oUDS

Mi Universidad

Nombre del alumno: Alicia Lizeth Pérez Aduilar
Nombre del tema: Evaluacion de las Patologias mas raras en el
nino y el adolescente
Nombre de la materia: Enfermeria en el cuidado Del Nifio V El
Adolescente
Nombre del profesor: Maria del Carmen lopez silba
Cuatrimestre; 5°- A

LAS ENFERMEDADES RARAS PUEDEN ASOCIARSE
EN MUCHOS CASOS A RETARDO DEL
DESARROLLO PONDOESTATURAL, A BAJA TALLA
ARMONICA (ENFERMEDADES CRONICAS:
TRASTORNOS GENETICOS, LA TALLA BAJA
FAMILIAR, EL RETRASO CONSTITUCIONAL DEL
CRECIMIENTO Y EL DESARROLLO Y
ENFERMEDADES ENDOCRINAS POR
INSUFICIENCIAS HORMONALES) Y DISARMONICAS
O DESPROPORCIONADAS (FRECUENTEMENTE
POR ALTERACIONES ESQUELETICAS, ENTRE LAS
QUE LAS DISPLASIAS ESQUELETICAS (DE) O
DISPLASIAS OSEAS SON UNA DE LAS CAUSAS
MAS FRECUENTES) O AALTA TALLA VARIANTES
NORMALES: ALTA TALLA FAMILIAR Y POR CAUSAS
NUTRICIONALES, GENETICAS Y HORMONALES.

EL OBJETIVO DE ESTE TRABAJO ES
CARACTERIZAR A NINOS Y ADOLESCENTES CON
ENFERMEDADES RARAS ASOCIADAS AALGUN
GRADO DE DESNUTRICION, ATENDIDOS EN
CONSULTA PROVINCIAL DE NUTRICION EN
CIENFUEGOS LO QUE PERMITIO ELABORAR
ESTRATEGIAS MULTIDISCIPLINARIAS DE
ATENCION A FAVOR DE MEJORAR LA CALIDAD DE
VIDA DE ESTOS PACIENTES. Y ASI CONOCER
ALGUNAS OTRAS PATOLOGIAS RARAS QUE
EXISTE EN EL MUNDO.



EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS
MAS RARAS DEL NINO

CONCEPTO

Las enfermedades raras plantean una serie de
retos a los afectados y sus familias: el
diagnostico, afrontar los sintomas, la

informacion sobre la enfermedad, obtencion de
atencion sanitaria adecuada, o{isponibilido\d de
farmacos, o(isco\loolcido\d e impacto emocionadl.
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SEGUNDO MES

Se desarrolla el estomago, el intestino, el higado
y el pancreas se distingue los dedos de manos y
pies. Se empiezan a formar los masculos, los
nervios y la medula dsea se distinguen facciones
de la cara, dunque los parparos estan cerrados.
Aparece los riRones succiona el dedo, ahora es
un feto.

La descripcion de las necesidades propias de la
enfermedad cronica pedidtrica constituye un
buen punto de referencia para valorar cudl
puede ser la situacion de las familias que tienen
que enfrentarse con el hecho de tener un hijo
con una enfermedad pedidtrica cronica que se
encuentre comprendida dentro del grupo de las
enfermedades raras.

Aunque estas enfermedades pueden presentar
muchas necesidades comunes con el resto de las
enfermedades pedidtricas cronicas mas
frecuentes, las dificultades a las que se
enfrentan las personds que las padecen y sus
familias también tienen caracteristicas
diferenciadoras.
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TRATAMIENTO

En cierta forma podemos considerar esto como una
evolucion positiva, pues indica que en la actualidad
el objetivo del pediatra no es sélo conseguir el
tratamiento especifico de la enfermedad rara, sino
atender a los demds problemas de salud que afectan
al nifo para garantizar que este tipo de enfermos
reciban niveles adecuados de atencion sanitaria y
social, e intentar equipararlos con otros enfermos
cronicos.




EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS
MAS RARAS DEL ADOLESCENTE

CONCEPTO

El enorme reto y complejidad que puede suponer
la atencion [oeolié\tvica, tanto de un nifio con
una enfermedad rara (ER) como de su familia,
pone de manifiesto la necesidad de una
adecudda formacion continudda en aspectos
tan dispares como son la nueva genética y los
recursos sociosdnitarios 5/0 educativos para
ninos con determinadas ER.
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Cuando calificamos una enfermedad como
rara, estamos aludiendo a una enfermedad o
trastorno de escasa frecuencia (una
enfermedad es rara, o poco comin, cuando
dfecta a menos de cinco de cada 10.000
personads), pero también a la presencia de una
loo\tologio\ que supone, ademas, un desafio
sociosanitario por la complejidad de su manejo
y las necesidades de los pacientes.

No existen registros completos de estas
enfermedades, anicamente desde alqunas
sociedades cientificas o a partir de determinados
registros de tratamientos podemos conocer el
namero exdcto de afectados. Ademas, para cada
ER el namero de personas afectada es
significativamente diferente y tratandose de
enfermedades genéticas, la variabilidad entre

unas regiones y otras |oueo(e ser muy 9rano(e.

EL NUMERO DE CASOS ||
QUE EXISTE EN ESPANA

EL nimero de afectados que existen en Espafia: + Unas 10.000
personads afectadas por diversos tipos de anemia (talasemia,
células falciformes). - Unas 8.000 personas afectadas por los
diversos tipos de ataxias de la infancia, juventud y madurez. il
Unas 6.000 afectadas de esclerosis lateral amiotrofica. - De I
4.000 a 5.000 enfermos afectados de fibrosis quistica. - 5.000
casos de esclerodermia. « Unos 3.000 enfermos dfectados de l
miopatia de Duchenne. + 2.500 casos de sindrome de Guilles de la ;’
Tourette. - 2.000 casos de osteogénesis imper{-’ectol. - 1.000 casos
de patologias mitocondriales. - De 250 a 300 afectados por .
leucodistrofias Entre otras.. ]
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LAS ENFERMEDADES RARAS, SON EN MUCHOS SENTIDOS,
UN ANTICIPO DE LA MEDICINA PERSONALIZADA CON
FASCINANTES OPORTUNIDADES PERO TAMBIEN CON
INCONTABLES INCOGNITAS Y OBSTACULOS. LA INDUSTRIA
FARMACEUTICA.

ES UN FACTOR RELEVANTE, PERO NI UNICO NI SUFICIENTE.
EL EXITO SOLO SERA POSIBLE MEDIANTE UN ESFUERZO
CONCERTADO Y GLOBAL DE TODOS LOS AGENTES
SOCIALES.

LAS ENFERMEDADES RARAS REPRESENTAN UN URGENTE
Y RELEVANTE PROBLEMA DE SALUD PUBLICA QUE
REQUIERE UNA ACCION MULTIDISCIPLINAR CONJUNTA. LAS
REDES DE CENTROS DE REFERENCIA EN EUROPA
REPRESENTAN UN SISTEMA EFICAZ PARA AVANZAR EN LA
RESOLUCION DE LOS PROBLEMAS MEDIANTE LA
UNIFICACION DE RECURSOS.

EL OBJETIVO FUNDAMENTAL DEL DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTATORIO ES OFRECER UNA OPCION
REPRODUCTIVA A FAMILIAS CON ALTO RIESGO DE
TRANSMITIR ENFERMEDADES DE BASE GENETICAA SU
DESCENDENCIA.
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