ENFERMEDADES RARAS

Informacion:
Fundacion Mencia




SINDROME DE MOEBIUS

Trastorno congénito de denervacion craneal
muy poco frecuente caracterizado por:

e Paralisis facial completa o incompleta.

e Paralisis bilateral del nervio abducens.

e Trastornos de la abduccion ocular.

e Impedimento del movimiento de los ojos.

e Otras anomalias congenitas.

e la falta de expresion facial puede
acompararse de babeo, dificultades en el
habla y problemas de pronunciacion.
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SINDROME DE PRADER WILLI

Enfermedad rara del desarrollo
embrionario. ‘ :
Se caracteriza por:

e Obesidad.

e Hipotonia (tono anormalmente disminuido del
musculo): disminucion de la fuerza muscular.

e Retraso a nivel intelectual.

e Sensacion constante de hambre.

e Hipogenitalismo (menor desarrollo o actividad
genital).




LA PURPURA DE SCHONLEIN-HENOCH

Enfermedad ecaracterizada por
lainflamacion de los capilares.

e Afecta a los capilares de la piel, el intestino y
los rifiones.

e [a sangre se puede escapar de los vasos
sanguineos inflamados de la piel, produciendo
una erupcion de color rojo oscuro o violaceo
que se llama purpura.

e Puede ocurrir lo mismo en el intestino o en los
rifiones, por lo que se puede eliminar sangre
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PROGERIA DE HUTCHINSON-GILFORD

Sindrome extremadamente raro. %

e Envejecimiento prematuro de inicio postnatal.
e Las caracteristicas clinicas y radiologicas
principales incluyen:

o Alopecia.

e Piel fina y ausencia de grasa subcutanea.

e Rigidez articular y osteolisis.

* /nteligencia no afectada.

e [ muerte prematura se produce por
arterioesclerosis o enfermedad cerebro-

vascular. @




SINDROME DE MARFAN

Enfermedad hereditaria rara del tejido
conjuntivo que sobre todo afecta al esqueleto,
los pulmones, los ojos, el corazén y los vasos
sanguineos.

Talla superior a la media, envergadura que
supera a la altura.

Malformaciones oseas que incluyen
aracnodactilia (dedos desproporcionadamente
largos y delgados).

Hiperextensibilidad de las articulaciones.
Cifoescoliosis.

Miopia aguda.
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INSENSIBILIDAD CONGENITA AL DOLOR

Desorden genético que afecta al sistema
nervioso autonomo, que es el que controla la
presion sanguinea, el ritmo cardiaco, el sudor,
el sistema sensorial nervioso y la habilidad
para sentir el dolor y la temperatura.

e Riesgo de sufrir lesiones (traumatismos, fracturas,
luxaciones, guemaduras...) y morir mas jovenes.

e Deben estar bajo supervision en edades
tempranas para que no se autolesionen
involuntariamente, por ejemplo mordiéndose la
lengua.




SINDROME DE GILLES DE LA TOURETTE

También llamado «enfermedad de los tics».
e Patologia rara del sistema nervioso.

e Se caracteriza por tics consistentes en movimientos
rapidos, repetitivos e involuntarios de un grupo de

musculos esqueléticos relacionados
funcionalmente, carentes de finalidad como acto
motor.

e También puede darse una produccion involuntaria
de ruidos (grufiidos, aspiracion de aire por /a nariz,
tos) y palabras. LR




