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DEFINICION

Enfermedades poco frecuentes en

infancia, de origen

neurologico, inmunolagico
metabalico.
Diagndstico complejo debide a

variabilidad de los sintomas.
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METODOS DE
EVALUACION

Historia Clinica Detallada

Antecedentes familiares
enfermedades raras.
Sintomas inusuales

progresivos.
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Deteccidon de anomalias en el
crecimiento, piel, reflejos
neuroldgicos.

Evaluacion de drganos
afectados segan la patologia
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* Biometria

* Estudios
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hematica, quimica
sanguinea.
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metabdlicos  (niveles

enzimas, electrolitos, analisis  de
aminodcidos)].
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La Espina Bifida es un defecto congénito del tubo

neural que ocurre cuando la columna vertebral y la

desarrollan completamente

durante el embarazo. Esta malformacion puede
provocar diversas discapacidades neuroldgicas
dependiendo de la gravedad del caso.
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SINDROME DE ONDIME

' Hiptwuntil:tcit’m central
(fallo la

respiracion durante el suefio).

congénita en

o Puede requeric wventilacion

asistida.

EVALUACIOMES
ESPECIALIZADAS

afectan el desarrolle vy funcione
MOtOTLE,
Identifics

anomalias congénitas.

* Cardioldgica: 1citn

* Endocrinolégica: Para  trastorno

hormonales raros.

* MNeuroldgica: Para enfermedades que
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SINDROME DE

RASMUSSEN
s Epilepsia progresiva,
deterioro neurolégico.
cirugia

e Puede necesitar

para mejorar el pronostico.
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ESTUDIOS DE IMAGEN
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s Ecografia: Diagnostico prenatal o

evaluacidn de érganos internos.

EJEMPLOS DE PATOLOGIAS
RARAS EN NINO

+ Sindrome de MoebiusParilisis  faci
congénita, dificulead para mover los ojos.

+  Afecta el desarrollo motor ¥ la
facial.

* ProgeriaEnvejecimients prem:
infancia.

= J'lﬂlll.litli.l i.i.L' (s i.lI.‘".'”l\.

piel  delgada

problemas cardiovasculares.

eXpresion

ituro en s

il

¥

FIBRODISFLASIA OSIFICANTE
PROGRESIVA |_rl\_p'-_|

. .
¢ Formacion ill‘.lUIFlHl'. Ii.{li.‘

hueso en muasculos vy
tejidos blandos.
o Limita la movilidad con el

tiempao.




Conclusion

La evaluacion de las patologias raras en nifios y adolescentes es un desafio que requiere un enfoque integral y
especializado debido a la complejidad y diversidad de estas enfermedades. La deteccion temprana y el diagnostico preciso
son fundamentales para proporcionar un tratamiento adecuado y mejorar el pronostico de los pacientes. En los nifios, las
patologias raras pueden afectar diversas areas del desarrollo, como el sistema neurolégico, motor y metabdlico, y su manejo
temprano es clave para evitar secuelas a largo plazo. Del mismo modo, en los adolescentes, muchas de estas condiciones
pueden intensificarse durante el proceso de crecimiento, lo que hace crucial un monitoreo cercano de los signos clinicos.
La intervencion multidisciplinaria que involucra pediatras, neurélogos, cardidlogos y genetistas, entre otros, es esencial para
abordar estos trastornos de manera eficaz. La evaluacion adecuada no solo ayuda a mejorar la calidad de vida de los
pacientes, sino también a prevenir complicaciones graves. En resumen, la evaluacion de las patologias raras es un
componente vital de la medicina pediatrica y juvenil, y su deteccién y tratamiento oportunos son determinantes para lograr
una mejor salud y desarrollo en estos pacientes.
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