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INTRODUCCION

Las enfermedades raras son actualmente un grupo importante de patologias que
por su condicion 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 area socio-sanitaria carezcan de la experiencia necesaria para
su correcto abordaje, su manejo y, si esta disponible, su tratamiento.

Es por ello por lo que las autoridades sanitarias correspondientes, tanto a nivel
autonomico, hayan abordado el problema de una forma global para avanzar en su
conocimiento y terapéutica, asi como para instaurar recursos especificos para
investigar en todos los aspectos relacionados con ellas.

Todo lo mencionado anteriormente, junto con la necesidad una atencion médica
basica a los pacientes afectados, hace que esté justificada la inclusion 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 0seas, Trastornos
gastrointestinales, Baja talla.

Consecuencias de las enfermedades raras Retraso en el diagndstico, Nacimiento
de otros nifios con la misma enfermedad, Discapacidades graves o muerte.
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PATOLOGIAS MAS
RARAS DEL NINO

cQUE ES?
I.os ninos con enfermedades raras
constituyen un grupo poblacional
muwuwy importante desde el punto de
vista de los servicios sanittarios y
sociales, y las familias deben
proporcionar cuitdados durante
largo tiempo a estos ninos
enfermos.

VALORACION

es una fase critica para proporcionar
una atencion sanitaria de alta calidad y
conseguir la satisfaccion del enfermo vy
su familia. Los hallazgos de diferentes
estudios han puesto de manifiesto que
las personas con enfermedades raras
tienen necesidades meéedicas y sociales.

PROBLEMAS DEL
DIAGNOSTICO

es una de las fases que entrana mayores
dificultades para el enfermo y su familia ya
que la incertidumbre produce una gran
desestabilizacion emocional. En algunas
enfermedades raras el diagnostico puede
realizarse de forma muwy precoz comnmo ocurre
en aquellos casos en que los sintomas de la
enfermedad son muwy evidentes o disponemos
de téecnicas de cribado que identifican el
proceso al poco tiempo del nacimiento.
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TRATAMIENTO

el objetivo del pediatra no es solo
conseguir el tratamiento especifico de la
enfermedad rara, sino atender a los
demas problemas de salud que afectan al
nino para garantizar que este tipo de
enfermos reciban niveles adecuados de
atencion sanitaria y social, e intentar
equipararlos con otros enfermos cronicos.
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HQUE ES?
El enorme reto y complejidad qu

puede suponer la atencidn
pediatrica, tanto de un nifio con uné
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enfermedad rara (ER) como de su
familia, pone de manifiesto la f ¥
necesidad de una adecuada [ < = ===
diagnéstico de

formacion continuada en aspectos
tan dispares como son la nueva
genética y los recursos
sociosanitarios y/o educativos par Permiten detectar alteraciones
\ ninos con determinadas ER. j en muchas regiones gendmicas,
descritas y no descritas, que
ayudan tanto a la identificacion

pacientes con ER

( de nuevos sindromes como a
interpretar algunos aspectos
( ambito clinico j moleculares de muchas
enfermedades complejas.

Puede dar la oportunidady
de investigar diferentes
aspectos de una
enfermedad rara sin tener
que realizar estudios
complejos alejados de las
necesidades asistenciales
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Presentan una amplia \
diversidad de alteraciones vy
sintomas que varian no solo de
una patologia a otra, sino
también de un paciente a otro vy
a lo largo de la vida. Dos
personas pueden sufrir la
misma enfermedad con
diferente grado de afectacidon

y de evolucion. /
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CONCLUSION

El diagndstico temprano y oportuno puede ayudar a prevenir o reducir las
discapacidades. La atencion integral de estos pacientes puede mejorar su calidad
de vida los nifios con enfermedades raras requieren de un manejo
multidisciplinario que incluya a pediatras, ortopédicos, genetistas, y fisiatras.

Los nifios con enfermedades raras pueden tener problemas escolares y sentirse
sobreprotegidos y también pueden experimentar miedo y dolor recurrente.

Los nifios con enfermedades raras pueden tener ansiedad, tristeza,
ensimismamiento, rebeldia o una disminucion en el interés en la escuela.

Las enfermedades raras en adolescentes pueden ser un problema de salud que
requiere un diagndstico temprano y oportuno para prevenir o disminuir
discapacidades.

Su caracteristica de las enfermedades raras Comienzan en la vida temprana,
Pueden causar dolores cronicos, Pueden causar discapacidad en la autonomia,
Pueden tener un prondstico vital en riesgo, Suelen estar originadas por un
trastorno genético.

El diagndstico tardio 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 desnutricion, lo que agrava la
sintomatologia.
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