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Evaluacion de las
patologias mas raras
del niho

La evaluacién de patologias raras en nifos: es un desafio clinico debido a su baja
prevalencia y la variabilidad en la presentacién de los sintomas. Estas enfermedades suelen ser de
origen genético, metabdlico o autoinmune y requieren un enfoque multidisciplinario para su
diagnéstico y manejo
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Diagnéstico
Diferencial y Manejo

La evaluacién
multidisciplinaria es clave
(genetistas, neurdlogos,
pediatras, especialistas en
metabolismo).

Uso de herramientas como
la inteligencia artificial para
analizar datos clinicos y
genéticos.

Tratamientos especificos
(terapia génica, reemplazo
enzimatico) en algunas
enfermedades

Apoyo psicoldgico y
asesoramiento genético a
las familias

Métodos de Evaluacion

Historia Clinica Detallada: Antecedentes familiares de enfermedades raras o
consanguinidad, Historia prenatal, perinatal y neonatal, Desarrollo psicomotor y crecimiento,
Sintomas inespecificos recurrentes (fiebre, vdmitos, alteraciones neuroldgicas)

Examen Fisico Completo: Evaluacidn de dismorfias faciales o corporales, Anomalias en
piel, cabello y ufias, Tono muscular, reflejos y coordinacion, Presencia de hepatoesplenomegalia u
organomegalias

Pruebas de Laboratorio y Estudios de Imagen: Estudios basicos: Hemograma,
perfil metabdlico, funcidn hepdtica y renal, Pruebas genéticas: Secuenciacién del exoma, cariotipo,
FISH (Hibridacidn in situ con fluorescencia), Pruebas metabdlicas: Andlisis de aminoacidos, acidos
organicos en orina, perfil de acilcarnitinas., Neuroimagen: Resonancia magnética cerebral para
evaluar malformaciones congénitas, Biopsia tisular: En casos de enfermedades musculares o
neurodegenerativas

Principales Patologias Raras en Nifnos

Enfermedades Genéticas: sindrome de Rett: Trastorno neuroldgico progresivo en nifas
con regresion del desarrollo, Progeria (Sindrome de Hutchinson-Gilford): Envejecimiento prematuro
en la infancia, Sindrome de Moebius: Pardlisis facial congénita con alteraciones del movimiento ocular

Enfermedades Metabodlicas: Enfermedad de Gaucher: Depdsito de glucocerebrésidos en
organos y médula dsea, Fenilcetonuria: Error en el metabolismo de la fenilalanina con afectacién
neuroldgica, Leucodistrofia metacromatica: Enfermedad neurodegenerativa con acumulacién de
sulfatidos.

Enfermedades Autoinmunes y Raras del Sistema Inmunoldgico:
Sindrome de Aicardi-Goutiéres: Simula una infeccién congénita, pero es autoinmune, Sindrome de
Chediak-Higashi: Trastorno de los lisosomas que afecta la inmunidad y pigmentacién




Evaluacion de las
patologias mas raras
del adolescente

La evaluacién de patologias raras en adolescentes: es un reto debido a la variabilidad en
la presentacion clinica y la posibilidad de que algunas enfermedades raras manifiesten sintomas tardios.
Muchas de estas patologias son genéticas, metabdlicas, autoinmunes o neuroldgicas y requieren una
aproximacion integral para su diagndstico y tratamiento

Diagnéstico
Diferencial y Manejo

Evaluacion por un equipo
multidisciplinario
(genetistas, reumatdlogos,
neurdlogos,
endocrinélogos)

Uso de herramientas
avanzadas como la
inteligencia artificial en la
interpretacion de datos
clinicos y genéticos

Tratamiento especifico
segun la enfermedad
(terapia génica,
inmunomoduladores,
reemplazo enzimatico)

Apoyo psicolégico y social
para mejorar la calidad de
vida del paciente y su
familia

Métodos de Evaluacion

Historia Clinica Detallada: Antecedentes de enfermedades
consanguinidad, Historia del desarrollo y presencia de sintomas en la infancia, Sintomas recurrentes o
progresivos (dolor, fatiga crénica, cambios en el estado de animo), Deterioro en el rendimiento
académico, social o fisico.

familiares raras o

Examen Fisico Completo: Evaluacion de caracteristicas dismorficas o anomalias
esqueléticas, Exploracion neuroldgica (tono muscular, reflejos, coordinacidn), Signos cutaneos
(manchas cafés con leche, lesiones vasculares, anomalias en el cabello y ufias), Evaluacion de la funcion
cardiopulmonar y gastrointestinal.

Pruebas Diagnésticas: Laboratorio: Hemograma, perfil metabdlico, funcién hepaticay renal,
Pruebas genéticas: Secuenciaciéon del exoma, paneles de enfermedades raras, Estudios metabdlicos:
Aminoacidos en plasma, acidos organicos en orina, pruebas de almacenamiento lisosomal,
Neuroimagen: Resonancia magnética cerebral y medular en sospecha de trastornos neurolégicos,
Biopsias: Muscular o cutdnea en enfermedades neurodegenerativas o del tejido conectivo

Principales Patologias Raras en Adolescentes

Enfermedades Genéticas: sindrome de Ehlers-Danlos: Trastorno del coldgeno con
hiperelasticidad cutanea y dislocaciones articulares, Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) y Becker:
Debilidad muscular progresiva con afectacién cardiaca, Sindrome de Marfan: Afectacidn esquelética,
ocular y cardiovascular con riesgo de diseccién adrtica

Enfermedades Endocrinas y Metabdlicas Raras: sindrome de Cushing: Exceso
de cortisol con obesidad, hipertension y alteraciones psicolédgicas, Hiperplasia suprarrenal congénita
tardia: Alteraciones hormonales con pubertad precoz o signos de virilizacion, Porfiria Aguda
Intermitente: Ataques de dolor abdominal, sintomas psiquiatricos y neuropatia aguda entre otras mas.




Conclusion

La evaluacion de patologias raras en nifios y adolescentes es un desafio clinico que
requiere un enfoque multidisciplinario y el uso de herramientas avanzadas de
diagnostico. En la infancia, estas enfermedades suelen manifestarse con
alteraciones en el desarrollo, anomalias congénitas o sintomas metabdlicos,
mientras que en la adolescencia pueden presentarse con sintomas neurolégicos,
autoinmunes o endocrinos que dificultan su identificacién temprana.

El diagnostico temprano y preciso es clave para mejorar la calidad de vida del
paciente, ya que algunas de estas patologias pueden beneficiarse de tratamientos
especificos como la terapia génica, el reemplazo enzimatico o inmunomoduladores.
Ademas, el apoyo psicologico y el asesoramiento genético son fundamentales para
el bienestar del paciente y su familia

requiere un abordaje integral basado en la historia clinica, el examen fisico detallado
y el uso de pruebas especializadas. La colaboracion entre pediatras, genetistas,
neurologos y otros especialistas es esencial para optimizar el diagnostico y
tratamiento, ofreciendo mejores perspectivas a los pacientes que padecen estas
condiciones poco frecuentes.
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