
Del mismo modo, por el desempefio
involuntario de palabras y ruidos.
Este sindrome también es conocido
comao la enfermedad de los tics.

Es hereditario y aparece por una
alteracion presentada en la médula
6sea. La consecuencia es una
anemia congénita y la aparicion de
malformaciones de tipo esquelético
y articular.

se presenta en el nifio desde su nacimiento y causa
muchos problemas. Se caracteriza por la obesidad
de los pequefios que la padecen con retraso
mental, poco tono muscular e hipotonia o
problemas de alimentacion, e infecciones
respiratorias.

i\ Scanned with !
i & CamScanner’;


https://v3.camscanner.com/user/download

LESCENTE

RARAS DEL

EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS MAS

a mayoria de estas enfermedades son
¢ ’ aun menos frecuentes, afectando a una

? de cada 100.000 personas.
¢QUEES

Estdn consideradas como enfermedades crénicas y I

tienen una importante incidencia en la calidad e
Se denomina enfermedades < incluso en la esperanza de vida de las personas
raras a aquellas que afectan a afectadas.

un nimero limitado de
personas con respecto a la
poblacién general, a menos de

En su mayoria tienen origen genético y
uno de cada 2.000.

son complejas clinicamente en cuanto a
su diagnéstico, manejo y tratamiento.
Infancla o adolescencia

. Se caracteriza por tics motores y fénicos que
- perduran durante mas de un af
m . Los primeros sint son movimi
Involuntarios de la cara, brazos, miembros o tronco

. Trastorno neuroléglico que se manifiesta en la

. Enfermedad neurolégica progresiva que
afecta principalmente a nifios y adult
Jovenes

*  Secaracteriza por la Inflamacién unllateral
mm del cortex cerebral
+  Crisls opilépticas refractarias al tratamiento

TIPOS DE
ENFERMEDADES

* Enfermedad hareditaria rara del tejido conjuntive que
afecta al esqueleto, los pulmones, los ojos, el corazén
y los vasos sanguineos
. Se caractariza por talla superior a la media,
malformaciones 6soas, Mperextensibilidad de las
articulaciones, entro otros

@s un trastorno genético del sistema
nervioso, Afecta la manera en que las células
crecen y se forman y provoca el crecimiento

de tumores en los nervios. En general, los
“ tumores son benignos (no cancerosos), pero
a veces pueden convertirse en céncer.

"
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EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS MAS
RARAS DEL ADOLESCENTE

IMPERFECTA

SINDROME X
FRAGIL

<

<

-

A

r es una enfermedad que hace que los

huesos se rompan (se fracturen)
facilmente. También se le conoce como la
enfermedad de los huesos de cristal.
Sus sintomas pueden ser leves o graves,
dependiendo del tipo de osteogénesis
imperfecta que tenga.

es una afeccién causada por un cambio genético, que

es un cambio en un gen. El sindrome de Angelman

causa un retraso en el desarrollo, problemas del habla

y del equilibrio, discapacidad mental y, a veces,
convulsiones.

es una enfermedad genética que afecta a
varias partes del cuerpo y se caracteriza
por rasgos faciales distintivos,
discapacidad intelectual, problemas

cardiacos y una personalidad tnica.

es la forma méas comun de discapacidad
intelectual hereditaria. La enfermedad es
causada por un gen especifico. Normalmente,
el gen produce una proteina necesaria para el
desarrollo cerebral. Pero un defecto en este
gen hace que una persona produzca poco o
nada de dicha proteina. Esto resulta en el
sintoma de X fragil.
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CONCLUSION

Las patologias raras en nifios representan un desafio significativo en el ambito de la pediatria debido a su baja
incidencia, complejidad en el diagnostico y la limitada disponibilidad de tratamientos especificos. Entre estas
enfermedades se encuentran trastornos genéticos como el sindrome de Ondina, que afecta la respiracion
automatica; la progeria, que causa envejecimiento prematuro; y enfermedades metabélicas poco frecuentes
como la enfermedad de Sandhoff.

El diagnéstico temprano, basado en avances en genética y tecnologia médica, es crucial para mejorar la calidad
de vida de los pacientes y sus familias. Sin embargo, muchas de estas condiciones carecen de tratamientos
curativos, lo que resalta la importancia de la investigacion médica y el desarrollo de terapias innovadoras.
Asimismo, el apoyo emocional y psicologico para los nifios y sus cuidadores es fundamental, ya que estas
enfermedades no solo impactan la salud fisica, sino también la dinamica familiar y la integracion social del nifio.
Patologias raras de un adolescente

Las patologias raras en los adolescentes abarcan un amplio espectro de enfermedades genéticas, metabolicas,
autoinmunes y neurolégicas que pueden afectar su desarrollo fisico, emocional y social. Algunas de estas
enfermedades incluyen el sindrome de Ehlers-Darlos, caracterizado por hiperlaxitud articular y fragilidad en los
tejidos; la enfermedad de Wilson, un trastorno del metabolismo del cobre; y el sindrome de Kleine-Levin, que
provoca episodios recurrentes de hipersomnia y alteraciones

El diagnéstico de estas patologias suele ser tardio debido a su baja prevalencia y la similitud de sus sintomas
con otras afecciones mas comunes en la adolescencia. Esto resalta la importancia de la investigacion médica y
la capacitacion de los profesionales de la salud para identificar estos trastornos de manera oportuna. Si bien
muchos de estos padecimientos no tienen cura, un manejo adecuado con tratamientos personalizados y apoyo
psicolégico puede mejorar significativamente la calidad de vida del adolescente y su entorno familiar, facilitando
su integracion social

: Scanned with !
i & CamScanner’;


https://v3.camscanner.com/user/download

BIBLIOGRAFIA

https://muysaludable.sanitas.es/padres/ninos/8-
enfermedades-raras-pueden-darse-los-ninos/

https://www.mayoclinic.org/es/diseases-conditions/rett-

syndrome/symptoms-causes/syc-20377227

https://www.fundacionmencia.org/9-enfermedades-
raras/

https://www.adolescenciasema.org/sobre-las-

enfermedades-raras/

! Scanned with |
i & CamScanner’;


https://v3.camscanner.com/user/download

