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NIÑO Y ADOLESCENTE
P A T O L O G Í A S  M Á S  R A R A S  D E L  

Evaluación del las patologías más raras del
niño.
Las patologías neurológicas raras en la infancia pueden tener un fuerte impacto en el
desarrollo integral del menor. Entre las más destacadas en el ámbito pediátrico se
encuentran:

ESPINA BÍFIDA
Es un defecto del tubo neural que se presenta desde el
nacimiento, resultado de un cierre incompleto del
mismo. Puede presentarse como una forma leve (espina
bífida oculta) o severa (meningocele o
mielomeningocele). Las manifestaciones incluyen
malformaciones en la columna, debilidad muscular,
hidrocefalia secundaria y problemas de control vesical o
intestinal 

HIDROCEFALIA
Se caracteriza por la acumulación anormal de líquido
cefalorraquídeo dentro de los ventrículos cerebrales,
lo cual genera presión intracraneal. En niños, puede
evidenciarse por el aumento del perímetro cefálico,
vómitos, irritabilidad, convulsiones y retraso del
desarrollo psicomotor 

EPILEPSIA
Es un trastorno neurológico caracterizado por la
presencia de crisis convulsivas recurrentes. En la niñez,
puede derivarse de causas genéticas, congénitas o
traumáticas. La evaluación se enfoca en la observación
clínica, electroencefalogramas y estudios de imagen.
Requiere tratamiento farmacológico individualizado y
seguimiento neurológico estricto 

Durante la adolescencia, algunas patologías poco comunes pueden emerger o hacerse más
evidentes debido a los cambios fisiológicos, hormonales y emocionales característicos de esta
etapa.

EPILEPSIA DE INICIO
TARDÍO
En algunos adolescentes, la epilepsia puede no haberse
manifestado durante la infancia. La evaluación
neurológica es fundamental, y es importante
diferenciarla de otros trastornos como los ataques de
pánico o episodios disociativos.

Evaluación de las patologías más raras del
adolescente

TRASTORNOS
HEMATOLÓGICOS RAROS
Aunque no específicos del adolescente, enfermedades
como la púrpura trombocitopénica idiopática o ciertas
anemias hemolíticas hereditarias pueden diagnosticarse
en esta etapa si los síntomas han pasado desapercibidos en
la niñez. Su diagnóstico requiere pruebas especializadas de
laboratorio, análisis de médula ósea y estudios genéticos
en algunos casos 

ENFERMEDADES
NEURODEGENERATIVAS
DE APARICIÓN JUVENIL
Aunque raras, algunas enfermedades como la enfermedad
de Huntington juvenil, ataxias hereditarias o distrofias
musculares pueden iniciar en la adolescencia. El diagnóstico
es complejo e implica historia clínica detallada, pruebas
neurológicas, electromiografía y estudios genéticos.



En conclusión, las patologías raras en niños y adolescentes, aunque son 

excepcionales en términos de prevalencia, representan desafíos significativos tanto 

para los pacientes como para los profesionales de la salud. Estos trastornos no solo 

afectan la salud física, sino que también tienen un profundo impacto en la salud 

emocional y social de los jóvenes afectados. Es crucial que la comunidad médica, 

científica y la sociedad en general trabajen juntas para mejorar el diagnóstico 

temprano, el tratamiento adecuado y el apoyo integral para estas personas y sus 

familias. 

La evaluación de patologías raras en niños y adolescentes exige un enfoque 

multidisciplinario, que incluya diagnóstico clínico preciso, pruebas complementarias 

avanzadas y un seguimiento continuo. La detección temprana es vital para mejorar 

el pronóstico y la calidad de vida del paciente, así como para orientar 

adecuadamente a las familias en el proceso de tratamiento y cuidado. 

Los avances en genética y biotecnología ofrecen esperanza para el futuro, y el 

enfoque multidisciplinario y colaborativo es la clave para mejorar la calidad de vida 

de quienes viven con estas enfermedades raras. Sin embargo, es fundamental que 

nunca se pierda de vista la importancia de la investigación continua, la educación y 

la sensibilización, para que los niños y adolescentes afectados por estas patologías 

raras puedan vivir una vida lo más plena y saludable posible, a pesar de los 

obstáculos que enfrenten.  
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