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INTRODUCCIÓN

La infancia y la adolescencia son etapas cruciales del desarrollo humano en las que pueden manifestarse diversas
patologías, incluidas aquellas de baja prevalencia, conocidas como enfermedades raras. Estas condiciones, aunque poco
frecuentes, presentan un gran desafío clínico debido a su complejidad diagnóstica, la escasez de información disponible
y la limitada experiencia médica en su manejo.

La evaluación de patologías raras en niños y adolescentes requiere un enfoque integral y diferenciado, ya que las
manifestaciones clínicas pueden variar significativamente entre ambos grupos etarios. En los niños, la detección
temprana resulta fundamental para mejorar el pronóstico y calidad de vida, mientras que en los adolescentes, los
cambios fisiológicos y psicológicos propios de la edad pueden enmascarar los síntomas y dificultar el diagnóstico
oportuno.

Con la presente super nota, se busca explorar las enfermedades raras más representativas en cada grupo, así como los
métodos de evaluación y los principales retos a los que se enfrentan los profesionales de la salud al abordarlas, con el fin
de destacar la importancia de una atención especializada, multidisciplinaria y adaptada a las necesidades de cada etapa
del desarrollo.



Las  patologías raras en niños son
aquellas que afectan a un número muy
limitado de la población infantil. Estas

pueden incluir enfermedades genéticas,
trastornos metabólicos y condiciones

autoinmunes..

Síndrome de Hutchinson-
Gilford (Progeria)
Fibrosis quística
Enfermedad de Pompe

Historia Clínica: Recopilar
información sobre antecedentes
familiares y síntomas.
Exámenes Físicos: Evaluar el
crecimiento y desarrollo del niño.
Pruebas Genéticas: Para identificar
condiciones hereditarias.
Colaboración Multidisciplinaria:
Involucrar a pediatras, genetistas y
otros especialistas.

Las patologías raras en adolescentes
pueden incluir trastornos psicológicos,
enfermedades autoinmunes y condiciones
metabólicas que se manifiestan en esta
etapa de desarrollo.

- Síndrome de Ehlers-Danlos: Un grupo de
trastornos que afectan el tejido
conectivo.
- Enfermedad de Wilson: Un trastorno
genético que causa acumulación de cobre
en el cuerpo.
- Trastornos de la alimentación raros:
Como la pica, que implica comer cosas no
alimenticias.

 Ambas evaluaciones requieren un enfoque cuidadoso y multidisciplinario, dado que las
patologías raras pueden ser difíciles de diagnosticar y tratar. Es importante la educación

y la sensibilización sobre estas condiciones para mejorar la atención y el apoyo a los
pacientes y sus familias.

 Historia Clínica Detallada: Incluir
aspectos emocionales y sociales, además
de los físicos.
Evaluaciones Psicológicas: Para detectar
trastornos del estado de ánimo o de la
conducta.
Pruebas de Laboratorio: Para identificar
desequilibrios metabólicos o
deficiencias.
Enfoque Holístico: Considerar el
bienestar emocional y social del
adolescente.
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