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’En el analisis de las causas que
condicionan el retraso diagnostico de los
pacientes con enfermedades raras o
LOS RETRASOSEN EL § conocido como (ER), probablemente entre
DIAGNOSTICO : .
como factor a tener en consideracion una
formacion médica no adecuada
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PATOLOGIA MAS RARAS EN EL NINO
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’ La Fibrosis Quistica es una enfermedad que afecta a las glandulas sudoriparas y
Fibrosis mucosas. Estamos hablando de una enfermedad cronica y también hereditaria,
cuyos sintomas afectan en mayor grado a los pulmones. Sin embargo, el
higado, el intestino y el pancreas también pueden verse perjudicados por la
acumulacion de la viscosidad del moco, que tiende a pegarse en estas areas.
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La fibrosis quistica e un

trastorno hereditario \
caracterizado por la
congestion pulmanar, asi
comea la infeocidn ¥
malabsorcién de nutrientes
por parte del péncreas
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[E]l Sindrome de Rett suele manifestarse en nifias y no resulta tan
evidente en el nacimiento, sino que tiende a manifestarse durante su
segundo ano de vida. Sea como sea, en todos los casos, este sindrome
suele manifestarse antes de los 4 anos. Esta enfermedad es la

Sindrome de Rett

'i Sindrome de Rett

P . consecuencia de mutaciones en el cromosoma X y sus sintomas se
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Hemofilia
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HEMOPHILIA

AWARENESS DAY

Sindrome de Moebius

La Hemofilia es una enfermedad hereditaria que afecta a la
coagulacion 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 periodo mas
prolongado, las mujeres, aunque no padecen hemofilia, pueden
transmitir la enfermedad a hijos varones.

HEMOPHILIA
e

Pee or blocd stool

El sindrome de Moebius se basa en el desarrollo parcial de dos
nervios craneales. Estos nervios tienen varias funciones como
son el parpadeo, la expresion facial y el movimiento lateral del
ojo. Esta enfermedad produce paralisis en el rostro y sus
sintomas son: problemas en la pronunciacion, en el habla y causa

babeo.

Sindrome de Moebius

Una cara sin sonrisa




Sindrome de Es una enfermedad genética extremadamente rara, el sindrome de
Hutchinson-Gilford Progeria provoca un envejecimiento
prematuro en los ninos. Los pequenos que lo padecen suelen nacer
totalmente sanos y la enfermedad se manifiesta a los pocos meses

Hutchinson-Gilfor
Progeria

<=7— General alopecia
1 Prominent veins

E2 Macrocephaly
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El sindrome de Gilles de la Tourette se distingue por los
movimientos involuntarios de los musculos, lo que hace que el nino
Sindrome de Gilles Jrealice movimientos bruscos y rapidos, del mismo modo, por el
de la Tourette desempeno involuntario de palabras y ruidos. Este sindrome
también es conocido como la enfermedad de los tics.
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El sindrome de Aase es hereditario y aparece por una alteracion
presentada en la médula 6sea, la consecuencia es una anemia
Sindrome de € congénita y la aparicion de malformaciones de tipo esquelético y

articular.
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3 El sindrome de Prader Willi se presenta en el nino desde su
3 nacimiento y causa muchos problemas, se caracteriza por la
o Sindrome de obesidad de los pequenos que la padecen con retraso mental, poco
S Prader Willi tono muscular e hipotonia o problemas de alimentacion, e
= infecciones respiratorias.
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Esclerosis lateral
amiotrofica
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Esclerodermia
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Se caracteriza por la degeneracion progresiva de las neuronas
motoras superiores e inferiores, lo que provoca espasticidad facial,
disartria y trastornos en la deambulacion; la aparicion de la
enfermedad se suele producir antes de los 25 anos de edad.
Sinonimos: Enfermedad de Charcot juvenil.
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La morfea o esclerodermia localizada juvenil (ELJ) es wuna
enfermedad autoinmune, inflamatoria, cronica, lenta y progresiva
del tejido conectivo, de causa desconocida, que afecta
preferentemente la piel y los tejidos subyacentes.




Enfermedad de
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sindrome de
Joubert
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La enfermedad de Pompe es causada por cambios (variaciones patogénicas o
mutaciones) en el gen GAA. El gen GAA contiene la informacion genética para
la produccion y funcion de una proteina llamada “alfa-glucosidasa acida”
(GAA).

[El sindrome de Joubert es una enfermedad genética poco frecuente
que se caracteriza por un desarrollo anormal del cerebro que incluye
la ausencia o el subdesarrollo del vermis cerebeloso (una zona del

malformacion del tronco encefalico.

<cerebro que controla el equilibrio y la coordinacion) y una




La distrofia muscular de Duchenne es progresiva, lo
que significa que los problemas empeoran con la
Mlopatla de edad. A media que los ninos con esta afeccion se
vuelven adolescentes, suelen necesitar una silla de
Duchenne ruedas. La debilidad muscular en todo el cuerpo
puede causar problemas cardiacos y respiratorios.
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[ Esta enfermedad consiste que no tienen suficiente colageno en los
Osteogénesis huesos o bien su colageno no funciona como deberia funcionar, esto
hace que sus huesos sean mas débiles y mas fragiles que los huesos
normales.
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[Cuando las mitocondrias son defectuosas, las células no tienen
Patologi suficiente energia. Las moléculas de oxigeno y combustible no
atologias utilizadas se acumulan en las células, causando danos. Los sintomas

Organos afectados en
enfermedades mitocondriales

mitocondriales /de enfermedad mitocondrial pueden variar. Depende de la cantidad
de mitocondrias defectuosas y donde estan en el cuerpo.
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Mitocondria
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Conclusion

Para concluir es importante comprender sobre las enfermedades raras en
ninos y adolescentes ya que representan un desafio significativo para los
sistemas de salud, las familias y la sociedad en general, a pesar de su baja
prevalencia el impacto de estas condiciones puede ser profundo afectando
tanto el bienestar fisico como emocional de los pacientes y sus familias la
deteccion temprana y el diagnostico preciso y el acceso a tratamientos
adecuados son fundamentales para mejorar la calidad de vida de los
afectados ya que pueden mejorar y sin un tratamiento adecuado pueden ser
mas grabe las enfermedades y asi puede bajar la calidad de vida del paciente.
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