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RIBROSIS
QUISTIEA

Afecta las glandulas sudoriparas y
mucosas

SINDROME DE
MOEBIUS

Afecta los nervios que controlan los
movimientos faciales y oculares
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HEMOFILIA

Es una enfermedad hereditaria que impide que
la sangre coagule de forma normal. Esto puede
causar sangrados excesivos, tanto internos
como externos
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Es una enfermedad genética poco frecuente que
afecta el desarrollo del cerebro y el sistema
nervioso. En los nifios, se caracteriza por un inicio
normal del desarrollo, seguido de una
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TOURETTE

Es un trastorno neurolégico
que se caracteriza por tics
motores y vocales
involuntarios que se repiten.
En los nifios, los sintomas
suelen aparecer entre los 5
y 10 afos

Es una enfermedad genética rara que provoca
debilidad muscular progresiva en los nifios. Afecta
principalmente al corazén y los musculos
esqueléticos.

SINDROVIERDE
> TURMER

Es wuna condicion genética que afecta a nifas,
caracterizada por la ausencia o alteracion de uno de los
cromosomas X, lo que puede causar baja estatura
problemas de desarrollo sexual y otros problemas de
salud.
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SINDROME DE APERT.

s una enfermedad genética que provoca el cierre
prematuro de las suturas craneales. Esto deforma la
cabeza y la cara, y puede afectar los dientes, las
manos y los pies. También se conoce como
acrocefalosindactilia.

SINDROMERDE
JOVBERT,

Es una enfermedad genética poco
frecuente que afecta al cerebro, los ojos,
los rifiones y otros dOrganos. Se caracteriza
por malformaciones en el tronco encefalico
y el cerebelo.
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ANEMIA DE FANCONI,

Es una enfermedad hereditaria que afecta Ia
meédula dsea y causa una disminucidon en la
produccion de células sanguineas. También
puede causar anomalias fisicas.

FANCONI'S ANEMIA es una afeccion hereditaria que provoca la

acumulacion de cobre en el higado, cerebro y
otros dérganos
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Es un grupo de enfermedades genéticas
raras que afectan la materia blanca del
sistema nervioso central, causando dafio
a la vaina de mielina, la cubierta
protectora de las fibras nerviosas, lo que
interrumpe las sefiales nerviosas y puede
provocar problemas neuroldgicos.

Enfermedad genética que provoca debilidad vy

es un trastorno genético que causa huesos degeneracion muscular progresiva.
extremadamente fragiles y propensos a fracturas




CONCLUSION

Las enfermedades raras en la infancia constituyen un
reto significativo no solo en el ambito médico, sino
también en el social, emocional y econdmico. La escasa
frecuencia de estas patologias, sumada a la complejidad
de sus manifestaciones clinicas, hace que el proceso
diagnostico sea largo, incierto y muchas veces frustrante
tanto para los profesionales de la salud como para las
familias. Esta situacibn genera un fuerte impacto
psicolégico, marcado por la ansiedad, la incertidumbre y
la desesperacion por encontrar respuestas vy
tratamientos adecuados.

La atencion integral a estos nifios debe ir mas alla del
tratamiento meédico. Es indispensable implementar un
modelo de atencidon centrado en el paciente y su
entorno, que incluya el apoyo psicologico, el
acompafamiento social y educativo, y la orientacion
continua a las familias. La coordinacion efectiva entre los
distintos niveles del sistema sanitario, asi como entre los
servicios medicos y sociales, es clave para garantizar una
atencion de calidad.

Ademas, es urgente desarrollar y aplicar instrumentos
de evaluaciéon que permitan identificar con precision las
necesidades reales de estos pacientes, para asi disefiar
estrategias efectivas que mejoren su calidad de vida. La
inversibn  en  investigacion, formacion  medica
especializada y politicas publicas inclusivas también
juegan un papel fundamental en este proceso.

En definitiva, atender a un nino con una enfermedad
rara implica comprender que no se trata solo de una
condicion médica, sino de una situacion que transforma
por completo la vida de toda una familia. Reconocer esta
realidad y actuar en consecuencia es esencial para
avanzar hacia un sistema de salud mas justo, humano y
eficiente, donde todos los niflos, sin importar la rareza
de su enfermedad, reciban la atencion que merecen.
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