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INTRODUCCION 

 

Las enfermedades raras son actualmente un grupo importante de patologías que 

por su condición de poco frecuentes requieren un abordaje multidisciplinar tanto a 

nivel médico como socio-sanitario.  

Dada su baja frecuencia, es habitual que tanto los profesionales médicos como los 

profesionales del área socio-sanitaria carezcan de la experiencia necesaria para 

su correcto abordaje, su manejo y, si está disponible, su tratamiento. 

Es por ello por lo que las autoridades sanitarias correspondientes, tanto a nivel 

autonómico, hayan abordado el problema de una forma global para avanzar en su 

conocimiento y terapéutica, así como para instaurar recursos específicos para 

investigar en todos los aspectos relacionados con ellas. 

Todo lo mencionado anteriormente, junto con la necesidad una atención médica 

básica a los pacientes afectados, hace que esté justificada la inclusión de este 

tema en los planes de estudios. 

En el caso de los adolescentes, pueden ser causadas por trastornos genéticos o 

por enfermedades de la infancia que se prolongan en la adolescencia.  

Causas de las enfermedades raras Trastornos genéticos, Enfermedades de la 

infancia que se prolongan en la adolescencia, Displasias óseas, Trastornos 

gastrointestinales, Baja talla.  

Consecuencias de las enfermedades raras Retraso en el diagnóstico, Nacimiento 

de otros niños con la misma enfermedad, Discapacidades graves o muerte. 
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CONCLUSION 

El diagnóstico temprano y oportuno puede ayudar a prevenir o reducir las 

discapacidades. La atención integral de estos pacientes puede mejorar su calidad 

de vida los niños con enfermedades raras requieren de un manejo 

multidisciplinario que incluya a pediatras, ortopédicos, genetistas, y fisiatras.  

Los niños con enfermedades raras pueden tener problemas escolares y sentirse 

sobreprotegidos y también pueden experimentar miedo y dolor recurrente.  

Los niños con enfermedades raras pueden tener ansiedad, tristeza, 

ensimismamiento, rebeldía o una disminución en el interés en la escuela. 

Las enfermedades raras en adolescentes pueden ser un problema de salud que 

requiere un diagnóstico temprano y oportuno para prevenir o disminuir 

discapacidades.  

Su característica de las enfermedades raras Comienzan en la vida temprana, 

Pueden causar dolores crónicos, Pueden causar discapacidad en la autonomía, 

Pueden tener un pronóstico vital en riesgo, Suelen estar originadas por un 

trastorno genético. 

El diagnóstico tardío puede agravar la enfermedad o impedir el tratamiento y el 

manejo multidisciplinario, con pediatras, ortopédicos, genetistas, y fisiatras, puede 

mejorar la calidad de vida.  

La consulta especializada puede ayudar a mejorar la calidad de vida de los 

pacientes también pueden asociarse a desnutrición, lo que agrava la 

sintomatología.  
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