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RETOS PRINCIPALES

REPERCUSIONES
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Diagnostico complicado.
Manejo de sintomas.
Informacion escasa.

Acceso limitado a atencidén médica y

farmacos.

Impacto emocional y discapacidad.
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= Afecta al nifio, la familia y el
entorno social.

2 Problemas econdmicos y
cambios en la rutina diaria.
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Mayor acceso a servicios sanitarios

y sociales.

Instrumentos de evaluacion
validados.

Reduccion del tiempo de
diagndstico.
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Falta de especificidad en los sintom
Comienzo insidioso y afectacian
multisistemica.

Largas hospitalizaciones y visitas a
mdltiples especialistas.

Bisgueda constante de diagndstico
("peregringje” médico).
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Evolucion positiva en la
accesibilidad a tratamientos.
Atencion integral que incluya sa
apoyo social.
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RETOS EN LA
ATENCION MEDICA

_

Formacion especializada en
enfermedades raras.

+ Uso de tecnologia gendmica en
diagnodstico.
Seguimiento continuo del paciente v

la familia.
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o Diagnostico puede significar
un riesgo vital o discapacidad.

o |mplica desafios sociales y
sanitarios.

Diagnastico temprano y
asesoramiento genético.
Investigacion de bases moleculares
para nuevas terapias.

Creacion de registros completos de

enfermedades raras.

INPACTO DE LAS
EVALUACION DE ENFERMEDADES RARAS

LAS PATOLOGIAS
MAS RARAS EN
ADOLESCENTES

N\ 7N

v

[ NecesiDADEs pRINCIPALES |
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Anemias raras (10,000 casos).
Ataxias (8,000 casos).

Fibrosis quistica (4,000-5,000 casos).
Miopatia de Duchenne (3,000 casos).
Enfermedad de Wilson (200 casos).
Sindrome de Joubert (6 casos).
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ESEMPLOS DE
ENFERMEDADES RARAS EN
ADOLESCENTES
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CONCLUSION
LAS ENFERMEDADES RARAS EN NINOS Y ADOLESCENTES REPRESENTAN UN DESAFIO IMPORTANTE PARA LA MEDICINA Y LA SOCIEDAD. SU
DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO REQUIEREN DE ATENCION ESPECIALIZADA, TECNOLOGIA AVANZADA Y APOYO SOCIAL. LAS FAMILIAS
ENFRENTAN GRANDES DIFICULTADES EMOCIONALES, ECONOMICAS Y DE ACCESO A LA ATENCION MEDICA,

ES CRUCIAL METORAR LOS SISTEMAS DE SALUD PARA UNA DETECCION TEMPRANA Y TRATAMIENTO ADECUADO. LA INVESTIGACION EN
GENETICA Y EL DESARROLLO DE NUEVAS TERAPIAS PUEDEN MARCAR LA DIFERENCIA EN LA CALIDAD DE VIDA DE ESTOS PACIENTES. ASIMISMO,
LA COLABORACION ENTRE LOS SECTORES DE SALUD Y ASISTENCIA SOCIAL €S FUNDAMENTAL PARA PROPORCIONAR UN APOYO INTEGRAL A LOS

AFECTADOS Y SUS FAMILIAS.
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