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                                                  INTRODUCCIÓN 

 

En el mundo de la salud hay enfermedades que son muy conocidas y que se ven con 

frecuencia en los consultorios médicos, pero también existen otras que son poco comunes 

y difíciles de detectar, especialmente cuando se presentan en etapas de crecimiento como 

la niñez y la adolescencia estas enfermedades poco frecuentes también llamadas patologías 

raras, son aquellas que afectan a un número muy reducido de personas, pero que pueden 

llegar a tener consecuencias muy graves si no se identifican a tiempo por eso es tan 

importante saber cómo hacer una evaluación adecuada en estos casos. 

En los niños, estas patologías raras muchas veces aparecen desde los primeros meses o años 

de vida  algunas de ellas son hereditarias, lo que significa que se transmiten de los padres a 

los hijos a través de los genes la dificultad para detectarlas es un poco difícil ya que en 

muchos de sus síntomas pueden confundirse con otras enfermedades más comunes o 

incluso con fases normales del desarrollo infantil es aquí donde entra el papel fundamental 

del personal de salud de observar con atención, hacer preguntas detalladas y utilizar 

herramientas especiales para llegar a un diagnóstico correcto. 

Cuando se trata de adolescentes el reto puede ser aún mayor ya que en esta etapa es de 

cambios físicos y emocionales, algunos síntomas pueden parecer parte del crecimiento 

normal o problemas típicos de la edad, cuando en realidad pueden esconder una 

enfermedad rara por ejemplo, dolores frecuentes, fatiga o dificultades para concentrarse 

pueden ser señales de algo más serio por eso, la evaluación médica en este grupo también 

debe ser muy cuidadosa y personalizada. 
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                                 CONCLUSIÓN 

 

Después de haber leído sobre la evaluación de las patologías raras en niños y 

adolescentes, me he dado cuenta de lo importante que es estar preparados para 

identificar este tipo de enfermedades, aunque no sean comunes muchas veces 

estas patologías pasan desapercibidas por la falta de conocimiento o porque sus 

síntomas se confunden con los de otras enfermedades comunes pero he 

comprendido que con una evaluación adecuada, y tener una buena observación 

clínica y sobre todo empatía se pueden detectar a tiempo y hacer una gran 

diferencia en la vida del paciente y su familia. 

En el caso de los niños, me pareció muy interesante ver cómo muchas de estas 

enfermedades tienen un origen genético lo cual nos lleva a pensar en lo fundamental 

que es el diagnóstico temprano.  

En los adolescentes por su parte, estas patologías pueden manifestarse de formas 

distintas debido a los cambios físicos y emocionales propios de esta etapa esto me 

hizo reflexionar sobre lo importante que es no subestimar ningún síntoma, por más 

pequeño o raro que parezca y tener siempre una mirada integral hacia el paciente. 

Este tema me dejó una enseñanza importante ya que como futuros profesionales 

de la salud, debemos mantenernos siempre al pendiente y ser curiosos ya que 

detrás de cada caso por más raro que sea, hay personas que necesitan de 

comprensión, apoyo y una atención médica de calidad, aprender a evaluar 

correctamente estas patologías no solo mejora nuestras capacidades sino que 

también fortalece nuestro compromiso con el bienestar de los demás personas. 
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