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Resumen

La Asociacion Para Todos carece de un folleto informativo impreso para dar a conocer
a padres y madres de familia los Sindromes Desconocidos o Enfermedades Raras, que
asisten por primera vez a la Asociacion Para Todos.

Por lo que se planteo el siguiente objetivo: Disedar folleto informativo impreso para dar a
conocer a padres y madres de familia que asisten por primera vez a la Asociacion Para

Todos acerca de los Sindromes Desconocidos o Enfermedades Raras.

Se realizdé una herramienta de validacion para conocer la percepcion del grupo objetivo
conformado por personas de un nivel socio-econdmico C+, C, C- quienes poseen un nivel
de educacion de primaria, basica y superior, y comprenden hombres y mujeres entre los
18 — 50 afos de edad, jévenes, casados o con hijos. Esta herramienta fue validada con

expertos en el area de comunicacion y disefio.

El resultado obtenido fue que en base a toda la investigacion de Enfermedades Raras que
se hizo al comenzar este folleto informativo, se eligié lo mas necesario y adecuado para
informar a los padres de familia de primer ingreso, como también los que ya forman parte
de la Asociacion como se desarrollan las Enfermedades Raras. Se recomienda hacer
actualizaciones constantemente en el folleto, ya que se necesita renovar informacion

constantemente.
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CAPITULO |

INTRODUCCION




Capitulo I:

1.1 Introduccién

Asociacion Para Todos también conocida por sus siglas por APT, es una asociacién no
lucrativa. Su funcién principal es ayudar familias que tienen nifios con Enfermedades
Raras (también conocida por sus siglas ER). Se denomina Enfermedades Raras no
porque tengan malformaciones fisicas, sino porque los afectados son 1 persona de cada
2000.

La Asociacion Para Todos se inicid atendiendo nifios con problemas dentales, pero
conforme pasoé el tiempo los fundadores se dieron cuenta que las carencias de la
poblacién de Guatemala era mas grande de lo que ellos pensaban. La funcion principal
de Asociacion Para Todos es ayudar a familias en general, mediante buscar soluciones
rapidas para brindar una vida plena a cada uno de los nifios que forman parte de la
Asociacion. La asociacion se mantiene mediante donaciones, y se detecté que se
carece de material informativo impreso para padres de familia que forman parte de la
asociacién o para padres de familia de primer ingreso, en donde se informe a detalle las
enfermedades que se han tratado hasta la fecha y a las ramas (segun la medicina) a las
que pertenece.

El siguiente paso fué detectar la carencia que se presentaba en la Asociacion, se comenzo
un plan de elaboracion para suplir esa carencia, en dénde fue necesario:

. Investigar informacion relacionada con el tema de las Enfermedades Raras

1



a través de fuentes confiables como libros, internet, etc.,

. Recopilar informacién sobre la Asociacion Para Todos para poder
implementarlo en la propuesta de disefo.

. Solicitar ayuda de expertos en el tema de diagnéstico de Enfermedades
Raras para agrupar por ramas de la medicina cada Enfermedad Rara.

. Diagramar toda la informacion recopilada para que se pueda brindar una
explicacion amplia acerca de las Enfermedades Raras.

. llustrar confotografias las distintas enfermedades para unafacil comprension

por parte de los padres de familia.
Teniendo ya todos los datos requeridos, que son de mucha importancia para el folleto,
se disefd pasando por un proceso de elaboracion de bocetos para después iniciar el
proceso de digitalizacidén y asi presentarlo al cliente en donde ya se pudo ver de una
forma mas real. El grupo objetivo leyd el material por medio de la validacion técnica y
determinaron que no se deberian hacer muchos cambios. Cabe mencionar que en la
asociacion, cuando el material esté listo para su reproduccion, se discutira el tema de la

reproduccion.

Por ultimo, debe seguir informandose acerca de los sindromes que existen no solo
para que las familias que asisten a Asociacion Para Todos sepan qué hacer en sus
distintos casos, sino para que Guatemala sepa que estas enfermedades existen y que

absolutamente todos estuvimos expuestos a ellas.



CAPITULO I

JUSTIFICACION




Capitulo II: Problematica

En Asociacién Para Todos carece de un folleto en dénde den a conocer las distintas
Enfermedades Raras que un nifio puede llegar a tener y de qué manera se les puede
ayudar. Asociacion Para Todos esta en la necesidad de implementar un folleto ilustrado
en el que los padres de familia tengan mas conocimiento acerca de las Enfermedades

Raras (ER).

2.1 Contexto: Asociacién Para Todos inicio sus labores desde 1999, en el area de salud
dental, con los nifilos que no tienen los suficientes recursos para pagar un dentista, con
el objetivo de hacer importante contribucién con los guatemaltecos para que se pueda
disminuir la incidencia de caries. En el aio 2007 se establecié como una Asociacién sin
fines de lucro nombrandose como Asociacién Para Todos (APT). Durante el afio 2008
nacio su primer proyecto relacionado con los nifios que padecen Sindrome de Turner.
Asociacion Para Todos es una organizacion civil, con personalidad juridica propia, sin
fines de lucro, de servicio social y de asistencia salud. Apoya a distintas familias sin
importar qué religion profesan. Su principal objetivo es ayudar a los nifios que tienen
algun padecimiento por sindromes genéticos y buscar soluciones para poder solucionar
los problemas de mejor forma posible. Asociacion Para Todos cuenta con un listado largo
de Enfermedades Raras. Distintos casos han sido descubiertos por la diferente ayuda
que reciben del extranjero y esas enfermedades se han unido a los casos de Asociaciéon

Para Todos.



En conclusién, se esta planteando reproducir unos folletos informativos impresos en
donde se puedan mostrar las diferentes Enfermedades Raras que pueden existir y como
se puede ayudar a las victimas de estas enfermedades que raramente se manifiestan en
el pais.

2.2 Requerimientos de Comunicacion y Diseio

La Asociacion Para Todos carece de un folleto informativo impreso para dar a
conocer a padres y madres de familia que asisten por primera vez a la Asociacién
Para Todos acerca de los Sindromes Desconocidos o Enfermedades Raras

Es necesario que como Asociacion que ayuda a los nifios que presentan enfermedades
raras, pueda orientar a los padres de familia como a los nifios a cédmo hacerle frente a
esta situacion tan dificil para ellos.

2.3 Justificacion

Para sustentar las razones por las qué se consideré importante el problema y la
intervencién del disefiador — comunicador, se justifica la propuesta a partir de cuatro
variables: a) magnitud; b) trascendencia; c) vulnerabilidad; y d) factibilidad (se despejan
todas y cada una de las variables).

2.3.1 Magnitud

Segun lo investigado en el Instituto Nacional de Estadistica, la Republica de Guatemala se
conforma por 22 departamentos en donde esta habitado por 15,7 millones de habitantes.
Se distribuyen en la poblacion actual masculina de 7,607,576 (48%) mientras que la
poblaciénfemeninaesde 8,000,570 (51%). Laciudad de Guatemala, cuyo nombre oficial es

Nueva Guatemala de la Asuncién, se encuentra localizada en el area sur— centro del pais.
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De acuerdo con el ultimo censo de la Ciudad de Guatemala el numero de habitantes es
de 4, 803,800 de los que el 49% lo conforman los hombres y el 51% lo conforman las
mujeres. En la Ciudad de Guatemala Asociacion Para Todos maneja 165 casos de nifios

que padecen distintas Enfermedades Raras.

3,306,397 Millones Ciudad de Guatemala

12 Organizaciones Asociaciones que se dedican a ayudar a nifios
con Enfermedades Raras en Guatemala.

12 Organizaciones Asociaciones que trabajan con Asociacion Para
Todos.

600

Padres
de Padres de familia en Asociacion Para Todos

Familia




2.3.2 Vulnerabilidad
La Asociacion Para Todos, al no contar con folletos informativos para dar a conocer estas
Enfermedades Raras, los padres de familia de primer ingreso se ven afectados,ya que no

estan bien informados de los diagndésticos y tratamientos para las distintas enfermedades.

2.3.3 Trascendencia

Al contar con un folleto que incluya la informacién relevante en cuanto a las enfermedades,
diagndsticos y tratamientos, los padres se beneficiaran porque habra un avance en los
diagnosticos de los nifios desde los primeros sintomas de estas enfermedades y asi

recibir el tratamiento adecuado lo mas antes posible.

2.3.4 Factibilidad
El desarrollo del presente proyecto y de la propuesta de Comunicacion y Disefio sera

factible a través de los siguientes recursos:

2.3.4.1 Recursos Humanos

Profesionalismo en la presente investigacion, discrecion, facilidad en las
interacciones interpersonales, ademas de un total compromiso para ayuda
humanitaria. Por parte de la fundacion ,ellos brindan un conocimiento total sobre las
Enfermedades Raras, asi como su propia disposicion para brindarme informacién

y ayudar en lo que ellos puedan.



2.3.4.2 Recursos Organizacionales
Se tiene el apoyo de la Dra. Urias asi como de la junta directiva para desarrollar

el presente proyecto

2343 Recursos Econémicos

La capacidad economica de los investigadores para realizar gastos en combustible
y gastos, que son imprevistos para reunirse con las personas que trabajan en
Asociacion Para Todos y asistir a todas las juntas u otras actividades que se

presenten, durante el tiempo en que se elabore el proyecto.

2344 Recursos Tecnolégicos

Se cuenta con los recursos tecnoldgicos que ayudaran en la elaboracion del
proyecto:

1. Computadora Samsung, con Windows 8, que contiene la coleccion
completa de los programas Adobe CS6 para que el proyecto se pueda desarrollar
digitalmente.

2. Camara Canon EOS T3.

3. Servicio de Internet

4. Asociacion Para Todos posee el servicio de computo necesario para

desarrollar el proyecto.



CAPITULO llI

OBJETIVOS




Capitulo lll: Objetivos

3.1 Objetivo General

Disenar el folleto informativo impreso para dar a conocer a los padres y madres de
familia que asisten por primera vez a la Asociacién Para Todos, acerca de los Sindromes

Desconocidos o Enfermedades Raras.

3.2 Objetivos Especificos

* Investigar informacion relacionada con el tema de las Enfermedades Raras a
través de referencias bibliograficas, expertos en el tema, libros e internet, objeto
del estudio para la fundamentacion del proyecto.

» Recopilar informacion acerca de la Asociacion Para Todos para poder
implementarlo en la propuesta de disefo.

» Diagramar toda la informacién recopilada para que pueda ser clasificada por
capitulos en la propuesta de disefio.

* llustrar con fotografias las distintas enfermedades para una facil comprensioén

por parte de los padres de familia.



CAPITULO IV

MARCO DE REFERENCIA




Capitulo IV: Marco De Referencia

4.1 Informacién General del Cliente

Historia: Asociacion Para Todos inicio sus labores desde 1999, en el area de salud dental
con los nifos que no tienen los suficientes recursos para pagar un dentista, esto con el
objetivo de hacer una importante contribucion con los guatemaltecos para que se pueda
disminuir la incidencia de caries. En el afio 2007 se establecié como una Asociacion sin
fines de lucro nombrandose como Asociacion Para Todos (APT). Durante el aino 2008

nacio su primer proyecto relacionado con los nifios que padecen Sindrome de Turner.

Misiéon: Somos una organizacion civil, basada en el compromiso y la proyeccion social,
orientada a mantener la salud integral en la comunidad desde la nifiez y la juventud.
Trabajamos promoviendo servicios de calidad en educacién y atencion en salud para
que las familias obtengan mejor calidad de vida.

Visién: La nifiez y la juventud tienen un nivel éptimo de salud integral que se refleja en su
bienestar y desarrollo social, educativo, laboral y personal en las familias guatemaltecas.
Nifos, nifas, jovenes, adultos y adultas que reflejan una autoestima positiva y que
sienten y proyectan un rico valor personal, que les permite ser personas excelentes y

exitosas.

Objetivo Institucional: Contribuir al desarrollo integral de las familias atendidas,
brindando educacion y atencion en salud para que la poblacion obtenga una mejor

calidad de vida.
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No. de Carné: 08000260 Celular: 42149466

Email: lestefany89@yahoo.com

Proyecto: Disefio de folleto informativo impreso para dar a conocer a los padres y
madres de familia que asisten por primera vez a la Asociacion Para Todos acerca de

los Sindromes Desconocidos o Enfermedades Raras, Guatemala, 2015

DATOS DEL CLIENTE (EMPRESA)

Nombre del cliente (empresa): Asociacion Para Todos

Direccién: Ave. Juan Chapin 3-15 zona 1, Ciudad Guatemala

Email: asociasionparatodos@gmail.com Tel: 22518917

Contacto: Dra. Mary de Urias Celular: 47028201
Antecedentes: La Asociacion comenzo con sus labores en 1999 en el area de salud
dental para nifios con el unico objetivo de hacer una contribucién a la sociedad para
bajar el numero de nifios que poseen caries.

En el afio 2007 se establecio como asociacion nombrandola Asociacion Para Todos,

cuyo principal objetivo es ayudar a los nifilos con Enfermedades Raras.
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DATOS DEL CLIENTE (EMPRESA)

Delimitacion geografica: Ciudad de Guatemala

Grupo objetivo: Padres y Madres de familia de primer ingreso en Asociacion Para
Todos.

Principal Beneficio del Grupo: Folleto impreso para que los padres de familia en
Asociacion Para Todos vean de qué manera las Enfermedades Raras se puedan
clasificar, en qué consisten las Enfermedades Raras y como pueden ayudar a los
niRos.

Competencia: La principal competencia para Asociacion Para Todos son las demas
Asociaciones que prestan los mismos servicios que ellos, debido a que estas
Asociaciones pueden tener mejor posicionamiento por los aflos que han de estar
prestando sus servicios.

Posicionamiento: Asociacion Para Todos se encuentra bien posicionada porque
tiene la capacidad de ayudar a los nifos que estan padeciendo de Enfermedades
Raras. Actualmente los médiccos que prestan sus servicios gratuitamente reciben
conferencias para estar actualizados y poder seguir ayudando.

Factores de diferenciacion: Asociacion Para Todos existe para ayudar a todos los
nifios de escasos recursos que padecen alguna Enfermedad Rara a poder superarlo
y encontrar una solucién a su problema. Se sabe que los tratamientos para las
Enfermedades Raras pueden costar mas de $15,000 por mes, entonces es demasiado

dificil para las familias poder pagar esa cantidad monetaria.
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DATOS DEL LOGOTIPO

Colores: Verde, Amarillo, Blanco, Negro.
Tipografia: Impact
Forma: Hay 3 formas de nifios y donde esta escrito Asociacion Para Todos hay un

rectangulo verde.

LOGOTIPO

®
O &
ﬁSOGIﬁCION....
PARA
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FODA

FORTALEZAS

1. Es una Asociacion sin fines de
lucro.

2. Mdltiples especialistas en las
distintas areas que conocen estas
enfermedades que pueden apoyar
con los pacientes.

3. Brindan educacion especial en el
area educativa.

1. No tienen presupuesto para
apoyo.

2. No tienen la capacidad de
cobertura para Guatemala.

3. Falta de conocimiento en el
gobierno para que puedan brindar

apoyo.

OPORTUNIDADES

1. Acceso a distintas entidades
internacionales para apoyo

2. Buscar oportunidades a través de
los contactos de los padres de
familia.

3. Relacion con entidades
gubermamentales que apoyan
algunos  procedimientos  para

examenes de los ninos.

AMENAZAS

1. Entidades que cuenten con
recursos para absorver otras
instituciones que lamentablemente
se encuentren en desventaja.

2. Cambios de autoridades cuando
no estén bien definidos los
objetivos.

3. Oftras asociaciones que tienen
recursos para tratar de confundir a
las personas con sus servicios para
beneficios propios.
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CAPITULO V

GRUPO OBJETIVO




Capitulo V: Grupo Objetivo

5.1 Perfil Geografico

El grupo objetivo de Asociacion Para Todos se localiza en la Ciudad de Guatemala.
Ciudad de Guatemala limita al sudeste con el departamento de Santa Rosa, al sudoeste
con el departamento de Escuintla, al oeste con los departamentos de Sacatepéquez
y Chimaltenango y al noroeste con el departamento de EI Quiché. Su superficie es de
2.126 km?. En la actualidad Asociacién Para Todos ayuda mas de 300 nifios.

Poblacion Urbana.

A pesar de su ubicacion en los tropicos, debido a su gran elevacion sobre el nivel del mar,
la Ciudad de Guatemala goza de un clima subtropical de tierras altas. El clima en Ciudad
de Guatemala es generalmente muy suave, casi primaveral, a lo largo del afio.

5.2 Perfil Demografico

Caracteristica Nivel C+ Nivel C Nivel C-
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5.3 Perfil Psicografico

. Actividades:

Estudio: Los nifios asisten a la escuela como cualquier nifio. Muchas veces tienden a ser
un poco timidos.

Trabajo: Los padres tienden a prestar sus servicios en Asociacion Para Todos o trabajan
en compainias diferentes.

. Hobbies:

Ver television: La mayoria de los nifios les encanta ver la television.

Escuchar musica: Para realizar terapia muchos de los nifios lo hacen con musica ya que
desarrollan otras habilidades.

Practica de algun deporte: Hacer cualquier deporte siempre distrae a los nifios. Ellos
siempre se entretienen y pasan un buen tiempo con su familia.

Practica de las manualidades: Las madres de familia para apoyar a Asociacion Para
Todos tejen colas para venderlas y asi estar reuniendo fondos.

Pasar tiempo con la familia: Siempre les sube el animo a los nifios estar con su familia,
para ellos no hay nada mas importante que esto.

. Habitos:

Realizar las terapias con sus hijos: Los padres de familia siempre llegan con sus pequefios
a tomar las terapias correspondientes.

Pedir ayuda a diferentes instituciones: Los padres de familia cuando no saben que
Enfermedad Rara estan padeciendo sus hijos siempre piden ayuda a otras organizaciones
en el extranjero para que colaboren con ellos de diferentes maneras. Informarse acerca

de estas enfermedades con diferentes médicos expertos en el tema.
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5.4 Perfil Conductual.

Los nifios que actualmente estan padeciendo las Enfermedades Raras asi como los
padres de familia, estan recibiendo tratamiento psicolégico. Para los padres de familia
es muy dificil estar en esta situacion, ya que no saben qué es lo que ellos tienen qué
hacer, porque no saben que enfermedad tienen sus hijos. Ademas de por la falta de
conocimiento de las Enfermedades Raras, los padres tienden a culparse mutuamente y
eso conduce al divorcio.

Atencion hacia el servicio: Muy bueno.
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CAPITULO VI

MARCO TEORICO




Capitulo VI: Marco Teérico

6.1 Conceptos Fundamentales

El presente capitulo fue desarrollado con cada uno de los conceptos que Asociacion
Para Todos estuvo brindando conforme el proyecto se estuvo desarrollando.

6.1.1 Asociacion: La asociacion es la union de personas bajo un con personeria juridica
que persiguen llenar necesidades de las personas que el Estado no ha logrado cubrir.
6.1.2 No Lucrativo: No se genera ganancias tampoco hay utilidades. En consecuencia
cuando se refieren a una asociacioén sin fines de lucro quiere decir que es una entidad
cuyo fin no es la consecucion de un beneficio econdmico. Suelen tener la figura juridica de
asociacion, fundacion, mutualidad o cooperativa (siempre que no sea trabajo asociado)
por lo general reinvierten el excedente de su actividad en obra social. 2

6.1.3 Fundadores: Esta definicién se aplica a la persona que crea o que inicia algun
proyecto, empresa o asociacién. En el caso de Asociaciéon Para Todos la palabra
fundadores hace referencia al Sefior Jaime Urias y a la Dra. Maria Ofelia Gonzalez ya
que ellos la iniciaron.®

6.1.4 Donacion: Es la accién de dar fondos u otros bienes materiales, generalmente por
caridad o porque persiguen fines.*

6.1.5 Donante: Es una persona que da fondos, érganos o bienes materiales a otra

persona o asociacion por caridad.®

Recuperado de: www.definicionabc.com>Socia

Recuperado de: https://espanol.answers.yahoo.com/question/index?qid...
Recuperado de: que-significa.com/significado.php?termino=fundadores
Recuperado de: es.thefreedictionary.com/donacion

Recuperado de: es.thefreedictionary.com/donante

OO WON -
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6.1.6 Diagnéstico: Es el procedimiento que se identifica una enfermedad, entidad
nosoldgica, sindrome o cualquier otra condicion de salud-enfermedad (el estado de salud
también se diagnostica).’

6.1.7 Entidad Nosologica: Es la ciencia que formando parte del cuerpo de conocimiento
por parte de la medicina tiene por objeto describir, explicar, diferenciar y clasificar la
amplia variedad de enfermedades y procesos patoldgicos existentes.?

6.1.8 Enfermedades Raras (ER): Son todas aquellas enfermedades que aparecen en
la poblacion 1 por cada 2000 nacimientos. El 80% de ellas es de origen genético una
caracteristica es que son de origen multi - factorial son dificiles de diagnosticar por su
baja frecuencia existe tratamiento para algunas de ellas pero la mayoria aun no tienen
protocolo de atencién incluso no se conocen todas las que existen por diferentes factores.?
6.1.9 Anemia de Células Facilformes: Es la forma mas frecuente de la enfermedad de
células falciformes. La enfermedad de células falciformes es una enfermedad grave en la
que el cuerpo produce globulos rojos en forma de medialuna. El significado de la palabra
“falciforme” es: “en forma de hoz”. La hoz es un instrumento para cortar hierba que tiene
una hoja en forma de medialuna o “C”. Los glébulos rojos normales tienen forma de
disco y se ven como rosquillas sin agujero en el centro. Estos se mueven facilmente
por los vasos sanguineos. En los glébulos rojos hay una proteina rica en hierro llamada

hemoglobina. Esta proteina transporta el oxigeno de los pulmones al resto del cuerpo. *

1 Recuperado de: agendaquimica.blogspot.com/.../hormona-de-crecimiento-huma
no.html.

2 Recuperado de: agendaquimica.blogspot.com/.../entidad-nosologica

3 Recuperado de: www.enfermedades-raras.org

4 Recuperado de: http://healthylibrary.wkhs.com
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Las células falciformes contienen una hemoglobina anormal llamada hemoglobina
falciforme (hemoglobina S). La hemoglobina falciforme hace que los glébulos rojos tengan
forma de “C” o medialuna. Las células falciformes son rigidas y pegajosas. Tienden
a obstruir la circulacién de la sangre por los vasos sanguineos de las extremidades y
los 6rganos. La obstruccion de la circulacion puede causar dolor, infecciones graves y
lesiones de 6rganos.’

6.1.10 Artrogriposis Distal: Una condicion muscular que limita el rango de movimiento
de una articulacion. La condicion puede ocurrir en numerosas articulaciones o sélo en
unas pocas Yy el grado de limitacion del movimiento de la articulacion también puede
variar en gran medida; algunas veces el rango es limitado tan poco que casi no se nota.
Algunos tipos de artrogriposis son hereditarios mientras que otros no lo son. 2

6.1.11 Atrofia Olivopontocerebelosa: Es una enfermedad que hace que ciertas
areas profundas en el cerebro, justo por encima de la médula espinal, se encojan. La
atrofia olivopontocerebelosa se puede transmitir de padres a hijos (forma hereditaria)
0 puede afectar a personas sin antecedentes familiares conocidos (forma esporadica).
Los investigadores han identificado ciertos genes que estan involucrados en la forma
hereditaria de esta afeccion. La causa de la atrofia olivopontocerebelosa en aquellas
personas sin antecedentes de la enfermedad se desconoce. La enfermedad empeora
lentamente (es progresiva). Esta enfermedad es ligeramente mas comun en hombres

que en mujeres y aparece en promedio a los 54 anos de edad.?

1 Recuperado de: http://healthylibrary.wkhs.com
2 Recuperado de:http://infogen.org.mx/artrogriposis-articulaciones-fijas/
3 Recuperado de: http:// www.walgreens.com/marketing/library/cam=0
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6.1.12 Canavan: También llamada como degeneracion esponjosa del cerebro o deficiencia
de aspartoacilasa, es un trastorno hereditario del metabolismo del acido aspartico que se
caracteriza por la degeneracion de la materia blanca del cerebro

6.1.13 Cromosomopatrias: Es una Enfermedad producidas por alteraciones de los
cromosomas. Sus caracteristicas son:

» Se expresan por alteraciones fenotipicas multiples y acentuada gravedad
Clasificacion: Estructurales: alteraciones que involucran 1 parte del cromosoma.
Numeéricas: Alteraciones en el numero de cromosomas. La mayoria son letales.’

6.1.14 Deficiencia HGH (Hormona de Crecimiento Humano): (hGH, human Growth
Hormone), el cuerpo produce de forma natural la hormona del crecimiento en la glandula
pituitaria, y, como su nombre lo indica, es responsable del crecimiento celular y la
regeneracion. El aumento de la masa muscular y la densidad 6sea son imposible sin la
GH, sino que también desempefia un papel importante en el mantenimiento de la salud
de todos los tejidos humanos, incluyendo el del cerebro y otros 6rganos vitales. Cuando
es secretada, GH se mantiene activo en el torrente sanguineo durante sélo unos pocos
minutos, pero es tiempo suficiente para que el higado para convertirlo en factores de
crecimiento, el mas importante de los cuales es similar a la insulina, factor de crecimiento
“~1”, 0 IGF “-1”, que cuenta con una gran cantidad de propiedades anabdlicas.?

6.1.15 Deficiencia HP Paralisis Seudobulbar: Es una condicion médica caracterizada

por la incapacidad para controlar los movimientos faciales y causados por una variedad

de trastornos neurolégicos.

1 Recuperado de: www.psicopedagogia.com/definicion/cromosomopatias
2 Recuperado de: agendaquimica.blogspot.com/.../hormona-del-crecimiento-hu
mano.html
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Los pacientes experimentan dificultad para masticar y tragar, han aumentado los reflejos
y la espasticidad en la lengua y en la region bulbar, y demuestran dificultad para hablar, a
veces también demuestra arrebatos emocionales incontrolados. La condicidn es causada
generalmente por el dafo a las neuronas del tallo cerebral, especificamente para el
tracto corticobulbar.’

6.1.16 Distrofia Muscular de Charcot — Marie — Tooth: (CMT), afecta los nervios
periféricos. La funcion de los nervios periféricos conducen las sefiales de movimiento y
de sensaciones entre el cerebro, la médula espinal y el resto del cuerpo. Los sintomas
posiblemente comienzan durante la adolescencia. Los problemas en los pies, tales como
el pie arqueado (arco pronunciado) o los dedos en martillo, pueden ser los primeros
sintomas.

A medida que la CMT avanza, la parte inferior de las piernas puede debilitarse. Mas
adelante, las manos también pueden debilitarse. Los médicos diagnostican esta
enfermedad mediante un examen neuroldgico, pruebas genéticas o biopsias de los

nervios. No existe una cura. La enfermedad puede ser tan leve que no perciba que la

tiene o ser lo suficientemente severa para debilitarlo.?

6.1.17 Distrofia Muscular de Duchenne: Es una enfermedad hereditaria con un patrén
de herencia de tipo recesivo ligado al cromosoma “X”, por lo que se manifiesta en hombres
y mujeres, pudiendo ser estas ultimas portadoras al poseer dos copias del cromosoma

(‘X” .

1 BOBARTH, B. (1973) Actividad Postural Refleja Anormal causada por Lesiones
Cerebrales. Panamericana. Buenos Aires
2 Recuperado de: mda.org/sites/default/files/publications/Facts_ CMT.Spanish_O0.

df
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Es la distrofia muscular mas comun. Es una miopatia de origen genético que produce
destruccion de musculo estriado. Afecta a todas las razas. El gen anormal, que codifica
la proteina distrofina, se encuentra en el locus “Xp21.2”. La distrofia muscular se produce
por mutaciones en la distrofina, proteina encargada de conectar los filamentos de actina
con la matriz extracelular. Al producirse la mutacioén, la célula muscular degenera, porque
ya no hay contacto entre la matriz y la lamina basal de la célula. En consecuencia van
desapareciendo fibras musculares y apareciendo tejido adiposo.’

6.1.18 Enfermedades Metabdlicas Congénitas: (También conocidas como errores
innatos del metabolismo [EIM] o metabolopatias congénitas), estos son un grupo de
trastornos genéticos que son poco comunes con los cuales el cuerpo no es capaz de
transformar los alimentos adecuadamente. Se incluyen entre las enfermedades raras,
dado que su incidencia oscila entre un afectado por cada diez mil (1:10.000) o el doble
(1:20.000) para las frecuentes, o bien (1:300.000) para las raras. No obstante, existen
mas de 700 trastornos raros definidos.?

6.1.19 Fenilcetonuria: También conocida como PKU, es un error congénito del
metabolismo causado por la carencia de la enzima fenilalanina hidroxilasa, lo que se
traduce en la incapacidad de metabolizar el aminoacido tirosina a partir de fenilalanina en
el higado. Es una enfermedad congénita con un patrén de herencia recesivo. Es un tipo

de hiperfenilalaninemia. La fenilcetonuria (inglés phenylketonuria = PKU).?

1 Recuperado de: www.webconsultas.com/categoria/salud/distrofia-muscu
lar-de-duchenne
Recuperado de: www.inta.cl
3 Filiano JJ.Neurometabolic Diseases in the newborn. Clin Peritanol. Jun 2006;
33(2): 411-79
24
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6.1.20 Fibrosis Quistica: (abreviatura FQ), es una enfermedad genética de herencia
autosdmica recesiva que afecta principalmente a los pulmones, y en menor medida al
pancreas, higado e intestino, provocando la acumulacién de moco espeso y pegajoso en
estas zonas. Es uno de los tipos de enfermedad pulmonar crénica mas comun en nifos
y adultos jévenes, y es un trastorno potencialmente mortal; los pacientes suelen fallecer
por infecciones pulmonares debido a Pseudomonas o Staphylococcus. Es producida
por una mutacidén en el gen que codifica la proteina reguladora de la conductancia
transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR, por sus siglas en inglés). Esta proteina
interviene en el paso del cloruro a través de las membranas celulares y su deficiencia
altera la produccion de sudor, jugos gastricos y moco. La enfermedad se desarrolla cuando
ninguno de los dos “alelos” es funcional. Se han descrito mas de 1500 mutaciones para
esta enfermedad, la mayoria de ellas son pequefias mutaciones puntuales; menos de un
1% se deben a mutaciones en el promotor o0 a reorganizaciones cromosomicas. La FQ
afecta a multiples 6rganos y sistemas, originando secreciones anémalas y espesas de
las glandulas exocrinas. La principal causa de morbilidad y mortalidad es la afectacion
pulmonar, causante del 95% de los fallecimientos, sobre todo por infeccionesrepetidas
originadas por obstruccion bronquial debida a la secrecion de mucosidad espesa. Otros
organos afectados son el pancreas y en los varones el testiculo."

6.1.21 Homocistinuria: Es un grupo de enfermedades metabdlicas que son poco
frecuentes y que tienen la caracteristica por presentar un nivel elevado del aminoacido
homocisteina en el plasma sanguineo y un consecuente aumento de homocisteina en la

orina.
1 Recuperado de: www.dmedicina.com/enfermedades/respiratorias/fibrosis-quisti

ca.
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El trastorno aparece en el nacimiento y a medida que el individuo crece aparece un
fenotipo caracteristico y muy parecido al sindrome de Marfan y el sindrome de X fragil.
La forma mas comun de la enfermedad y la de mayor importancia en el adulto, es que
hay deficiencia de enzima cistationina beta sintetasa. Es la segunda causa mas frecuente
de aminoacidopatias después de la fenilcentonuria. Se hereda con caracter autosémico
recesivo.’

6.1.22 Ictiosis Laminar: Es un tipo de enfermedad que afecta a los nifios y se mantiene
hasta en la vejez. Se presenta con mayor frecuencia en los meses de invierno, y
generalmente se asocia con otras enfermedades cutaneas. Las lesiones son mas
frecuentes en las extremidades, pero también puede verse afectado el tronco.?

6.1.23 Kabuki - Luki (Retraso de Desarrollo): Se conoce anteriormente como Sindrome
de la Mascara de Kabuki o Sindrome de Kiikawa Kuroki, es un desorden congénito muy
raro de causas desconocidas que provoca multiples anomalias congénitas y retraso
mental. Fue descubierto por dos cientificos japoneses: Niikawa y Kuroki. Se le conoce
como sindrome de Kabuki por la semejanza facial con una mascara de kabuki que
muestran los individuos que padecen esta enfermedad. Los nifos afectados por este
desorden son conocidos como “Nifios Kabuki” o KK (Kabuki Kids, en inglés).?

6.1.24 Legg Perthes Calve: Se conoce por su otro nombre como Necrosis Avascular
de la Cabeza del Fémur (N.A.C.D), es una enfermedad que afecta nifios de 4 a 10 afos
provocando una falta de riego sanguineo a la cabeza del fémur que provoca una necrosis
parcial de éste.

1 Recuperado de: www.med.nyu.edu

2 Recuperado de: bvs.sld.cu/revistas

3 McLean HS, Price DT. Failure to thrive. In: Kliegman RM, Stanton BF, St. Geme
JW III, et al., eds.Nelson Textbook of Pediatrics 26




Se calcula que padecen esta enfermedad uno de cada diez mil nifios y predomina en
nifos sobre nifias con una relacion de 4 a 1. Pasados 3 o0 4 afios la cabeza del fémur
vuelve a regenerarse, quedando en buen o mal estado dependiendo de la edad en que
la enfermedad se manifestd en el nifo. En nifios menores de 6 anos no suelen quedar
secuelas, en cambio a partir de los 8 afios la cabeza del fémur es muy posible de que se
regenere con malformaciones o que se produzca artrosis.'

6.1.25 McKusick — Kaufman: Se caracteriza por la presencia de hidrometrocolpos,
polidactilia postaxial y anomalias cardiacas en las mujeres, y malformaciones genitales
en los varones. Mostramos el caso de una recién nacida que presentaba una gran
masa quistica intraabdominal e hidronefrosis bilateral en la ecografia practicada en la
semana 32 de gestacion. Tras el nacimiento, se confirmé dicha masa quistica, asi como
la existencia de hidrometrocolpos, polidactilia postaxial y comunicacion interauricular, por
lo que fue diagnosticada de sindrome de McKusick-Kaufman.?

6.1.26 Meniere: Esta enfermedad afecta al oido interno, de causa desconocida,
caracterizada principalmente por vértigo, que suele manifestarse acompafiada de
acufenos o tinitus (zumbidos en los oidos) e hipoacusia, siendo el acufeno o tinitus y la
hipoacusia previos al vértigo. Las crisis vertiginosas aparecen casi siempre en episodios
repentinos que pueden durar horas o dias y se repiten periodicamente. La pérdida de
audicién es fluctuante y evoluciona con el paso de los afios a una hipoacusia o sordera

irreversible.?

1 Recuperado de: emedicine.medscape.com/article/1248267-overview
2 Recuperado de: ghr.nlm.nih.gov/condition/mckusick-kaufman-syndrome
3 Recuperado de: www.medtronic.es/su-salud/enfermedad-meniere
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Es la primera vez que se sefiala una lesion en el oido interno como la causa de una
crisis vertiginosa, es decir, de clara etiologia laberintica y que se manifiesta con la triada
caracteristica: crisis rotatoria, hipoacusia y acufenos.’

6.1.27 Miastenia Gravis: Es una enfermedad neuromuscular autoinmune y crénica
caracterizada por grados variables de debilidad de los musculos esqueléticos (los
voluntarios) del cuerpo. La denominacién proviene del latin y el griego, y significa
literalmente “debilidad muscular grave”. Debuta con un cuadro insidioso de pérdida de
fuerzas, que rapidamente se recuperan con el descanso pero que reaparece al reiniciar
el ejercicio. Suele iniciarse en los musculos perioculares. En pocas ocasiones el inicio
es agudo. La caracteristica principal de la miastenia gravis es una debilidad muscular
que aumenta durante los periodos de actividad y disminuye después de periodos de
descanso. Ciertos musculos, tales como los que controlan el movimiento de los ojos y los
parpados, la expresion facial, la masticacién, el habla y la deglucion (tragar) a menudo
se ven afectados por este trastorno. Los musculos que controlan la respiracion y los
movimientos del cuello y de las extremidades también pueden verse afectados, pero,
afortunadamente, mas tardiamente.?

6.1.28 Miastenia Gravis / Esclerosis Multiple: (EM), es una enfermedad del sistema
nervioso que afecta al cerebro y la médula espinal. Lesiona la vaina de mielina, el material
que rodea y protege las células nerviosas. La lesibn hace mas lentos o bloquea los
mensajes entre el cerebro y el cuerpo, conduciendo a los sintomas de la EM. Los mismos

pueden incluir:

1 Recuperado de: www.medtronic.es/su-salud/enfermedad-meniere
2 Recuperado de: www.webconsultas.com/categoria/salud-al-dia/mastenia-gravis



« Alteraciones de la vista

» Debilidad muscular

* Problemas con la coordinacion y el equilibrio

* Sensaciones como entumecimiento, picazoén o pinchazos

* Problemas con el pensamiento y la memoria’

6.1.29 Miscromia Facial / Sindrome de Parry — Romberg: Esta rara enfermedad, cuya
incidencia es de 1 caso por cada 700,000 nacimientos. Quienes lo padecen se distinguen
por presentar en la mayoria de los casos deformidad facial, calvicie, asi como dolor en el
rostro, migrana e incluso epilepsia.?

6.1.30 Mucopolisacaridosis (ll): (MPS por su sigla en inglés), son un grupo de
enfermedades metabdlicas hereditarias causadas por la ausencia o el mal funcionamiento
de ciertas enzimas necesarias para el procesamiento de moléculas llamadas
glicosoaminoglicanos o glucosaminglucanos, que son cadenas largas de hidratos de
carbono presentes en cada una de nuestras células que ayudan a construir los huesos,
cartilagos, tendones, corneas, la piel, el tejido conectivo y el tejido hematopoyético.?
6.1.31 Mucopolisacaridosis (VI): También conocida como “Enfermedad de Morquio” en
recuerdo del pediatra uruguayo Luis Morquio que la describi6é por primera vez, es una
enfermedad congénita causada por la deficiencia de la enzima N-acetilgalactosamina 6

sulfatasa (MPS IV tipo A) o de la enzima B-Galactosidasa (MPS 1V tipo B). *

1 Polman CH, Reingold SC, Banwell B, et al. Diagnostic criteria for multiple sclero
sis; 2010 revisions to the McDonald criteria. Ann Neurol. 2011; 69, 292 - 302.
Recuperado de: scielo.sld.cu

Recuperado de: http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC

Recupeado de: www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC
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Estas anomalias enzimaticas tienen como consecuencia que se acumulen en diferentes
tejidos del organismo cantidades elevadas de mucopolisacaridos. Se incluye dentro
de las tesaurismosis o enfermedades por depdsito. Su frecuencia es un caso por cada
100.000 o 200.000 nacimientos aproximadamente y esta considerada una enfermedad
rara. Produce anomalias esqueléticas graves que ocasionan baja talla o enanismo,
deformidades de la columna vertebral como escoliosis o cifosis, pérdida de audicién.
Ademas de anomalias visuales por opacidad de la cornea, lesiones hepaticas, cardiacas
y respiratorias. Por todo ello la esperanza media de vida de las personas afectadas es de
40 afnos. Las dos variedades de la enfermedad Ay B presentan sintomas similares y solo
se distinguen en estudios de laboratorio que demuestren cual es la enzima ausente.’

6.1.32 Neurofibromatosis: Son trastornos genéticos del sistema nervioso que afectan
principalmente al desarrollo y crecimiento de los tejidos de las células neurales
(nerviosas). Estos trastornos ocasionan tumores que crecen en los nervios y producen
otras anormalidades tales como cambios en la piel y deformidades en los huesos. Las
neurofibromatosis ocurren en ambos sexos y en todos los grupos étnicos. Se transmiten
a la descendencia de forma autosdmica dominante. Los cientificos han clasificado los
trastornos como neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y neurofibromatosis tipo 2 (NF2) cada
una con una alteracion en un cromosoma diferente (171 y 222 respectivamente). Existen

otros tipos o variantes de neurofibromatosis, pero éstas no han sido definidas aun.?

1 Recupeado de: www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC
2 Recuperado de: www.neurofibromatosis.es

30



6.1.33 Neurofibromatosis / Tipo 1 (NF1): Es el tipo mas comun de neurofibromatosis que
ocurre aproximadamente en 1 de cada 4.000 personas en los Estados Unidos. Aunque
muchas personas afectadas heredan este trastorno, entre el 30 y el 50 por ciento de los
nuevos casos surgen espontaneamente mediante mutacion (cambios) en los genes de
una persona.

Una vez que ha ocurrido este cambio, el gen mutante puede pasarse a generaciones
sucesivas.’

6.1.34 Osteogénesis Imperfecta: Es también conocida como enfermedad de los huesos
de cristal, es una enfermedad que debilita los huesos y hace que se rompan con facilidad
sin ninguna causa aparente.

La osteogénesis imperfecta puede causar también otros problemas como musculos
débiles, dientes quebradizos y sordera. Se estima que en los Estados Unidos, aunque se
desconoce el numero de personas afectadas, entre 20,000 y 50,000 personas padecen
esta enfermedad.?

6.1.35 Plagiocefalia: Es una deformacion del craneo en crecimiento producida por
la presidon mecanica de alguna de sus partes antes, durante o después del parto. Los
huesos que forman la béveda y la base craneana del feto, el bebé y el lactante de menos
de 3 meses son todavia poco osificados y estan separados unos de otros por suturas
y fontanelas. Si por alguna causa reciben una presion excesiva o continuada, queda

interferido su crecimiento normal y se pueden provocar deformaciones.?

1 Barrio JA, del. Evaluacién del desarrollo psicolinguistico en los nifios con sindro
me de down en edad escolar En: Flores J, Troncoso MV (dirs.). Sindrome de Down y
Evaluacion, Masson. Fundacion Sindrome de Down de Cantabria 1991; pp. 153 - 191.
2 www.oif.org/

3 Recuperado de: www.plagocefalia.com
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6.1.36 Pubertad Precoz: Los desarrollos tempranos de vello pubico, mamas, o genitales
podria ser normal esta precocidad de maduracién, pero puede suceder que sean
situaciones anormales. La pubertad precoz es normal en todo sentido (dentro de un
margen bioldgico equilibrado) menos en la edad, se le llama pubertad precoz idiopatica
central. Puede ser parcial o total. La pubertad central puede ocurrir prematuramente si el
sistema inhibitorio del cerebro se dafna, produce pulsatiimente hormona gonadotropina
(GnRH). Eldesarrollo sexual secundario inducido por esteroides sexuales de otras fuentes
anormales (por tumores gonadicos o adrenales, hiperplasia suprarrenal congénita, etc.)
se nombra como pubertad precoz periférica o pseudopubertad precoz.’

6.1.37 Raquitismo Hipofosfatémico: Es un grupo de enfermedades genéticas
caracterizadas por hipofosfatemia, raquitismo y niveles séricos de calcio normales. Los
sintomas caracteristicos incluyen retraso en el crecimiento, dolor éseo, y deformidades
esqueléticas.Estas enfermedades incluyen las formas dependientes del FGF23
(raquitismo hipofosfatémico ligado al X, autosémico dominante y autosémico recesivo;
consulte estos términos), que son causadas por mutaciones en diversos genes implicados
en la regulacion renal de la reabsorcion del fosfato (PHEX, FGF23, DMP1y ENPP1), que
inducen una elevacion en los niveles circulantes de FGF23; y las formas independientes
de FGF23, tales como el raquitismo hipofosfatémico hereditario con hipercalciuria (RHHH;
consulte este término), que es causado por mutaciones en un gen que codifica para un

transportador de fosfato dependiente de sodio (SLC34A3).2

1 Recuperado de: www.aeped.es

2 Recuperado de: www.medigraphic.com/pdfs/bmhim/hi.../hi136c¢.pdf 39



6.1.38 Sin Diagnéstico: Elpunto de partida eslademoradiagnéstica en las enfermedades
raras. Hay una media de cinco afios para conseguir un diagndstico e incluso hay quien
tarda hasta diez anos. Pero también hace referencia a personas que tras muchos afos
todavia no lo han conseguido.’

6.1.39 Sindrome de Bloch — Sulzberger — Inconsistencia Pigmentaria: Es una
enfermedad hereditaria poco frecuente que aparece de modo casi exclusivo en mujeres.
Es una genodermatosis que afecta mas frecuentemente al sexo femenino, al ser
habitualmente mortal “in Utero” para los varones y, por tanto, acaba generalmente en
aborto, no obstante, se ha observado la supervivencia de varones enfermos con cariotipo
47 XXY 6 que poseen un mosaicismos somatico para la delecién comun en el gen NEMO.
Se trata de una displasia ectodérmica y mesodérmica que sigue un patrén de transmisién
autosomico dominante ligado al cromosoma X, en concreto en un gen de la region Xq28.
Aunque afecta principalmente a la piel, hay que considerar otros trastornos asociados,
incluyendo defectos dentales, episodios convulsivos, retraso mental, anomalias
oculares y neoplasias infantiles. Su principal caracteristica son unas lesiones dérmicas
hiperpigmentadas (con exceso de melanina) por lo que se nombra también a este
sindrome con la expresion latina incontinentia pigmenti (incontinencia pigmentaria). 2
6.1.40 Sindrome de la Silla Turca Vacia: La hipofisis es una pequefia glandula ubicada
en la base del cerebro, que descansa en un compartimento similar a una silla de montar

en el craneo, llamado “sella turcica” en latin, y que significa “silla turca”.

1 Recuperado de: www.efesalud.com
2 Recuperado de: scielo.isciii.es
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Una dosis (1 mg/kg) de prednisona oral resuelve el cuadro; esta resolucion casi
espectacular se utiliza como criterio diagnéstico. Cuando la hipdfisis se encoge o se
vuelve aplanada, no se puede observar en una resonancia magnética, lo que la hace lucir
como una “silla vacia”. Pero la silla no esta realmente vacia. Con frecuencia esté llena de
liquido cefalorraquideo (LCR), el liquido que rodea el cerebro y la médula espinal. Con
el sindrome de la silla turca vacia, el LCR se ha filtrado hacia la silla, ejerciendo presion
sobre la hipodfisis. Esto provoca que la glandula se encoja o se aplane. El sindrome
primario de la silla turca vacia se presenta cuando una de las capas (aracnoides) que
cubre la parte externa del cerebro protruye hacia abajo en la silla y ejerce presion sobre
la hipdfisis. El sindrome secundario de la silla turca vacia ocurre cuando la silla esta
vacia, debido a que la hipdfisis ha resultado dafada por:
* Un tumor
* Radioterapia
» Cirugia’
6.1.41 Sindrome de Marshall: El sindrome PFAPA (periodic fever, aphtas, pharyngitis
and cervical adenopathies) es una causa incluida en los cuadros de fiebre recurrente o
periodica en pediatria. Se caracteriza por episodios repetidos de fiebre alta, faringitis,
adenitis cervical y estomatitisaftosa. Su etiopatogenia es desconocida; el diagndstico
clinico y los hallazgos de laboratorio, inespecificos.

Caso clinico: se presenta una paciente de 5 afios de edad diagnosticada de

sindrome PFAPA tras varios meses de brotes clinicos caracteristicos.

1 Recuperado de: www.nIlm.nih.gov/medicineplus/spanish/ency/article/00349.html
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Discusion: los episodios periddicos de fiebre alta, faringitis y adenitis cervical
con mala respuesta al tratamiento convencional deben alertar sobre el sindrome
PFAPA. Pensar en esta entidad ayuda a mejorar el enfoque diagndstico y
terapéutico, disminuyendo, ademas, la ansiedad que generan.’
6.1.42 Sindrome de Morsier o Displasia Septo — 6ptica: Es una malformacion compleja
del desarrollo que se caracteriza por agenesia o hipoplasia del septum pellucidum,
hipoplasia del nervio 6ptico (HNO) y puede estar presente o no una disfuncion hipotalamo-
hipofisiaria. La forma de presentacion en general es esporadica, y los casos familiares son
raros, aunque se ha postulado la posibilidad de herencia autosémica recesiva. El cuadro
neurolégico asociado a la DSO es extremadamente variable. Puede haber pacientes
con inteligencia normal y sin déficit neurolégico. Los trastornos del aprendizaje y el
retraso mental pueden estar relacionados con las anomalias del septum pellucidum. Las
convulsiones son las manifestaciones descritas con mayor frecuencia. Puede hallarse
una incoordinacion motora precoz, intimamente relacionada con la baja vision, asi como
trastornos de la atencion visual y el comportamiento. Es importante que el oftalmdlogo
ante un caso con hipoplasia del nervio 6ptico, remita al paciente al neurdlogo, pediatria
y endocrindlogo para posible diagnoéstico de DSO y asi lograr un manejo integral del
paciente.?
6.1.43 Sindrome de Tetralogia de Fallot: Causa niveles bajos de oxigeno en la sangre,

lo cual lleva a que se presente cianosis (una coloracion azulada y purpura de la piel).

1 Recuperado de: www.orpha.net/static/ES/marshall.html
2 Recuperado de: www.scielo.org.ar/
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« Comunicacion interventricular (orificio entre los ventriculos derecho e izquierdo).

« Estrechamiento de la arteria pulmonar (la valvula y arteria que conectan el corazén
con los pulmones).

« Cabalgamiento o dextraposicion de la aorta (la arteria que lleva sangre oxigenada al
cuerpo) que se traslada sobre el ventriculo derecho y la comunicacion interventricular,
en lugar de salir unicamente del ventriculo izquierdo.

« Engrosamiento de la pared muscular del ventriculo derecho (hipertrofia ventricular
derecha).’

6.1.44 Sindrome de Tourette: Es un trastorno neuropsiquiatrico heredado con inicio en
la infancia, caracterizado por multiples tics fisicos (motores) y vocales (fonicos). Estos
tics caracteristicamente aumentan y disminuyen; se pueden suprimir temporalmente, y
son precedidos por un impulso premonitorio. El sindrome de Tourette se define como
parte de un espectro de trastornos por tics, que incluye tics transitorios y cronicos. El
sindrome de Tourette se consideraba un raro y extrafio sindrome, a menudo asociado
con la exclamacion de palabras obscenas o comentarios socialmente inapropiados vy
despectivos (coprolalia), pero este sintoma esta sélo presente en una pequefa minoria
de afectados.?

6.1.45 Sindrome de Treacher — Collins: Es una enfermedad genética caracterizada por

deformidades craneofaciales tales como ausencia de pomulos.

1 Recuperado de: http://www.kidshealth.org/Parents/ParaPadres
2 Recuperado de: www.tsa-usa.org
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Su causa es una mutacién de un gen del cromosoma 5 y puede ser de forma espontanea
o por la transmision hereditaria del gen defectuoso, que impide la correcta formacién
de los huesos del craneo, la mejilla y la mandibula. Este patrén de herencia es llamado
“‘dominante” y este afecta a los hombres y a las mujeres por igual (autosémico). Este
padecimiento afecta 1 de cada 50.000 nacimientos.1 En un 45% de los casos se produce
de manera hereditaria, por transmisiéon del gen defectuoso. En el 55% restante de
los casos, la mutacién es espontanea, y se desconoce la causa. Lleva el nombre del
cirujano y oftalmdlogo inglés Edward Treacher Collins (1862-1932), quien describio sus
caracteristicas esenciales enelaio 1900.2 En 1949A. Franceschettiy D. Klein describieron
las mismas caracteristicas en sus propias observaciones sobre la enfermedad, a la que
dieron el nombre de disostosis mandibulofacial."

6.1.46 Sindrome de Trisomia: En genética, una trisomia es la existencia de un
cromosoma extra en un organismo diploide: en vez de un par homélogo de cromosomas
es un triplete (2n + 1 cromosomas). Los efectos de las trisomias van en paralelo a los
de las monosomias. La adicion de un cromosoma extra da lugar a individuos algo mas
viables que en el caso de la pérdida de un cromosoma. La variacion de los cromosomas
sexuales del tipo trisomia tiene un efecto menos grave en el fenotipo que las variaciones
autosomicas. En la especie humana, la adicion de un cromosoma extra X o Y a una
mujer o un varén da lugar a individuos viables que presentan diversos sindromes (como

el sindrome de Klinefelter, el sindrome del triple X o el sindrome del XYY). 2

1 Recuperado de: medicina.ufm.edu
2 Recuperado de: www10.uniovi.es/anatopatodon/.../09trisomias.htm
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La adicién de un autosoma grande a la dotacién diploide tiene graves efectos y
normalmente es letal durante su desarrollo. Tanto en vegetales como en animales, las
trisomias se pueden detectar mediante observacién citologica de la division meidtica.
Ya que hay tres copias de una de los cromosomas, las configuraciones de apareamiento
son normalmente irregulares. En una region dada a lo largo del cromosoma sélo dos
de los tres homologos pueden establecer sinapsis, aunque regiones diferentes del trio
pueden estar apareadas. Cuando estan en sinapsis tres copias de un cromosoma, la
configuracion se denomina trivalente. En algunos casos, en lugar de un trivalente se puede
encontrar un bivalente y un univalente (un cromosoma no emparejado) en la primera
division meidtica. Asi, la meiosis produce gametos con una composicion cromosomica
de (n + 1), que puede perpetuar la situacién trisémica.’

6.1.47 Sindrome de Vémitos Ciclicos: Es una enfermedad poco conocida que afecta a
nifios y algunos adultos y puede causar mucho sufrimiento y estrés en los pacientes y en
sus familias. Normalmente aparece en la infancia a partir de los 3 o 7 afos, hay casos que
han empezado en la vida adulta. Los episodios suelen durar desde unas horas a varios
dias, y se pueden repetir desde varias veces al ano hasta varias veces al mes. Suelen
ser muy similares un ciclo al otro. Normalmente aparecen por la noche o de madrugada
una serie de nauseas y vomitos (entre 5 o 10 veces por hora). Necesitan ingerir mucho
liquido. Los vomitos pueden ir acompafados de otros sintomas como mareos, dolor
abdominal, migranas, fiebre baja, a veces van acompafados con sangre por irritacion

del esdéfago.

1 Recuperado de: www10.uniovi.es/anatopatodon/.../09trisomias.htm
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El estrés, negativo o positivo, contribuye a la aparicion del ciclo, asi como alguna alergia
alimentaria o infeccion El descanso y el suefio es la unica cosa que les proporciona un
poco de alivio.’

6.1.48 Sindrome de Werner: Es una muy extrafia patologia genética autosémica
recesiva que se caracteriza por un envejecimiento acelerado. Este desorden genético fue
llamado asi en honor al cientifico aleman Otto Werner. Hizo su descubrimiento cuando
observd a cuatro hermanos que envejecian prematuramente. El sindrome de Werner
tiene unaincidencia de menos de 1 de cada 100,000 habitantes en el mundo, y ha habido
1,300 casos reportados. Las caracteristicas clinicas de este sindrome incluyen pérdida
de cabello, cataratas bilaterales, diabetes mellitus tipo 2, osteoporosis, diversos tipos
de aterosclerosis e hipogonadismo. En la piel se presentan ulceraciones en zonas de
roce, especialmente en maleolos y pérdida de la grasa subcutanea. Los individuos con
sindrome de Werner presentan un elevado riesgo de padecer cancer, especialmente
sarcomas. La edad promedio de fallecimiento de los afectados es entre los 46 a 48 afios.?
6.1.49 Sindrome de Williams: Es una rara afeccién causada por la falta de una copia de
varios genes. Los padres pueden no tener ningun antecedente familiar de la afeccion; sin
embargo, una persona con este sindrome tiene un 50% de probabilidades de transmitirle
el trastorno a cada uno de sus hijos.?

6.1.50 Sindrome de Chilaiditi: Consiste en la interposicion de intestino entre el higado

y el hemidiafragma derecho.

1 Recuperado de: www.cvsa.org.uk
2 Recuperado de: bioinformatica.uab.es
3 Recuperado de: www.sindromewilliams.org
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En la mayor parte de los casos se trata del angulo hepatico del colon. Se trata de un
hallazgo radioldgico, generalmente casual, sin que provoque en el paciente sintomatologia
alguna. Se define como sindrome de Chilaiditi a la asociacion del signo radiolégico con
manifestaciones clinicas, que usualmente seran digestivas. Es importante que el médico
sepa reconocer la imagen radioldgica y realizar un correcto diagnéstico diferencial, asi
como conocer los sintomas que puede provocar el sindrome.’

6.1.51 Sindrome de Russell — Silver: Es una enfermedad hereditaria y congénita,
presente desde el momento del nacimiento. Se considera una enfermedad rara por su
escasa frecuencia, pues existe un caso por cada 100.000 nifios nacidos.

Afecta por igual a los dos sexos. Los sintomas principales consisten en anomalias de
la cara que tiene un aspecto triangular, con un maxilar inferior pequefio (micrognatia),
anomalias dentales, frente amplia y boca ancha con ambas comisuras labiales dirigidas
hacia abajo. El crecimiento esta retrasado, tanto en el interior del utero como a lo largo
de la infancia, alcanzando los pacientes afectados una talla final baja, en torno a 1.50 m
para los varones y 1.40 en las mujeres.?

6.1.52 Sindrome de Turner: Es una enfermedad genética caracterizada por la presencia
de un solo cromosoma X tanto fenotipica como Genotipicamente son mujeres (por
ausencia de cromosoma Y). Se trata de la unica monosomia viable en humanos, dado
que la carencia de cualquier otro cromosoma en la especie humana es letal. Alas mujeres

con sindrome de Turner les falta parte o todo un cromosoma X.

1 Reccuperado de: saludpublica.bvsp.org
2 Recuperado de: www.crecimiento.org/biblio/russell.pdf
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En algunos casos se produce mosaicismo, es decir que la falta de cromosoma X no afecta
a todas las células del cuerpo. La ausencia de cromosoma Y determina el sexo femenino
de todos los individuos afectados, y la ausencia del segundo cromosoma X determina la
falta de desarrollo de los caracteres sexuales primarios y secundarios. Esto confiere a
las mujeres que padecen el sindrome de Turner un aspecto infantil e infertilidad de por
vida. Incide, aproximadamente, en 1 de cada 2.500 nifias. Otros nombres alternativos
son sindrome Bonnevie-Ullrich o disgenesia gonadal, monosomia X."

6.1.53 Sindrome de Sturge Weber — Klippel trenaunay: Es una enfermedad vascular
congénita de causas desconocidas. ElI Sindrome de Klippel-Trenaunay (SKT) se
caracteriza por una triada de sintomas: manchas de vino de Oporto (malformacion
venosa-capilar) que cubren uno o mas miembros, anomalias vasculares congénitas.
Generalmente venas varicosas, ausencia o duplicacion de una estructura venosa,
malformacion o hipertrofia (agrandado de un miembro) o atrofia (reduccién o miembro
mas pequeno). En el 90% de los casos, SKT afecta los miembros inferiores.?

6.1.54 Sindrome de Noonan / LEOPARD: Es una enfermedad autosbmica dominante
relacionada con el sindrome de Noonan, aunque menos conocida. El objetivo del presente
estudio es describir las caracteristicas clinicas y moleculares de una serie amplia de
pacientes con sindrome LEOPARD.?

6.1.55 Sindrome de Marfan: Es una enfermedad rara del tejido conectivo, que afecta a

distintas estructuras, incluyendo esqueleto, pulmones, ojos, corazén y vasos sanguineos.

1 Recuperado de: http:// www.kidshealth.org / Parents/> Para padres
2 Recuperado de: www.sturge-weber.org
3 Recuperado de: www.revespcardiol.org/es/sindrome-leopard-una-variante
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Se caracteriza por un aumento inusual de la longitud de los miembros. Se cree que
afecta a una de cada 5.000 personas y, a diferencia de otros problemas genéticos, no
afecta negativamente a la inteligencia."
6.1.56 Sindrome de Regresion Caudal: Es una malformacién congénita poco
frecuente, caracterizada por un amplio espectro de anormalidades musculoesqueléticas
que comprometen columna lumbosacra, pelvis y extremidades inferiores. Se puede
asociar a diversos defectos viscerales (gastrointestinales, genitourinarios, cardiacos y
neuroldgicos) presentes en distintos grados segun la severidad del caso. Su etiologia
aun no se encuentra bien dilucidada, pero se sospecha que la diabetes materna, la
predisposicién genética y la hipoperfu-sion vascular serian algunos de los factores
involucrados en su patogénesis.
Caso clinico: Se presenta el caso de un recién nacido de término, sexo masculino,
hijo de madre diabética tipo 2, con diagndéstico antenatal de sindrome de regresién
caudal.
El examen fisico y las imagenes confirman el diagndstico y muestran la presencia
de siete cuerpos vertebrales cervicales y s6lo ocho toracicos, con agenesia de
columna dorsal distal y lumbosacra, sin disrafia espinal y cono medular en nivel
de D2.
También se pueden mostrar facilmente excitables, con hipermotricidad y déficit de

atencion. Tiene una incidencia estimada de un caso cada 15.000 a 30.000 nacimientos.

1 Doyle J, Diez Ill H. Marfan Syndrome, In: Kliegman RM. Nelson Textbook of Pe
diatrics, 19th ed. Philadelphia, PA: Saunders Elsevier; 2011: Chap 693.



6.1.57 Sindrome de Apert: Es un tipo de acrocefalosindactilia, un trastorno congénito
caracterizados por deformaciones en el craneo, cara, manos y pies. Se suele clasificar
como un sindrome del arco branquial, con afectacién del primer arco branquial; que en
los humanos es precursor del maxilar y mandibula. Las perturbaciones en el desarrollo de
los arcos branquiales en el desarrollo fetal provocan efectos duraderos y generalizados.’
6.1.58 Sindrome de Dravet: También conocido como epilepsia mioclonica grave de
la infancia o epilepsia polimorfa. Es una encefalopatia devastadora de la nifez. Es
un sindrome epiléptico refractario al tratamiento farmacoldgico en la mayoria de los
casos. Se presenta en uno de entre 20.000 y 40.000 individuos en la poblacion general.
Aproximadamente un 25 % de los nifios con sindrome de Dravet tienen historia familiar
de epilepsia o de crisis convulsivas febriles. EI gen SCN1A que codifica para la subunidad
alfa1 del canal de sodio neuronal se encuentra con mutaciones hasta en un 80%. de los
pacientes con epilepsia mioclonica grave de la infancia y un 5 % de nifas tienen una
mutacion en el GEN PCDH19. Se ha establecido como el mas importante de los genes de
la epilepsia que se conocen en la actualidad. Se han caracterizado mas de 170 mutaciones
patogénicas. La mayoria (95 %) de estas mutaciones son de novo. Hasta un 50 % de las
mutaciones son mutaciones de truncado, el resto comprenden mutaciones por delecion,
sitio de division, y sin sentido. Los nifios con sindrome de Dravet con frecuencia tienen
un pobre desarrollo del lenguaje y las habilidades motoras, hiperactividad y dificultad

para interactuar con otros nifios.?

1 Recuperado de: www.ansapert.org
2 Recuperado de: www.dravetfoundation.eu
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6.1.59 Sindrome de Ehlers — Danlos: Es un grupo de alteraciones genéticas raras
y afectan a los seres humanos provocados por un defecto en la sintesis de colageno.
Dependiendo de la mutacion individual, la gravedad del sindrome puede variar desde
leve a potencialmente mortal. No se conoce una cura y el tratamiento es de soporte.'
6.2.1 Conceptos de Comunicacion

6.2.1.1 Comunicacion: Es el proceso mediante el cual se puede transmitir informacion
de una entidad a otra, alterando el estado de conocimiento de la entidad receptora. Los
procesos de la comunicacion son interacciones mediadas por signos entre al menos
dos agentes que comparten un mismo repertorio de los signos y tienen unas reglas
semidticas comunes.?

6.2.1.2 Comunicador: Es una persona cuya profesion es el hacer eficiente la transmision
de un mensaje a un publico objetivo a través de un medio de comunicacion; también es
quien realiza un trabajo social para informar, expresar y convencer, que puede ser en
la radio, o en un canal de television, o en otro medio masivo de comunicacion. Se le
considera estratega, gestor, y mediador de procesos comunicativos.

6.2.1.3 Codigo: Es un conjunto de elementos que se combinan siguiendo ciertas reglas y
que son semanticamente interpretables, lo cual permite intercambiar informacion. En este
contexto, las sociedades humanas se caracterizan principalmente porque, valiéndose de
unidades sonoras significativas, logran comunicarse a través del codigo mas complejo:
las lenguas humanas o codigos linguisticos. El emisor y el receptor deben utilizar el

mismo cddigo para que la comunicacion sea posible.

1 Recuperado de: www.med.nyu.edu
2 Anderson, James A (1996) Communication Theory. Epistemological Foundations.
New York and London: The Guilford Press 43



Aunque todos los otros elementos del circuito comunicativo funcionen adecuadamente,
la comunicacion no tendra éxito si el emisory el receptor no comparten el mismo cédigo.’
6.2.1.4 Medios de Comunicacién Impresos: Es aquel que tiene un tiraje y su contenido
se basa en texto e imagenes. Nos referimos a las revistas, folletos, periddicos, tarjetas
de presentacion, calcomanias, carteles y en general a todas las publicaciones que se
encuentren impresas en papel y que tengan como objeto informar. El efecto de los
medios impresos es mas duradero, ya que se puede volver a la publicacibn mas de
una vez para analizarla, citarla o compararla. Los medios impresos son recursos de la
publicidad que sirven para comunicar la idea principal, o el mensaje basico que abarca
una campana publicitaria dirigida al consumidor, con el fin de persuadirlo a adquirir o
hacerse del producto.?

6.2.1.5 Investigacioén: Es considerada una actividad humana, orientada a la obtencién
de nuevos conocimientos y su aplicacion para la solucion a problemas o interrogantes

de caracter cientifico.®

1 Montero Diaz Julio, Montero Diaz José, Introduccion a la Historia de la Comuni
cacion Social. 1951 - 2002.

Recuperado de: www.icarito.cl.

3 Recuperado de: definicion.de/investigacion/

N
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6.2.2 Conceptos de Diseio

6.2.2.1 Disefno: Se define como el proceso previo de configuracion mental, “pre-
figuracidon”, en la busqueda de una solucién en cualquier campo. Utilizado habitualmente
en el contexto de la industria, ingenieria, arquitectura, comunicacion y otras disciplinas
creativas.’

6.2.2.2 Disenador: Es un profesional que ejerce la Profesion del disefio. Puede dedicarse
o especializarse en una gran variedad de objetos o areas del disefio.?

6.2.2.3 Creatividad: Pensamiento original, imaginacién constructiva, pensamiento
divergente o pensamiento creativo, es la generacion de nuevas ideas o conceptos, o de
nuevas asociaciones entre ideas y conceptos conocidos, que habitualmente producen
soluciones originales.?

6.2.2.4 Diseio Grafico: Es una profesiébn cuya actividad consiste en concebir,
programar, proyectar y realizar comunicaciones visuales, producidas en general por
medios industriales y destinadas a transmitir mensajes especificos a grupos sociales
y con objetivos claros y determinados. Esta actividad posibilita comunicar graficamente
ideas, hechos y valores procesados y sintetizados en términos de forma y comunicacion,
factores sociales, culturales, econémicos, estéticos y tecnolégicos.*

6.2.2.5 Diseino Editorial: Es la rama del disefio grafico dedicada a la maquetacion y

composicion de publicaciones tales como revistas, periddicos o libros. °

Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
Recuperado de: www.significados.com/creatividad

Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
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El disefio editorial incluye muchos términos técnicos que pueden resultar confusos y
complejos. El profesional debe tener en cuenta el impacto e innovacién de los disefios
de tapas de libros, dandole importancia a la sintesis semantica para que dentro de una
gran gama de productos su creacion resalte en cuestion de segundos.’

6.2.2.6 Diseno Digital: Es la disciplina que posibilita comunicar visualmente,
informaciones, hechos, ideas y valores utiles al hombre mediante una actividad en la cual
se procesan y sintetizan: factores sociales, culturales, perceptivos, estéticos, tecnologicos
y ambientales para obtener formas visuales auténticamente comunicantes.?

6.2.2.7 Folleto: Es un texto impreso reducido de hojas, que sirve como instrumento
divulgativo o publicitario. En marketing, el folleto también es una forma sencilla de dar
publicidad a una compafia, producto o servicio. Su forma de distribucion es variada:
situandolo en el propio punto de venta, mediante envio por correo o buzoneo o incluyéndolo
dentro de otra publicacién de venta o entre otras cosas.?

6.2.2.8 Tipografia: Definimos la tipografia como el arte o técnica de reproducir la
comunicaciéon mediante la palabra impresa, transmitir con cierta habilidad, elegancia y
eficacia, las palabras. La tipografia es el reflejo de una época. Por ello la evolucién
del disefio de las mismas responde a proyecciones tecnoldgicas y artisticas. El signo
tipografico se ha considerado como uno de los miembros mas activos de los cambios

culturales del hombre.*

Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006.
Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006.
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6.2.2.9 Diagramacioén: Es distribuir, organizar los elementos del mensaje bimedia (texto
e imagen) en el espacio bidimensional (el papel) mediante criterios de jerarquizacion
(importancia) buscando funcionalidad del mensaje (facil lectura) bajo una apariencia
estética agradable (aplicacion adecuada de tipografias y colores). Los conceptos disefio
y diagramacion involucran el problema de la composicion. En realidad, la diferencia entre
uno y otro es el papel que cumple cada uno en la edicion periddica de la publicacion.
Mientras que el disefiador establece las pautas de la diagramacion: formato, cajas de
diagramacion, tipografias, tamano, estilo, formateo de parrafos, sangrias; propone
colorcorporativo para textos, tratamiento de la imagen (sangrados, recuadros o
aplicaciones especiales), criterios compositivos, en fin, todos los detalles que componen
una publicacién; el diagramador los aplica en cada una de las ediciones posteriores. '
6.2.2.10 Reticula: Es algo que lleva toda publicacion por detras. Estructura por
desentrafnar. Es una base sobre la que podemos trabajar y donde aplicar los elementos:
columnas, paginas, etc. También la conocemos como maqueta: es un instrumento de
composicién para el disefio de libros, periddicos, revistas... para todo lo que forma parte
de los medios graficos impresos. Es una estructura invisible. Una reticula bien organizada
tiene que tener un modo armoénico con el formato y la orientacién del papel.?

6.2.2.11 Proporciodn: Se refiere a la justa y armoniosa relacion de una parte con otras

o con el todo. Esta relacion puede ser no solo de magnitud, si no de cantidad o también

de grado.?

1 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
2 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
3 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
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El propésito de todas las teorias de proporcion es crear un sentido de orden entre
los elementos de una construccion visual. Fundamentalmente cualquier sistema de
proporcionalidad es, por consiguiente, una razon caracteristica, una cualidad permanente
que se trasmite de una razén a otra.’

6.2.2.12 Caracteres: El texto suele ser el principal elemento al que una reticula debe
dar forma y estructurar. Eso implica mucho mas que seleccionar un tipo de letra, ya que
la manera en que éste es tratado dentro de la reticula, tendra grandes repercusiones en
el aspecto del disefio global. El texto debe ser legible y transmitir de modo efectivo el
mensaje que contiene.?

6.2.2.13 Imagenes: Es una representacion visual, que manifiesta la apariencia visual
de un objeto real o imaginario. Aunque el término suele entenderse como sinénimo de
representacion visual, también se aplica como extensidn para otros tipos de percepcion,
como imagenes auditivas, olfativas, tactiles, sinestésicas, etc. Las imagenes que la
persona no percibe sino que vive interiormente son denominadas imagenes mentales,
mientras que se designan como imagenes creadas (o bien como imagenes reproducidas,
segun el caso) las que representan visualmente un objeto mediante técnicas diferentes:
dibujo, disefio, pintura, fotografia o video, entre otras.?

6.2.2.14 Columnas Anchas: Permiten presentar el texto en lineas relativamente largas,

con la unico impedimento del tamafio de la pagina.

1 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
2 Recuperado de: www.artesyletras.com.co/graficoprofesional.html
3 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
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El largo excesivo hace que la lectura de los bloques de texto sea mas fatigosa y para la
vista resulte mas dificil encontrar el principio de la linea siguiente."

6.2.2.15Foliacion: Esto corresponde a una serie de numeros de pagina de una publicacién
que sirve al lector como referencia para localizar la informacion que necesite. La posicion
de los numeros de pagina puede crear un dinamismo 6ptico y sensacion de movimiento
que modifiquen claramente una pagina. Los folios pueden estar estrechamente vinculados
a un bloque de texto para crear una sensacion de reposo, o bien ser tratados como
elementos visuales que obliguen a la vista a desplazarse fuera de su zona de exploracion
normal.?

6.2.2.16 Colores CMYK: (acrénimo de Cyan, Magenta, Yellow y Key), en este sistema
colorimétrico es el utilizado para la impresion. Los colores son mezclados por el impresor
o por distintas planchas para crear el resto de colores. En teoria los colores cyan, magenta
y amarillo pueden reproducir todos los colores cuando se mezclan pero las tintas no son
tan puras ni los negros tan profundos como con un sistema RGB. En teoria los colores
cyan, magenta y amarillo pueden reproducir todos los colores cuando se mezclan pero
las tintas no son tan puras ni los negros tan profundos como con un sistema RGB. Es
por ello que la tinta negra es necesaria para una impresion de calidad. Sin embargo la
mayoria de las impresoras inkjet dedicadas a la reproduccion digital artistica pueden hoy

imprimir en RGB puesto que la gama es mas amplia. ®

1 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
2 Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
3 Bierut, M; Fundamentos del disefio grafico, infinito, 2009.
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6.2.2.17 Arte Final: Es la presentacién de un trabajo, tal y como el cliente lo recibira,
o al montaje del mismo en algun tipo de soporte. Muy tipico de los estudios de arte y
agencias de publicidad."

6.2.2.18 Impresion Litografica: Es uno de los sistemas de impresion indirecto ya que el
sustrato (el papel) no tiene contacto con la plancha matriz para traspasar la imagen. La
tinta pasa de la placa de aluminio al cilindro porta caucho o mantilla, para después pasar
al papel ejerciendo presion entre el cilindro porta caucho y el cilindro de presion (también
conocido como cilindro de impresién o de contrapresion).?

6.2.2.19 Guias de Corte: Las marcas de corte (en inglés crop marks) son dos lineas
en cada esquina del limite del disefo, que el impresor usaba para hacer el corte con la
guillotina con la que se corta las hojas de papel, plastico o cartén.?

6.2.2.20 Impresion Full Color: Quiere decir que se imprime con los colores primarios
CMYK. Estos cuatro colores permiten imprimir el vasto espectro de colores necesarios
para representar fotografias. Cyan es un tipo de azul claro, magenta es un rojo / rosado

y el amarillo y negro ya son mas conocidos.*

Bierut, M; Fundamentos del disefio grafico, infinito, 2009.

Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
Bhaskaran L, jQué es el disefio editorial?, Index Book, 2006
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6.3 Ciencias Auxiliares, artes, teorias y tendencias.

6.3.1 Ciencias:

6.3.1.1 Semiologia: Es la ciencia que estudia los sistemas de signos: lenguas, codigos,
senalizaciones, etcétera. Ferdinand de Saussure la concibié “como la ciencia que estudia
la vida de los signos en el seno de la vida social”’. Actualmente, no hay consenso, ni autor
que se atribuya o tome la iniciativa de plasmarla en algun manual. Se propone que la
semiologia sea el continente de todos los estudios derivados del analisis de los signos,
sean estos linguisticos (semantica) o semidéticos (humanos y de la naturaleza).’

6.3.1.2 Sociologia: Es la ciencia social que estudia los fendmenos colectivos producidos
por la actividad social de los seres humanos, dentro del contexto historico-cultural en el
que se encuentran inmersos.?

6.3.1.3 Medicina: Es la ciencia dedicada al estudio de la vida, la salud, las enfermedades
y la muerte del ser humano, e implica el arte de ejercer tal conocimiento técnico para
el mantenimiento y recuperacion de la salud, aplicandolo al diagndstico, tratamiento y
prevencion de las enfermedades. La medicina forma parte de las denominadas ciencias
de la salud.?

6.3.1.4 Pedagogia: Es la ciencia que tiene como objeto de estudio a la educacion. Es
una ciencia perteneciente al campo de las Ciencias Sociales y Humanas, y tiene como

fundamento principal los estudios de Kant y Herbart. *

Schaposnik, F; Semiologia; Atlante, 6ta Edicion; 2002.

Adorno, Theodor W; La sociedad; Ed.Proteo.

Rozman, Farreras; Medicina Interna; Ediciones Elsevier, Barcelona: 2008.
Delors, Jacques (1996); La Educacién encierra un tesoro; UNESCO - Anaya;
Madrid.
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Usualmente se logra apreciar, en textos académicos y documentos universitarios
oficiales, la presencia ya sea de Ciencias Sociales y Humanidades, como dos campos
independientes o, como aqui se trata, de ambas en una misma categoria, que no equivale
a igualdad absoluta sino a lazos de comunicacion y similitud etimoldgica.'

6.3.1.5 Psicologia Infantil: Se encarga del comportamiento del nifio, desde su
nacimiento hasta su adolescencia. De esta forma, esta rama de la psicologia se centra
en el desarrollo fisico, motor, cognitivo, perceptivo, afectivo y social. Asi es como los
psicologos infantiles llevan adelante métodos para prever y resolver problemas en la
salud mental de los nifios.2

6.3.1.6 Psicologia de la Comunicacion: Es una sub-rama de la Ciencia de la
Comunicacion y de la Psicologia. Su objeto de estudio son los procesos psicolégicos que
conlleva la comunicacion. Para los comunicologos, existen distintos niveles del proceso
comunicativo: intrapersonal, interpersonal, grupal, intergrupal, mediatico y sociocultural.
Cada nivel depende de la categoria social en la que se desarrolla la comunicacion:
una persona, dos personas, un grupo, entre grupos, a nivel social gracias a medios de
comunicacion colectiva (radio, prensa, television) y a nivel social o entre sociedades. En
cada proceso comunicativo hay un proceso psicologico. En todo proceso comunicativo

existen varios participantes: un emisor y un receptor, como minimo.3

1 Delors, Jacques (1996); La Educacién encierra un tesoro; UNESCO - Anaya;
Madrid.

2 Recuperado de: www.fccom.urjc.es

3 Recuperado de: www.fccom.urjc.es
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La comunicacién siempre implica un proceso psicoldgico, los individuos piensan (el
pensamiento es un proceso psicologico) en lo que diran (aun cuando en ocasiones
parezca que se habla sin pensar antes), lo planean, lo premeditan, buscan la forma
mas efectiva de hacer llegar su mensaje (seleccionan qué diran, qué contestaran, a
través de qué via lo haran). Ademas, cada uno de ellos tiene una intencionalidad, es
decir, siempre que un emisor se comunica es porque buscaa obtener algo ( au cuando
sea beneficio para otros), esta busqueda de algo es también un proceso psicolégico.
La recepcion, a su vez, impica un proceso complejo: los individuos interpretan lo que
reciben, lo transforman, lo aplican e incluso busca exponerse a ciertos mensajes, todos
€s0S procesos 0 subprocesos psicoldgicos.!

6.3.1.7 Psicologia de la Imagen: Se encarga del estudio y analisis de la percepcién
interna y externa de la persona, grupo o institucion y de los conocimientos y técnicas
psicoldgicas aplicables a la emision de estimulos para crear, modificar o mantener la
percepcion colectiva unificada hacia una persona, grupo o institucion.?

6.3.1.8 Psicologia del Color: Es un campo de estudio que esta dirigido a analizar el
efecto del color en la percepcion y la conducta humana. Desde el punto de vista médico,
todavia es una ciencia inmadura en la corriente principal de la psicologia contemporanea.?
6.3.1.9 Psicologia Clinica: Es la ciencia que se encarga de la investigacion, la
evaluacion, el diagndstico, el prondstico, el tratamiento, la rehabilitacién y la prevencién

de las cuestiones que afectan a la salud mental. *

Recuperado de: www.fccom.urjc.es
Recuperado de: www.fccom.urjc.es
Albers, Josef; La Interaccion del Color; Madrid; Alianza Editorial, 1989.
Dalai Lama (2007). El Arte de la Sabiduria, Barcelona: Grijalbo (Orig. 2006) Nue
va York: Guilford Press.
53
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Se trata de una rama de la psicologia que atiende las condiciones que pueden generar
malestar o sufrimiento a las personas.’

6.3.1.10 Tecnologia: Es el conjunto de conocimientos técnicos, cientificamente
ordenados, que permiten disefar y crear bienes y servicios que facilitan la adaptacion
al medio ambiente y satisfacer tanto las necesidades esenciales como los deseos de la
humanidad.?

6.3.1.11 Andragogia: Es el conjunto de las técnicas de ensefianza orientadas a educar

personas adultas.?

1 Dalai Lama (2007). El Arte de la Sabiduria, Barcelona: Grijalbo (Orig. 2006) Nue
va York: Guilford Press.

Recuperado de: tecnomagazine.net

3 Recuperado de: www.tuobra.unam.mx
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6.3.2 Artes

6.3.2.1 Fotografia: Es el arte y la técnica de obtener imagenes duraderas debidas a
la accion de la luz. Es el proceso de proyectar imagenes y capturarlas, bien por medio
del fijado en un medio sensible a la luz o por la conversion en senales electronicas.
Basandose en el principio de la camara oscura, se proyecta una imagen captada por un
un pequeno agujero sobre una superficie, de tal forma que el tamafio de la imagen queda
reducido. Para capturar y guardar esta imagen, las camaras fotograficas utilizan pelicula
sensible para la fotografia analdgica, mientras que en la fotografia digital, se emplean
sensores CCD, CMOS y memorias digitales.’

6.3.2.2 Dibujo: Es un arte visual en el que se representa algo en un medio bidimensional
con el uso de la mano. En su mayoria, el papel es el soporte y el lapiz el instrumento,
aunque, en la actualidad, el ordenador es también un medio muy usado para realizar

este tipo de arte. Es entonces cuando hablamos de dibujo digital.?

1 Recuperado de: www.monografias.com > Arte y Cultura
2 Recuperado de: www.definicionabc.com » General
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6.3.3 Teorias

6.3.3.1 Teoria del Color: Es un grupo de reglas basicas en la mezcla de colores para
conseguir el efecto deseado combinandolos. En su libro “Teoria de los Colores”, el poeta
y cientifico aleman Johann Wolfgang von Goethe propuso un circulo de color simétrico,
el cual comprende el establecido por el matematico y fisico Isaac Newton y los espectros
complementarios. En contraste, el circulo de color de Newton, con siete angulos de
color desiguales y subtendidos, no exponia la simetria y la complementariedad que
Goethe consideré como caracteristica esencial del color. Para Newton, solo los colores
espectrales podian considerarse como fundamentales. El enfoque mas empirico de
Goethe le permitio admitir el papel esencial del color magenta, que no es espectral, en
un circulo de color. Mas adelante, los estudios de la percepcion del color definieron el
estandar CIE 1931, el cual es un modelo perceptual que permite representar colores

primarios con precision y convertirlos a cada modelo de color de forma apropiada.’

1 Ambrose, Harris, Bases del Disefio (coleccion), Parramén, 2008
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6.3.4 Tendencias:

6.3.4.1. Minimalismo (orientado al Disefo Grafico): Consiste en diagramar, maquetar
y organizar los elementos para ser aplicado en: Revistas, folletos, trifoliares, instructivos,
entre otros. Esta tendencia del disefio grafico que se caracteriza por simplificar sus

elementos a la idea esencial, para transmitir el mensaje de una manera directa y concisa.’

Los colores que se utilizaran en el folleto seran los siguientes: Azul, Amarillo, Verde y

Carmin debido a que la cadena de ADN se compone con estos colores.

1 Recuperado de: www.colorinteractivo.com » Blog
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Capitulo VII: Proceso de Diseno Y Propuesta Preliminar

7.1 Aplicacion de la Informacién Obtenida en el Marco Teérico

Este capitulo se desarrollé como el propdsito de mostrar qué uso se le dio a cada ciencia
para realizar la propuesta del folleto informativo para Asociacién Para Todos.

7.1.1 Semiologia: Es la ciencia que se encarga de todos los estudios relacionados al
analisis de los signos tanto linguisticos (que tienen vinculos con la semantica y la escritura)
como semibticos (signos humanos y de la naturaleza). Previo a la elaboracion del folleto
se realizé un analisis de todo el trabajo que la Asociacion hace para posteriormente
desarrollar los elementos graficos que son importantes y, por lo tanto, que pueden marcar
la diferencia en el disefio que se quiere elaborar.

7.1.2 Andragogia: Hasta hace poco tiempo todos creian que la educacion era solo
cuestion de nifios, que la unica institucion llamada para impartirla era la escuela y que
el ser humano solo podia ser educado a temprana edad; pero lo que es cierto es que
el ser humano continua con el proceso de aprendizaje durante toda su vida. El folleto
informativo prometia el aprendizaje de los adultos acerca de las Enfermedades por lo
que tres meses antes de su realizacion se evalud cual es el método de aprendizaje de
las familias que asisten a Asociacion Para Todos mediante el método de Observacion.
7.1.3 Antropologia: Es la ciencia que estudia al ser humano de una forma integral.
Mediante la Antropologia se pudo estudiar el comportamiento, la cultura y la estructura
de las relaciones sociales en la Asociacion.

7.1.4 Psicologia: Es la ciencia que estudia la conducta y/o comportamiento de los seres
humanos y los procesos mentales. Mediante la psicologia se logré captar como las

familias trataban de explicar acerca de como era su vida.
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Ademas de cdmo ellos pueden lidiar con un nifio que es distinto a los demas y cuales
son sus sentimientos.

7.1.5 Tecnologia: Es el conjunto de conocimientos técnicos, cientificamente ordenados
que permiten disefar y crear bienes y servicios que facilitan la adaptacién al medio
ambiente y satisfacer tanto las necesidades esenciales como los deseos de la humanidad.
El folleto informativo que va dirigido a Asociacion para todos, se realizara mediante el
software Adobe CS6 Master Collection, para que este material impreso obtenga todos los
requisitos que se requiere en una imprenta.

7.1.6 Sociologia: Es la ciencia social que estudia los fenbmenos colectivos producidos
por la actividad social de los seres humanos.

En este proyecto la sociologia ayudd a conocer la vida cotidiana de las personas y como se
desenvuelven dependiendo de su entorno. Cada sociedad tiene distintas caracteristicas
diferentes y son asumidos por las personas que viven en ellas y asi se puede observar
sus similitudes y diferencias.

7.1.7 Psicologia de la Comunicacién: Contribuye al area de la Psicologia Social
que estudia el comportamiento o conducta del hombre en sus interrelaciones con la
sociedad, tanto como entre qué comunicar: datos, ideas, conceptos. Asi como receptor
de mensajes. La psicologia de la comunicacion fue muy importante, ya que se utilizé
para saber escoger y colocar datos importantes de la informacion que se obtuvo, cuando
se logro el acercamiento con las familias que asisten en la Asociacion

7.1.8 Psicologia del Color: Es el campo de estudio que se dirige al analisis del efecto
del color desde la percepcidn y la conducta de los seres humanos. La psicologia del

color se utilizé al momento de elegir los colores para cada capitulo de las Enfermedades
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Raras, analizando anteriormente si son las mas adecuadas para dar a conocer cada
sindrome.

7.1.9 Psicologia de la Imagen: Se encarga del estudio y analisis de la percepcion interna
y externa de una persona grupo o institucion. Usando la psicologia de la imagen se
seleccionaron las imagenes mas adecuadas para que fueran parte del folleto informativo.
7.1.10 Medicina: Es la ciencia dedicada al estudio de la vida, la salud, las enfermedades
y la muerte del ser humano e implica el arte de ejercer tal conocimiento técnico para
el mantenimiento y recuperacion de la salud, aplicandolo al diagndstico, tratamiento y
prevencion de las enfermedades. De este modo se tratd de entender por qué motivo
existen las Enfermedades Raras, ademas de obtener mas informacién acerca de la
experiencia de los médicos que atienden estos pacientes y, por consiguiente, dar un
concepto desde el punto de vista del médico.

7.1.11 Fotografia: Es el arte y la técnica de obtener imagenes duraderas debidas a la
accion de la luz. De este modo se esta demostrando a los lectores del folleto informativo
de qué manera los nifos que asisten Asociaciéon Para Todos son afectados por las
Enfermedades Raras y de qué manera con la fotografia se ayuda a mostrar las emociones
que se pueden presenciar solamente estando con los nifios.

7.1.12 Dibujo: El dibujo es una forma de expresion grafica, plasma imagenes sobre un
espacio plano. De este modo se plasmaron las ideas creativas que se tuvieron para el
folleto informativo mediante el proceso de bocetaje

7.1.13 Teoria del Color: En el arte de la pintura, el disefio grafico, el disefio visual, la
fotografia, la imprenta y en la television.

La teoria del color es un grupo de reglas basicas en la mezcla de colores para conseguir
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el efecto deseado al combinar colores de luz o pigmento. Se utilizé6 porque color es una
de las propiedades visuales mas utiles a la hora de clasificar objetos.

7.1.14 Minimalismo: El disefio minimalista es en su forma mas basica, es la eliminacion
de elementos pesados para la vista. De este modo el disefio minimalista ayudo a
simplificar los elementos a la idea esencial, para transmitir el mensaje de una manera

directa y concisa y haciendo que el contenido sobresalga.

61



7.2 Conceptualizacion

7.21 El porqué de las cosas (la brujula)

¢, Qué es?

Técnica de generacion de ideas. La inventé Arthur Van Goundy (Techniques of Structured
Problem Solving, Van Rheinhold, 1998). Principalmente utiliza los porqués como pregunta.
¢ Para qué?

Sirve para orientar nuestro objetivo creativo pero no ofrece soluciones.

¢, Como?

Se define el objetivo creativo.

Nos preguntamos “; por qué?” con cada respuesta que demos, respondemos a todas los

porqués y preguntamos mas “; por qué?”

62



Asociacion Para Todos es una Asociacion sin fines de lucro que se encarga de ayudar a los
nifos que nacen con alguna Enfermedad Rara. El problema es que es dificil diagnosticar
la enfermedad que estos niflos poseen.

¢ Por qué?

Los padres de familia no tienen una guia que seguir.

¢ Por qué?

No hay un folleto informativo con la suficiente informacion.

¢ Por qué?

Talvez no tienen el suficiente presupuesto como para pagar los servicios de un disefiador
grafico.

¢ Por qué?

Talvez no tienen los suficientes donadores

¢ Por qué?

Talvez no es Asociacion Para Todos no es una Asociacion muy conocido.

¢ Por qué?

Talvez les interesa mas ayudar a los niflos que los necesitan que emplear su tiempo en
dandose a conocer.

¢ Por qué?

Su prioridad es diagnosticar que enfermedad tienen cada paciente.

¢ Por qué?

Los nifios necesitan saber que Enfermedad Rara poseen debido a que algunas
enfermedades pueden ser mortales.

¢ Por qué?
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Talvez las enfermedades afectan érganos fundamentales del cuerpo.
7.2.2 Definiciéon del Concepto
Después de haber realizado la técnica de creatividad: “El porqué de las cosas (la brujula),
se realizé un listado de frases para asi poder escoger la frase conceptual que sera la
base primordial para el diseno del folleto informativo dirigido a Asociacién Para Todos.
LISTADO DE POSIBLES SLOGANS PARA ASOCIACION PARA TODOS
* Lucha dia con dia.
+ Profesionales que ofrecen ayuda.
* Los psicologos son de ayuda esencial para estas personas.
» Fuerza para los padres de familia como para los nifios especiales.
» Nifos especiales.
* Una probabilidad entre un milléon de nifos.
* Necesidad de ayuda.
* Luchando por un dia mas.
* No dejarse vencer ante cualquier adversidad.
» Cuando nada es seguro todo es posible.
» El secreto para salir adelante es empezar.
Frase Conceptual:
ASOCIACION PARA TODOS

Una familia luchando por la salud.
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7.3 Bocetaje
En el presente capitulo se plantea los esbozos del material informativo que se presentara
en Asociacion Para Todos, a continuacion se definira la propuesta:

* Tabla de Requisitos
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7.3.1 Bocetos a Base Natural

El siguiente esbozo es trabajado por signaturas, ya que el material es impreso. El tamafio
es 8 2 x11” abierto (tamafo carta) con margenes de 12.7 mm en los cuatro lados para
que al momento de realizar los cortes ningun texto, imagen o disefio sea afectados,
ademas de los medianiles que tienen una medida de 3mm. Por ultimo, el material se

grapara al caballete.
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Folleto Informativo

8 2 x11”

Paginas Externas - Portada

Titulo Principal “Enfermedades Raras”: La
tipografia que se usara es Broadway con
un tamafo de 30 pt en color blanco para

que haga contraste con el café.

CadenadeADN: Eselelemento
principal del folleto ya que se
trata de Enfermedades Raras
por lo tanto se hara uso de este
elemento en todo el folleto. Los
colores que se utilizaran son:
Amairillo, verde, azul y rojo por
la adenina, citosina, timina y el

grupo de fosfato.

Ojos: Representan las
Enfermedades Raras en
general ya que estas pueden
ser heredadas por hombres o
mujeres. Los colores que se
utilizaran para los ojos son:

café y azul.

Raras Pero No Desconocidas:
Con esta frase se quiere decir
que aunque muchas personas
no tengan conocimiento de

estas enfermedades si existen.

Cuadrados (en colores:

amarillo, anaranjado): Se
decidio colocarlos detras de
los ojos para que hicieran un

contrastecon el café del fondo.
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Folleto Informativo
8 2 x11”

Paginas Interna - Indice

Titulo: La tipografia sera Arial
tamafio 18 pt. El color sera

rojo y estara centrado.

Cadena de ADN: Es el
elemento principal del
folleto, ya que se ftrata de
Enfermedades Raras, por
lo tanto se hara uso de este
elemento en todo el folleto.
Los colores que se utilizaran
son: Amarillo, verde, azul y
rojo por la adenina, citosina,

timina y el grupo de fosfato.

Texto: La tipografia sera Arial
Narrow tamafio 12 pt. en color
negro. El texto estard justificado

para que se vea mas ordenado.
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Folleto Informativo

8 2 x11”

Paginas Interna - Introduccién

Titulo: La tipografia sera Arial
tamafio 18 pt. El color sera

rojo y estara centrado.

Texto: La tipografia sera Arial
Narrow tamafio 12 pt. en
color negro. El texto estara
justificado para que se vea
mas ordenado. El medianil
entre cada columna es de

3mm.

Se colocara una fotografia
en la introduccion para
hacer referencia que las
enfermedades son genéticas.
En este caso se colocod un

cromosoma.

Cadena de ADN: Es el elemento principal del
folleto ya que se trata de Enfermedades Raras
por lo tanto se hara uso de este elemento en
todo el folleto. Los colores que se utilizaran
son: Amarillo, verde, azul y rojo por la adenina,

citosina, timina y el grupo de fosfato.
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Folleto Informativo
8 > x11”

Pagina Interna - Hematologia

Fotografia 1: Se colocara Fondo: Cada capitulo tendra

. un color diferente para que se
una fotografia para que los

o ueda marcar una diferencia
lectores tengan conocimiento P

i entre ellos.
de como se manifiesta las

Enfermedades Raras. En este
caso la fotografia pertenece

a la Anemia de células

facilformes.

Titulos: Se utlizara la tipografia
Arial Black en color blanco

para que no se vea cargado

con el fondo.

LBIA

CadenadeADN: Eselelemento

principal del folleto ya que se
trata de Enfermedades Raras

por lo tanto se hara uso de este

AN
N

elemento en todo el folleto. Los

colores que se utilizaran son:

Amairillo, verde, azul y rojo por
la adenina, citosina, timina y el

grupo de fosfato.

Fotografia 2: Se colocarda una segunda

fotografia para que se tenga mas referencias.
En este caso se hace referencia a la Anemia de
Células Facilformes ya que estan dentro de la

clasificacionn de enfermedades Hematologicas.
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Folleto Informativo

8 2 x11”

Pagina Interna - Anemia de Células Facilformes

Titulo: La tipografia sera Arial tamano 14 pt.

El color depende del capitulo combinado

con blanco.

Todos los titulos estaran encerrados en

una caja para que pueda resaltar. El color

N

depende del capitulo

I Fotografia: En cada tema se pondra una

fotografia que identifique a la Enfermedad

Rara segun sea el caso. En este caso se

/(5 /{ ) 11( [ Q ( e UL representd la enfermedad con glébulos

VT IXTIT rolos.

LA X P IR

Jp I/Q,V Medianil: El medianil entre cada columna

tendra una medida de 3mm.

T |

L

Texto: La tipografia sera Arial

Numeracién de Pagina:
Ira al centro de cada
pagina para que
sea facil en el indice

identificarlo.

Narrow tamafo 14 pt. en color
negro. El texto estara justificado

para que se vea mas ordenado.
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Folleto Informativo

8 2 x11”

Pagina Externa - Contra Portada

En el centro superior de la pagina se

pondra el banner de la asociacion como

identificacion

Logo de Facebook.

Logo de Gmail

Icono de Internet

Icono de localizacion.

Icono de un teléfono.

Aqui se va a colocar la
direccion de la pagina de

facebook de la Asociacion.

A
73
@

\

Gmail: Aqui se va a colocar
el correo electronico de la

Asociacion.

Sitio Web: Aqui se pondra

el URL de la asociacion.

Direccion: Aqui se
pondra la direccion de la

asociacion.

Numero telefénico: Aqui
se colocara el numero
telefénico de laAsociacion

para pedir informacion.

Cadena de ADN: Es el elemento principal del
folleto, ya que se trata de Enfermedades Raras
por lo tanto se hara uso de este elemmento
en todo el folleto. Los colores que se utilizaran
son: Amarillo, verde, azul y rojo por la adenina,

citosina, timina y el grupo de fosfato.

El color del fondo sera gris para que haya

un contraste con los demas elementos.
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7.3.2 Proceso de Bocetaje formal en Base a la Diagramacién de Dibujo Técnico
En este proceso se ilustré paso a paso la construccion de las ilustraciones como la de
cada plantilla y la tipografia de los textos.

Plantillas que se utilizaron.

Las plantillas se trabajaron por separado en el programa
ilustrador para que se pudieran acoplar a las respectivas

paginas.
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TIPOGRAFIA
TiTULOS
ENFERMEDADES RARAS
SUBTITULOS
ENFERMEDADES RARAS
TEXTO
ENFERMEDADES RARAS

PALETA DE COLORES CMYK

€125% m121% y20°% K: 0% #eTelled

e:15% m:0% y:79% K:0% #ESENLA

(=2}



Logotipo:

En el programa ilustrador se redibujé el logo de Asociacién Para Todos ya que
ellos no tenian el logo vectorizado y era necesario para colocarlo en el folleto

informativo.
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7.3.3 Proceso de Digitalizacion

En el proceso de digitalizaciéon del Esbozo, esté se comenzé a digitalizar por
paginas, para que al momento de ser elegido cual se debera de utilizar se preparen
las artes finales para que por ultimo sea este impreso.

* Folleto Informativo - Portada

8 2 x11”

En el titulo principal se utilizd la

tipografia Broadway con un tamafo

de 30 pt. Se escogid color blando en La cadena de ADN es muy importante

el titulo para que pudiera haber un en este folleto informativo ya que se

trata de enfermedades genéticas.

contraste.

libo » | [
4 )] | £, Moo o bisinls+
> | B E a6 B¢

s v | Py Ey @y

v !
[Z] > | | —| O

Texto Objeto Tabla Ver Ventana Ayuda
YR
Jd

wrchivo  Edicién

Q
3

‘nlrermed.ﬂdes

)

‘aras

4 4

Paras NO
Descenccidas

@ Snemores Piginas:

- R

v
= Ao e, T—

Los ojos simbolizan que cualquier Se eligiv6 la frase Raras pero No

persona es vulnerable ante estas Desconocidas debido a que no todas

enfermedades ya que son geneticas. las personas estan bien informadas en

relacion con las enfermedades, pero
Se ha elegido el color café para la portada debido a saben de su existencia.

que la Asociacion se identifica con ese color.
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¢ Folleto Informativo: Introduccién

8 2 x11”

Se utilizé la tipografia para el titulo
“Introduccion” con un tamafio de 16pt

y color rojo.

La cadena de ADN es muy importante
en este folleto informativo, ya que se

trata de enfermedades genéticas.

Id  archive  Edicisn  Maquetscién  Texto [MObjeto  Tabla Ver Ventana Ayuds  [B 555 - =~ [ libro - | [P L=l X
. ¥ [S[idepdg | An |2 ~ ? B 4 5 & [[A> | Eler  v||@ Q A I (201667 pl| | £, | MMarco grifioo bisical+ v | =
el 2 50l | — e

T esis.indd @ 55% < - P

10 2 14 16 [0 2 5 Al = =
m i T T N N Lt Lvin Lt Lt T Lt = inace
3 [Ninguna] D
aF - T rwoomms |soisureem [ ]

E ®
= = N
ali » 288 Hipervinculos

1 e v
T, | LI marcagores ® -
71
2, GENETICA li-iay varias causas posiies-
= Es el campo de la bidogia quel (2 Mutacin,

4 busca comprender la herencia
() piclogica que se kansmie del (. Tisomia de los en el sindrome o4
[ e ———
LSy penético es una  condicibn (+
= ihm del mw oy 3 ausente, 0 de un
0| Buere ser herediaria o no, 5| oMo el Sindrome de Tumer erl ¢l que falta un cromasoma =
= E gen alterado esta presente] jexual £ Estilos de objeto
14 En los (owuios

lespermatozoides) de k2 ir

B e s ey "o 2000

B = =
EAR generacidn), onran e B0.000 genes zins. L
oMy ] 5 sdlo afecta a las céhias menos del 5 {2 funcién del
M) o serd heredaca, | e del ADN peminece despsnucca). fenends aigunos

o,

all === e ]
;@ 7 Hades mentales
@ | n s
@ - e [ tsios o parto [
] fie e

] En 12 csién i que haya 47

fras. en gar de 46.
]
0

Imagen: La fotografia que indica las
enfermedades genéticas se colocé del

lado izquierdo de la pagina.

1243 PM
2/25/2015

» %y ™l fa) ESP

Texto: La tipografia que se utilizé para el texto
es Arial con un tamafo de 14pt y el texto se

justifico para que se vea ordenado.
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* Folleto Informativo: Hematologia (Pagina 03)

8 2 x11”
La cadena de ADN es esencial en
este folleto informativo porque se
trata de un folleto que habla de ——— - - -
Cadaiinicio de capitulo estaidentificado
enfermedades genéticas ,
con un color diferente para que se
establezca la diferencia en cada
categoria
Ventana Ayuda  [BI] 526 V‘ iy =~ W~ Libro ~ D HE‘LJ
P , Z) o v B @ F. I8 [%0.1867 puk | | EXF, | [Marco grafico bésicol+ v ? =
Fotografia 1: (e > | — | [ > i 20

Se  coloco una

fotografia en ambos

lados de la pagina
para identificar
las Enfermedades

Raras.

Numeracién  de
Pagina: Se utilizd
la tipografia Arial
tamafio 18 en

color blanco.

Titulo: La tipografia que se
utilizé para todos los titulos
es Arial con tamario de 30pt
y con color blanco para que

no se vea cargado.

Texto condicional

|

E@j Hipenvinculos

L) marcadores

£ Estilos de objeto | Cefi

Comprobacion preliminar
[]Acivado  Perfit | [Bisico] (usada) v &)

Error |pagina |
y VINCLLOS (1)

7 Informackn

Pigines: (@) Todas () Todss

4 N u - &50AM
) e,
0 %y " .l fi ENG B

Fotografia 2: Se colocd
una segunda fotografia
para tener mas referencias
acerca de como se

manifiestan las enfermedes.
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* Folleto Informativo: Anemia de Células Facilformes (Pagina 04)

8 2 x11”

Las paginas donde se
desarrollan los temas
son de color gris para

que sean entendibles.

Imagen: Se colocd una

imagen entre cada
columna para identificar

la enfermedad.

Texto: La tipografia que
se utilizé para el texto
es Arial con un tamafo
de 12 pt y el texto se
justificé para que se vea

ordenado.

T~

5]
=

PR CINEE R KA

=

10
TP I i PP R B

: R . La cadena
Anemia de Células Facilformes: La
. , . . de ADN es
tipografia es Arial con un tamafo
escencial en
de 12 pt. El color de letra va a ser
. , . este folleto
dependiendo del capitulo igual que el
. informativo.
de la caja.
ld  Archive Edicisn  Maquetacion  Texi Objeto  Tabla  Ver Ventana Ay Bl =2
s gog % S[2Bpk |Am 2 = || &
Y 2(672 pug Al 2 a: .| &

[]

S

| e medisiuna, 1 significado o

4 |netumento para corfar hierog

enfermedad  de

faleiformes €5 una enferm
prave en @ que el o
produce giabulos rjos en fma

| palabra alciforme” e5: e

que tiens una haoja en forma de|
Mmedialuna o "C". Los gitbuios
fojos nomales fienen forma del
Misco y se ven como rosquillas
In agujero en e centro. Se
mueven faclimente por los vasos

pay una proteina rica en hiemo
famada hemoglobing. Esta

ANEMIA

i3 los sintomas y kas
sangre y medula 05ea pueden
Balud del Instituto Nacional
Ingiés sobre estos
Etem Cell Transpiant”). En los 0fimos 100 afios, los medicos

CELULAS

€6 o fiay

fratan muchas de sus La
péra. i

cronico

ina mefor caildad de vida y
irafamienios y alencian, en

ja cuarta o quinta década de IaWda, & Incluso mas. La anemia ge células falcifomes es B
esta

5 necesario fomar

mis PETSONas Cy
{especiaiment: Panama). las (i§ias del Caribe, los palses
mediterineos (como Turquia, Grecla e Halla). 1a India y Arabla Saudia.

ya tamilla proviene de Africa,

Cada pagina lleva

numeracion para

tengan un orden.

que

Su
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Folleto Informativo: ContraPortada

8 2. x11”
En el centro superior
de la pagina se - —
Aqui se ubicé la
loco el banner de | . .,
coloco el banner de la informacion del
asociacion. facebook de la
asociacion.
Id  Archivo Edicién Maquetacién Texto Objeto [fTabla Ver Ventana Ayuda [BH 552% v | v @~
[ p* i%“Z) z Slosss ||ERL
=l (> = lAqui se puso la

Aqui

La
de

este

esencial

cadena
ADN es
en
folleto

informativo.

numero telefénico.

se coloco el

E;? °__ |informacién del correo
& T condic ;.

o —— |electrénico

E Hipervinculo:

T, i

7 | s |

»

2

X,

=,

Be , .,

3 o

5 l_; — Aqui se ubico Ila
g 53 informacion del sitio
z v o = = | web de la asociacion.
Q

% wvenida Juan Chapin 3-15 zona T

Ee i ™~

@. ==

] [‘ T —— Aqui se puso la
ﬂ ubicacion de la
Lo ML e Ea T Asociacion.
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7.4 Propuesta Preliminar

La propuesta preliminar que se esta presentando fue trabajada en In-Design como
paginas individuales, ya que este material debe estar perfectamente listo a la hora de
imprimirse. El tamafo que se esta utilizando es carta, para que a la hora de imprimirse
el folleto salga en media carta, con un margen de 12.7 mm por los 4 lados y un medianil
de 3mm entre cada parrafo.

Signatura 1: Tiro 1 de Folleto Informativo

8 2 x11”

Portada y Contra Portada

niermedades

11170008
o 1n S,

n Apt Unidos por la Salud a ra S

asociacionparatodos@gmail.com

Avenida Juan Chapin 3-15 zona 1

OV

2251 - 8917 Paras Pero No
Desconocidas

www.asociacionparatodos.org




Signatura 1: Tiro 1 Folleto Informativo

8 2 x11”

indice - Bibliografia / Nota(74)

\

INDICE

CONECTIVAZ

§-19
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26-28
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50-51
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65-67
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m-n
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NOTA:

El material fotografico fue recuperado en diferentes paginas web

relacionadas con Enfermedades Raras asi como de material que

brindd la Dra. Mary Urias como presentaciones y algunas fotografias
para poder fundamentar este folleto informativo
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INTRODUCCION

GENETICA

Es el campo de la biologia que
busca comprender la herencia
hioldgica que se transmite de
generacion en generacion.

Una enfermedad o trastomo
genético es una condicion
patoldgica causada por una
alteracidn del genoma. Esta
puede ser heredtaria o no, si
el gen alterado estéd presente
en los gametos (Gvulos y
espermatozoides) de la linea
germinal, esta serd hereditana
{pasara de generacion en
generacion), por el contrario
si sflo afecta a las células
soraticas, no sera heredada.

CAUSAS
1. Hay varias causas posiles:
2. Mutacion, corno por ejerrplo muchos canceres.

3. Tricomia de los cromosomas, como en el sindrome de
Down, 0 duplicacion repetida de una  parte del cromosoma,
como en el sindrome de cromosoma X fragil.

4, Delecion de una region de un cromosorma, como en el sin
drome delecidn 22g13, en que el extremo del brazo largo del
cromosoma 22 edtd ausente, o de un cromosoma completo,
cormo el sindrome de Tumer en el que falta un crormosoma
sexual

Los 46 cromosomashumanos (22 paresde autosomasy 1 par
de cromosormas sexuales) entre los que albergan casi 3.000
millones de pares de hases de ADN que contienen alrededor
de 80.000 genes que codifican proteinas. Las regiones que
codifican ocupan menos del 5 % del genoma (a funcion del
resto del ADN pemmanece desconocida), teniendo algunos
cromosomas mayor densidad de genes que otros. Uno de los
mayores problemas es encontrar como los genes contriow
yen en el complejo patrdn de 1a herencia de una enfermedad,
como ejerrplo el caso de la diabetes, asma, cancery enferme-
dades mentales.

En todos estos casog ningln gen tiene el potencial para de-
temninar & una persona padecera o no la enfermedad. Poco
apoco sevan conociendo algunas enfermedades cuya causa
es |a alteracidn o mutacion de todo o alguna region de un gen.
Edtas enfermedades afectan generalmente atodasas células
del cuemo. Unas de las enfermedades genéticas més comin
es el Sindrome Down. Esta condicidn ocurre cuando hay error
en la division de las células provoca que haya 47 cromoso-
mas, enlugar de 46.
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Hematologia — Sindrome de Ehlers Danlos (03 - 72)

HEMATOLOGIA

y

b

"y
i

Ez un grupc de akeraciones
genéficas rras que afschn a jos seis Spos pricipaies.
D5 SeFES PWMEROS pROYOCAOD Pueien existr oiras fomas
pOr un defecto en [ sintesis de
roidgeno. Dependiendo d= &
mutacin Individual, la gravedad
del sindome pusde  varisr
desde leve @ poiencaimente
mortal. Mo 5= mnNoie uRs R
v & tratamient &5 de sopoFtE.
Los epanimos del sindrome san
Edvard Ehiers, de Dinamarca,
quisr 3 descrkid en 1500, Enel
pasado exfstlan mas de dezipos |
reconocidos del sindrome. En
1997 ke clentHicos propusieron

de|aafeccion, penohan sido
descrias @ pardr de una
Onica famils o bien mo han
skici bien camcierzadas.

Excephn para Ia
hipemoviidad 5= han
ldenticada las mutaciones
Implcxdas y S5 pueden
detectar com  precisiin
medianie pruehas
gEndticas.

una clxsiicacdién mds senclla Los epénimos de sindrome
que reducia el nomen de Bpos son Edvard Enlers, de
principaiss 3 a5, Despuds se Dinamanca, quisn  |a
apignd los nombres a cads uno. descrbit en 1501

Sintomas: Varian amplamente s=gin & nivel de mutadon que padezca el pacente. Mo
obstamie, en ads Cxso s sinfomas s deben en ditima instancly & ls carencly o escaser de
coidgene. Por ejempio, =n & tipo més coman, el d= @ hipsrmoylidad, =5 frecuente =niee jos
sinfomas afficulaciones feykies & resiables con ura fendenida 3 disiocaclones dolorosas y
subiueciones. Esto se debe a que ks ligamenics carecen del Spo adestuado de colsgen § 50n
demasiado slAsSoes

Genética: Las siguisries mutsclones pusde provecar & sindrome de Ehlers-Danios:
Proteinas fhrosxs: COL1AT, COL1AZ, COL3AN, COLSA1, COLSAZ, y THXB
Erzimas: ADAMTSZ, PLODM

Las mefaciones em esios genes pueden afierar habRuaimente |3 esinclura, producckén o
procesymients del coldégend o bien proteinas que imteractian con &1 E coldgeno proporciona
esfruciura y reskienda & bejido conectivo en fodo & organksmo. 31 tene defechos s= pueds
debitar esie f=jdo £n by pisl, huesos, vasos sanguineos i Sngamos, ko cual results &n ks rsgos
idel sindrome.

72

A rcontirsscion se alstan -_-.
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mes

Células Facilfor

Marfan — Anemia de

m

indro

evaluar lametro de aorta 1oracica y funcicnamients de vaIVUISS COrBiacas, muy especiaimente
mitral y 30reca. Evallacion ctaimoiogica en ly que se descarte mioply, alteraciones de la comea
¥ Glziocacion del cristaing. Evaluaciin gendsca: Prueba para las mutaciones de is firiing-1

2drtica; regurgitacion a6rica; aneur'sma adrico dsecante; prolapso de a valwia mitry); oos

Varcs mecicos especiaistas pana tratyr 102 muchos sintomas del sindrome de Martan. Su

ANEMIA CELULAS
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Neurologia - Conectivas (05 - 70)
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Sindrome de Chilaiditi - Atrofia Olivopontorecebolosa (69 - 06)

SINDROME DE
CHILAIDITI

OLIVONTOCEREBOLOSA

€2 desaientador, o embago, pusden pasyr oz antes de ﬁgig
sgnicatva.

Complicaclones: Astra, Infeccion 3 ralz de I broncoazpiracion de alimento, Lesiones por
caldaz, Lesiones por caldas.

06
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Canavan - Gastrointestinal (07 - 68)

Sintomas: 1. Familares que hayan padecioo CANAVAN, 2. Postura anormal con 1oz brazos
flerionados y 13 plernas estradas, 3. Dicutad en la alimentacion, 4. Refiyo con vémito, 5.
Aumento en ¢l tamaflo de s cabeza (macrocefalia).

f..sgsnéﬂrguignﬁ
Magnética, 3. Andisis de I3 onina,

Tratamiento: El ratamiento tene come cbjetive ailiar 103 sintomas de 1 enfermedad, pero
no existe unc especiico.

Complicaciones: Este ez un trastomo generamente mortal que Invelucra Incapacidades
SEVeras Como retando mental, ceguera ¢ InCapacidsd pars camingr.

07

GASTROINTESTINAL
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Corea de Hungtington (67 - 08)

er-

Sindrome de Turn

SINDROME DE
TURNER

F Ty
Tonto fenctipica como del cuerpo. L3 ausercly de

el | [T
muferes (por ausencla de femening de todos 102 Indviduos
cromosoma Y). Ce rata de ' 5 ’ afectados, y 1 susencla del
13 Onica monosomia viable 26undo Cromoz0ma X determng
v wowen | [ 1111111 o0 e esamte e s
carencia de cuaiquer oo « » «  COracieres sexudles primarios
Cromozoma en 13 espedie ~ y secundarios. Esto conflere
™ ======_ 3 i3z mueres que padecen &
meferes con sindrome de sindrome de Tumer un 3zpecto
Tumer es s pae 0 " " - Infantl y esterficad de por vida.
$000 un CrOmOzoma Incide, sproximadamen
de cada 2.500 nifias.

Diagnéstico: Lo mas habitual e2 que ef diapndstico se reaice en i3 recén nacca,
especimente 3l presenta el llamativo pterygium coil (pilegues caracteristicos en el cueio). Las
carcteristicas faciales pueden ser no muy llamativas, INchzso no legandose 3 apreciar 3 simple
¥ista anomala 3iguna en uny mujer.
EBxdmenes: Loz rasgos principales son: baj estatura, plel del cuslio amugada (3 causa
del hygroma quisSco en el periodo fetal), desarmolio retardado o susente de 3 caracterisicas
sexudies secundurias (mamas pequedaz), suzencia de la mensiruacion, phosis paipetral
Implantacion Dajs de orejas y de cabelo, cibtus vaigus, orax ancho,
Tratamiento: Las niflas con sindrome de Tumer presentan £223%ura baja DrOporConada, no
reaizando ¢ lamado ezarén Caraciensiico de i3 ddoiescencia. La iy ndl sueie reducirse unos
20 cm como media. La administracion de hormona del crecimiento suments i talla de estas
niflas.
La dizgenesia gonddal (auzencia de ovarios) es frecuente en el sindrome de Tumer, en lugar de
owarios, 13 mayorla de muferes con este sindrome Senen Cintas de tefldo conjunavo. Al carecer
02 ovarcs normales no susien desamolar I3 Caracieres sexudies SeCUNdanos, 10 Que BroVeca
Que 13 mayoria e mueres Con este rastomo sean estéries (entre el 5-10% tenen un desamolo
ovarico swiciente como Para tener menargua y un pequefio ndmero han podido tener hies).

67

Denigno, Raxias heredlarias, CANMOCLoSE neurdl, enfermedad Oe AZheimer, enfermedad de

aparicion de sintomas.

2. conselo pretest B indviduo recirg Informacion sobre:
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Sindrome de Prader Willy — Sindrome de Williams (09 - 66)

El sindrome de Prader -
Willi en una enfermedad
neuro genética compleja y
multisisternatica.

El origen del SPYW se debe
a alteraciones genéticas
en una region del crormo-
soma 15. En condiciones
normales, cada
cromosoma esta formado

En las personas con SPW
se produce la pérdida o inac
tivacion de los genes de la region
15¢ 11 -g13 del brazo largo del
cromasoma 15 heredado del
padre, ¥ los procedentes de la
madre son inactivados por el
impritz- ting. El resuttado final
s la ausencia de funcin de
los genes de dicha regidn. En
el 70% de los casos, la falta de
la copia patemna esta causada

SINDROME DE

WILLIAMS

Tarrbién llamado monosormia 7
es un tragorno genético poco
cornin, este es causado por una
pérdida de rratenial genético en
el cromosorma 7, que fue descrito
por primera vez en 1961 por el
cardidlogo  neozelandés John
Williams y paralelamente por el
pediatra aleman Alois Beuren,
Este aindrome fue descrito por
primera vez en el afio 1981 por
el Dr. J.C.P. Wiliams, médico
cardidlogo neozelandés informd

Congistente  en  un
edrechamierto de la aota
en las proximidades del
corazon.

Paralelamente, el Profesor
Beuren, especialista en
pediatia de la ciudad
alermana de  Gettingen,
informd de varios casos de
ESA, que presentabanuna
sintorratologia similar a la
descrita porel Dr. Williams.

por dos copias de geiles:
una de la madre y ofra del
padre. Estos genes son
activados 0 inactivados
de forma diferente, segin
procedan del padre o de
la radre, por u11 proceso
conacido coma imprinting.

por una delecion "de novo ", es
decir, por una pérdida fisica de
los genes de la region 15¢ 11 -
q13. Esta pérdida se produce
de forrma esporadica durante los
fendmenos de division celular

Caracteristicas: incluyen hipotonia muscular y problerras para la alimentacion en su
primera etapa, desarrollo mental bajo, hiperfagia (ingegta compulsiva de alimentos y apetito
insaciable) y obesidad a partir de los dos afios.

Consejo genético y diagnéstico prenatal: Es necesario identificar el mecanismo
genético inplicado. Los padres deben ser informados sobre el riesgo de recurtencia en su caso
concretoy conocer la posibilidad de diagndatico prenatal mediante la realzacion de las técnicas
de metilacion, FISHy microsatélites en muestras de liquido armnidtico o hiopsia corial, asf como
las complicaciones derivadas de la obtencion de estas muedtras.

Pronostico: La esperarza de vida puede ser norrmal si se controla debidamerte el peso. La
salud general esnormalmente excelente, aunaue se ha informadode emvejeck miento prematuro.
La obesidad y sus complicaciones son las causas més frecuen- tes de enfermedady mortalidad.

Tratamiento: La obesidad representa la mayor amenaza para la salud. La reduccion de las
calorias controlard 1a obesidad, pero la familia, los vecinos y las autoridades escolares deben
trabajar juntos muy de cerca, ya que el nifio intertara oktener alirmento donde sea posible.

09

un cuadro clinico  complejo,
cuyos sintomas mas destacados
consigtian en un retraso general
en el decarollo mental, una
expresion caracteristica de la
caray un defecto de nacimiento,
conocido  como  estenosis
supravalvular adrtica (ESA).

El Sindrome de Williams
frastorno  de  origen
genético, no hereditario,
que se presenta segdn
edimaciones en uno de
cada 20.000 nacimientos.

Sintomas: PLos sintomas del sindrome son un conjurto de patologias médicas especificas,
trastomos psicoldgicos y signos extemos, que se manifiestan durante el desarrollo delindividuo,
por lo general no antes de los 2 6 3 afios de vida del rmismo, y que no sierrpre confluyen todos
juntos en la misma persona. También ce suelen presentar sintomas parecidos a los de la
depresion: fatta de interés por las cosasy soledad.

Incidencia: Es un frastorno de origen genético, no hereditario, que se presenta segin
estimaciones en uno de cada 20.000 nacirrientos vivos, que afecta igualmente a horrbres y
mujeresy gue no tiene preferencia étnica.

Tratamiento: Al ser un trastomo genético no existe un tratamiento de curacion para el
sindrome de Williarms, sino que setratan las atteraciones de salud, del desanolloy de la conducta
fjue se presentan en cada caso particular.

66
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Cromosomopatias — Dislalia Funcional (65 - 10)

\., \

P )

CROMOSOMOPATIAS

Las dislalias son alteraciones en
|a articulacidn de algln o algunos
fonemas bien por ausencia o
atteracion de algunos sonidos
concretos del habla o por la
sustitucion de estos por otros; de
formaimprocedente, enpersonas
que no muestran patologias del
sisterna nervioso certral, nienlos
drganosfonoarticulatorios a nivel
anatrrico. Estas alteraciones
perduran més all de los cuatro
afios, hasta entonces aparecen
muy frecuentemente. Son las
mas frecuentes y conocidas
de todas las alteraciones del
lenguaje. Es el trastomno del
lenguajie rmas comin en los
nifios, el mas conocido y mAs
facil de identiicar.

Dislalia Funcional: Es la
alteracion producida por
una mala adecuacion del
funcionamierto  de  los
drganos  articulatorios,
traduciendo esto en una
mala aticulacion de las
palabras. Se caracteriza por
la presencia de un sonido o
fonema que es producido
de forma incorecta, sin
perjuicio de que el chico
que lo preserta lo pueda
diferenciar de otros sonidas.
Dicho fonema afectado es
inexistente para el lenguaje
de quien presenta la didalia
funcional. si los erores en
el hablan se mantienen més
alla de los cuatro afios.

Generalmente, el fonerra incorrecto siempre se repite de una misma forma, el ejerrplo més
puntual y representativo es |a sustitucidn del fonerma “r" por el fonerma "',

En s mayoria, este trastomo del lenguaje se debe a una incoordinacion psicomotora de los
drganos articulatorios 0 @ un inconveniente de representacion mental de la ariculacion en
cuestion, existiendo una incapacidad o inconveniente en la respiracion, fonacion o precisarmente
articulacion, ya que éstos son los factores que impiden una correcta articulacion.

¢Por qué se origina la dislalia funcional?: Existen variadas causas que pueden
generar dislalia funcional, por ejerrplo; desanollo psicomotor tardio, torpeza de movimientos
en drganos del aparato fonador, como en la lengua o labios, percepcion deficiente del espacio
temporal, frenillo lingual, y dificultades en la comprension y discriminacion audtiva de fonemas
sin gue haya alguna lesion audtiva especifica. También podernos incluir, de forma indirecta, a
algunos trastomos psicoldgicos, ya que éstos inciden de forma negativa en la persona, pudiendo
afectar partes que den motivo ala exigtencia de dislalia funcional

10
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Sindrome de Parry Romberg (11 - 64)

st —

We

Sindrome de

Prucbas Clinicas Para un pacients que z0io tiene aumetria faciyl, &3 pozitle realzar un
diagnéstico =in pruebas Cinkcas. La Imagen por Rezonancls Magnética, es Ia prueba clirica
33eCuUd3IPAra pacientes CON SNMOMAS NEUNDILQICOS. Una puncion lumbary es2udo e anScuerpos
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Robin (13 - 62)

is Multiple - Sindrome de Pierre
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- Meniere

Sindrome de Apert / Crouzon
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Es un raztomo Loz sinomas mas severos
neuroldgico canaclenzads durante los primeros aflos de
por modimientos adolescencld y van mejorando
repetitvos, estereolipados 8l avonzar haca o fase méas
¢ Invountaros y ks emision 8 tardla o I3 adolescencly y
de  onkdos  vocakes - posterorments en 13 madurez
1amados tes . Loz s e cazfican como
O simpies 0 compiejos. Los

Causas: bcs simpies s0n movimienios

v ~ repentnos, breves y repetvos
Oe cbsenvan casl siempre & en o cudles estdn nvolcrados
3 patr de la niflez, ’ un nomero limiado de grpos
ncandose Qenenimente ‘ musculares. Agunos de los Bcs
entre o2 7 y 10 afos de ] simpies mas comunes ncluyen el

edad. E sindrome de parpaded y obros gestos visudles
Touretie afecta 3 personas poco comunes. Los B verbales
de lodos oz  Qrupos InCiuyen econly irepetr 0 que
éhicos, aunque 03 oyen) y coprolala (obscenas).
varones se ven afectados.

Desarrollo: Loz tics van y vienen con el ranscurso del tempo ¥ varian &n & 5po, recuenc,
sitio y severidad deltic. Loz primeros sintomasz generaimente aparecen en |y cabeza y el cuele
¥ pueden progresar hasta Inciulr los méscuics del ronco y s extremidades.

Causa: Aunque 13 causa del sindrome de Touretie £3 0e2C0NOCKd, 133 INvessgaciones actuales
reveian 3 existencd de anOrmaidades en Cleras regiones del Ceredro (NChyendo oz gangiios
bazales, Ibbuios frontaies y cortezs cerebral), ios crtulos Que hacen interconeTion entre esas
regiones y los neurciranzmizores (dopamna, serotoning y norepinetring) que lievan 3 cabo la
comunicacion entre las ceiulaz nerviozas. Dada la presentacién frecuentemente compiejs del
sindrome de Tourelie, 9 Couza del trastomo seguramente €3 lguaimente compiel

Diagnodstico: Se dagnestca luego de asegurare que el paciente ha padecion de s vocdles
0 mofores durante por io menos un oo

Los resulados de prusbas con gemeios y entre familas sugieren que o sindrome de Tourelte
£2 un razkomo hereditario.

17

Sindrome de Tourette - Craneofacial (17 - 58)

CRANEOFACIAL

100
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gia de Fallot — Sindrome de Angelman

ndrome de Tetralo

Si

Diagnéstico: A g%sii&ﬁg&gs
getectar anomallas CromosAmicas €6 13 primena opcicn. Ademas tambien s reallza la
prusba e FISH con [ que gradias 3 los Marcadores cromosamicos detectaremos sl hay
UNa delacion en & cromosoma 15,

Tratamiento: Apesar de que la enfermedad no Sene cur, Aigunos d¢ 5us sintomas pueden
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Tamdién conocido como
epliepsia miociknica : Estudios posteriores
prave de 3 Infancia o confrmarcn  dichos  halazgos,
epliepsia poimerta. Es und
encefaiopathy devaziadon
de i3 niflez. Es un sindrome
eplieptico refactyio ol
ratamiento farmacokgics |

aproximadamente ¢ 70 31 80 %
e ios pacientes Dravet muestran
mutaciones en & SCN1A, gen
Que codica i subunidad 3 1
del candl de s0di0

en la mayoria de o3 cases.
Sepresentaen uno de entre
20.000 y 40.000 ndividuos
en i3 poblacion general.
Aproximadamente un 25 %

Bases Biologicas

En 15 2 25 % de los casos
existe una historia familar de

\

r
ge loz nifioz con sindrome crigis convuisivas febriies © de

e Oravet tenen hziona epliepsia, o que suglere unabaze

familar de epliepzia o de penétca para la enfermedad.

crizis convuisivas febrlies,

Diagnéstico Clinico: Algunos factores se han 32001300 con 13 mayor posibiidad de que
el paciente tenga sindrome de Dravet 1. inicio de criss convuishas ‘ebries antes de los sels
meses de vida. 2. Mas de cinco eplsodios de crists convulsivas. 3. Crizis convuishas prolongadas

(Que duran mas de 10 minutos),

Pronostico y Complicaciones: La evolucion de la eplepsia miconica severa en
Infancia 2 destavoradie. Loz niflos afectados, persistentemente presentaran crisis convulzivas.
Laz crisis convizivas 2e presentan predominantemente 8l fnal de I3 noche. La Sebre contnus
siendo un factor desencadenante y puede InCluso 0casionar status eplieptico. La frecuencia de
mortaldad s 0e hastaun 18 %.

—

Tratamiento: Loz farmaces que en ocasiones funcionan son &f Topiramato y & Valproato. y
L3 carbamazeping ¥ |3 lamoriging con TECusnCia 3Qravan a2 Crisis. Ademas existe, I3 dets
cetopinica, que en varios casos funcicna muy bien. Actuaimente se ha descudien que el uzo de

» ’I

tinturas de Cannabis Satva (con alto contenico de CBD y auzercia del componente psicoactive i

THC) ha 3yucaco notoriaments 3 reducr 03 £pisodios e Crisis. .
v

Sindrome de Dravet - Cardiolégicas (19 - 56)

19
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Sindrome Smith — Magenis - Musculares (55 - 20)

la sozpecha de OMO debe realzase un estudo de

genética molecuar FI2H (Fluorescense In
ity hbridation) especifico pars SMS (D178258 o que contenga RAJ 1) y 331 s¢ puede detectar
& B5%-20% de a3 delecciones 17p11.2, Snaimente 3 el estudio FISH o revels la delecoon

pusde considerarse un andlisis de 13 secuencia de RAI. Aproximadamente un 10% de oz
€a50% de sindrome de Smith-Magenis nO ocuren por delecion 17p11.2, SN0 por mutsciones en
o gen RAIN.

La educacion: Actian de manery Impulshva, con e5ca3a pianificacién del tradbajo. Les
cuesta comprender 133 INZTuCCiones expresadas por esCrios, precisando y solkitando ayuda

escueid, aunque Con ayuda y esfuerzo por parte de 10dos se pusde consegur 3 nomalizadon

de sus estudos.

S5

\ . s
1
b

MUSCULARES

4
{
E
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Distrofia Muscular de Duchenne — Sindrome de Russel Silver (21 - 54)

DISTROFIA
MUSCULAR DE

SINDROME
RUSSELL SILVER
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Sindrome de Noonan - Sindrome de Freeman Sheldon (53 - 22)

Es wun frasiomo gensitico
oon una mutaddn en e
oomosoma 12, causando
una de las mas frecuentes
cardopatias  congénitas.
El sindrome de Moonan
aparece con casl a
misma frecusncla que el
Sindrome de Down, 1 de
cada 1000 a 2500 naddos
vhios mundiaiment=. En
la mayoria de oo casos
st hereds de forma
aufcsdmica dominante; sin
embarga, s& han descriio
diferenies masos en los que
la enfermedsd  aparece
como wna mubacidn de
no',

Osea aparece wn mismbr en
la famila que sufre @y pafciogia
sin haberis heredado de pingdn
parental. Los principaies rasgos
faclales asoclados Al sindmme
s0n: hiperisiorsmo oon flsuras
paipebraies  antmongoioides,
piosks ¥ orejas de impiantadin
baja y en méacitn posierior con
héily engrosada. Las anomallas
candlovasculares que & asodan
con mds frecuencla al sindmme
sOn:  esiencsls  pumonar ¥
candlomiopatiy Friperrific.
Los signos mas prewmentes
del 3indrome  de  Moonan
son:  Cardiopatlys  (Estenosis
puimanar] y Anomalias facisies.

B

Diagnédstion: Estapainiogla se pusde detectar prenataiments mediants dagndstico genstco
molecular. Exisien marcadores moleculares bien cancedzados que lomilan s dfersnies
musciones que dan lugar 3 esta enfermedad. Lina mutaciin en el gen FTEN 11 &3 & respon sabie
de,, aproximadamente, un 0% de ks Individucs afeciados; el gen 2021 mulada, ded 13%; &l gen
RAF1, del 3-17% ¥ & gen KRAS, de mens del 5%, Ciras mutaciones, con un indice de aparidion
enire los distimios enfermos de menas del 1%, s& dan en los genes NRAZ, BRAF, y MAFZE.

Tratamiento: Mo hay un rakmisno especiico. Bl médico sugenrd un ratamients pam
alkiiar o mansar los sintomas. La hormona del crecimienio s& ha uiilzasdo con &xfio &n algunas
perzonas oon eshe sindmme para tatar b estabura baja.

Cuadro clinkco:

Los signos mis prevalenkes del Sindrmme de Noonan son:
1. Cardiopatias (Est=nosis pulmanar)1
2 Anomallys facisles [plosis, cuslo corio con plegues, Fierigium coll)
3 Téiay hendidoercavads (pechus sycavalum)

4. Refraso mental en R 25% de los casos
£. Estatura baja

53

SINDROME FREEMAN
SHELDON

Es wna enfermedad congénita,
no herediana, de incidends y
Causas desconocides. e arac-
{eriza por una mancha de nack
mienin fackal congénita y anomar
T nevrabdgicas. Citros sintomas
Asockados 3 Bhumpe-eber pus-
den Inciuir anomallas oculares,

Sintomas:Las anomallxs masimportamtes dela G234 son splepsia, retardo mentaly deficencias
neurnidgicas focales. La mayoris de s packentes que mussiran svidenchs mdiogrificas de
anomalias o matformacionss vastulanss intacraneales desamolan convuisionss, paro soio la
miExd sufren retardo mental.

Tratamiento: Acfividad comvaisiva - Bl objetivo dal tratamiento médico &5 completar = control
de convulsiones para prevenir el decaimizsnto coprittve ¥ neuriogics.
Mancha de vino de Cporio : B ramienio vascular especiico con dser puede sclamr o color
¥ disminuir &l tamafio de | mancha de vino d& Oporo, pero hasts & momento @ resolcitn
compieta soio &3 poslble &n & menor cantided de casos. El imEamienio puede ser iniclado a una
edad tan iemprana como una semana de vida.

Fauroma; Gomo pimena lnea de ratamisnio par glaucoma s= deberd fomar medicamentos,
¥ £5 paclhie QU £= raguiery fomar varis medcamentos combirados para bajar 1 preskn
niraocuar.

Dental 1 rafarients dental requiers culdada por = resgo de sangrada.

Doiores de mabera: Los dolores de cabeza deben raarss como en ohmas personas.

22
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Mastenia Gravis — Talla Baja (23 - 52)

MASTENIA GRAVIS

Pronéstico: Con el ratamiento comecto el prondstico e3 lentador par cuaiguier paciente.

23

TALLA BAJA
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Sindrome de Morsier — Distrofia Muscular de Charcot — Marie - Tooth (51 - 24)

El sindrome de De Marsker
o displasiha  sepi-Oplica
(DEC) es un fasiomo
cliricamente haterngénsa,
caracienzdo o
alieraciones &n I3 linea
media oerebral,  atrofla
fpiica =  Insuficiencla
hipofisara. 3w Incldencla
oscilaentre 6.3 3 10.5 cysos
por A00.000 Fabitantes!
aflo y oourme por lgual &n
ambs saEns. REsves en
1541, describid la relaciin
enT= Fipoplazia dsl nerdo

fplico (HNO) ¥ ausencia
e sEptum pellucidum.

Heogt,  en 15970, detscia una
elevada prevalenciyde rstomas
hipotdlamc-hipofisanos en esios
f  pacientes destacando e dsct
J e somaiciroping e primer lugar
sequida del restn de hormonas
[ACTH, TSH, gonadorofinas y
ADH). La edad al disgnisicn y
las manHesiaclones dinicas son
muy variabies en funddn del
grado de afectacitn y & indice de
sospecha. 3 desobe un @S0
p de dagnistico en época necratal

y 5& resaka & imporianda de su
sospecha ante manHestaciones
Prefooes.

Dlagnéstico: Requisre |3 presencla de, & menas, dos de los rasgos de |s Mada casica y
puede confimarse mediante estudios. oftaimoldgicos, RM v prusbas dndmicas de |3 funddn
hipofisara. La 080 debe sospecharse en reclén nacdos oon Ripogiucemia, ictericia, micropene
(con o Sin bestculos descenddos) y nistagmus con o sin anomalias de ks linea medla asocisdss
{coimio paladar hendido).

Clinicamanis cursa con CEgUER, oon susEnda del sepium peliucidum juna parte del censbro), s
alisrsciomes endocrings son sumaments variabies, o mds frecuente s que | G8AcE atecte soio
2 I3 GH, pero pusden exisSr numerosos defichs de Formonas hipofisanas inciuida @ disbatss

Insipida.

Tratamlbentor Es sriomaSco y ks pacientss deber sar atendidos por un equips muBdls: pinar
Con un sequimbenio reguiar. Las insuficiencias hormanakes pueden ratarse con kerapls hommonal
susfhittva, pem sequida de cemca ya que ios dédcls hormonales svolucdonan con la edad. Los
nifizs pusden beneficiarse de programas de desamolo para los dscapacEsdos wisuales, asi
como de fisioberapla ¥ terapla ocupacional. E] prondsdco es varable. Be asoda un disgrdstcn
temprano con un mejor resulacdc ya gue pemibe | gesion oporiuna de los défidis hormonales.

31

DISTROFIA MUSCULAR DE
CHARCOT - MARIE -TOOTH

Es un gnpe de Tasiomos ner-
viasos gentlicos, 3 enferme
dad CMT afecta los nerdas pe
riféricos. Los nenics parfiricos
conducen las sefises d= mov NORMEL

Los médims diagnosican
esia enfermedad medlanie
un e¥AMEN  FewrDicgico,
pructas  Qendfcar o
blopsias de los mendos.

misrsn Y o2 SENSMCKNES ENTE +_t Mo existe una com. La
| carshin, @ méduly sspinal y enferadad pusde sar tan
=l resin del cusmo. Los sintomas e Jeve que o perciba gue 3
susien comenzar durants ks ade- Hens o sariasuicienemenis
escencla. Los probiemas &n los severa  pars  deblfiara.
ples, tales come o ple anqusada CHAREST AR O La fizioterapia, |3 i=mapla

{amo pronunciado) o los dedos -
en martllo, pueden ser los pri- oricpédicos  y  ofros
mens simiomas. A medda que dlsposEvos ¥, & Aigunos
8 CMT avanza, [a parie inferior casos, |a drugla pusden
e lxs plemas pusde debiiarse, ayudaria,

Mds ydsiante, laz mancs e

i pusden debilkarse.

ocupacional, los apamios
i _an i

Simtomas: La reuropatia de |3 sriemedsd de CMT afects ks nerios mofores y sensoriales,
Uina caracterisica Hpica Inciuye debiffacionas &n ks pies y de oS moscuies inferiorss de (2
pilemma, que pueden dar lugar 3 una deformacon del ple ¥ GENERC Una marcha a pasas grandes
que desencadena en ropkezos o caldss frecuenies. Las deformidades del pie, @les como arcos
ke y dedos en martilo (una condicion &n la cul la coyunburs central de un deda ded ple 5= dobia
hacla amiba) son mbién caracieristicas dabido 3 ks deblidad de los misculos mas pequefios
el pie.

Causa: Unacéluky nenyicsa comunica Informacian a dversas punics envianda sefiaies slécricas
2 travks de una parte [angs v fina de 13 cklula Rymads andn. Pam sumentar 3 veiocidad con la
oual viajan estas seflales eliciricas, & avdn &t recublerio de mielina, gue s producida por oiro
tipo de céjuls lamads c4ula d= 3chwann. Ly mieldng se enreda alrededor del agdn como una
mspecie e rosca de alea previnkanco asl i disipacin de las seflales slfciricas. Sin un agn y
una capa de misling Intacios, ks cflulss nenviosas perdiices no pusden sctvar ks misouios o
retrarsmitr informadin sensoril de las extremidades al cepsbim.

Prondstico: Mo sxist: una oo pero |as teraplas puesden ayudar 3 s pacenbes,
24
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Endocrinologia — Oftalmolégicas (25 - 50)
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Sindrome de Ollier — Deficiencia HGH (49 - 26)

!ln!&ug metal go&uﬂnlﬂsgcog%_a circuios se
pusce yusty rOtando 1 tomiles.

49
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(27 - 48)

sfatémico

itismo Hipofo

- Raqu

Pubertad Precoz
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Osteogenis Imperfecta — Sindrome de La Silla Turca Vacia (47 - 28)

B
K
|
X

IMPERFECTA

|
:

en el cual los huesos se

i1
;

Imperfecta son: 2338_338_3_‘._3 baja ezzatura ¥ cuerpo pequeflo, aricuisciones
laxas (fiojas), misculos dédles, esclentticas (1 parte blanca del cojo) azules, moradas o grises,
cary ranguiar, caja foracica en forma de bamil, columna veriebral curva.

Diagnéstico: No hay una prusdy especifica que permity diagnosticar |3 Oztecpénesls
impertscta. Para hacer &l dlagndstco, 103 médicos utilzan: antecedentes madices familares,
artececentes madicos del pacients, examen %3ico, rdiografias.

Tratamiento: Aungue no hay una cura pan s osteopénesis Impertect, se pueden aiviar
05 sintomas. Los tratamientos para B 0ste00énesis Imperfecta pueden Inciur: ratamiento de
acturas, ratamiento de dientes quebradzos, medicamentos para aliviar &l dolcr, fAsicterapia,

Eggggﬂﬁgﬁgagr

decaimiento, Secrecion del pezon.
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Canalopatias - Oseas (29 - 46)
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Sindorome de Werer — Fibrosis Quistica (45 - 30)

¥y dficutad respiratora, sumento de i3 mucosidad y Eagg © prezién Tnuzal

C3UZAA3 POr INfeccion © polipos. Los SINtomas que s¢ pueden notar postencrmente en 13 vida
son: Esteriidad (en los hombres), Inflamacion repetitiva def pancreas (pancreattis).

nﬂionsggggsg.
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— Sindrome de Bloch - Sulberger (31 - 44)

Metabodlicas

SULBERGER
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Icitiosis Laminar - Enfermedades Metabdlicas (43 - 32)
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Homocistinuria - Dermatologia (33 - 42)

h,

M ccem o

HOMOCISTINURIA

La forma maz comon de @

presentsr wun nhel enfermedad y la de mapr
eievado del aminoscido Importancia en & adulo, €3
homocisiena en e | gefcienciade enzmacistatonng
pasma sanguined y un bets srtetaza

consecuente aumento de
homocistelna en s orina.
E rastomo aparece en el
nacimiento y 3 medida que
el nahiduo rece aparece
unfenctipo caractensticoy
muy pareciao 3l sindrome
de Martan y & sindrome
de X fragil La forma mas
comén e 13 enfermedad y

Metabolismo de la
homocisteina

La homociziena no se InComory
a bravés de la dieta en oz
vertebrados, wn0 que aparece
COmd Cerivada dei metabaiimo
de la metioning, otro amincacido,
Que forma parte de 1as proteinas
La metening, procedente de
diety © de 13 Cegradacion de las
proteinas propias del organizmo.

Patogenia: La romociztena es un aminodcido azutrado, no profeindgeno, e3 deckr, que no
forma pare de 133 profeinas. ES el product infermedio del metabolsme de 103 IMROSCKIN:
metioning y cisfna. For io tanio, €3 producids y degradada de manera normal dentro del
organizmo. E3 Importante desde el punto de vista metabdico, porque partipa en la ransferencia
de grupos metio (-CH3).

Transulfurackdn: La homocitelns se ransforma 8 cisteing mediante dos reacciones
dependientes de la viamng BS. La reaccion es catalizaca por la cistationna beta-sintasa y
en ¢ld, b homodistend s¢ condensd Con UNd Molécula de sering para formar cistationing. En
condciones f2I0l00Icas e5ta reaccion es imeversbie (Homodsieing « Serng = Ciztationing).
La cistationing gamma-1asa Ciza I3 formacion de cisteind y aifa-oxobutralo 3 partr de
dztatoning (Cistationing => Cizteing + Afa-Ombutrato).

Remetilacion: 2e shade un grupo metio 3 la homocisteing para formar metoning mediante
dos rutas metaddicas independentes, &n 1as Que DATCIpaN respactivaments B2 enzimas S-met-
tetrahidretoisto-homacisteing J-matitransferssa y 8 bataina-homocisieing metitransferaza.

33

DERMATOLOGICAS
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Sindrome Noonan / Leopard - Fenilcetonuria (41 - 34)

SINDROME NOONAN

LEOPARD

Es wa enfermedad
autosdmica  dominanie
macionads con el
sindome de  Moonan,
aungue mence Conccida.
El cbjetive del presenmie
estudio es describic las
camcieristicas  dinlcas ¥
moleculares de una serde
amplls d= pacieni=s con
sindrome LEOPARD.

Se estudiaron los genes FTRN 1,
RAF1 y BRAF. Medant= &
secuenclacion bidirecconal de
los e¥oNes mas recumenies.

Criterios

Los crierics de  disgndsto
Incluyen  molpies  lunares
imanchas ubdneds  mMamones
DSOUES O negras) mAs ofros
dos raspos identficados o bien
miiigles lunares mas ofros fres
rasgos &n familares de primer
grado. Rars wez los lunares
Esidn presentes al racer.

Meétodos

Se  obhwieron  dakos
Clinicos d= 13 pacentes
procedentes  de 10
hosplaies.

Genemiments = gesamolan durmnk @ infanch, IncEmentandoss en NOmER ankes de l
pubertad yoscureckéndose con |3 edad. Las manchas café con leche pusdsn ser ko dnicos
rasgos Cofdrens hasta a sdad de 55 aflos. La expreshvidad fenotipica del sindrome &5 variable,
inciusa dentr de una mis=a famila, y desoiben una paresiogia con wRa evidente ransmisitn
de tip auiossmico domiranie.

Expectativa de Vida: La eipechativa de vida depende de los problemas cardiacos,
especialmeniz de 3 ardiomicpatia. Lxs maiformaciones cardlacas también son freouenies,
Inciupendo estencsls puimonar, canal afric-veniricular patente w ofros Bpos.

41

FENILCETINURIA

E3una rara afeccion en ks cualun 3= necesis pars
BEDS NACE 5N |3 capacidad pars descompaner W
descomponer  aproplsdamenis AminoAcido es=ncial,
un aminoacide: llamada llamada fenlalanina.
fenlalanina.

Sintomas

Caousas
La fenlalanina |uega wn
papel &=n |3 producciée
comparal de meanng, e
pigmenin responsable del
color de k plel y ded cabedic.
Es Importante acisrar que
& fenicefoninm deieciado
s naCEr, N0 presanis
ninguna ancmalia ni Qo
dstréva, @ evcemciin de
una almentadion diferenge.

La fenlcetonuda == una
emfermedad  herediada, ko
rual sgnifica gue s& tARsmie
de pades a3 hjos. Ambos
padres deben  transmitr el
gen defectuoso para que el
bebé padezca |3 enfermedad,
Io que 5& denoming un RS0
autosdmico recesio. Los bebés
Con fienl i Cefonuria arecen de una
enzima denomirada feniialanina
hidrovikasa,

Otros Sintomas: Refazo d= las hablidades mentaies y sockyies, Tamafo de= |3 cabezy
considerablemente por debafo de o nomal, Hipeactvidsd, Movimlienics espasmiadicns de
brazos y plemas, Discapacidsd inteieciual, Comvulsiones, Erupciin cutinea, Tembiores, Foshira
nusual de i35 manos

Fruehas y Exdmenes: La feniosionura se pusde defectar fcimene con un simple sxamen
de sangre. Todas o5 estados de o5 Esiados Unidos exigen una prushba de defecdin de esta
enfemedad par fodos los rechén nackios, como parte del grupo de prusbas de detscckin par
neonaios. Este sxamen generalments se leva a cabo mando unas cuantas gotss de sangre
el bebé amies de que &sbe saiga del hosplal. 5 Iy preeba de deteccitn inidal es positiva, ==
requizren exAmenes adicionales de sangre y crina para confimar & diagndsiion.

Tratamignto: = ratmients comprands o dists syremadaments bajs en fenlalanina,
epeciaiments cuando el nifio =3k creckendo.
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Mucopolisacaridosis (VIlI) - Neurofibromatosis /Down (35 - 40)

MUCOPOLISACARIDOSIS

Las personas que padecen Ademdis del  funclomamiento
de  mucopslsacandosis del crganismo ded indiidus ¥
no producen  sadcienies en la mayorls de los casos,
cantidades de una de ks 1 el desamolo  menial.  La
enzimas requeridas para ucopcilsacandosis  tpo W

Iraresformar eoias cadenas

de aricar y profeinas en
molkculas mas sanclias, o enfemedad congenita del grupo
producen arzimas gque no i = o= ucopolsacaridos!

funcloman  comectamente.
Al pxsar & tempo, esios i
plcossminoglicanos  se
acumulan &n las céulas, B
sangre y &| ijido conecth.
Esis  produe  dafes B
Celfares permarenies ¥
progresives que afecian &
aspecio ¥ las capacidades
fiskcas, los drganas.

nomal. 3= Rciuye en &l grup de
emfemedadas conockiss como

por depdskal.

Frecuencia: 3¢ han resllmdo difererdes estudios que han mostrado una fecusnda variakbie
dependiendo d= Iy zona geografica, cscliando desde 1 caso por cada 238,000 nacidos en
Portugal, hasta 1 por 1,258,000 racidos &n Columbéa Britanica y Canadd. 3& esima que & rivel
mundlal se produce ur caso por cads 340,000 nackmienbos, por lo gue deben esstr unas 20.500
personas afecisdss en bodo & mundo.

Diagndsitico Prenatal: 21 ya tienes un riflo con M3 W1, =5 posible hacerss unapneba
duranfe & sigulerie embarazr par descubrr 5l elbebé que rae estd afectsdo. Es Importante
contacisr consu médico tan pronio como sospeche que podria sstarembamzada 3l desea que

5S¢ = Finga |3 prusha.

Sintomas: El credmiendo. La apariencla fiska Aquelos que estin muy poco afeciados. Los
adufios con MP2 V1 mramente camblarin &n apariencla. 2in lendrin un crecimients embango
muchos de aquaiics con MP2 W1 restringldo. Su skura podria Henen una apanenda exrafla y se
parscen enire ehos. Bus cabezas son estar enire 100Cms. ¥ 138cms.

35

NEUROFIEROMATOSIS /
DOWN

Diagndsticor NP1 Fam disgnosticar un pacente afeciado con esta enfermedad desde
&l punto de vista Cinico debe: cumplir unos criterios diagnasicos y esth estipukado que deben
oumplr DOE o mids de los gue s& detalian 3 contiruscion: S2is o mas manichas “caf con leche”

mayores de S mm de diametn en personas antes de |a puberisd y mas de 15 mm = s miden
despuds de | pubertad, Dos & mds neurodbromas _un_nln_n_._.ﬁu._.ﬁn : Tumor blabersl ded
Wil par craneal (M. Vestbulocockear), Uno de los padres, _.-.__..n_._._._.l..n_ un kijo con MF-2 ¥ un
tumar del acisSco wnilaieral Uno de los padres, un hermana o un hijoe con NF 2 y dos de las
conddones siguienies: Gloma, Meninglorra, Neunoflbroma o uﬂgn!ﬂﬂ_&!_

precoz.
Tratamiento: Achalmente no hay cur, scio fabmientos palathos. Debide a ks mitiples

mankesaciones de [ enfermedad, S= recomiends que bos slsciados Beven un seguimisns por
jparte de médicos especialistas, pam atar posbies complicaciones.

40
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Signatura 19: Tiro de Folleto Informativo

x11”

8%

Ictiosis Laminar Down — Mucopolisacaridosis (ll) (39 - 36)

LAMINAR

MUCOPOLISACARIDOSIS
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Signatura 19: Retiro de Folleto Informativo

8 2 x11”

Sindrome de Vémitos Ciclicos - Combinadas (37 - 38)

SINDROME VOMITOS
CiCLICOS

entre oz 3 y los 7 aflos, aunque se han descrio €as0s Que han COMENZado en 3 vida adulta.
La enfermedad puede persistr por meses hasty 0&cadas. Los episodios Oe vomios pueden
duryr entre horas y varios dias (hasta 10), presentandose 3 intervalos frecuentes, aunque
mayoria de elios duran entre 3 y 7 dias.

Diagndstico: Susie serdrich de disgnosticar y3 que ¢ ve £On poca Fecuencia en B practica
medica y per lo demas, hay otras varas causas de vomios que 5o mas comunes que &l SVC.
No hay examenes de abortonio, de rayos X u oo procedmientos MCRICOS que puedan senr
para & diagndzico de 1 enfermedad.

Tratamiento: Generaimente de soporte y 3¢ Je 3 mucha importancia 3 |3 Intervencion

terapéusica temprana. E3 cnial el crear un amblente oscurd ¥ quieto pana que el niflo pueda
dormir. Se requiere generyimente de hozpitalzacion y soiuCones Intravenotas de reempiaze (y

regmen Ce ayund) aurante 03 epizodos.

37

COMBINADAS
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VALIDACION TECNICA




Capitulo VIII: Validacion Técnica

8.1 Poblaciéon y Muestreo

Para la elaboracion del proyecto se desarrollé una propuesta para el material informativo
que sera destinado a Asociacién Para Todos, que paso por el proceso de bocetaje el
cual fue aprobado para asi pasar por el proceso de digitalizacion. El folleto informativo
ya digitalizado fue validado por el cliente (Dra. Mary de Urias). Por parte del cliente no
sugiri6 cambios.

Para validar el folleto informativo para Asociacién Para Todos fue indispensable hacer una
recopilacion de informacion, conocimientos, gustos, opiniones de 3 grupos especificos
que fueron:

Clientes: 3 personas

Especialistas (Comunicadores, disefiadores, Doctores, Periodista): 7 personas

Grupo Objetivo: 24 personas.

8.2 Método e Instrumentos

Cuando se realizé la propuesta grafica del material, fue de vital importancia evaluar al
grupo objetivo para asi tener ideas de coémo ellos percibieron el material informativo
para la Asociacion. Es por eso que se utiliz6 un método de recopilaciéon de informacion
cuantitativa y cualitativa como es la Encuesta. Esta encuesta estuvo conformada por doce

preguntas que estuvieron divididas por 3 partes que fueron importantes para analizar.
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Parte Objetiva:
Estas preguntas dicotomicas 1 — 3 debian responder de manera positiva 0 negativa al

objetivo general y los especificos del proyecto.

Parte Semiolégica:
En estas preguntas de seleccion multiple 4 - 8 se esta evaluando los elementos visuales

como: colores, diagramacion, si la tipografia del folleto informativo es la mas adecuada.

Parte Operativa:
La ultima parte esta compuesta por las preguntas de la 9 — 12, y se evalua si el material
informativo es adecuado a los temas desarrollados, los temas estan faciles de ubicar y si

el tamano del folleto es el mas adecuado.

8.3 Resultados e Interpretacion de Datos
En este capitulo de desarrollaran los resultados obtenidos de las encuestas en forma de
graficas porcentuales, que fueron definidas por medio de la tabulacién, codificacion e

interpretacion de datos.
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Parte Objetiva
1. ¢Considera que es necesario adquirir informacién médica acerca de
Enfermedades Raras en Guatemala, a través de materiales existentes,
como libros o paginas web que puedan proporcionar informacion valida y

garantizada medicamente para el desarrollo de la propuesta de disefno?

Respuestas Porcentaje

El 100% de los encuestados considera que es necesario adquirir informacién médica
acerca de Enfermedades Raras en Guatemala a través de materiales existentes, para que
puedan proporcionar informacion valida y garantizada médicamente, para el desarrollo

del folleto.
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2. ;Considera que es de sumaimportancia hacerunainvestigacion profunda
acerca de los problemas genéticos que existen en las enfermedades raras,

para incluirlo en el material informativo?

Respuestas Porcentaje

El100% de los encuestados considero que es de vital importancia hacer una investigaciéon

profunda acerca de los problemas genéticos que existen.
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3. ¢Considera usted que un folleto informativo podria resolver todas las
dudas que los padres de familia tengan acerca del tema de las Enfermedades

Raras?

Respuestas Porcentaje

El 62% de los encuestados considerd que el folleto informativo si puede resolver todas
las dudas que se tienen acerca de las Enfermedades Raras. El 38% de los encuestados
consideré que se necesita mas que un folleto para resolver tantas dudas, ya que
hay muchos mas temas que se tiene que abarcar y cada dia aparecen muchas mas

Enfermedades que son mas desconocidas.
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Parte Semiolégica

4. ;Segun su criterio, el folleto informativo le resulta atractivo?

Respuestas Porcentaje

El 85% de los encuestados encontro el folleto muy atractivo. Mientras que el 15% de los
encuestados lo encontré Poco Atractivo. Consideré que necesitaba utilizar muchos mas
elementos para llamar la atencion. Pero se ha captado la atencion de la mayoria de los

lectores, entonces se ha logrado el objetivo del proyecto.
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5. ¢ Segun su criterio, la diagramacion de este folleto es?

Respuestas Porcentaje

El 91% de los encuestados estuvé de acuerdo con la diagramacion. Ahora el 9% de los
encuestados no estuvieron de acuerdo con la diagramacion. Ellos sugi6 otras formas de
diagramacién en donde fuera menos pesado leer el folleto debido a que este contiene

demasiada informacion que es util.
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6. ¢ Segun su criterio, los colores que se utilizaron en el material informativo

son los mas adecuados?

Respuestas Porcentaje

El 85% de los encuestados estuvé de acuerdo con los colores que se utilizé en el folleto,

por lo tanto se ha cumplido el objetivo de captar la atencion.
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7. ¢ En su opinidn, el material fotografico que se utiliza en la propuesta del

folleto informativo contribuye a dar credibilidad y confianza en el mensaje?

Respuestas Porcentaje

El 79% de encuestados si estuvo de acuerdo con el material fotografico que se presento.
Mientras que el 21% de los encuestados considerd que se tenia que mejorar la calidad

de la fotografias.
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8. ¢Segun su criterio, la tipografia utilizada en el folleto informativo es?

Respuestas Porcentaje

El 88% de los encuestados estuvo de acuerdo con la tipografia que se utilizé la cual es
Arial tamano 12. Mientras que el 12% de los encuestados encontré la tipografia Poco

Legible. Considerd que necesitaba ser mas grande.

130



Parte Operativa
9. ¢ Considera que el contenido de informacién en la propuesta es el adecuado

segun los temas?

Respuestas Porcentaje

El 100% de los encuestados estuvo de acuerdo con la propuesta que se presentd porque

consideré que los temas estan bien relacionados con el concepto que se les presento.

131



10. ;Considera que los temas son faciles de ubicar?

Respuestas Porcentaje

El 91% de los encuestados considerd que los temas son faciles de ubicar por el indice
del folleto. Mientras que el 9% de los encuestados considerd que el indice deberia ser

mas extenso.
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11. ¢considera que el tamano carta en el que se realizé el folleto es?

Respuestas Porcentaje

El 91% de los encuestados consideré que el tamafio carta es el mas adecuado para
el folleto informativo. Mientras que el 9% de los encuestados considerd que deberia
ser tamano oficio debido a la cantidad de informacién que este contiene y asi poderlo

distribuir de mejor manera.
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12. ;Considera que el disefo de la propuesta es agradable a la vista del

lector?

Respuestas Porcentaje

El97% de los encuestados estuvo de acuerdo con la propuesta y la encontraron agradable

a su vista. Mientras que el 3% consideré que necesitaba mejorar.
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8.4 Cambio en Base a los resultados

Después de realizar las encuestas al publico objetivo y clientes se ha llegado a la

conclusién que no existe un porcentaje altamente significativo para realizar cambios

de ningun elemento que forma parte del folleto informativo. Pero al momento de la

validacion con expertos, se ha llegado a la conclusién de que el folleto necesita algunas

modificaciones que se enumeraran a continuacion:

1. Modificar el tamaino del folleto de tamafio media carta a tamafio medio oficio,
para que sea mas agradable a la vista.

2. Cambiar diagramacion de 3 columnas a 2 columnas.

3. Colocar el logo en la portada para que sea lo primero que los lectores vean a la
hora de leer el folleto.

4. Agrandar el tamaio de la letra de 12 — 14.

5. Mejorar la calidad de las fotografias.

6. Colocar informacién en la contraportada.

8.4.1 Antes y Después

Acontinuacion se enumeraran los cambios basados en las sugerencias presentadas por

los expertos, clientes y grupo objetivo.
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Contenido 1

nfermedades

dlds$

ANTES

asociacionparatodos@gmail.com

Avenida Juan Chapin 3-15 zona 1
‘ 0 ’ ‘ 10 ’
2251- 8917 [(“(“ [‘el( ) N(
Desconccidas

whw.asociacionparatodos.org

DESPUES nfermedades

Si usted tiene alguna consulta acerca de Enfermedades Raras o
tiene algln paciente que pacede alguna Enfermedad Rara usted
puede comunicarse con Asociacion Para Todos por estos medios:

El primer cambio que se

realizdé fue cambiar la medida Apt Unidos or a Sakd
del folleto, de tamano media aswiaiopussiodoegualoon
carta a medio oficio. Después S —

se agrego informacion en la

Avenida Juan Chapin 3-15 zona 1
Ciudad De Guatemala

contra-portada. En la portada Raras Pero No

Desconocidas

502 - 2261 - 8017

OB

se agreg6 el logotipo de la

Asociacion.




Contenido 2

ANTES

DESPUES

Uno de los cambios que
se realiz6 fue cambiar el
lugar de la cadena de ADN
para aprovechar el espacio
ademas de aumentar el
tamanfo de letra de 12 pt a

14 pt.
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Debido a que se elimind
una de las columnas,
entonces la fotografia se
colocod en el lado superior
izquierdo junto una caja del

color a la clasificacion de la

enfermedad y la definicion.
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CAPITULO IX

PROPUESTA GRAFICA FINAL




Capitulo IX: Propuesta Grafica Final

Después de haber realizado los cambios segun las instrucciones y observaciones de los
expertos en el area, se siguio trabajando el material en el mismo método que se realizd
la vez anterior, para que al momento de estarlo montando sea mucho mas sencillo de
realizarlo. El tamafio final es medio oficio abierto 8 2 x 14 pulgadas con margenes de

0.55 pulgadas de alto como de ancho y un medianil de 0.11 pulgadas.

139



Contra Portada — Portada (Abierto)

8.5x14”

> D] <

Si usted tiene alguna consulta acerca de Enfermedades Raras o
tiene algun paciente que pacede alguna Enfermedad Rara usted
puede comunicarse con Asociacion Para Todos por estos medios:

a Apt Unidos por la Salud

asociacionparatodos@gmail.com

E

m www.asociacionparatodos.org
O Avenida Juan Chapin 3-15 zona 1
-

Ciudad De Guatemala

502 - 2251 - 8917

nfermedades

Raras Pero No
Desconocidas
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Es el campo de la biologia que busca comprender la herencia biolégica que
se transmite de generacién en generacion. El estudio de la genética permite
comprender qué es lo que exactamente ocurre en el ciclo celular, (replicar
nuestras células) y reproduccion, (meiosis) de los seres vivos y cémo puede
ser que, por ejemplo, entre seres humanos se transmiten caracteristicas
biolégicas genotipo (contenido del genoma especifico de un individuo en
forma de ADN), caracteristicas fisicas fenotipo, de apariencia y hasta de
personalidad.

El principal objeto de estudio de la genética son los genes, formados por
segmentos de ADN (doble hebra) y ARN (hebra simple), tras la transcripcion
de ARN mensajero, ARN ribosémico y ARN de transferencia, los cuales se
sintetizan a partir de ADN. El ADN controla la estructura y el funcionamiento
de cada célula, con la capacidad de crear copias exactas de si mismo, tras un
proceso llamado replicacion, en el cual el ADN se replica.

Es el genoma del Homo sapiens, es decir, la secuencia de ADN contenida en
23 pares de cromosomas en el nicleo de cada célula humana diploide. De los
23 pares, 22 son cromosomas autosémicos y un par determinante del sexo
(dos cromosomas X en mujeres y uno X y uno Y en varones). La secuencia
de ADN que conforma el genoma humano contiene la informacién codificada,
necesaria para la expresion, altamente coordinada y adaptable al ambiente,
del proteoma humano, es decir, del conjunto de las proteinas del ser humano.
Las proteinas, y no elADN, son las principales biomoléculas efectoras; poseen
funciones estructurales, enzimaticas, metabélicas, reguladoras, sefializadoras
y organizandose en enormes redes funcionales de interacciones. el proteoma
fundamenta la particular morfologiay funcionalidad de cada célula. Asimismo,
la organizacion estructural y funcional de las distintas células conforma cada
tejido y cada érgano, y, finalmente, el organismo vivo en su conjunto. Asi, el
genoma humano contiene la informacién basica necesaria para el desarrollo
fisico de un ser humano completo.



HEMATOLOGIA

Hematologia — Sindrome de Ehlers — Danlos (Abierto)

8.5 x 14” (03 - 72)
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drome de Marfan - Anemia de Células Facilformes (Abierto)

in

re

S

5x14” (71 -04)

8.

@ CAUSAS

Se trata de una enfermedad hereditaria
autosémica dominante, esto significa
que dicha enfermedad tiene la misma
probabilidad de aparecer en un sexo que
en otro y ser éstos capaces de transmitirlo
a la descendencia. Siempre que haya
un individuo afectado, significara que ha
recibido al menos un alelo dominante de
uno de sus padres. Hombres, mujeres y
nifios pueden tener el sindrome de Marfan.

@ CARACTERISTICAS

Se caracteriza por un aumento inusual de
la longitud de los miembros. Se cree que
afecta a una de cada 5.000 personas y, a
diferencia de otros problemas genéticos,
no afecta negativamente a la inteligencia.

@ SINTOMAS

Estructura corporal alta y delgada;
extremidades largas y  delgadas
(dolicostenomelia); dedos largos, como de
arafia (aracnodacti térax en embudo o
térax en quilla; escoliosis (curvatura en la
columna vertebral); defectos de la vista; pie
plano; cara estrecha y delgada; micrognatia
(mandibula pequefia); coloboma del firis;
hipotonia.

@ DEFINICION

Es una enfermedad rara del tejido conectivo, que afecta
a distintas estructuras, incluyendo esqueleto, pulmones,
0jos, corazon y vasos sanguineos.

Articulaciones flexibles; miopia (mala
visién de lejos); dislocacion del cristalino
(ectopia lentis); cérnea deformada (plana);
desprendimiento de retina; dilatacion
de la raiz adrtica; regurgitacién adrtica;
aneurisma adrtico disecante; prolapso de
la valvula mitral; otros aneurismas adrticos
(toracico o abdominal); neumotdrax
(pulmodn colapsado).

@ DIAGNOSTICO

Evaluacién cardiovascular que incluya
imagenes diagndsticas que permitan
evaluar didmetro de aorta toracica y
funcionamiento de valvulas cardiacas, muy
especialmente mitral y adrtica. Evaluacion
oftalmoldgica en la que se descarte miopia,
alteraciones de la cérnea y dislocacion del
cristalino. Evaluacién genética: Prueba
para las mutaciones de la fibrilina-1

@© TRATAMIENTO

Los problemas visuales se deben tratar
cuando sea posible.

Vigile la  escoliosis, especialmente
durante los afios de la adolescencia Los
medicamentos para disminuir la frecuencia
cardiaca pueden ayudar a prevenir el estrés
en la aorta.

71

ANEMIA

@® SIGNIFICADO

El significado de la palabra “falciforme” es:
“en formade hoz”. La hoz es un instrumento
para cortar hierba que tiene una hoja en
forma de medialuna o “C”. Los glébulos
rojos normales tienen forma de disco y
se ven como rosquillas sin agujero en el
centro.

L CAUSA

Es una enfermedad hereditaria. Las
personas que la sufren heredan dos genes
de la hemoglobina falciforme: uno del
padre y otro de la madre. Las personas que
heredan solo un gen de la hemoglobina
falciforme de uno de los padres y un
gen normal del otro tienen un problema
de salud llamado rasgo falciforme. Su
cuerpo produce hemoglobina falciforme y
hemoglobina normal.

® SINTOMAS

Algunas personas tienen sintomas leves.
Otras tienen sintomas muy graves vy
con frecuencia deben hospitalizarse
para recibir tratamiento. La anemia de
células falciformes esta presente desde
el nacimiento, pero muchos bebés no
muestran signos de la enfermedad hasta
después de los 4 meses.

CELULAS

Es una enfermedad grave en la que el cuerpo produce
gldbulos rojos en forma de medialuna.

@® PREVENCION

La anemia de células falciformes es una
enfermedad hereditaria. Si una persona
nace con esta enfermedad, es necesario
tomar medidas para disminuir las
complicaciones.

@® :QUIENES CORREN
RIESGO?

Es mas frecuente en personas cuya familia
proviene de Africa, América del Sur, América
Central (especialmente Panama), las islas
del Caribe, los paises mediterraneos (como
Turquia, Grecia e ltalia), la India y Arabia
Saudita.

@® TRATAMIENTO

Para la anemia de células falciformes
no hay una cura que se consiga con
facilidad. Sin embargo, hay tratamientos
para aliviar los sintomas y para combatir
las complicaciones. Los objetivos del
tratamiento de la anemia de células
falciformes consisten en aliviar el dolor;
prevenir las infecciones, las lesiones de los
érganos y el derrame cerebral; y controlar
las complicaciones que se presenten.
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Neurologia — Conectivas (Abierto)
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Sindrome de Chilaiditi — Atrofia

8.5 x 14” (69 - 06)
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Canavan - Gastrointestinal (Abierto)

8.5 x 14” (07 - 69)

@ CAUSAS

La deficiencia de la enzima aspartoacilasa
ocasiona la acumulacién del &cido-N-
acetilaspartico en el cerebro, locual provoca
degeneracién de la materia blanca. Los
casos caracteristicos tienen aparicién delos
sintomas el primer afio de vida. Los padres
tienden a notar cuando un nifio no esta
alcanzando las pautas fundamentales del
desarrollo, incluyendo deficiencia del tono
muscular y falta de control de la cabeza.
El nifio puede desarrollar problemas de
alimentacién, convulsiones y pérdida de

@ SINTOMAS

Suelen aparecer hacia la mitad de la
vida de la persona que lo padece (unos
30 6 50 afios de media) aunque pueden
aparecer antes y los pacientes muestran
degeneracion neuronal constante,
progresiva e ininterrumpida hasta el final
de la enfermedad que suele coincidir con
el final de su vida por demencia y muerte.

@® DIAGNOSTICO

El diagnéstico diferencial debe hacerse
con esquizofrenia, corea familiar benigno,
ataxias hereditarias, acantocitosis neural,
enfermedad de Alzheimer, enfermedad de
Pick o enfermedad de Creutzfeldt-Jakob.

@ DEFINICION

Es un trastorno genético hereditario cuya consideracion
clinica se puede resumir en que es un trastorno
neuropsiquiatrico.

@ PRONOSTICO

Canavan ocasiona una degeneracién del
sistema nervioso central y es probable que
se produzca una discapacidad progresiva.
Generalmente |la muerte ocurre en la
primera o segunda década de vida.

@ EXAMENES

1. Una tomografpia axial computarizada
de la cabeza

2. Una Resonancia Magnética

3. Andlisis de |a orina.

@ EXPECTATIVAS

La enfermedad de Canavan ocasiona
una degeneraciéon del sistema nervioso
central y es probable que se produzca una
discapacidad progresiva. Generalmente
la muerte ocurre en la primera o segunda
década de vida.

® TRATAMIENTO

El tratamiento tiene como objetivo aliviar
los sintomas de la enfermedad, pero no
existe uno especifico.

GASTROINTESTINAL
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— Corea de Huntington (Abierto)

Sindrome de Turner

8.5x 14” (67 - 08)
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— Dislalia Funcion

Cromosomopatias

8.5 x 14” (65 - 10)

CROMOSOMOPATIAS







Klippel (Abierto)

Plagocefalia — Sindrome de Sturge Weber

8.5 x 14” (63 - 12)
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Itiple — Sindrome de Pierre Robin (Abierto)
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8.

@® CAUSAS

La esclerosis multiple (EM) afecta mas
a las mujeres que a los hombres. El
trastorno se diagnostica entre los 20 y
40 afios de edad, La esclerosis multiple
es causada por el dafio a la vaina de
mielina, la cubierta protectora que rodea
las neuronas. Cuando esta cubierta de los
nervios se dafia, los impulsos nerviosos
disminuyen o se detienen. El dafio al nervio
es causado por inflamacién, la cual ocurre
cuando las células inmunitarias del propio
cuerpo atacan el sistema nervioso. Esto
puede ocurrir a lo largo de cualquier area
del cerebro, el nervio éptico o la médula
espinal. El pensamiento mas frecuente
es que los culpables son un virus o un
defecto genético, o ambos. Es posible que
intervengan factores ambientales.

@ SINTOMAS

Varian porque la localizacion y magnitud
de cada ataque puede ser diferente. Los
episodios pueden durar dias, semanas
o meses. Los ataques van seguidos de
periodos de reduccion o ausencia de los
sintomas (remisiones). Lafiebre, los bafios
calientes, la exposicién al sol y el estrés
pueden desencadenar o empeorar los
ataques.

@ DEFINICION

Es una enfermedad autoinmunitaria que afecta el
cerebro y lamédula espinal (sistema nervioso central).

@ EXAMENES

Los sintomas de la esclerosis multiple
pueden simular los de muchos otros
trastornos neurolégicos. La enfermedad se
diagnostica descartando otras afecciones.

Las personas que tienen una forma de
esclerosis multiple llamada remitente-
recurrente pueden tener antecedentes de
al menos dos ataques, separados por un
periodo de ausencia o reduccién en los
sintomas.

En otras personas, la enfermedad puede
empeorar lentamente y pueden tener
ataques claros. Esta forma se llama
esclerosis multiple progresivay crénica.

El médico puede sospechar de esclerosis
multiple si  hay disminucién en el
funcionamiento de dos partes diferentes del
sistema nervioso central (como los reflejos
anormales) en dos momentos diferentes.

@® TRATAMIENTO

No se conoce cura para la esclerosis
multiple hasta el momento, pero existen
tratamientos que pueden retardar el
progreso de la enfermedad. El objetivo
del tratamiento es controlar los sintomas
y ayudar a mantener una calidad de vida
normal.

13

@ DEFINI

@ HISTORIA

El nombre de la afeccién proviene del
cirujano y estomatdlogo francés Pierre
Robin.

@ CAUSAS

Se desconocen las causas, pero puede ser
parte de muchos sindromes genéticos.

Se produce entre la Sta y 6ta semana de
gestacién por una detencion del desarrollo
de la mandibula.

La gran mayoria de los pacientes SPR son
manejados mediante posicién decubito
ventral, que mantiene por gravedad la
lengua en una posicion mas anterior,
facilitando su respiraciéon y alimentacion.
En la monitorizacién continua no presentan
desaturaciones importantes y cuando esta
baja, se recupera rapidamente al mejorar
la posicion. A medida que el nifio crece
esta condiciéon mejora por crecimiento
mandibular.

® EXAMENES

Unmédicogeneralmentepuedediagnosticar
esta afecciéon durante un examen fisico.
Una consulta con un especialista en
genética puede servir para descartar otros
problemas relacionados con este sindrome

6

DE
ROBIN

CION

Es una enfermedad congénita, presente desde el
momento del nacimiento, que se caracteriza por
anomalias en la cara, la boca y el maxilar inferior.

@ SINTOMAS

Los principales sintomas son la existencia
de una mandibula excesivamente pequefa
(micrognatismo), una lengua que cae
hacia atras (glosoptosis) y un paladar
hendido y arqueado. Como consecuencia,
los nifios afectados tienen gran dificultad
para la succién y la alimentacién. Ademas
la coordinacion entre la deglucion y la
respiracién es dificil, produciéndose con
frecuencia obstrucciones respiratorias y en
ocasiones sincopes vagales.

@® TRATAMIENTO

Se recomiendan medidas posturales, los
bebes deben dormir con la cara hacia
abajo para que la fuerza de la gravedad
impulse la lengua hacia adelante y la via
aérea permanezca permeable. A veces
es preciso colocar una via nasofaringea,
es decir realizar una intubacién desde la
nariz a la faringe, para evitar la obstruccién
respiratoria, o bien colocar una sonda
nasogastrica para hacer posible la
alimentacién. Puede ser necesario recurrir
a la cirugia, pero hay que tener en cuenta
que los problemas respiratorios y de
deglucién tienden a mejorar con el paso del
tiempo, a medida que el maxilar inferior va
creciendo.
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drome de Apert / Crouzon — Meniere (Abierto)

Sin

5x14” (14 - 61)

8.

@ CARACTERISTICAS

Suele tener una forma de cara muy
caracteristica que consiste en exoftalmos,
hipertelorismo, hipoplasia del piso medio
facial, nariz en pico, implantacién baja de
las orejas.

@ HISTORIA

En 1812 se describe por primera vez
el Sindrome de Crouzon como una
malformacién asociadaal cierre prematuro
de las suturas craneanas. En algunos
paises como Canada han reportado una
incidencia de 1 por 25000 nacidos vivos.
Aungque el 30- 60% son casos esporadicos,
por mutaciones recientes; se considera que
es una enfermedad hereditaria autosémica
dominante, por mutacién en el brazo corto
del cromosoma 10 que origina la alteracién
del receptor.

@ EXAMENES

El médico llevara a cabo un examen fisico.
Se tomaran radiografias del créaneo, la
mano y el pie. Siempre se deben realizar
audiometrias.

Las pruebas genéticas pueden confirmar el
diagndstico del sindrome de Apert.

@® DEFINICION

El sindrome de Crouzon fue descrito como una
malformacién craneofacial asociada al cierre prematuro
de |as suturas craneanas.Esto con lleva a un acortamiento
del craneo y abombamiento en su parte anterior.

@ CAUSAS

Estd causado por una mutacién genética,
la del gen FGPR2 (factor de crecimiento de
fibroblastos). Al ser autosémica dominante,
basta con que uno de los progenitores
transmita la alteracién para que su hijo la
desarrolle. En la mayoria de los casos, es,
pues, una enfermedad hereditaria, pero en
otros se origina sin antecedentes familiares,
aunque se ha visto que esta muy ligada a
una edad avanzada del padre.

@ SINTOMAS

Fusién prematura de las suturas craneales,
Sindactilia (unién de varios dedos) cutanea
y 6sea en las manos y en los pies que
afectan, al menos, al segundo, tercer
y cuarto dedo, Cierre temprano de la
fontanela (separaciones entre los huesos
del créneo en los bebés).

Raiz nasal deprimida, Ojos méas separados
de lo normal {hipertelorismo), Globo ocular
desplazado hacia adelante (proptosis).

@ TRATAMIENTO

Requieren de una cirugia temprana para
corregir los problemas provocados por
la craneosinostosis. Ademas, precisan la
asistenciadedistintosprofesionalesmédicos
en las areas afectadas (fisioterapeutas,
odontdlogos, oftalmdlogos, logopedas,
otorrinolaringdlogos
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que suele

@ CAUSAS

El oido interno contiene tubos llenos de
liquido llamados laberintos. Estos canales,
junto con un nervio en el craneo, ayudan
a interpretar la posicién del cuerpo y
mantener el equilibrio.

Se desconoce la causa exacta de la
enfermedad de Méniére. Puede ocurrir
cuando la presién del liquido en parte del
oido interno llega a estar demasiado alta.

@ ETIOPATOGENIA

Parece estar involucrado el sistema
endolinfatico del oido interno, que es
responsable del sentido del equilibrio.

Se produce una dilatacion del canal
endolinfatico coclear por un aumento del
volumen de la endolinfa.

La causa de este aumento de la presién
endolinfatica estd relacionada con un
bloqueo del acueducto del caracol
{conducto perilinfatico), quedrena el exceso
de endolinfa del laberinto membranoso.

1

@® DEFINICION

Es una enfermedad que afecta al
desconocida, caracterizada principalmente por vértigo,

ido interno, de causa

manifestarse acompafiada de aclfenos o

tinitus (zumbidos en los oidos) e hipoacusia,

@® DIAGNOSTICO

Es una enfermedad poco conocida cuyo
diagndstico exacto no es facil. En general,
se diagnostica por exclusién de otras
causas de vértigo. Dependiendo de la
circunstancia de cada caso concreto,
puede ser necesaria la realizacién de
diferentes exdmenes médicos, entre
ellos valoracién neuroldgica, valoracién
por otorrinolaringélogo, audiometria vy
resonancia para excluir otras causas de
vértigo, como neurinoma del acustico.

® TRATAMIENTO

Para el tratamiento se emplean
medicamentos que reducen la presién
endolinfatica del oido interno como los
diuréticos, también se recomienda Ila
disminucién en la ingesta de sal. Si existe
infeccién respiratoria, alergia o sinusitis,
se emplean diferentes tratamientos como
antibiéticos o antihistaminicos. Para
el vértigo se emplean medicamentos
antivertiginosos. En casos resistentes,
puede se util la aplicacién intratimpanica
de gentamicina. El tratamiento debe
ser recomendado necesariamente por
el médico y debe evitarse siempre la
automedicacioén.
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Neurofibromatosis — Sindrome de Apert (Abierto)

(16 - 60)

icio

Tamaino Medio Of

@ CLASIFICACION

Los cientificos han clasificado los trastornos
como neurofibromatosis tipo 1 (NF1) y
neurofibromatosis tipo 2(NF2)cada unacon
una alteracién en un cromosoma diferente
(17 y 22 respectivamente). Existen otros
tipos o variantes de neurofibromatosis,
pero éstas no han sido definidas adn. La
neurofibromatosis tipo 1 (NF1) es el tipo
mas comln de neurofibromatosis que
ocurre aproximadamente en 1 de cada
4.000 personas en los Estados Unidos.

NF 1 &6 enfermedad de von
Recklinghausen 6 Neurofibromatosis
periférica: Se caracteriza por la aparicion
de manchas “café con leche” y afectacion
en el sistema nervioso periférico (Gliomas
opticos), si bien con el paso del tiempo
pueden afectarse todos los tejidos y en
otros casos la afectacion es minima.

NF 2 & Neurofibromatosis central:
Donde predominan los tumores en nervios
craneales (nervios auditivos (VIII par),
gliomas, meningiomas, etc.)

@® DIAGNOSTICO

Los doctores pueden diagnosticar los
diferentestiposdeestacondicionbasandose
en los sintomas. Para diagnosticar NF1 y
NF2 también se usan pruebas genéticas.
No existe una cura. El tratamiento puede
ayudar a controlar los sintomas.

1

Son trastornos genéticos del sistema nervioso que
afectan principalmente al desarrollo y crecimiento de los
tejidos de las células neurales (nerviosas).

@® ETIMOLOGIA

En la NF 1 la mutacién es en el cromosoma
17, mientras que en la NF 2 la mutacién
se da en el cromosoma 22. La herencia
es autosémica dominante, quiere decir
que con tener un gen alterado de alguno
de los padres aparecera la enfermedad;
asimismo, existe un riesgo del 50% de
transmitir la enfermedad a cada uno de los
hijos.

® TRATAMIENTO

Actualmente no hay cura, solo tratamientos
paliativos. Debido a las mdltiples
manifestaciones de la enfermedad, se
recomienda que los afectados lleven
un seguimiento por parte de médicos
especialistas, para tratar posibles
complicaciones. En ocasiones se recurre
a la cirugia para extirpar tumores que
comprimen érganos u otras estructuras.

La neurofibromatosis se puede

heredar de los padres o puede ocurrir

por una mutacién (cambio) en los
genes.

5

Es un

@ SiNTOMAS

Se suele clasificar como un sindrome del
arco branquial, con afectacion del primer
arco branquial; que en los humanos es
precursor del maxilar y mandibula. Las
perturbaciones en el desarrollo de los arcos
branquiales en el desarrollo fetal provocan
efectos duraderos y generalizados. Durante
el desarrollo embriolégico, las manos y pies
se forman gracias a células que siguen un
programa de muerte selectiva (apoptosis).
Finalmente provoca la separacién de los
digitos.

En los casos de acrocefalosindactilia, no
se produce la muerte selectiva y por lo
tanto la piel, y mas raramente los huesos,
de dedos de manos y pies permanecen
unidos. También existe una afectacion de
los huesos craneales, similares al sindrome
de Crouzon o al sindrome de Pfeiffer. La
craneosinostosis ocurre cuando los huesos
del craneo y cara del feto se funde.

@ DIAGNOSTICO

Craneosinostosis: Las deformaciones
craneales son los efectos mas evidentes de
la acrocefalosindactilia. La craniosinostosis
se presenta con braquiocefalia, siendo este
el patron de crecimiento mas coman.

6

trastorno
deformaciones en el craneo, cara, manos y pies.

congénito  caracterizados  por

Sindactilia:  Todos los  sindromes
acrocefalosindactilares muestran algin
nivel de anormalidades en los miembros
de modo que resulta dificil hacer
distinciones en este punto; sin embargo,
las malformaciones tipicas que aparecen
en las manos de pacientes con sindrome
de Apertson distintivas de otros sindromes.

@ PRUEBAS

El nifio generalmente mostrara inteligencia
normal. La evaluacién del bebé puede
revelar una variedad de problemas, como:

Forma anormal del ojo
Huesos de las mejillas planos
Hendiduras faciales
Mandibula pequefia

@ TRATAMIENTO

Craneosinostosis: la cirugia para prevenir
el cierre de las suturas coronales, con esto
se evitan los dafios durante el desarrollo
cerebral.

Sindactilia: No existe un tratamiento
estandar para las malformaciones en las
manos debidas al sindrome de Apert, debido
a las diferencias en las manifestaciones
icas de diferentes pacientes.

0



indrome de Treacher- Collins — Quiste Aracnoideo(Abierto)

S

5 x 14” (59 - 16)

8.

pémulos.

@ DESCRIPCION

Se  caracteriza por
craneofaciales tales como:
1. Bloqueo de las vias aéreas (que puede
causar la muerte del infante).

2. Ausencia de pomulos.

@ CAUSAS

Los cambios enuno detresgenes, TCOF1,
POLR1C o POLR1D, pueden llevar a que
se presente el sindrome de Treacher-
Collins. La afeccion se puede transmitir de
padres a hijos (hereditaria), pero la mayoria
de las veces no hay otro miembro de la
familia afectado. La afeccion puede variar
en gravedad de una generacion a otra y de
una persona a otra.

@ INCIDENCIA

Este patrén afecta a los hombres y a
las mujeres por igual (autosémico).Este
padecimiento afecta 1 de cada 50.000
nacimientos. En un 45% de los casos
se produce de manera hereditaria, por
transmision del gen defectuoso.

deformidades

En el 55% restante de los casos, lamutacion
es espontanea, y se desconoce la causa.

Lleva el nombre del cirujano y oftalmélogo
inglés Edward Treacher Collins (1862-
1932).

COLLINS

® DEFINICION

Es una enfermedad genética caracterizada por
deformidades craneofaciales tales como ausencia de

@ SINTOMAS

« La parte externa de los oidos es anormal
o casi totalmente ausente

« Hipoacusia

« Mandibula muy pequefia (micrognacia)

« Boca muy grande

« Defecto en el

coloboma)

Vellodel cuero cabelludo que se extiende

hasta las mejillas.

parpado inferior (

©® TRATAMIENTO

En algunos casos se puede necesitar
intervenciones de emergencia,
traqueotomia, seguimiento fonoaudiolégico
y oftalmolégico para prevenir o corregir
la sordera y la ceguera. Sélo se pueden
corregir las malformaciones mediante
cirugiareconstructiva yplasticaparamejorar
los sintomas y prevenir complicaciones
Las personas con este sindrome sufren
apnea del suefio, reciben terapia del habla
y lenguaje, complicaciones al comer y al
respirar, ceguera y sordera. Por ejemplo
muchos pacientes con labio leporino no
presentan el hueso que sostiene los dientes
y sino setrata atiempo los dientes se caen,
hay que hacer cirugia para reconstruir o
poner una protesis. Al igual pacientes con
paladar hendido.
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espinal.
@® CLASIFICACION

Los quistes aracnoideos se pueden hallar
en el cerebro o en la espina dorsal.

Los quistes aracnoideos intracraniales
normalmente ocurren adyacentes a
la cisterna aracnoidal. Los quistes
aracnoideos de la espina pueden ser
extradurales, intradurales o perineurales
y tienden a presentarse con signos y
sintomas indicativos de una radiculopatia.

@ SINTOMAS

Varian segun el tamafio y posicién del
quiste, aunque los pequefios generalmente
no tienen sintomas y son descubiertos
sélo incidentalmente. Por otro lado, hay
ciertos sintomas que pueden resultar de la
presencia de quistes grandes: Deformacion
del craneo o macrocefalia (agrandamiento
de la cabeza) particularmente en nifios,
Los quistes en la region sobre la silla turca
en nifios ocasionan un sindrome en que
la cabeza del nifio se mueve sin mucho
control, conocido como el Bobble-Head Doll
Syndrome, Los quistes en la fosa craneal
media del lado izquierdo se han asociado
con problemas de déficit de atencion en
un estudio en nifios afectados. dolores de
cabeza, crisis epilépticas, hridrocefalia,
retraso mental, alucinaciones,demencia
presenil (parecido al mal de Alzheimer),
bipolaridad,

1

@® DEFINICION

Los quistes aracnoideos son bolsas llenas de liquido
cefalorraquideo que se localizan entre el cerebro o la
médula espinal y la membrana aracnoidea, una de las
tres membranas que cubren el cerebro y la médula

ARACNOIDEO

® DIAGNOSTICO

El diagnéstico se realiza principalmente por
resonancia magnética. Frecuentemente
los quistes se hallan incidentalmente en
resonancias magnéticas realizadas por
otras razones clinicas. Otras herramientas
de diagnostico clinico que pueden ser Utiles
son el examen de Folstein (para determinar
si hay demencia). Los mielogramas estan
contraindicados para este tipo de quistes.

@ PRONOSTICO

Los quistes aracnoideos sin tratar pueden
causar un grave dafio neurolégico
permanente cuando su  expansion
progresiva o la hemorragia lesionan el
cerebro o la médula espinal. Los sintomas
por lo general desaparecen o mejoran con
el tratamiento.

@ TRATAMIENTO

Siel quiste espequefio,no estaperturbando
el tejido vecino y no ocasiona sintomas,
algunos médicos prefieren no tratarlo. En
el pasado, se colocaban derivaciones en el
quiste para drenar el liquido. Actualmente,
con las técnicas de microneurocirugia y las
herramientas endoscopicas que permiten
realizar cirugias minimamente invasivas,
mas y mas medicos estan optando por
quirargicamente retirar las membranas del
quiste.
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ofacial (Abierto)
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Sindrome de Tetralogia de Fallot — Sindrome de Angelman (Abierto)

8.5x14” (57 - 78)

= Comunicacion inferventricular (orficio $&f controiados. La eplepsa se puede
- [ onogﬂnallnﬂlﬁg 2 G
us
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iolégicas (Abierto)
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is — Musculares (Abierto)

Sindrome de Smith — Magen

8.5 x 14” (20 - 55)

un
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el Silver (Abierto)
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- Tooth (Abierto)
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HCH (Abierto)

— Deficiencia

Sindrome de Ollier
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— Raquitismo

Pubertad Precoz

8.5 x14” (27 - 48)
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Ontogénesis Imperfecta — Sindrome de la Silla Turca Vacia (Abierto)

8.5 x14” (47 - 28)

con faci

@ CAUSAS

Algunas veces, se debe a una mutaciéon,
un cambio genético aleatorio.

@ DIAGNOSTICO

No hay una prueba especifica que permita
diagnosticar la osteogénesis imperfecta.
Para hacer el diagnéstico, los médicos
utilizan: antecedentes médicos familiares,
antecedentes médicos del paciente,
examen fisico, radiografias.

@ SINTOMAS

Las personas que padecen de osteogénesis
imperfecta tienen huesos quebradizos. La
osteogénesis imperfecta puede variar de
leve a grave y los sintomas son diferentes
en cada persona.

Algunos de los sintomas que podrian
manifestar las personas que padecen
osteogénesis imperfecta son:
malformaciones de los huesos, baja
estatura y cuerpo pequefio, articulaciones
laxas (flojas), musculosdébiles, escleréticas
(la parte blanca del ojo) azules, moradas
o grises, cara triangular, caja toracica en
forma de barril, columna vertebral curva.

IMPERFECTA

@ DEFINICION

Es untrastorno genético en el cual los huesos se fracturan
ad. Algunas veces, los huesos se fracturan sin
un motivo aparente.

La Ol también puede causar musculos
débiles, dientes quebradizos, una columna
desviada y pérdida del sentido del oido. La
causa es un defecto genético que afecta
la produccién de colageno, una proteina
que ayuda a conservar huesos resistentes.
Generalmente, el gen defectuoso se hereda
de uno de los padres.

@ ETIOLOGIA

En la mayoria de casos la osteogénesis
imperfecta es una enfermedad autosémica
dominante debida a errores en el gen
COL1A1 o COL1A2, lo que quiere decir
que la persona la padecera si tiene una
copia del gen mutada. Una persona con
osteogénesis imperfecta tiene un 50% de
posibilidades de transmitirle el gen a sus
hijos.

Aunque no hay wuna cura para la
osteogénesis imperfecta, se pueden aliviar
los sintomas. Los tratamientos para la
osteogénesis imperfecta pueden incluir:
tratamiento de fracturas, tratamiento de
dientes quebradizos, medicamentos para
iar el dolor, fisioterapia, el uso de sillas
de rueda, corsés ortopédicos y otros
aparatos, cirugia.
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® SINTOMAS

A menudo, no se presentan sintomas o
pérdida de la funcién de la hipéfisis.

Si hay sintomas, estos pueden abarcar
cualquier de los siguientes:

+ Disfuncion eréctil (impotencia)

+ Dolores de cabeza

+ Menstruacién ausente o irregular
« Deseo sexual bajo (baja libido)

« Fatiga, decaimiento

« Secrecién del pezén

® CAUSAS

La hipéfisis es una pequefia glandula
ubicada en la base del cerebro, que
descansa en un compartimento similar a
una silla de montar en el craneo, llamado
"sella turcica" en latin, y que significa "silla
turca".

Cuando la hipéfisis se encoge o se vuelve
aplanada, no se puede observar en una
resonancia magnética, lo que la hace lucir
como una "silla vacia". Pero la no esta
realmente vacia. Con frecuencia esta llena
de liquido cefalorraquideo (LCR), el liquido
que rodea el cerebro y la médula espinal.

DE SILLA
VACIA

il @ DEFINICION

Es una afeccién en la cual la hipéfisis se encoge o se
vuelve aplanada.

@® EXAMENES

El sindrome primario de la silla turca
vacia se descubre mas frecuentemente
durante una resonancia magnética (RM)
o una tomografia computarizada (TC) de
la cabeza y el cerebro. La funcién de la
hipéfisis generalmente es normal.

El médico puede examinar la hipéfisis para
verificar que la glandula esté trabajando
normalmente.

Algunas veces, se haran examenes para la
presion alta en el cerebro, como:

Examen de la retina por parte de un

oftalmélogo
Puncién lumbar (puncién raquidea)

@® TRATAMIENTO

Para el sindrome primario de la silla
turca vacia: No hay ningin tratamiento
si la funcién de la hipéfisis es normal, Se
pueden prescribir medicamentos para tratar
cualquier nivel hormonal anormal, Para el
sindrome secundario de la silla turca vacia,
el tratamiento implica el reemplazo de las
hormonas que estan faltando. En algunos
casos, se necesita cirugia para reparar la
silla turca.
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8.5 x 14” (45 - 30)
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Metabdlicas — Sindrome de Bloch Sulberger (Abierto)

8.5 x 14” (31- 44)
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Homocistinuria — Dermatolégicas (Abierto)

8.5x14” (33 - 42)
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CAPITULO X: PRODUCCION, REPRODUCCION Y DISTRIBUCION

Produccién, reproduccién y distribucion

Para que se lleve a cabo el proceso total de material informativo para Asociacion
Para Todos, no se debe pasar por alto todos los gastos, costos y ganancias, asi como
disefiadores. Es por esa razéon que es de mucha importancia hacer una profunda
evaluacion y enumerar todos los aspectos econdmicos que comenzaron a llevarse a
cabo desde el momento en que se inicio el proyecto.

A continuacion se enumeraran los siguientes planes:

10.1 Plan de Costos de Elaboracion

Sera de gran soporte para establecer el precio creativo y elaboracion de cada propuesta.
En el proceso de elaboracién del folleto informativo de Enfermedades Raras, que sera
destinado para los padres de familia que asistan en Asociacién Para Todos, fue necesario
primeramente tener una entrevista con el cliente acerca de que carencias tenian en la
Asociacion. Ademas de hacer una profunda recopilacién de informacion acerca de todas
las Enfermedades Raras asi como resumirlas, hacer correcciones ortograficas, revisar
profundamente si la redaccion fue la correcta.

El tiempo empleado en este paso fue de: 4 semanas.

En el proceso de disefio (elaboracion de bocetos, presentacion en el cliente, aprobacion
del cliente, supervisién del cliente, propuesta preliminar, cambios y propuesta final) y que
todos los elementos que lo componen satisfacen perfectamente a los requerimientos del
cliente como del grupo objetivo.

Tiempo Empleado: 22 semanas.
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Plan de Costos por Elaboracion

Total de Semanas Trabajadas 22 Semanas
Total de Dias Trabajadas 66 dias trabajados (3 dias por semana)
Total de Horas Trabajadas 264 horas trabajadas (4 horas por dia)

El costo por hora de un diseinador grafico es: Q.50.00
Costo Total por las Horas Elaboradas es: Q.13,200.00

10.2 Plan de Costos de Produccién

En esta parte se va a determinar los costos de horas por el proceso de elaboracién de
artes finales. Después de haber realizado los disefios y que estén listas las artes finales
(digitalizadas), deberan ser adaptados segun la imprenta para no tener ningun problema.

Tiempo Empleado: 3 semanas.

Plan de Costos de Produccion

Total de Semanana Trabajadas 3 semanas
Total de Dias Trabajados 9 dias (3 dias por semana)
Total de Horas Trabajadas 27 horas (3 horas cada dia)

El costo por hora de un diseinador grafico es: Q50.00
Costo total por horas elaboradas: Q.1350.00

10.3 Plan de Costos de Reproduccién

Se hara una determinacion por los costos de impresion del material informativo que
consta de 19 hojas tamano oficio a full color tiro y retiro, papel bond utilizando formato
de impresion medio oficio. Ya teniendo las artes finales listas para imprimirse se hicieron
distintas cotizaciones en 3 lugares diferentes, para saber cual es el precio por la cantidad

de 200 ejemplares.
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Plan de Costos de Produccion

Impresion de 200 ejemplares del folleto
informativo, contenido en 19 hojas de
papel Couche utilizando el formato|Q. 24,800.00

medio oficio a full color (tiro y retiro).

Costos total por produccion Q. 24,800.00

10.4 Plan de Costos de Distribucion
La distribucion no tendra ningun costo debido a que el folleto informativo sera distribuido
en Asociacion Para Todos donde labora la Dra. Mary de Urias. Conforme ellos presenten

reuniones, les brindaran un folleto a las familias que asistan.

10.5 Cuadro de Resumen General de Costos
Aqui se hara detalle a detalle cada uno de los gastos que poseen los planes de elaboracion,

produccion y reproduccion del folleto informativo para Asociacion Para Todos.

Etapa Costos
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Capitulo XlI: Conclusiones Y Recomendaciones

11.1 Conclusiones

» Se hizo una recopilacion de informacion en base a la Asociacion como antecedentes
para asi presentar una propuesta de disefio acorde a sus necesidades.

+ Se obtuvo informacion médica acerca de las Enfermedades Raras en Guatemala,
a través de materiales existentes de absoluta confianza porque fueron otorgados
por la Dra. Mary de Urias, ademas se observé distintos documentales en donde
fueron expuestas muchas de las enfermedades que se van a presentar en el folleto
informativo.

* Fue esencial la ayuda de genetistas para agrupar por ramas de medicinas las
Enfermedades Raras que se presentan en los pacientes ademas para entender
porque estas personas adquieren dichas enfermedades.

« La diagramacion fue indispensable en este folleto informativo, ya que puede invitar y
facilitar a leer el material informativo.

+ Se ilustro el folleto informativo con distintas fotografias de bebés, adolescentes o
adultos que padecen de Enfermedades Raras, para que el lector pueda ver con mas

detalle los sintomas o el aspecto que estas personas presentan.

11.2 Recomendaciones

* Hacer una investigacion constante para dar a conocer la Asociacion, ademas de
ayudarse por los distintos medios alternativos para divulgar la informacién.

» Todalainformacién debe ser extraida por alguna fuente confiable, para tener veracidad

en lo que se esta diciendo y el proyecto sea solido.
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Toda la informacion de cualquier proyecto debe ser revisada por algun experto en
el tema, que esté debidamente colegiado para que esa persona pueda autorizar el
proyecto.

En el momento que se esté realizando un proyecto similar pero para un distinto publico
objetivo se eviten usar las imagenes, ya que por informacién de la Doctora Mary de
Urias hay personas que tienden a rechazar las imagenes o los pacientes son objeto
del Bullying porque no tienen el suficiente conocimiento del tema de Enfermedades
Raras.

Es importante que este folleto se haga mas extenso, se sabe que el presupuesto es
limitado pero es indispensable ayudar a todos las familias que solicitan ayuda en la

Asociacion, ya que es el unico lugar donde ellos se sienten comprendidos
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Capitulo Xll: Conocimiento General

En esta parte del capitulo se desarrolla los conocimientos adquiridos por la autora de
este proyecto y que se usaron para su desarrollo ya que fueron captados durante los 4
anos de estudios en la Carrera de Comunicacion y Disefio.

12.1 Comunicacion:

La comunicacion es el proceso mediante el cual se puede transmitir informacion de
una entidad a otra, alterando el estado de conocimiento de la entidad receptora. La
cantidad emisora se considera Unica, aunque simultaneamente pueden existir entidades
emisores transmitiendo la informacion o mensaje. Por otra parte puede haber mas de
una entidad receptora. En el proceso de comunicacion unilateral emisora no altera su
estado de conocimiento, a diferencia del de las entidades receptoras. Los procesos de
la comunicacion son interacciones mediadas por signos entre al menos dos agentes que
comparten un mismo repertorio de los signos y tienen unas reglas semiéticas comunes.
En el proceso comunicativo, la informacién es incluida por el emisor en un paquete y
canalizada hacia el receptor a través del medio. Una vez recibido, el receptor decodifica
el mensaje y proporciona una respuesta.

El funcionamiento de las sociedades humanas es posible gracias a la comunicacion.
Esto consiste en el intercambio de mensajes entre individuos. Hoy en dia se entiende
que el buen funcionamiento de la sociedad depende de mucho mas que solo estos
intercambios existan estos mensajes tienen que ser 6ptimos en cierto sentido. Es aqui
donde se integra la visidon pro — social, en donde se explica que la comunicacion no solo
como un medio de intercambio sino como un sistema de apoyo y bienestar para la masa

social.
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Desde un punto de vista se comprende que el hecho que un determinado mensaje
originado en el punto A llegue a otro punto determinado B, distante del anterior en el
espacio o en el tiempo. También es el intercambio de ideas y conceptos por medio del
lenguaje en el que damos a conocer historias, experiencias mediante el proceso Emisor
— receptor basandose en los elementos principales como el codigo que es un sistema
de signos y reglas para combinarlos y el canal que es el proceso de comunicacion que
emplea ese codigo para la transmisién de sefales. Concluyendo en este proceso fue
indispensable que la comunicacion fuera clara entre estudiante y cliente para que el
proyecto saliera como ellos querian. Ademas de que el folleto informativo tenia que
comunicar el por qué se da las Enfermedades Raras en nifios especificos. Ellos tienen
que resolver la mayoria de dudas con el folleto informativo ademas de comunicar los
sentimientos de esperanza y de apoyo, ya que es por eso que la Asociacion se fundé
para apoyar a las personas que se encuentran desorientadas.

12.2 Disenador Grafico

Se ha hablado mucho del campo de accidén de un disefador dentro de una vida produc-
tiva de la sociedad, no cabe duda que el disefiador grafico es un factor importante para
la creacion, desarrollo y expansion de toda una actividad productiva o comercial. Esto
radica en que la saturacion del mercado se ha transformado en un determinante para la
mayoria de areas comerciales, asi la necesidad de sobresalir se ha hecho vital dia a dia,
es esta necesidad el problema en el que el disefio se hace mas indispensable.

El conocimiento adquirido a los largo de la formacién de todo disefiador lo pone en una
situacién bipolar hoy en dia, ya que por un lado existe una gran necesidad de disefio en

todas las areas productivas imaginables.
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Pero a la vez existe un desinterés general en los propietarios de ciertos negocios y una
desvalorizacion en la aplicacion en estos. Por consiguiente es importante que todo dise-
nador tenga sensibilidad y sobre todo seguridad de inducir al cliente a una forma correcta
de aplicacién en todo lo que se ha aprendido a lo largo de la formacion académica. Al
hablar de imagen corporativa como disefiador grafico siempre se piensa en logotipos,
colores, corporativos, aplicaciones, etc. Imagen corporativa es un concepto que todo
propietario de negocios debe conocer por obligacién, sin embargo resulta raro encontrar
personas que tienen una idea de lo que esto significa. Pese a todos estos factores un di-
sefador tiene que tener conciencia social para crear cultura de disefio entre sus clientes,
algo que por supuesto no es nada facil pero atrae grandes beneficios. Hay que saber ser
sSus guias para que tomen las decisiones que son correctas no solo en sus negocios sino
también en la sociedad actual.

12.3 Diseno Grafico

Se dice que el diseno grafico es el proceso de programar, proyectar, seleccionar y or-
ganizar elementos con el resultado de producir objetos visuales destinados a comunicar
mensajes a distintos grupos especificos. El principal objetivo del disefio grafico es poder
comunicar una informacion determinada mediante composiciones graficas, que se hacen
llegar al publico por diversos soportes que en el proyecto que se esta finalizando se uso.
El propdsito esencial del disefo grafico es transmitir ideas, sentimientos de la forma mas
clara y directa posible que haga el mensaje lo mas entendible posible. El principal com-
ponente de todo disefo es el mensaje que se quiere interpretar asi como la informacion
que se quiere hacer llegar por el arte visual. En esta informacién se debe representar por

medios graficos que son muchos aunque los principales son:
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* El punto: Se le denomina punto a la sefial de dimensiones pequefias, ordinariamente
circular, que, por contraste de color o de relieve, es perceptible en una superficie.

« Linea: La linea puede ser considerada como la traza que deja el punto al moverse, o
como la union de dos o0 mas puntos.

» Elcontorno: Se habla de contorno cuando el trazo de linea se une en un mismo punto.
En la terminologia de las artes visuales se dice que la linea articula la complejidad
del contorno.

* Plano y textura:

« El plano: permite fragmentar y dividir el espacio, de esta forma podemos delimitar y
clasificar las diferentes zonas de nuestra composicion.

» La textura: Consiste en la modificacion o variaciéon de la superficie de los materiales
utilizados, ya sea de una forma visual o tactil.

» Color: El ojo humano puede distinguir entre 10.000 colores. Se pueden ademas
emplear tres dimensiones fisicas del color para relacionar experiencias de percepcion
con propiedades materiales: saturacion, brillantez y tono.

» Tipografia: Distintos tipos de letras que son utilizadas.

» Fotografias.

» Varios Gréficos: Logotipos, Iconos entre otros.

Al momento de poner todo en practica se vera el resultado que estamos esperando, ya

que se puso en practica todas las indicaciones que el analisis anterior del grupo objetivo

queria.
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Capitulo XIV: Anexos
14.1 Encuesta

o Cliente

Iﬂl“'ﬁ‘lml
Universidad Galllao [ T Py ——
Facultad de Ciencias de la Comunicacién

Licesn cistura en Comunicacidn y Disafa

Validacidn de proyecto de graduacicn
Disefio de folletas informatives impresos para dar a conocer & padres y madres de familia el
Sindrame Desconodde o Enfermedad Rara gue ssisten por primera vez a la Asoclacidn Para
Todas. Guatemala, 2015
Lieme segin Sus datos las siguientes casillas
*Ohligatario
Génerg *

) Masculing

) Femening
Ir"_".
.
) o : e i

Segrmento al que pertengon *

3} Grups objetive
E Cliente actual
(O Exparto

Profesitn

ANTECEDENTES:

Mspcinckin Para Todos inicid sus labores desde 1999 en el dren de sabud dendal com los
mifkos que no tienen los suficientes recursas parn pagar un dentista, <550 con ¢l objstivo de
hacr una imposanie contribuciin con los guatemaliccos para que se pocda disminuir la
inciderscia de caries. En el afio 2007 se esinblecié como una Asociacion sin fines de lucro
nombrandose come Asociaciin Para Todos El objetivae principal es comtribuir al
desarrolle integral de las familins atendidas, brindando educacida v atencitn en salud para
que la poblaciin obtengn una mejor calidad de vida,

APT
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METRUCCIONES

Con base 3 b informacidn anterior, observe el dissfio propuesto para para ¢l sitio web y
segn su criterio responda las signlentes pregunins:

VALIDACION

Parte objetiva

. ;Congidera que es necesario adquirir Informscion médica acerca de Enfermedades
Raras en Guatemals, a través de maseriales existentes, como libros o péginas web
quis puedan praparcionar informacitn valida y gamntizoda medicamente para el
desarrolle de la propoesta de disefia?

3
Mo
L.\ Considern que o5 de suma imporiancia hacer una investigacion profunda scerea de
los problemsas genéticos que existen ¢n las eafermedades raras, para incluirlo en el
materinl informativo?

& si
O No

3. jConsiders wited que un folleto informativa podria resobver todns Ins dudas que los
padres de familia tenpan acerca del tema de las Enfermedades Raras?

O s
& No

Parte seaniolbgiea
4. [Seglm su criterio, ¢l folleto informative le resulta atrsctiva?
@) Mucha

Poco
INadn

5, (Begin su criterio, la diapramacitn de este folleto es?
Orclenadn
Pesy Otridenaida
Madn Cirdennda

f.;Sein su criterio, los colores que se wtilizaron en el materizl informativo zon los
i adecuados?

@ Mucko

_“U_ Pisca
O Mada

T. En su opinidn, ¢ material fotogrifico que s utilim en In propuesta ded folleto
informative contribuye a dar credibilidnd v confianza en el mensgje?

Mucho
Paco
Hads
B. /Segin s critesin, Ia tipograffa wilizada en el follets informativo es?
Muy legible
Poco legible
MNada legihle
Parte aperativa
9. ;Consadera que el contenido de informackte en la propuesta es el adecusdo segin los
temas T
L
O Mo

1. ;Considera que los temnas son feles de ubicar?

) Mo

1. jeonsiders que el tamafio carta en e que se realizh el folleto 57

00®
:
&
g

12, pConsiders que el disefio de la propuesta es agradable 2 la vista del lecior?

@ g
O No

ORSERY ATIOMNES:
s k?a:%.e?.h. A

%%E

Muchas gracias por sus respuestas,
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14.2 Validacion
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Josué Molina Moralez

Coordinador de Proyectos y Recaudacion
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o Validacion Cliente

Dra. Mary Urias

Odontdloga
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