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» INTRODUCCION

El concepto de enfermedades raras aparecié en Estados Unidos de Norteamérica
en la década de 1980. La mayoria aparece en edad pediatrica, dada la mayor
frecuencia de enfermedades geneéticas, como los errores congénitos del
metabolismo, muchas inmunodeficiencias primarias y malformaciones congénitas
multiples. Las enfermedades raras son generalmente multisistémicas, crénicas, a
menudos degenerativas y con alto riesgo de discapacidad y muerte. &

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) define como enfermedades raras,
huérfanas o de baja prevalencia a aquellas que se presentan con una frecuencia
igual o menor a 1 caso cada 10,000, y engloba 7000 enfermedades, que afectan el
7 % de la poblacién. Sin embargo, la legislacion de cada pais establece ese limite
con amplias variaciones.

Las ER tienen, por definicidn, un tiempo dificil y prolongado hasta el diagndstico, un
curso croénico-degenerativo con resultados dudosos y afectan a pacientes jovenes
que requieren tratamientos expertos y costosos. La diversidad de los sistemas de
salud dificulta un enfoque universal hacia las ER, aunque la necesidad de politicas
mundiales y planes de accion integrales esta bien establecida. Las consideraciones
de desarrollo psicosocial, la asistencia escolar, la vigilancia de la salud mental y la
transicion a los servicios para adultos deben integrarse en el plan de tratamiento del
paciente.

En este caso hablaremos sobre la evaluacion de las patologias del nifio y el
adolescente.



http://scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S2221-24342019000100011#B1

EVALUACION DE LAS
PATOLOGIAS DEL NINO Y EL
ADOLESCENTE.

PATOLOGIAS MAS
RARAS DEL NINO

Los ninos con enfermedades raras
constituyen un grupo poblacional
mMmuy importante desde el punto de
vista de los servicios sanitarios y
sociales, v las familias deben
proporcionar cuidados durante largo
tiempo a estos ninos enfermos.

La evaluacion de las necesidades b
en las enfermedades raras es una =
fase critica para proporcionar una &\
atencién sanitaria de alta calidad
y conseguir la satisfaccion del
enfermo y su familia. —

La descripcion de las necesidades
‘ propias de la enfermedad crénica
: pedidatrica constituye un buen punto de
referencia para valorar cudal puede ser
o~ la situaciéon de las familias que tienen
que enfrentarse con el hecho de tener
un hijo con una enfermedad pediatrica
crénica que se encuentre comprendida
dentro del grupo de las enfermedades
raras.

PATOLOGIAS MAS
DEL ADOLESCENTE

Las Enfermedades Raras (ER) en adolescentes se

caracterizan por su baja frecuencia 0%
heterogeneidad clinica, son crénicas Y
deliberadas, 0% exigen un enfoque
multidisciplinario, asi como tratamientos

costosos y especializados.

El impacto de por vida que
conllevan muchas ER, obliga a un
seguimiento continuado del nifio,
centrado tanto en los aspectos
evolutivos del mismo como en la
adaptacion de la familia al
problema.

Muchas de las necesidades qQue ],j
manifiestan los pacientes y sus familias se % #I S
establecen, tanto a partir del diagndstico y
asesoramiento genético como de la
investigacion de las bases moleculares y
celulares, que explican los Mmecanismos de
produccion y fisiopatologia de estas
enfermedades.




»  CONCLUSION

En el caso de las enfermedades raras, los sistemas sanitarios se enfrentan al reto
de brindar atencion médica y psicosocial multidisciplinaria, sin prejuicios étnicos ni
individuales. La sensibilizacion moral y cultural de los profesionales involucrados
puede ser un importante mecanismo de movilizacion, pero la implementacién de
intervenciones especificas desde una autoridad central es fundamental para la
mejora del sistema. Las personas que padecen alguna enfermedad rara se
enfrentan a multiples dificultades, tanto en el ambito médico como en el psicosocial
ya que representa una carga para el paciente y su familia,

Las enfermedades raras plantean una serie de retos a los afectados y sus familias:
el diagndstico, afrontar los sintomas, la informacion sobre la enfermedad, obtencion
de atencion sanitaria adecuada, disponibilidad de farmacos, discapacidad e impacto
emocional. Los nifios y adolescentes con enfermedades raras constituyen un grupo
poblacional muy importante desde el punto de vista de los servicios sanitarios y
sociales, y las familias deben proporcionar cuidados durante largo tiempo a estos
nifios enfermos.

No existen registros completos de estas enfermedades en nifios y adolescentes,
Gnicamente desde algunas sociedades cientificas o a partir de determinados
registros de tratamientos podemos conocer el namero exacto de afectados.
Ademas, para cada ER el numero de personas afectada es significativamente
diferente y tratdndose de enfermedades genéticas, la variabilidad entre unas
regiones y otras puede ser muy grande.
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