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introduccion

La evaluacion de las patologias mas raras en ninos y adolescentes es un tema complejo
y fascinante que requiere una comprension profunda de las condiciones medicas poco
comunes que pueden afectar a esta poblacion.

Las patologias raras, también conocidas como enfermedades raras o huérfanas, son
condiciones medicas que afectan a un nuUmero limitado de personas en la poblacion

La evaluacion de las patologias mas raras en ninos y adolescentes es crucial para
proporcionar un diagnostico preciso y oportuno, lo que puede mejorar
significativamente el pronostico y la calidad de vida del paciente.

Diferencias entre nifos y adolescentes Es importante tener en cuenta que las
patologias raras pueden afectar a ninos y adolescentes de manera diferente. Los
ninos pueden presentar sintomas mas graves y rapidos, mientras que los
adolescentes pueden presentar sintomas mas sutiles y cronicos
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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, disponibilidad de farmacos, discapacidad e impacto
emocional. Los nifios con enfermedades raras constituyen un grupo poblacional muy
importante desde el punto de vista de los servicios sanitarios y sociales, y las familias
deben proporcionar cuidados durante largo tiempo a estos niflos enfermos.

Las enfermedades raras en nifios son aquellas que afectan a un porcentaje bajo de la
poblacion infantil. Entre ellas se encuentran:

*Sindrome de DiGeorge, Noonan, Klinefelter, fibrosis quistica y espina bifida

*Sindrome de Rett, hemofilia, sindrome de Gilles de la Tourette, sindrome de Aase,
enfermedad de Duchenne

*Sindrome de Turner, enfermedad de Pompe, histiocitosis, hipotiroidismo congenito,
fenilcetonuria, galactosemia

*Pseudoacondroplasia, displasias de cadera, trastornos gastrointestinales

*Sindrome de Prader Willi, albinismo, hidrocefalia



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

Los hallazgos de diferentes estudios han puesto de manifiesto que las personas con
enfermedades raras tienen necesidades médicas y sociales. Las necesidades sociales
estan adquiriendo una gran relevancia en los paises desarrollados, en los que los
servicios sanitarios, aun con limitaciones, tienen mayor disponibilidad que los
servicios sociales. Por consiguiente, parece necesario que los servicios sanitarios y
sociales para las personas con enfermedades raras deben mejorarse para abordar las
necesidades de los pacientes y proporcionar mejor apoyo a las familias.

La busqueda del diagnostico es una de las fases que entrafia mayores
dificultades para el enfermo y su familia ya que la incertidumbre produce una
gran desestabilizacion emocional.
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El enorme reto y complejidad que puede suponer la atencion pediatrica,
tanto de un nino con una enfermedad rara (ER) como de su familia, pone de
manifiesto la necesidad de una adecuada formacion continuada en aspectos
tan dispares como son la nueva genética y los recursos sociosanitarios y/o
educativos para ninos con determinadas ER.

Cuando calificamos una enfermedad como rara, estamos aludiendo a una
enfermedad o trastorno de escasa frecuencia (una enfermedad es rara, o
poco comun, cuando afecta a menos de cinco de cada 10.000 personas),
pero 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

Unas 10.000 personas afectadas por diversos tipos de anemia
(talasemia, células falciformes).

e Unas 8.000 personas afectadas por los diversos tipos de
ataxias de la infancia, juventud y madurez.

e Unos 3.000 enfermos afectados de miopatia de Duchenne.



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

Ademas de la dura realidad a la que se enfrentan, los padres frecuentemente
deben tomar decisiones inmediatas sobre el tratamiento médico o quirurgico de
su hijo, o enfrentarse a una condicion letal o incapacitante que les “roba” sus
expectativas. Solo una adecuada atencion a cada uno de los multiples
problemas a los que se enfrentan estos nifios y sus familias, ayuda a minimizar el
potencial handicap asociado a las ER

Muchas de las necesidades que manifiestan los pacientes y sus familias se
establecen, tanto a partir del diagnostico y asesoramiento genéetico como
de la investigacion de las bases moleculares y celulares, que explican los
mecanismos de produccion y fisiopatologia de estas enfermedades.
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Conclusion

La evaluacion de las patologias mas raras en ninas y adolescentes es un desafio que requiere
una comprension profunda de las condiciones médicas poco comunes que pueden afectar a
esta poblacion. Es importante adoptar un enfoque integral y multidisciplinario en la
evaluacion de estas patologias, que incluya una historia clinica detallada, examenes fisicos y
pruebas diagnosticas, y consulta con especialistas en el campo de la patologia rara.
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