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INTRODUCCION

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 dificiles de detectar, especialmente cuando se presentan en etapas de crecimiento como
la nifiez y la adolescencia estas enfermedades poco frecuentes también llamadas patologias
raras, son aquellas que afectan a un nimero 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 cémo hacer una evaluacion adecuada en estos casos.

En los nifios, estas patologias raras muchas veces aparecen desde los primeros meses o afios
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 dificil ya que en
muchos de sus sintomas pueden confundirse con otras enfermedades mds comunes o
incluso con fases normales del desarrollo infantil es aqui donde entra el papel fundamental
del personal de salud de observar con atencidn, hacer preguntas detalladas y utilizar

herramientas especiales para llegar a un diagndstico correcto.

Cuando se trata de adolescentes el reto puede ser aln mayor ya que en esta etapa es de
cambios fisicos y emocionales, algunos sintomas pueden parecer parte del crecimiento
normal o problemas tipicos de la edad, cuando en realidad pueden esconder una
enfermedad rara por ejemplo, dolores frecuentes, fatiga o dificultades para concentrarse
pueden ser sefiales de algo mas serio por eso, la evaluacion médica en este grupo también

debe ser muy cuidadosa y personalizada.
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DEFINICION EN LAS
ENFERMEDADES DEL NINO

EVALUACION DE LAS
PATOLOGIAS MAS RARAS DEL
NINO Y DEL ADOLESCENTE

Las enfermedades raras plantean una serie de
retos a los afectados y sus familias, el
diagndstico es afrontar los sintomas a la
informacién sobre la enfermedad y la de
atencion sanitaria adecuada, para la
disponibilidad de farmacos o la discapacidad e
impacto emocional.
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SINTOMAS

«Iniclo temprano en la vida
-Dolores cranicos
«Déficit motor, sensoriol o intelectual

DEFINICION EN LAS ENFERMEDADES
DEL ADOLESCENTE

Las potentes técnicas de estudio del genoma
completo son utilizadas para el diagndstico de
pacientes , que permiten detectar alteraciones
en muchas regiones gendmicas y ayudan a la
identificacidn de nuevos sindromes .
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ENFERMEDADES MAS RARAS

« Guilles de la Tourette
- osteogénesis imperfecta.
- patologias mitocondriales.
+ leucodistrofias.

« Enfermedad de Wilson.

« Enfermedad de Pompe

«sindrome de Apert.
- sindrome de Joubert.
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CUIDADOS

“Bajo talla
+Origen desconocido en la mayoria de los casos
-Muiltiples problemas en las enfermedades
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DIFICULTADES

En el diagndstico es posible que los pacientes
sufran largas estancias hospitalarias en
centros donde la obliga a una sucesion de
consultas entre especialistas, tras esta fase de
espera en la que los enfermos pueden ser
sometidos a multiples pruebas diagndsticas

que no siempre se obtiene un resultado.
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SINDROME DE APERT

Es una enfermedad congénita rara de
trastornos que afectan el desarrollo del
craneo que se caracteriza por la fusion

prematura de ciertos huesos del crdneo, lo
que puede provocar una forma anormal de la

cabeza (macrocefalia, o cabeza de mayor
tamaiio), y un desarrollo inusual de la cara.

-Apoyar a los pacientes mds aislados y a sus
familias
+ Asistir a las citas
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EVALUACION

En las enfermedades raras es una fase critica para
proporcionar una atencidn sanitaria de alta calidad y
conseguir la satisfaccion del enfermo y su familio esto a
hecho que las personas con enfermedades raras tengan
necesidades médicas y sociales.
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AL
DIAGNGSTICO

puede realizarse de forma muy precoz
como ocurre en aquellos casos en que
los sintomas de la enfermedad son muy
evidentes o disponemos de técnicas de
cribado que identifican el proceso al
poco tiempo del nacimiento.

SINDROME DE MARFAN

Es un trastorno hereditario que afecta el
tejido conectivo y las fibras que sostienen y
unen los drganos asi como estructuras del
cuerpo, principalmente el corazdn, los ojos,
los vasos sanguineos y el esqueleto.

TRATAMIENTO

-Terapias farmacoldgicas

-Proporcionar informacidn completa y de calidad a
los pacientes
-Desarrollar programas educativos para que los
pacientes y sus familias comprendan la
enfermedad
-Fomentar la inclusion social

-Tratamientos con proteinas
-Terapia con oligonucledtidos.
-Programas y clinicas especializadas en las
enfermedades




CONCLUSION

Después de haber leido sobre la evaluacion de las patologias raras en nifios 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 patologias pasan desapercibidas por la falta de conocimiento o porque sus
sintomas se confunden con los de otras enfermedades comunes pero he
comprendido que con una evaluacion adecuada, y tener una buena observaciéon
clinica y sobre todo empatia se pueden detectar a tiempo y hacer una gran

diferencia en la vida del paciente y su familia.

En el caso de los nifios, me parecié muy interesante ver cOmo muchas de estas
enfermedades tienen un origen genético lo cual nos lleva a pensar en lo fundamental

gue es el diagnostico temprano.

En los adolescentes por su parte, estas patologias pueden manifestarse de formas
distintas debido a los cambios fisicos y emocionales propios de esta etapa esto me
hizo reflexionar sobre lo importante que es no subestimar ningun sintoma, por mas

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

Este tema me dejoé una ensefianza importante ya que como futuros profesionales
de la salud, debemos mantenernos siempre al pendiente y ser curiosos ya que
detras de cada caso por mas raro que sea, hay personas que necesitan de
comprensién, apoyo y una atencion médica de calidad, aprender a evaluar
correctamente estas patologias no solo mejora nuestras capacidades sino que

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