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INTRODUCCION

Las enfermedades raras pueden asociarse en muchos casos a retardo del desarrollo pondoestatural, a baja talla arménica (enfermedades crénicas:
trastornos genéticos, la talla baja familiar, el retraso constitucional del crecimiento y el desarrollo y enfermedades endocrinas por insuficiencias
hormonales) y filarmdnicas o desproporcionadas (frecuentemente por alteraciones esqueléticas, entre las que las displasias esqueléticas (DE) o
displasias 6seas son una de las causas mas frecuentes) o a alta talla ( variantes normales, alta talla familiar y por causas nutricionales, genéticas y
hormonales Las personas que padecen alguna enfermedad rara se enfrentan a multiples dificultades, tanto en el &mbito médico (debido a retrasos
en el diagndstico y tratamiento por desconocimiento) como en el psicosocial ya que representa una carga para el paciente y su familia, lo que lleva a
la estigmatizacién, rechazo y exclusion que los vuelve vulnerables social, econdmica y psicolégicamente. Por ello, surge la necesidad de politicas de
salud que incluyan estas entidades y su difusidn, porque nadie encuentra lo que no conoce. conocimiento y abordaje de los pacientes afectados por
todas las enfermedades raras no puede generalizarse, ya que cada una de ellas tiene su propia idiosincrasia derivada de las opciones diagndsticas,
terapéuticas y pronosticos, pero en general puede asimilarse al clasico método clinico o a la aproximacién sistematica que se hace desde la genética
clinica Estas enfermedades producen en algunos casos discapacidades. Las personas con discapacidad representan alrededor del 10 % de la
poblacién mundial segun datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS). Las consecuencias del retraso diagnéstico, que puede durar incluso
décadas, son devastadoras: falta de consejo genético a la familia con probable nacimiento de otros nifios con la misma enfermedad, deterioro en la
salud, invalidez y muerte de los afectados y la pérdida de confianza en los profesionales médicos y en el sistema de salud en general. Por ello su
atencion va dirigida a mejorar la calidad de vida de estas personas, la integracién social de estas y la prevencion de la discapacidad. Las
enfermedades genéticas y defectos congénitos representan causas importantes de estas discapacidades, Las enfermedades raras presentan una
amplia diversidad de alteraciones y sintomas que varian no solo de una patologia a otra, sino también de un paciente a otro y a lo largo de la vida.
Dos personas pueden sufrir la misma enfermedad con diferente grado de afectacion y de evolucién. Sin embargo, los afectados refieren problemas
comunes, hasta dos terceras partes de los afectados por enfermedades raras tienen problemas graves e invalidantes, Entre ellas las displasias
esqueléticas son un grupo amplio y heterogéneo de patologias, frecuentemente raras y de base genética, del metabolismo 6seo



3.5 Evaluacion de las
patologias mas raras del niho

Las necesidades propias de la
enfermedad crénica pediatrica constituye
un buen punto de referencia para valora,
puede ser la situacion de las familias que
tienen que enfrentarse con el hecho de
tener un hijo con una enfermedad
pediatrica cronica que se encuentre
comprendida dentro del grupo de las
enfermedades raras.

El grado de discapacidad que

as enfermedades pediatricas cronicas
mas frecuentes, las dificultades a las que
se enfrentan las personas que las
padecen y sus familias también tienen
caracteristicas diferenciadoras.

La evaluacion de las necesidades en las
enfermedades raras es una fase critica
para proporcionar una atencion sanitaria
de alta calidad y conseguir la satisfaccion
del enfermo y su familia.

experimentan estas personas suele ser
importante y las posibilidades de
conseguir atencion especifica a partir de
recursos estructurados no suele ser la
mas adecuada, lo que acentua las
cargas sociales que deben soportar que
a su vez repercuten en las personas de
su entorno4

enfermedades raras sean de dificil
diagnéstico debido a la falta de
especificidad clinica, su comienzo insidioso
y su frecuente afectacion multisistémica, lo
cual suele ser motivo de desorientaciéon
para el clinico que se enfrenta a ellas.




Enfermedades raras en el adolecente

El enorme reto y complejidad que puede suponer la atencion pediatrica,
tanto de un nifio con una enfermedad rara (ER) como de su familia, pone
de manifiesto la necesidad de una adecuada formacién continuada en
aspectos tan dispares como son la nueva genética y los recursos
sociosanitarios y/o educativos para nifios con determinadas ER.

estudio del genoma completo
utilizadas para el diagnostico de
pacientes con ER, permiten detectar
alteraciones en muchas regiones
genomicas, descritas y no descritas,
que ayudan tanto a la identificacion de
nuevos sindromes como a interpretar
algunos aspectos moleculares de
muchas enfermedades complejas.

el impacto de por vida que conllevan
muchas ER, obliga a un seguimiento
continuado del nifo, centrado tanto en
los aspectos evolutivos del mismo
como en la adaptacion de la familia al
problema.

Cuando calificamos una enfermedad
como rara, estamos aludiendo a una
enfermedad o trastorno de escasa
frecuencia, también a la presencia de
una patologia 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, unicamente desde algunas
sociedades cientificas o a partir de determinados registros de tratamientos podemos
conocer el niumero exacto de afectados. Ademas, para cada ER el numero de
personas afectada es significativamente diferente y tratandose de enfermedades

genéticas

el diagnostico de una enfermedad rara implica un
riesgo vital o discapacitante significativo. Muchas de
las necesidades que manifiestan los pacientes y sus
familias se establecen, tanto a partir del diagnéstico
y asesoramiento genético como de la investigacion
de las bases moleculares y celulares, que explican
los mecanismos de produccion y fisiopatologia de
estas enfermedades.




CONCLUSION

Las enfermedades raras presentan una amplia diversidad de alteraciones y sintomas que varian no solo de una patologia a otra, sino también de un
paciente a otro y a lo largo de la vida. Dos personas pueden sufrir la misma enfermedad con diferente grado de afectacion y de evolucion, los
afectados refieren problemas comunes, hasta dos terceras partes de los afectados por enfermedades raras tienen problemas graves e invalidantes.
Entre ellas las displasias esqueléticas son un grupo amplio y heterogéneo de patologias, frecuentemente raras y de base genética, del metabolismo
0seo, Existen también una linea de patologias, las cuales, a pesar de su reducida tasa de prevalencia, presentan un importante y significativo impacto
en las vidas de las personas que las padecen. Tal es el caso de la denominada epidermdlisis bullosa, la cual esta enmarcada usualmente como un
grupo heterogéneo de trastornos de origen genético que afectan la piel y las mucosas (boca, eséfago, faringe, estbmago, intestino, vias respiratorias y
urinarias, parpados y cornea) y que pueden presentar deformidades musculo esqueléticas con anquilosis, atrofia, entre otras el sindrome de Noonan
pueden tener el peso y la talla normales, al nacimiento. La talla en la infancia se situa en percentiles bajos de la normalidad y se hace mas evidente en
la adolescencia por la falta de pico puberal de crecimiento, Las enfermedades raras por su presentacion tienden a provocar retraso diagnéstico. En
ocasiones falla el consejo genético lo que provoca el nacimiento de otros nifios con igual enfermedad. Las enfermedades raras en nifios y adolescentes
pueden ser invalidantes, degenerativas, y causar dolores crénicos. La mayoria de los casos aparecen en la edad pediatrica,
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