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Introduccion

Las enfermedades raras representan un desafio
significativo tanto para los profesionales de |a
salud como para las familias que deben
enfrentarlas. En la infancia y la adolescenciaq,
estas patologias pueden fener un impacto
profundo en la calidad de vida de los pacientes y
su enforno. Debido a su baja prevalenciq, estas
enfermedades suelen ser dificiles de diagnosticar
y tratar, lo que genera incertidumbre y
dificulfades en la atencidn médica. En este
documento, exploraremos la evaluacion de las
patologias mads raras en NiNos y adolescentes,
destacando su impacto, los retos en el
diagndstico y la importancia de una atencion
integral y multidisciplinaria.




3.5 Evaluacion de las
patologias mas raras
del nifno

Los niAos 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 nifos enfermos. La
repercusion de las enfermedades raras en los
ninos es de gran alcance, extendiéndose mas
alld de ellos mismos, a todas las personas de
su entorno.

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.
Los hallazgos de diferentes estudios han puesto de
manifiesto que las personas con enfermedades
raras tienen necesidades médicas y sociales.

La descripcidon de las necesidades propias de la
enfermedad cronica pediatrica 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 crénica que se
encuentre comprendida dentro del grupo de las
enfermedades raras.

La disponibilidad de tratamiento fue uno de los
elementos fundamentales en la génesis del
movimiento asociativo con relacion con las
enfermedades raras. En la actualidad existen
importantes iniciativas institucionales para
mejorar la accesibilidad de este tipo de
tratamientos por lo que es un problema que
puede no tener la misma relevancia que en el
pasado.




La Asociacion Espanola de Pediatria de

3,55 Eva!uaCién de Atencion Primaria (AEPAP) ha considerado de

gran importancia sistematizar los

patclogias raras de! conocimientos actuales el Programa de
adalescen’te* Seguimiento del Niho que cubre Ilas

actividades de promocion y prevencion de los
ninos y adolescentes desde 0 hasta 14 anos.

El seguimiento lo readlizan conjuntamente
pediatra y enfermero.

La funcion de los enfermeros pedidtricos es
diferente que la de los enfermeros de adultos en
distintfos aspectos. Por ejemplo, dado que los
ninos todavia estdn creciendo, los enfermeros
tienen que tener en cuenta el impacto de su
enfermedad o lesidn en su desarrollo.

Independientemente de donde trabajen, los
enfermeros pedidtricos forman parte de un
equipo multidisciplinario, que puede incluir
ofros enfermeros, auxiliares sanitarios,
meédicos, fisioterapeutas y muchos oftros.
Los enfermeros también pueden estar en
contacto con ftrabajadores sociales vy
psicoélogos educativos.

enfermeros usan sus habilidades
clinicas y de observacion, y desarrollan
una relacién estrecha y de confianza
con el nino, que les permite evaluar la
eficacia del plan de atencion.




conclusion

La evaluacion de las patologias mds raras en
NiINOS y adolescentes es un proceso complejo que
requiere un enfoque multidisciplinario y un fuerte
compromiso por pdrte de los sistemas de salud. A
medida que avanza la investigacion médicq, es
fundamental mejorar la accesibilidad a
diagndsticos y tratamientos, asi como brindar
apoyo integral a los pacientes y sus familias. Solo
mediante la concienciacion y el desarrollo de
estraftegias innovadoras se podrd garantizar una
mejor calidad de vida para quienes enfrentan
estas enfermedades.
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