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CONCEPTO

Los nifios con enfermedades
raras constituyén un grupo
’ poblacional muy importante

desde el punto de vista de
los servicios sanitarios y
sociales, y las familias
deben proporcionar cvidados
durante largo tiempo a estos
A R nifios enfermos.

EPIDEMIOLOGIA

En Eiraﬁa se han realizado

~NS
estudios de tipo cualitativo
sobre las necesidades en las
enfermedades raras42 y
especificamente centrados

en las enf ermedades’raras
durante a edad pediafrica.

DIAGNOSTICO

enfermedades raras sean de

dificil diagnésﬁCo debido a |2

falta de especificidad clinica,
su comienzo insidioso y su

frecuente afectacion
multisistémica, lo cual suele ser

motivo dé desorientacion para

el clinico que se enfrenta a
ellas.

LVALUACION

La evalvacion de las
necesidades en las
enfermedades raras es
una fase critica para
proporcionar vna
atencion sanitaria de
alta calidad y consequir
la satisfaccion de
enfermo y su familia

SE CARACTERIZAN

Se caracterizan por ser
poco frecventes, tener
tratamientos
inadecvados o ser Muy
grave.s.

FAMILIA

tTodo este proceso es vivido
rMuy dolorosamente por parte
del paciente y de sus
familiares que tienen que
afrontar 12 incertidumbre del
pronéstico de la enfermedad
como consecvencia del
desconocimiento dé su cauvsa.

GRADO DE
DISCAPACIDAD

Svele ser importante y las
posibilidades de conseguir
atencion especifica a partir
de recursos estructurados
no svele ser la mas
adecvada, lo que acentva
as cargas sociales que
deben soportar que a su
vez repercuten en las
personas de su entorno

EJEMPLOS

Sindrome de rReet

e Hemofilia

e Sindrome de Gilles
de la tourette

e Sindrome de Aase

e Sindrome de Prader
Willi

TRATAMIENTO

En cierta forma podemos
considerar esto como una
evolucion positiva, pues indica

queenla actvalidad el obJefivo

del pediatra no es sélo
Consequir el tratamiento
especifico de la enfermedad
rara, sino atender a los demas
problemas de salud que
afectan al nifio



(ONCEPTO SI6LAS LR

EL enorme reto y complejidad o Las

que'puede suponer (2 atencién
pediatrica, tanto de un nifio con e: ;er?: dades
una enfermedad rara (ER) como G 5 s

L CONSIDERA!

Para ser considerada
Como rara, vna

de su familia, pone de aquellas que enfermedad debe
’ manifiesto | necesidad de una afectan a un afectar a2 menos de 5
adecvada formacién continuada numero limitado por cada 10.000
) A -[ 0 en aspectos tan digpares Como de personas. habitantes.
son (2 nueva genetica y los
reécursos socCiosanitarios y/o
educativos para nifios con
determinadas ER
ORGANTZACTONES D
ATENCION CONCIENCIA PACIENTES
MEDICA PUBLICA * Pueden ayudar a lograr

cambios y ser
escuchados y
considerados por los
investigadores, |2
comunidad medica y los
encargados de las
politicas de 12 salud.

_ e Esimportante promover 2
e Los pacientes con

- enfermedades raras necesitan ::naenaa Aol e

atencion medica especializada. :
e Esimportante fomentar la

® Los pacientes con oo X
- enfermedades raras necesitan solidaridad, compasion y
accion colectiva.

ond atencién MUlﬁdisciplinaria.

EJEMPLOS DE ER

De una cincventena de ER
estarian afectados algunos

millares de personas en Espafia;
unds quinientas ER afectan a
unos centenares de personas; y

algunos millares de estas

pafologias solo se presentan en

decenas de personas.

IMPACTQ DE
N]‘ EPIDEMIOLOGIA ER EN NINOS

obliga a un sequimiento
continuado del nifio,
centrado tanto en los
aspectos evolutivos del
mismo como én La
adap‘facién de la familia al
problema.

Unas 6.000 afectadas de esclerosis
lateral amiotréfica. - De 4.000 a 5.000
enfermos afectados de fibrosis
quistica. - 5.000 casos de
esclerodermia. « Unos 3.000 enfermos
afectados de miopatia de Duchenne. «
2.500 casos de sindrome de Guilles de
la Tourette. » 2.000 casos de
osfeogénesis imperfecta. « 1.000 casos
de pafologias mitocondriales. « De 250
2 300 afectados por levcodistrofias.
200 casos de la enfermedad de
Wilson. « 100 casos de enfermedad de
Pompe
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