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En Guatemala existen muchos profesionales de

la medicina en distintas ramas, expertos en su

area pero hay pocos especialistas en genética,
hasta la fecha se han identificado mas de ocho

mil "enfermedades raras” en ninos y jovenes
guatemaltecos dejandolos sin atencion profesional
porque no pueden dar un diagnéstico certero.

Lo mismo ocurre en el area educativa, muchos
nifnos son marcados, rechazados o aislados por no
enteder su comportamiento o falta de atencién en
el estudio, esto se debe a la falta de informacion
sobre estos padecimientos o sintomas pues muchos
de ellos son fisicos pero otros son cognitivos, y
pueden llegar a confundir a los padres de familiay
profesionales pensando que es cuestion de edad o
mal comportamiento.

El siguiente informe tiene como objetivo dejar
evidencia del trabajo elaborado durante el
Ejercicio Profesional Supervisado (EPS), realizado
en Asociacion para Todos, un lugar en donde
brindan esperanza a familias en las cuales hay
ninos o jévenes con sospecha o diagnostico de
padecer alguna enfermedad rara, el proyecto tiene
como finalidad llevar la informacién necesaria

a los profesionales que tratan directamente con
nifos y jovenes afectados, profesionales que son
fundamentales en el desarrollo de estas personas
como lo son Doctores, Psicélogos y Maestros.




Introduccion

1.1 Antecedentes
1.2 Definicion y Delimitacién del Problema
1.3 Justificacion del Proyecto

1.4 Objetivos del Proyecto



Capitulo 1- Introduccion

L. dL,
Antecedentes del Problema
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1.1.1 Contextualizacion de la necesidad

Cuando hablamos de enfermedades lo primero que mencionamos es el nombre
o el diagnostico que nos ha dado el médico, los sintomas o muchas veces lo

que pensamos que tenemos, en Guatemala existen muchas enfermedades, sin
embargo, segun los datos recopilados en el 2017 por El Ministerio de Salud de
Guatemala, existen 5 padecimientos que afectan mas a los guatemaltecos y son:
Neumonia, Infarto Agudo al miocardio, Diabetes, Diarrea e hipertension. A pesar
de ser enfermedades serias todas cuentan con tratamientos, medicamentos,
informacion para contrarrestarlas, sanarlas o aprender a vivir con ellas.

Sin embargo, existen otros padecimientos denominados “"Enfermedades Raras”
este término se originé en Europa hace mucho tiempo y se refiere a los casos
que afectan a 1 persona por cada 100,000 habitantes. Con el paso de los afos se
fueron encontrando casos similares en los otros continentes hasta llegar a cada
pais y Guatemala no fue la excepcibn, aunque en cada pais tienen definiciones
legales diferentes, por ejemplo en Europa, se considera “rara” a una enfermedad
que afecta a 1 de cada 2,000 personas, en Estados Unidos, se define asi a un
trastorno o enfermedad que sufren menos de 200,000 personas, en Japon se
define “"rara” a la que afecta a menos de 50,000 personas, en Taiwan el criterio
es que la prevalencia sea de 1 por cada 10,000 y en Australia la cantidad de
afectados debe ser menor que 2,000 individuos.

En la mayoria de los casos son enfermedades genéticas que no se curan,
solamente se pueden tratar, sin embargo, hay algunas que aln se desconoce el
tratamiento y otras que se desconoce la totalidad de los sintomas.
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1.2

En el mundo hay mas de 7,000
enfermedades raras, hay unas que
son visibles que afectan la piel,

otras los misculos o huesos, otras

el corazén, otras la estatura, otras
causan anomalias o impiden que
ciertas partes del cuerpo se formen
en su totalidad; también existen las
imperceptibles, que afectan el area
cognitiva, espacial, motriz o lenguaje,

es entonces cuando hay repercusiones

educativas, falta de concentracion,
comportamiento hiperactivo, muy
tranquilo o fuera de lo normal; es en
ese momento en que los familiares o
en la mayoria de los casos los padres
de familia se dan cuenta que algo no
esta bien con su hijos. Hay casos en

los que los padres no prestan atencion

a estos "sintomas” y se niegan a
darle seguimiento a sus hijos, pero
hay otros casos en donde los padres
buscan ayuda médicay a pesar que

Definicion del Problema

12

hacen examenes, investigaciones

o0 analisis nunca llegan a dar un
diagnostico certero y los padres
pierden la esperanza. A raiz de

esto surge la iniciativa de fundar
Asociacion para Todos, un lugar en
donde casos que no son reconocidos
0 que no tienen un diagnéstico real
son atendidos, tratados y estudiados
por profesionales en cada area,
como Médicos Pediatras, Psic6logos
y Maestros, dado que la mayoria de
los sintomas se presentan en los
primeros afos de vida la Asociacion
estd enfocada a tratar a nifos
menores de 7 anos para poder
identificar la enfermedad y ayudarlos
a tener una vida plena; sin embargo
hay poca informacion acerca de las
Enfermedades Raras y como tratarlas
tanto para las familias y personas
afectadas como para los profesionales
que se encuentran con estos casos.

La falta de informacién sobre Enfermedades Raras en el pais de Guatemala,
falta de recursos tanto econémicos como técnicos, falta de apoyo del Gobierno,
Ministerio de Salud y falta de una reestructuraciéon en el pensum académico

de la carrera de Medicina o una especializacién en Genética afecta de forma
directa a la Asociacion a no poder lograr sus objetivos de una manera sencilla,
debido a que los hospitales no cuentan con maquinaria especializada ni recurso
humano experto en el area de genética, los tratamientos son muy costosos o

no estan disponibles en este pais. También afecta el hecho de que la sociedad
guatemalteca no cuenta con la informacion necesaria para identificar, darle
seguimiento y tratar con casos de Enfermedades Raras.
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1o
Justificacion del Proyecto

1.3.1 Trascendencia del Proyecto

Este proyecto tiene como finalidad facilitar la vida tanto de los nifios que
padecen enfermedades raras, como la de los padres o encargados, brindando
informacion a los involucrados en el proceso de diagnéstico, tratamiento

y seguimiento; sean estos médicos, psicologos y/o maestros. Por medio

del material informativo adaptado para cada profesional, se busca el
fortalecimiento del conocimiento acerca de este tema, tambén se utilizarda como
una guia efectiva para los padres de familia para que sus hijos tengan una vida
normal ain padeciendo una enfermedad rara.

1.3.2 Incidencia del Diseno Grafico

El problema principal es la falta de informacién: ;qué es?, ;a dénde acudir?

y ¢qué hacer? cuando se ha diagnosticado una enfermedad rara; es por eso

que utilizando el disefo grafico se busca realizar un manual informativo que
tenga la informacién necesaria para dar a conocer por completo el tema de
enfermedades raras, sus sintomas, consecuencias, como y a dénde acudiry cémo
la Asociacion para Todos puede apoyar a las familias de los afectados para poder
atender las necesidades que presente cada caso.

El material informativo estara disenado especificamente para cada profesion
que se involucra tanto en diagnosticar la enfermedad como en los que tienen
trato directo con los nifos, es decir: médicos, psicélogos y maestros; aplicando
codigos de disefio que permitan que este material sea una guia practicay de
gran ayuda para poder sobrellevar un diagnéstico de enfermedad rara.

1.3.3 Factibilidad del Proyecto

Este proyecto se puede llevar a cabo debido a que la Asociacion para Todos
cuenta con acceso a profesionales, antencedentes y amplios registros de los
casos que se han llevado con anterioridad, experiencia por parte profesional y
familiar, disponibilidad, tiempo e interés en compartir y facilitar informacion a
profesionales, familias y sociedaden general.
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1ol
Objetivos del Proyecto

1.4.1 Objetivo General

Orientar a profesionales de medicina, psicologia y educacion en la identificacién
y el conocimiento de posteriores procedimientos, ante la presencia de
Enfermedades Raras principalmete en nifos menores de 7 anos residentes en la
Republica de Guatemala.

Objetivos Especificos
1.4.2 De Comunicacion Visual

Facilitar informacion a profesionales en medicina, psicologia y educacién acerca
de las Enfermedades Raras para que puedan identificarlas, que sepan como
tratarlas y a donde acudir ante la presencia estas, con la ayuda de la Asociacién
para Todos.

1.4.3 De Diseno

Desarrollar un Manual informativo que ayude a los profesionales en medicina,
psicologia y educacion activos en la Republica de Guatemala como guia para

el tratamiento de los casos de enfermedades raras que se presenten en nifos,
aplicando términos y cédigos visuales adecuados a cada profesion, tomando en
cuenta los aspectos editoriales para su efectividad.

14



2.1 Perfil de la Organizacion
2.2 Perfil del Grupo Objetivo
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Perfil de la Institucion
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2.1.1 Datos de la Institucion

Nombre: Asociacion para Todos -
Enfermedades Raras
Direccién: 18 Avenida A 2-80 zona 6,

Guatemala
Contacto: Dra. Maria Ofelia Gonzalez
Cargo: Directora y Fundadora de la
Asociacion

Teléfono: 2288-4961
E- mail:  asociacionparatodos@gmail.com

2.1.2 Tipo de Industria

La Asociacion para Todos es una industria dedicada al
efoque social que abarca principalmente salud, pero
también interviene en educacion y politica.

2.1.3 Generales

2.1.3.1 Vision
Ser la organizacidn que apoya a la ninez y la juventud
para que disfruten de un nivel 6ptimo de salud integral
que se refleje en su bienestar y desarrollo social,
educativo, laboral y personal.

2.1.3.2 Mision
Asociacion para todos es una organizacion civil, basada
en el compromiso y la proyeccion social, orientada a
mantener la salud integral en la comunidad desde la
nifezy la juventud.
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2.1.4 Objetivos

- Contribuir al desarrollo integral de la nifiez y la adolescencia con
padecimientos de "Enfermedades Raras”, a través de atencion
especializada en salud fisica y emocional.

- Divulgar, informar y sensibilizar sobre las "Enfermedades Raras”
para su adecuada deteccion, tratamiento y control.

2.1.5 Valores

- Respeto

- Amor

- Justicia

- Valentia

- Solidaridad

2.1.6 Servicios

- Atencion Directa
Ayuda con la detecci6n, diagnostico y gestion ante entidades
nacionales e internacionales, exdmenes y tratamientos
especializados para nifios, ninas y adolescentes con
padecimientos de Enfermedades Raras. Este servicio complementa
la atencion integral y especializada a través de servicios médicos,
psicolégicos y de trabajo social.

- Fortalecimiento Familiar y Auto Ayuda:

Procura el bienestar integral de los beneficiarios y su grupo
familiar a través de la educacion, orientacién, acompanamiento
y fortalecimiento del Grupo de Autoapoyo. Ofrece psicoterapia
individual / grupal, apoyo psicosocial, grupo de autoayuda
familiar, orientacién y acompanamiento familiar.

17
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- Divulgacion, Incidencia y Educacion
(Iniciativa de Ley 4672):

Impulsa la Iniciativa de Ley 4672 con Dictamen favorable de la
Comision de Salud y Asistencia Social del Congreso de la Repuiblica.
Con esta Ley se busca la atencion especializada a las personas con
sospecha o diagn6stico de una Enfermedad Rara.

Capacitacion a grupos y voluntarios, persigue la deteccion
temprana para lograr oportunidades de vida, fomenta una adecuada
convivencia y cree en una educacion inclusiva.

2.1.7 Cobertura

Departamentos de Guatemala, con enfoque en los municipios del
departamento de Guatemala.

2.1.8 Grupo Objetivo
Familias residentes en Guatemala, que tengan recursos suficientes
0 escasos, en las cuales algln integrante (principalmente nifios)
padezca una Enfermedad Rara o no tenga un diagnéstico certero de

una enfermedad.

2.1.9 Antecedentes Graficos

Ver Axexo 1
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2.1.10 Organigrama
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Perfil del Grupo Objetivo
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Tamano de la Muestra: 83
Poblacién: 100

Nivel de confianza: 80
Margen de error: 3

2.2.1 Caracteristicas Geograficas

Profesionales en el area de medicina, educacion y psicologia
residentes en cualquier municipio del departamento de Guatemala,
Guatemala.

2.2.2 Caracteristicas Sociodemograficas

Hombres y Mujeres que cursen Gltimo ano de estudios universitarios
o profesionales activos en el area de medicina, educaciény
psicologia que estudien, trabajen o realicen ambas actividades, con
edad entre 24 a 60 anos, que laboren o se esten especializando

para tratar el area infantil, que sean solteros, casados o con una
responsabilidad familiar de nucleo pequeio (menor a 5 personas).

2.2.3 Caracteristicas Socioecondmicas

Hombres y Mujeres Profesionales o en proceso de serlo en el area

de medicina, psicologia y educacién, que forman parte del nivel
socioeconémico B y C con clase social alta y media, con ingresos

que oscilan entre Q3,000 a Q11,000 mensuales y profesionales
activos con ingreso mayor a Q15,000, cuentan con vehiculo propio,
interesados en la tecnologia con habitos de consumo y estilo de vida
adecuados a sus ingresos.
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2.2.4 Caracteristicas Psicograficas

Personas dedicadas a sus carreras con sentimiento de superacion,
enfocados en ayudar a las demas personas, solidarias y pacientes,
que contribuyen al desarrollo del pais, que siempre estan
interesados en aprender mas y actualizarse con informacién
extranjera, noticias y conocimiento a tavés de las redes sociales.
Tienen una actitud cordial, amigable y con sentido del humor pero a
la vez son comprometidos y formales.

2.2.5 Relacion entre el Grupo Objetivo e Institucion

Segln encuestas realizadas al grupo objetivo son pocos los
estudiantes y/o profesionales que desconocen el término de
“Enfermedad Rara” (en su mayoria maestros y psicélogos) sin
embargo, la mayoria de encuestados incluyendo médicos no conocen
ninguna institucién mas que el Hospital General San Juan de Dios que
trate este tema, Unicamente doctores y psicologos que trabajan con
la Asociacion para Todos conocen de ella, es por eso que se llevara a
cabo este proyecto para divulgar informacién y dar a conocer tanto a
profesionales como a la poblacién en general toda la ayuda que esta
asociacién puede brindar a los afectados con estas enfermedades.

Informacion obtenida por encuesta realizada al GO.

Ver Axexo 2
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3.2 Cronograma de Trabajo (Proceso Creativo)
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Flujograma del Proceso

4...

Proceso Creativo
Proyecto de Graduacion

VISITA A INSTITUCION

- Definir pieza grafica editorial a implementar en el proyecto de
graduacioén.
- Fundamentar a través de un cuadro comparativo ventajas y
desventajas de piezas editoriales.
- Recopilar contenido por comunicar en cada pieza que sevaa
elaborar.
- Acordar que la siguiente reunién sera para presentar avances
en cuanto a contenido.

PROCESO DE CONCEPTUALIZACION

- Generar un concepto creativo
- Concretar concepto creativo y conceptualizacion tedrica
- Elaboracioén de Linea gréfica
- Justificacion del concepto creativo
- Elaboracion de Brief

1ER. NIVEL DE VISUALIZACION : BOCETAJE

- Aplicar linea grafica en bocetos a mano alzada
- Concretar bocetaje con color y detalles
- Fundamentar las primeras propuestas en base al proceso de
investigacion y diagnéstico
- Seleccién de propuestas presentadas a nivel de bocetaje

v

Insumos:

- Hojas, lapicero, tinta, computadora,
transporte

Tiempos:

- Cuadro comparativo y definir pieza a
implementar : 5 horas

- Visita y acordar reunién: 3 horas

- Recopilar contenido: 5 horas
Totales:

3 dias / 13 horas / Q 15

Insumos:

- Hojas, lapiz, lapiceros, computadora,
tinta, impresora, tijera, regla, crayones
Tiempos:

- Concepto creativo: 5 horas

- Concretar concepto: 2 horas

- Elaboracién de Linea grafica: 6-7 horas
- Justificacion y Brief: 5 horas

Totales:

4-5 dias /19 horas / Q50

Insumos:

-Hojas, lapices, lapiceros, tijera, regla,
crayones, borrador, asesoria “U", trans-
porte

- Computadora para referencias, internet
Tiempos:

- Bocetaje y concretar : 5 dias

- Fundamentacién y seleccion de
propuestas: 1 dia

Totales:

6 dias / 40 horas / Q55
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2DO0. NIVEL DE VISUALIZACION: DGITALIZACION

- Digitalizar las propuestas elegidas en el ler nivel de bocetaje
- Andlisis y experimentacion con ilustraciones, tipografia, color
y reticula a utilizar en el material editorial
- Aplicacion de estilos de texto, estilos de parrafos, jerarquia
tipografica y recorrido visual

Y

HERRAMIENTA DE VALIDACION PARA CLIENTE , PROFESIONALES
DE DISENO Y GRUPO OBJETIVO

- Crear una encuesta o matriz para evaluar funcionalidad del
concepto y elementos utilizados en propuestas presentadas

para proyecto de graduacién

\'4

VALIDACION CON PROFESIONALES DE DISENO GRAFICO

- Evaluar los aspectos elegidos y aplicados a la pieza grafica
- Tabulacién de resultados y elaboracion de graficos
- Definir posibles cambios y correcciones en las propuestas

...4....

...4...

VISITA A INSTITUCION PARA APROBACION
Y VALIDACION DE PROPUESTA

- Presentar justificacién explicando todo el proceso realizado
para la toma de decisiones al aplicar todos los cédigos visuales
en el material editorial
- Desarrollar una encuesta para evaluar desde la
conceptualizacién hasta elementos utilizados en
cada pieza editorial
- Evaluar funcionalidad de las opciones presentadas
- Eleccion de propuesta final digitalizada
- Tabulacién de datos y elaboracién de gréficos
- Posibles correcciones

Y

Insumos:

-Hojas, lapices, softwares para disefiar,
impresora, tinta, computadora, referen-
cias visuales, internet, electricidad
Tiempos:

- Digitalizacién de propuestas: 10 dias

- Correciones, cambios y pruebas: 5 dias
Totales:

15 dias / 80 horas / Q75

Insumos:

- Hojas, tinta, impresora, computadora,
internet, electricidad

Tiempos:

- Elaboracién de Encuesta: 2 dias
Totales:

2 dias / 8 horas / Q25

Insumos:

-Hojas, tinta, impresora, lapiceros,
electricidad, computadora, usb, internet,
transporte

Tiempos:

- Aplicacién de Encuesta: 2 dias

- Recabar datos y correcciones. 2-3 dias
Totales:

5 dias / 8 horas/ Q35

Insumos:

- Computadora, documentos para
presentar justificacién y propuesta, usb,
electricidad, hojas, lapiceros, encuestas
para validar, transporte

Tiempos:

- Visita a institucién : 5 horas

- Tabulacién de datos y gréaficas: 1 dia

- Posibles correcciones: 3 dias

Totales:

5 dias / 30 horas/ Q 45
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<---1

VALIDACION CON EL GRUPO OBJETIVO

- Evaluar funcionalidad de pieza elegida, impresa con calidad
de prueba, mediante encuesta creada
- Tabulacién de datos y elaboracién de gréficas
- Posibles correcciones en base a resultados y comentarios del
Gupo Objetivo

v

v

3ER. NIVEL VISUALIZACION: PIEZA FINAL

- Correccién de elementos aplicados a las piezas disefadas
- Montaje de textos y estilos finales en toda la pieza
- Ultima revisién general tanto de contenido como aspectos
visuales, teéricos y conceptuales

v

VISITA A LA INSTITUCION PRESENTACION DE PROPUESTA FINAL
Y TABULACION DE RESULTADOS

- Presentaci6n de piezas finales impresas con alta calidad y
copia del trabajo
- Presentacion de resulados de encuestas a profesionales en el
area de medicina, psicologia y educacién y profesionales de DG
- Presentacion de objetivos de proyecto de graduacién, sefialar
su cumplimiento, alcance y funcionalidad

- Conclusiones y visualizacién

-

Insumos:

- Hojas, tinta, impresora, encuestas,
lapiceros, internet, google forms

(se utilizaran estas dos herramientas),
material impreso, transporte
Tiempos:

- Validacion : 3-4 dias

- Tabulacién de datos y gréficas: 2 dias
- Posibles correcciones: 3 dias
Totales:

9 dias / 35 horas / Q105

Insumos:

- Computadora, tinta, impresora, inter-
net, electricidad, softwares, asesorias,
transporte

Tiempos:

- Correcciones arte final: 10 dias

- Revisién gréfica y teérica: 5 dias
Totales:

15 dias / 105 horas /Q 130

Insumos:

- Material de apoyo para presentar,
computadora, usb, internet, electricidad,
prueba de impresién de material final,
transporte

Tiempos:

- Preparar material para precentacion e
impresiones: 2 dias

- Presentacion en institucion: 4 horas
Totales:

3 dias / 18 horas / Q 680

Totaldias / Totalhoras / Total Gastos
68 dias

356 horas Q1,215
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Cronograma de Trabajo

Agosto

Lunes | Martes |Miércoles| Jueves | Viernes | Sabado |Domingo
1 2 3 4 5
6 7 8 9 10 11 12
Visita 1
13 14 15 16 17 18 19
Investigacion
20 21 22 23 24 25 26
Recopilacion de Informacion
27 28 29 30 31
Conceptualizacion
Septiembre
Lunes | Martes |Miércoles| Jueves | Viernes | Sabado |Domingo
1 2
3 4 5 6 7 8 9
Bocetaje / Visualizacion Nivel 1
10 11 12 13 14 15 16
17 18 19 20 21 22 23
Validacion con GO
24 25 26 27 28 29 30
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Correcciones




Octubre

Capitulo 3 - Planeacién Operativa

Lu

nes

Miércoles

Jueves

Viernes

Sdbado

Domingo

3

ieza Final / Visualizacion Nivel 3

5

7

Presentacion Final

14
Presentacion de Material en la Institucion
15 16 17 18 19 20 21
Evaluacion / Correcciones
22 23 24 25 26 27 28

30

31
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4.1 Dimensi6n Social y Etica

4.2 Dimension Estética y Funcional
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@01 i
Dimension Social y Etica

Un manual es una publicacion editorial ya sea impresa o digital
cuyo contenido es fundamental para aprender o informarse sobre
algin tema en especial, existen diferentes tipos de manuales
tales como: manuales de procedimientos, manuales histéricos,
manuales maltiples, manuales técnicos, manuales de calidad,
manuales normativos, manuales de cargos, manuales informativos
y manuales de ventas. Los manuales Informativos en especial
funcionan como una guia en la cual se puede ampliar un temay
detallarlo y pueda llegar a su objetivo final que como su nombre lo
indica es informar; o bien puede tomarse como una guia en la que
se detallan procedimientos o pasos que deben aplicarse segun el
tema.

Si hablamos de educacidn, la mayoria de instituciones sean
publicas o privadas brindan a su equipo de trabajo, (claustro de
maestros) una guia para desepenar la catedra durante el ciclo
escolar, es decir un manual para llevar un orden adecuado segun

la capacidad y necesidades del grado en curso. Asi también sucede
en la educacién superior, en carreras que son sumamente tedricas,
que necesitan este tipo de material para poder comprender la
informacién de una manera clara y ordenada.

De la misma forma una empresa u organizacién necesita tener esta
guia para el correcto funcionamiento, presentado muchas veces
como un manual; esto nos lleva a comprender la importancia de
esta pieza editorial, puede ser en cualquier ambito profesional

o de vida cotidiana que para su total efectividad necesita ciertos
aspectos de disefno editorial como diagramacion, tipografia
adecuada, tamano, paleta de color, imagenes o graficos que tengan
relacion y hagan alusion al tema en cuestion.
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Dimension Estética y Funcional

30

Para la realizacion de este proyecto
editorial la linea grafica estara basada
en la tendencia flat design, pues esta
tendencia elimina sombras, relieves,
ornamentos, texturas, degradados,
difuminados y cualquier sensacién
de tridimensionalidad, da sensacién
de limpieza, elegancia, elimina
profundidad, los bordes son sé6lidos y
las formas son geométricas.

Dan en este caso a los lectores

la informacién estrictamente
necesaria, sin distracciones, con

un mensaje directo, claro, libre de
efectos innecesarios y lo que es mas
importante, funcional.

Se utilizara la paleta de color
establecida por la asociacion,

pues ellos ya cuentan con un color
representativo para cada area que
manejan, se utilizaran como base 3
colores, uno para cada profesion, con
una variacién de tonalidad, dando
como resultado dos tonalidades

en cada manual aplicado al texto e
ilustraciones.

Maestros
]
]
Psicologos
1
]

Doctores



Definicion Creativa

5.1 Brief
5.2 Cédigos Visuales

5.3 Descripcion de estrategia
(Aplicacion de la pieza)

5.4 Insight
5.5 Concepto Creativo
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5.1
Brief

32

5.1.1 Cliente
Asociacion para Todos

5.1.2 Cliente Inmediato
Asociacion para Todos — Divulgacién

5.1.3 ¢;Qué hace?
Asociacion Para Todos apoya a familias con casos de
Enfermedades Raras o que adn no presentan un diagnostico
médico.

A través de sus diferentes servicios como:

- Atencion Directa: Ayuda con la deteccién, diagnéstico y
gestion ante entidades nacionales e internacionales, examenes y
tratamientos especializados para nifos, nifas y adolescentes con
padecimientos de Enfermedades Raras. Este servicio complementa
la atencion integral y especializada a través de servicios médicos,
psicolégicos y de trabajo social.

- Fortalecimiento Familiar y Auto Ayuda: Procura el
bienestar integral de los beneficiarios y su grupo familiar a través
de la educacion, orientacién, acompanamiento y fortalecimiento
del Grupo de Autoapoyo. Ofrece psicoterapia individual / grupal,
apoyo psicosocial, grupo de autoayuda familiar, orientaciény
acompanamiento familiar.

- Divulgacion, Incidencia y Educacion

(Iniciativa de Ley 4672):
Impulsa la Iniciativa de Ley 4672 con Dictamen favorable de
la Comisién de Salud y Asistencia Social del Congreso de la
Republica. Con esta Ley se busca la atencién especializada a las
personas con sospecha o diagnoéstico de una Enfermedad Rara,
capacitacion a grupos y voluntarios.
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5.1.4 ¢Para qué lo hace?

Para lograr oportunidades de vida, persiguiendo la deteccion
temprana, fomentando una adecuada convivencia pues cree en
una educacién inclusiva.

5.1.5 Relacion con el Diseno Grafico
Tiene un poco de relacién con el area editorial y multimedia
debido a que hacen uso de manuales, volantes y/o trifoliares para
trasladar informacion a la poblacidn y presentaciones digitales
que utilizan para capacitaciones con distintos profesionales y
organizaciones que trabajan con nifos.

5.1.6 Grupo Objetivo

- Primario: Familias residentes en Guatemala, que tengan
recursos suficientes o escasos, en las cuales algln integrante
(principalmente nifos) padezca una Enfermedad Rara o no tenga
un diagnéstico certero de una enfermedad.

- Secundario: Poblacién en general, residentes en Guatemala,
profesionales principalmente que trabajen con ninos y personas
que desconozcan totalmente el tema, que sepan un poco o que
conozcan a alguna persona que padezca alguna enfermedad rara.

5.1.7 Estrategia de Comunicacion

Elaboracion de Manuales informativos enfocados a profesionales
en medicina, psicologiay educacioén, debido a que son los
principales involucrados en el diagnéstico y tratamiento de
ninos diagnosticados o que se sospecha que padecen alguna
enfermedad rara. Estos manuales seran como una guia y ayuda
para cada profesional segin su rama orientandolos y facilitando
informacion a cerca de este tema.
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- Producciéon (Contenido)

Informacion para que puedan identificar enfermedades raras

(enfermedades de genética) como:
- Definicién

- Pequenas anomalias, ya sean fisicas o conductuales.

- Clasificacién de Enfermedades
- Etiologia (Causas)

- Arbol genealégico médico

- A dénde acudir

- Recomendaciones

5.1.8 Presentacion (Diseno)

Editorial:

A: Manuales informativos aplicando términos

y codigos visuales adecuados a cada profesion,
tomando en cuenta los aspectos editoriales para su
efectividad.

B: Afiches y Volantes para padres o encargados en
donde exista suficiente informacion, basica y clara
orientandolos hacia donde acudir y como tratar una
enfermedad rara, al igual que en los manuales se
utilizaran términos y cédigos visuales adecuados
para este grupo objetivo.

C: Juegos educativos con el objetivo de lograr
motivar a los nifos y despertar la

motricidad (en el caso en que por alguna
enfermedad esta se vea afectada) o que

sean de ayuda para cuando lleguen a sesiones
puedan ser utilizados para captar su

atencion.

34

Digital:

C: Restructuracién de pagina web'y
post para Facebook con informacién,
tips y recomendaciones para tratar o
identificar alguna enfermedad rara.

5.1.9 Distribucion:
Estos materiales se distribuiran
dependiendo el drea a través de:
Internet, redes sociales, capacitaciones
y en visitas a la asociacion.

5.1.10 Presupuesto
Disponible para Manuales: Impresion

full color, tiro y retiro,
Q 20,000.00



5.2
Codigos Visuales

5.2.1 Aspecto Estético

La tendencia a utilizar para esta serie
de manuales sera:

- Flat design

La tendencia principal sera Flat design,
debido a que una de sus principales
caracteristicas es que da descanso

al ojo y al mismo tiempo aumenta

el atractivo en la composicién para
captar la atencion del grupo objetivo
sin saturar la vista o distraerlo del
objetivo principal que es informar.

5.2.2 Aspecto Didactico

El objetivo principal de este

aspecto es informar acerca de las
Enfermedades Raras, con esto se
pretende ampliar informacion,
explicar el porqué, ayudar a identificar
la enfermedad, a qué area médica
pertenece y a déndey con quién
acudir. Utilizando investigacidn, datos
de doctores expertos y sobre todo
datos estadisticos, para evidenciar qué
tanto esta afectando este temaala
poblacién guatemalteca.

Capitulo 5 - Definicién Creativa

5.2.3 Aspecto Morfolégico

El objetivo principal de este aspecto es Informativo
y Formativo utilizando la iconicidad con forma
simbolica y polisémica, para poder transmitir un
mensaje, apoyando la informacién y dejando lugar a
la percepcion de cada lector.

5.2.4 Aspecto Sintactico

- En este aspecto se hara uso dentro de la
composicién de lineas Inclinadas y curvas, aire y
reticula columnar.

- Color: Se utilizaran los colores de la institucion,
que resultan ser colores calidos para estimular a los
lectores, las piezas seran creadas en CMYK porque
es material impreso.

- Textos y Graficos: se hara uso de ilustraciones
vectoriales y tipografia palo seco, fuente: Aller

5.2.5 Aspecto Semantico

En este aspecto se unificaran todos los aspectos
anteriores, con diferentes connotaciones pero
siempre buscando informar al lector, algunos de
los recursos visuales y linglisticos que se utilizaran
seran la Sinécdoque y Metafora.
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5o3

Descripcion de la estrategia de
aplicacion de la pieza

- Preguntas

¢Qué?

Diseno de manual informativo sobre
todo lo relacionado con el tema de
Enfermedades Raras, qué son, cdmo
indentificarlas, qué hacer, a dondey
con quién acudir para tratarlas.

¢Para qué?

Para facilitar informaciény dar a
conocer los procesos que se deben
Lllevar a cabo al momento de identificar
o sospechar el padecimiento de

una enfermedad rara en un nifio o
adolescente.

¢Con qué?

Con la creacion de manuales
informativos adaptados, haciendo uso
de codigos visuales y técnicos para
cada profesion segin sea el caso en
cada pieza.
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¢Con Quiénes?

Con ayuda de Asociacion para Todos y doctores
expertos en genética. Enfocado principalmente para
profesionales en Medicina, Psicologia y Educacién
Primaria, con la finalidad de poder llegar también a
padres de familia y personas afectadas con alguna
enfermedad rara.

¢Cuando?

El proyecto inicia a partir de agosto y finaliza

en noviembre de 2018, trabajando las areas de
gestion, conceptualizacion, bocetaje, realizacion de
piezas graficas, validacion y piezas graficas finales,
segln cronograma de trabajo asigando, para poder
implementar el material a partir del afio siguiente
(2019).

éDonde?

El material serd distruibuido por medio de la
asociacion a profesionales involucrados mediante
capacitaciones, conferencias, talleres o visitas
dentro del pais de Guatemala.
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Ventajas y Desventajas

Ventajas

Desventajas

Cuadro Comparativo

Manual
Informativo

- Puede ser consultado las
veces que se considere
necesario.

- No se necesita internet o
un dispositivo
tecnolégico para leerlo.

- Puede dividirse por
temas, facilitando la
informacion y forma de

encontrarlos.

- Facilita informacién
veridica y puntual.

- Es facil de manipular.

- Puede ser fotocopiado.

- El costo puede ser un
poco elevado.

- No se puede propagar
tanto como en internet.

- Puede doblarse,
romperse o mojarse.

- Para algunos puede
parecer aburrido por no
ser electronico.

- No se puede agrandar la
letra o imagenes.
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5oty

Insight

38

5.4.1 Factores Individuales Psicolégicos

Cultura: Profesionales guatemaltecos con habitos
similares enfocados en dar el mejor servicio a su
pais, respetando en todo momento las tradiciones y
creencias que van de la mano con su estilo de vida.

Estatus: Segun el nivel socioeconémico cada
profesional mantiene un estrato de acuerdo a sus
posibilidades de consumo, estilo de vida, circulos
sociales y familiares, etc.

Factor afectivo: Este puede ser uno de los
factores principales que identifican al grupo
objetivo debido a que dan el 100% de su capacidad,
esfuerzo y pasion por el servicio a las demas
personas.

Necesidad: En este factor entra en juego la
necesidad de autorrealizaci6n y autoestima tanto
para ellos mismos como para transmitir a los demas
el deseo de superacion y éxito.

Tecnologia e innovacion: Gracias al avance
de la tecnologia los profesionales pueden tomar
esto a su favor para poder seguir aumentando
su conocimiento, reforzarlo o recopilar nueva
informacion.
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5.4.2 Grupos de Influencia

Por pertenecer al grupo de profesionales que tratan directamente
con personas todo el tiempo, el grupo objetivo se caracteriza por
rodearse de gente que los motiven, gente que pueda hacer que
ellos saquen lo mejor de si para poder transmitirlo y demostrarlo
hacia las personas que ellos desean ayudar. Es decir que siempre
buscan estar rodeados de familiares y amigos que sean personas
de éxito, tomando como ejemplo doctores, psic6logos o maestros
reconocidos.

5.4.3 Actitudes, Motivaciones, Intereses

Actitud: El grupo objetivo se caracteriza por tener siempre una
actitud de servicio.

Motivaciones: Ser Gtil para los demas, aplicar todos sus
conocimientos para satisfacer las necesidades de las personas.

Interés: Ser una ayuda significativa, dejar huella en las personas

que tratan y buscan satisfacer la necesidad de autorrealizaciény
de autoestima seguin la piramide de Maslow.

5.4.4 Frase delInsight

— Quiero ayudar,

pero no se como —
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5.5
Concepto Creativo

5.5.1 Descripcion de la Técnica

La técnica utilizada para poder obtener el concepto creativo fue
Frases Inductoras, que consiste en escribir una lista de Articulos +
Sustantivos + Adjetivos que tengan o no relacion con el tema, la
lista de sustantivos se enumerara en el orden como estan escritos
y la lista de adjetivos se enumerara en orden aleatorio para luego
crear una frase segun la numeracion.

Ver Axexo 3

5.5.2 Concepto Creativo

De esta técnica salieron 3 resultados pero la frase elegida fue
“Los Gigantes Pequeios”, que al final la frase se transformo en:

Los Pequenos Gigantes
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Proceso de
Produccion Grafica

6.1 Previsualizacion

6.2 Nivel de Produccién Grafica 1
(Bocetos a Mano)

6.3 Nivel de Produccién Grafica 2
Profesionales DG

6.4 Nivel de Produccién Grafica 3
Cliente/GO

6.5 Propuesta Gréfica Final
(Fundamentacién)

6.6 Vista Preliminar
(Pieza Grdfica)

6.7 Lineamientos Puesta en Practica

6.8 Honorarios
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6.1
Previsualizacion

6.1.1 Descripcion del Concepto Creativo

Este concepto surge a raiz de que las enfermedades raras
existen porque especificamente son las partes mas pequenas de
nuestro cuerpo las que estan danadas, sin embargo a lo largo del
crecimiento se convierten en un problema gigante, que si no se
sabe controlar puede llegar a no tener solucién.

Como este proyecto esta enfocado para 3 ramas de
profesionales diferentes se tomara el concepto creativo central.

" Los Pequenos Gigantes”
y se adaptara a cada profesidon quedando de la siguiente manera:

Médicos:

“Los Pequenios Gigantes en la genética”

Psicologos:

“Los Pequenos Gigantes en la mente”

Maestros:

“Los Pequenios Gigantes en el aprendizaje”

4
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6.1.2 Descripcion de Tendencia o Estilo de Diseio

El flat design es una tendencia de diseno que elimina sombras, re-
lieves, ornamentos, texturas, degradados, difuminados y cualquier
sensacion de tridimensionalidad. Esto hace que el disefio grafico
sea mas limpio, elegante, sin profundidad, usando formas geomé-
tricas. Esto da al usuario la informacion estrictamente necesaria,
sin distracciones. Es un mensaje directo, claro, libre de efectos
innecesarios y lo que es mas importante, funcional.

(2013, Recuperado de http://www.mique.es/diseno-grafico-plano-o-flat-design/)

6.1.3 Resumen del tema a abordar

En esta serie de manuales que esta en-
focado a tres ramas de profesionales
diferentes, todos abordaran el proble-
ma principal que es la falta de infor-
macidén sobre Enfermedades Raras,
especificamente ¢Qué es?, ;A donde
deben acudir? y ;Qué hacer? cuando
se ha diagnosticado o se sospecha la
presencia de una enfermedad rara.

Para esto se empezara desde lo mas
basico, explicando en qué consiste una
enfermedad rara, el porqué del nom-
bre, donde surgi6, como y a quiénes
afecta.

Los manuales se dividiran por
Definicion, Incidencia, Clasificacién,
Etiologia (Causas) y diagnéstico, cada
manual estara adaptado tanto grafica-
mente como con la terminologia
adecuada para cada profesion.

También se agregara informacién para
que después de haber identificado la
enfermedad los profesionales puedan
recomendar los siguientes pasos a
seguir, es decir si es un médico pueda
recomendar (si es necesario) acudir
con un psic6logo o si se necesita
educacion especial; si es un psicélogo
que sepa a qué area médica debe
acudir el nino con diagnéstico positivo
de enfermedad rara y si necesita
educacién especial, y si es un maestro
que sepa cdmo tratar al nino, si
necesita atencion psicolégicay a qué
area médica debe acudir.
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6.1.4 Secciones Principales de la Pieza de Diseno

Material Editorial

Manual:

- Portada

- Guardas

- Créditos

- indice

- Portadillas

- Paginas Internas
- Contraportada

©.2

Nivel de Produccion Grafica 1
(Bocetos a mano)

6.2.1 Pieza Grafica

Portadas
Elementos de la Portada:

-
-Titulo ——— N
- Sub titulo
- llustracion °

- Logotipo Asociacién
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Propuesta 1

En esta propuesta se utiliz6 una reticula
modular, distribuyendo los elementos de

la siguiente forma, en la parte superior
predomina la ilustracién siendo una de ellas
de mayor tamano, del lado izquierdo siguiendo
con el recorrido visual esta el titulo, abajo el
subtitular y del lado inferior derecho el logo de
la asociacion.

Propuesta 2

En esta propuesta se utilizé una reticula
columnar, distribuyendo los elementos de la
siguiente forma, titulo y subtitulo en la parte
superior derecha ocupando una columna,
ilustraciones dispersas y una mas pronunciada
y en la parte inferior izquierda el logo de la
asociacion.
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—

- ———
ﬁ\‘ i

Propuesta 3

e —————— o et gt Kt i

N ; ' En esta propuesta también se utilizé una
reticula columar con 4 columnas, siendo

RGBS la ilustracion la que predomina en la parte

central superior, seguida del titular y subtitular
dejando espacio para anadir créditos en la
parte inferior izquierda, en esta ocasion el
logo de la asociacidn esta en la parte superior

i derecha.

Portadillas
Elementos de las Portadillas:

- [lustracion |
o

- Titulo

- Cuerpo de Texto

- NOdmero de pagina — ‘ %

[ J
A
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Propuesta 1

Esta propuesta tiene una reticula columar en
donde predominan las ilustraciones ocupando
la mitad superior de la pieza, dejando el titular
y el cuerpo de texto en la parte inferior al igual
que la numeracién de pagina.

Propuesta 2

En esta propuesta se puede apreciar la pieza
dividida en dos partes, la mayor parte esta
formada por el titular y un icono identificando
el tema a tratar y en la otra parte predomina el
cuerpo de texto, utilizando reticula columar de
3 columnas del mismo ancho.
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Paginas Internas

Propuesta 3

Esta propuesta utiliza reticula jerarquica
predominando las ilustraciones en la parte
superior, dejando lugar para el titular y cuerpo
de texto en la parte central inferior, con el
ndmero de pagina en las esquinas inferiores.

Elementos de las Paginas Internas:

- Titulo

- llustracién / Imagen

- Cuerpo de Texto

- Nimero de pagina —




|
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Propuesta 1

Esta propuesta utiliza reticula manuscrita

se puede observar que predomina el titular
seguido de subtitular y el cuerpo de texto
todo alineado a la izquierda, esta propuesta
carece de imagenes, la numeracion esta en las
esquinas inferiores.

Propuesta 2

Esta propuesta utiliza reticula columnar siendo
una de ellas mas angosta que las demas para
dar lugar a jugar con los cuerpos de texto o
imagenes, con titular y nimero de paginaen la
parte superior izquierda.
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- Propuesta3

Esta propuesta utiliza reticula columnar todas
del mismo ancho utilizando principalmente la
segunda y tercera para cuerpo de texto, titular
e imagenes justificadas a la izquierda y nimero
de pagina en la parte inferior.

6.2.2 Descripcion de Autoevaluacion

Lista de Cotejo

Para esta fase se utilizé una lista de cotejo debido a que mediante

este instrumento es posible registrar los objetivos alcanzados y no
alcanzados de un proceso determinado, en este caso el proceso de
eleccidn entre las propuestas planteadas con anterioridad para obtener
la que mejor se adecue a las necesidades del GO.

Calificando los siguientes aspectos:
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Aspecto Propuesta Portadas
1 2 3
Composicion X X X
Leibilidad X X X
Memorabilidad X X
Diagramacion X X
Recorrido Visual X
Total | 5 | 3 4
Propuesta 1
Aspecto Propuesta Portadillas
1 2 3
Composicion X X X
Leibilidad X X
Memorabilidad X X X
Diagramacion X X
Recorrido Visual X X
Total 4 Sl 5 |
Propuesta 3
Propuesta
Aspecto Paginas Internas
1 2 3
Composicion X X
Leibilidad X X X
Memorabilidad X X
Diagramacion X X
Recorrido Visual X X
Total yBl 5 |
Propuesta 2
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6.2.3 Fundamentacion de la decision final
de Diseno Grafico

— 1 Portada

Propuesta elegida en donde predominan las

‘ ilustraciones seguido del titular y subtitular, con

o m— . reticula modular incluyendo todos los aspectos

evaluados siendo la mejor opcion para la portada
i | manuales informativos.

‘:vﬁ_l‘/&! de manuales informativos

o | Portadillas
v  Propuesta3

Esta propuesta fue elegida por su simplezay
efectividad al momento de dar una pequena
1 introduccién del tema a desarrollar, inclyendo
| aspectos como memorabilidad, composiciony
recorrido visual que facilita la comprension del
k mensaje y al mismo tiempo es agradable a la vista.

Paginas Internas
Propuesta 2

' Esta propuesta fue elegida por la facilidad y capa-
, cidad de distribucion del texto, utilizando reticula
* columnar con diferente anchura dando lugar a
poder jugar con la distribucion de imagenes y ti-
tulares, utilizando la numeracién de pagina en las
esquinas externas superiores.
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603
Nivel de Produccion Grafica 2

6.3.1 Pieza Grafica

Portada
Boceto Digital

En esta propuesta ya digital se respeto la reticula modular utilizada en el pro-
ceso de bocetaje a mano, distribuyendo los elementos de la misma forma, en la
parte superior predomina la ilustracidn siendo una de ellas de mayor tamanio,
aunque en esta version las ilustraciones secundarias ocupan toda la pieza con
grados de opacidad para no crear distraccion de otro elemento importante, el
titular, el cual estd posicionado en el lado izquierdo siguiendo con el recorrido
visual y debajo el subtitular dejando siempre del lado inferior derecho el logo
de la asociacion.

Los Pequenos Gigantes

e GENETICA

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras
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Portadilla
Boceto Digital

En esta propuesta ya digital se respeto la reticula jerarquica, siempre dandole
prioridad a las ilustraciones en la parte superior, dejando lugar para el titular y
cuerpo de texto en la parte central inferior, a diferencia del boceto principal el
namero de pagina no aparecera en las portadillas pero si entraran en el conteo.

)N R
NN e n K

Etiologia

Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000
enfermedades raras distintas, que afectan a los
B idades fisicas, habilidad

yensus
«comportamiento.

yde
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Pagina Interior
Boceto Digital

En esta propuesta digital se respet6 la reticula columnar, sin embargo aumenta-
ron las columnas llegando a 7, esto con el fin de tener mas posibilidad de distri-
buir el cuerpo de texto segin sea conveniente para cada tema, la diagramacion
principal sera de dos columnas, (uniendo 3 para formar 1 columna mas ancha)
dejando una como espacio libre o utilizandola para iniciar subtitulares y/o ima-
genes, la numeracién de pagina estara en las esquinas superiores externasy el
elemento que mas predominara sera el titular.

Anivel social:

@1: i vaoan,dismnvﬁucm",rednm.eulusldn(mue,m
;Qué es una ER?

en el trabajo, en los grupos soclales),
problemas matrimo-
niales, culpabilidad enre los conyugues, a.sm-ey.x\

tey su familia.

Las enfermedades raras (ER) o
poco frecuentes son aquellas que
tienen una baja prevalencia en
la poblacién. Para ser considera-
da como rar, cada enfermedad
especifica s6lo puede afectar a
un nimero limitado de personas.
Concretamente, cuando afecta a
menos de 5 de cada 10.000 habi-
tantes.

Sin embargo, las patologlas poco
frecuentes afectan a un gran ni-
mero de personas, ya que segin
la Organizacién Mundial de la Sa-
lud (OMS), existen cerca de 7.000
enfermedades raras que afectan
al 7% de la poblacién mundial y
la mayoria son causadas por de-
fectos genéticos. Que tienen con-
secuencias miltiples y provocan
efectos fisicos, emocionales, edu-
cativos y sociales.

. @2
A nivel fisico:

Algunas presentan desordenes
en el metabolismo, convulsiones,
malformaciones, degeneraciones,
falta de crecimiento y desarrollo,
afeccién intelectual, etc.

A nivel emocional:

Las consecuencias de los pade-
cimientos generan, frustracién,
aislamiento, negacién, soledad,
desorientacion, depresion, recha-
20, sentimientos de culpa, falta de
esperanza para la vida.

A nivel educativo:

Provocan necesidades educativas
especiales (dislexia, discalculia,
deficit de atencién, problemas de
lateralidad, etc. y los educadores
no conocen las herramientas bési-
cas de atencién y referencia para
apoyar la calidad educativa de sus
alumnos.

Ltérmino se originé en Europa

hace mucho tiempo y se re-
fiere a los casos que afectan a 1
persona por cada 100,000 habi-
tantes. Con el paso de los afios se
fueron encontrando casos simila-
res en los otros continentes hasta
llegar a cada pais y Guatemala no
fue la excepcién, aunque en cada
pais tienen definiciones legales
diferentes, por ejemplo en Euro-
pa, se considera “rara” a una en-
fermedad que afecta a 1 e cada
2 000 personas, en Estados Uni-
dos, se define asi a un trastorno
o enfermedad que sufren menos
de 200,000 personas, en Japn
se define rara® a la que afecta

Historia

2 menos de 50,000 personas, en
Taiwén el criterio es que la preva-
lencla sea de 1 por cada 10,000y
en Australia la cantidad de afec-
tados debe ser menor que 2,000
individuos.

Si bien casi todas las enfermeda-
des genéticas son enfermedades
raras, no todas las enfermedades
raras son enfermedades genéti-
cas. Por ejemplo, existen enfer-
medades infecciosas muy raras,
asf como enfermedades autoin-
munes y canceres raros. Hasta
la fecha, la causa de muchas de
estas enfermedades permanece
desconocida.

55



Capitulo 6 - Produccion Grdfica

56

6.3.2 Descripcion de Validacion:

Profesionales Diseno Grafico

6.3.2.1 Técnica

Para esta fase se utiliz6 la encuesta como instrumento para poder
evaluar las piezas presentadas con anterioridad con profesionales
de Diseno Grafico.

6.3.2.2 Muestra

Personas Evaluadas: 4
Rangos de Edad: Entre 27 - 35 afios
Profesion: Disenadores Graficos

6.3.2.3 Aspectos Evaluados

En la encuesta se presentan aspectos para evaluar como si la tona-
lidad elegida es adecuada para cada profesion, tamano y tipografia
elegida tanto para titular como para cuerpo de texto, ilustraciones,
aplicacion de concepto creativo en las piezas tanto en las portadas
como en paginas interiores, composicion, diagramacion y reco-
mendaciones de material para reproducir las piezas.

6.3.2.4 Descripcion de Procesoy
Logistica de Validacion

La encuesta consta de ocho preguntas con opcion a respuesta
multiple calificando con puntuacién de 1 a 5 siendo 1 lo mas bajo
v 5 lo méas alto o 1 lo mas cercano a NO y 5 lo mas cercano a Si,
segln sea la pregunta.

Ver Anexo 4
(Instrumento)
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El proceso consistia en presentar las propuestas digitales de las
tres piezas principales del manual para luego ser evaluadas por
profesionales en disefno grafico y obtener una respuesta si el

diseno es funcional en cada aspecto necesario para un material
editorial o si es oportuno hacer cambios, agregar o quitar algun

elemento.
Ver Anexo 4
6.3.3 Resultados de Validacion

iConsidera que las portadas presentadas estan acorde al tema a
desarrollar?
4 respuestas

20 2 (50 %)

15

1,0

0,5

0(0%) 0(0%)
00 | |
1 2 4 s

GraficaNo 1.
Muestra: 4

Con el 50% de los votos para la posicidn 4, se puede decir que las propuestas
para las piezas editoriales son aceptables.
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:Considera que la seleccién tipografica es la adecuada para las
portadas?

4 respuestas

3(75 %)

1(25 %)

0 (0 %) 0(0 %) 0 (0 %)
0 | | |
1 2 3 4 5

Grafica No 2.
Muestra: 4

Con el 75% de los votos para la posicion 4, los profesionales consideran que la
tipografia es la adecuada para titulares y subtitulares de las piezas mostradas
con anterioridad.

¢Considera que la seleccion tipografica es la adecuada para el
contenido?

4 respuestas

3(15%)

1(25 %)

o{ci%) oml%) a{ol%)

1 2 3 4 &

Grafica No 3.
Muestra: 4

Con el 75% de los votos para la posicion 4, los profesionales consideran que la
tipografia para el cuerpo de texto es la ideal para crear contenido funcional y
legible para nuestros lectores.
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iConsidera que el concepto creativo " Los Pequefios Gigantes" estd
plasmado en todo el proyecto?

4 respuestas

3 (75 %)

0(0%) 0(0%)
0 | |
1 2

oml %)

5

GraficaNo 4
Muestra: 4

Con el 75% de los votos para la posicion 4, los profesionales consideran que el
concepto creativo se puede identificar a lo largo de las propuestas (Exteriror e
Interior).

iConsidera que la tonalidad de cada manual esta acorde a cada
profesion?

M 1-Malc WM Z W 3-Buenc M4 M 5-Excelente

Médicos / Verde Psicalogos / Fucsia Maestros / Celeste

GraficaNo 5
Muestra: 4

Como se puede observar en las graficas, la media estéd en 3 (Bueno) dando una
calificacion aceptable a la tonalidad empleada en cada manual sin embargo es
necesario replantear tonalidades para cada profesion.
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¢Coémo califica el recorrido visual de las propuestas?

4 respuestas

4 (100 %)

D{Bl%) D{{ll%) D{{ll %) B{fjl %)

1 2 3 4 55
GraficaNo 6
Muestra: 4

Con totalidad del 100% los profesionales califican el recorrido visual como
Bueno.

¢Cémo califica la jerarquia visual de las propuestas?

4 respuestas

4 (100 %)

0(0 %) a{ci%) 010 %) 0(0%)

o | | |
1 2 3 4 5

GraficaNo 7
Muestra: 4

Con una totalidad del 100% los profesionales califican la jerarquia visual como
Bueno, sin mencionar algin cambio.
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¢Qué material considera adecuado para reproducir estas piezas?

4 respuestas

@ Couché
® Bond

Husky / Portada
@ Opalina /Portada
@ Texcote / Portada

GraficaNo 8
Muestra: 4

Se solicitd la recomendacion de los profesionales para elegir el material
adecuado al momento de reproducir las piezas, siendo la respuesta mas alta
para portada Opalina con 50% de preferencia'y con 25% papel Husky también
para portaday papel bond para interiores.

Comentarios

1 respuesta

Buen trabajo, las ilustraciones de los cromosomas estan interesantes.

Muestra: 4

Se dej6 un espacio libre para comentarios en general sobre las propuestas
planteadas, dejando como resultado Gnicamente un comentario.
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6.3.4 Descripcion y fundamentacion de la

Los Pequenos Gigantes

enls GENETICA

‘Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

NN R
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Etiologia
P
P o i

pacientes ensus capacidades fsicas, habilidades
mentales y ensus cualidades sensoiales y e
« to.

{Oué es una ER?
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decision final de Diseno Grafico

Portada

Para las portadas, segin la validacién con profesionales
de diseno grafico, no fue necesario quitar o agregar
algln elemento, en cuanto a tonalidad en el color

no se hicieron cambios debido a que es el grado que
mas se asemeja entre siy a los colores utilizados con
aterioridad por la asociacién.

Portadilla

Para las portadillas, Gnicamente se agregaran nombres
o se identificaran las ilustraciones que realmente
representen algun sindrome o anomalia real, segin
comentario de un profesional encuestado esto facilitara
al grupo objetivo la identificacion del caso y despertara
interés en el mismo.

Paginas Internas

Para las paginas internas se agregaran mas graficos,
como ilustraciones, datos estadisticos o cuadros
representativos segin lo permita cada tema, esto con el
fin de hacer mas agradable y dinamico el disefio interno.
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Bl
Nivel de Produccion Grafica 3

6.4.1 Pieza Grafica

Después de dos procesos de validacion se presentan las propuestas
finales a miembros de la asociacion y profesionales a quienes va
dirigido el proyecto para evaluar si las piezas cumplen con los
objetivos planteados con anterioridad, las propuestas son las
siguientes:

gl B Portadillas / Paginas Internas

Médicos
Portada

La propuesta final para portada para
médicos sigue siendo la misma plantea-
da desde el principio, modificando en
el proceso minimos detalles en tamano
y distribucion del titular, siguen predo-
minando las ilustraicones siendo una de
ellas el punto focal en esta pieza.

Los Pequenos Gigantes

enla GENETCA

Manual ivo sobre Enfi
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Los Pequenos Gigantes

en<l APRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

Ir

(A
21

Los Pequenos Gigantes

=
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Maestros
Portada

Aligual que la portada anterior se
modificaron minimos detalles en

la parte del texto dando lugar a
ilustraciones dispersas en toda la
pieza siendo una de ellas la que
predominay representa el tema de
genética utilizando los cromosomas
mas conocidos por el grupo objetivo
"Xy Y", utilizando 2 tonalidades del
color que representa a esta profesion.

Psicologos
Portada

En esta portada al igual que en las
anteriores predomina la ilustracién,
sin embargo se puede observar que
no hay mas ilustraciones dispersas
en la pieza, dando espacio para
poder apreciar el titular y subtitular,
respetando siempre la reticula
modular.
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Portadas QJECIMEEY] Paginas Internas

Para las portadillas se utilizara siempre la reticula jerarquica para darle prioridad
a las ilustraciones ubicadas en la parte central superior, dejando lugar para

el titular y cuerpo de texto en la parte central inferior, brindando una breve
descripcién del tema a abordar en ese capitulo.

W) AR
YN ew

Incidencia

Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000 Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000

- y
comportamiento. comportamiento.
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Portadas / Portadillas /[ETSlE N )

Para las paginas internas de los 3 manuales se utilizara la misma reticula
columnar con 7 columnas combinandolas entre si para tener mas posibilidad

de distribuir el cuerpo de texto segln sea conveniente para cada tema, la
diagramacion principal sera de dos columnas, (uniendo 3 para formar 1
columna) dejando una como espacio libre o utilizandola para iniciar subtitulares
y/o imagenes, la numeracion de pagina estara en las esquinas superiores
externas y el elemento que mas predominara sera el titular.

Anivel social:
@ x Provocan,discriminacidn, rechazo, exclusin (ena escuela,

;Oué es una ER?

en el trabajo, en los grupos sociales), problemas matrimo.
problemas ma
niales, culpabilidad entre los conyugues, desintegracion

teysufamilia.
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Las enfermedades raras (ER) o
poco

o @ 2
Anivel fisico:

Algunaspresentan
en el metabolismo, convulsiones,

tienen una baja prevalencia en
1a poblacion. Para ser considera-
da como rara, cada enfermedad
especifica s6lo puede afectar a
un némero limitado de personas.
Concretamente, cuando afecta a
menos de 5 de cada 10,000 hab-
tntes.

Sin embargo, las patologlas poco
frecuentes afectan a un gran nd-
mero de personas, ya que segin
1a Organizacion Mundial de la Sa-
lud (OMS), existen cerca de 7.000
enfermedades raras que afectan
a1 7% de la poblacién mundial y
1a mayorfa son causadas por de-
fectos genéticos. Que tienen con-
secuencias maltiples y provocan
efectos fisicos, emocionales, edu-
cativos y sociales.

falta de crecimiento y desarrollo,
afeccién intelectual,etc.

A nivel emocional:

Las consecuencias de los pade-
cimientos generan, frustracién,
aislamiento, negacidn, soledad,
desorientacién, depresién, recha-
20, sentimientos de culpa falta de
esperanza para la vida.

A nivel educativo:

Provocan necesidades educativas
especiales (dislexia, discalculia,
deficit de atencion, problemas de
lateralidad, etc. y los educadores
o conocen las herramientas bsi-
cas de atencion y referencia para
apoyar la calidad educativa de sus.
alumnos.

Historia

Lérmino
Eh.uvmd\o(lempoys(m

fiere a los casos que afectana 1 lencia

persona por cada 100,000 habi-
tantes. Con el paso de los afos se
fueron encontrando casos simila-
res en los otros continentes hasta

a menos de pe en
Taiwén el criterio es que la preva-
sea de 1 por cada 10,000y
en Australia la cantidad de afec-
tados debe ser menor que 2,000
individuos.

Si bien casi tod:

llegar paisy

pais tienen definiciones legales
diferentes, por ejemplo en Euro-
pa, se considera *rara” a una en-
fermedad que afecta a 1 de cada
2000 personas, en Estados Uni-
dos, se define asi a un trastorno
o enfermedad que sufren menos
de 200,000 personas, en Japén
se define “rara” 2 la que afecta

des genéticas son
raras, no todas as enfermedades
raras son enfermedades genéti-
cas. Por ejemplo, existen enfer-
medades infecciosas muy raras,
asi como enfermedades autoin-
munes y cnceres raros. Hasta
a fecha, la causa de muchas de
estas enfermedades permanece
desconocida.

05

Causas

pedig:

Existen diferentes patrones de  E5 una forma de andlisis genético

con una canacteristica estudiada y

Sasaa en l vracn do genes

erisicay i esaplcable la
variacion de expesicn de a
Herencia ligada al sexo: misma.
de genes

anacteristica examinando

familia en particular.

@ Simbologia

Las enfermedades raras son enfermeda.
des graves y h

esclerosis lateral amiotréfica, el sarcoma
de Kaposi o el cincer de troides.

Eldiagnéstico de las ER

Un paciente con una enfermedad rara es-
pera una media de § aios hasta obtener
un diagnéstico, en el 20% de los casos.
ranscurren 10 0 més aios hasta lograr el
diagnsstico adecuado.

Mientas que se demora el tiempo de
dingnsstico:

®  El paciente no recibe ningin apoyo ni
tratamiento.

@ Harecibido algin raamiento inadecuado

©  Suenfermedad se ha agravado

03

Incidencia
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6.4.2 Descripcion de Validacion:
Cliente

6.4.2.1 Técnica

Para esta fase se utiliz6 la encuesta como instrumento para poder
evaluar las piezas presentadas con anterioridad, los encuestados
son miembros de la asociacion.

6.4.2.2 Muestra

Personas Evaluadas: 2
Rangos de Edad: Entre 45 - 60 afios
Cargo: Directores Generales

6.4.2.3 Aspectos Evaluados

En la encuesta se presentan aspectos para evaluar como si el
tamano de letra es el indicado y facilita la lectursa, si la distribucién
de los elementos como texto, ilustraciones/imagenes vy titulo

les parece agradable y comprendible, si las portadillas son
funcionales con una breve descripcion del tema a abordar o datos
estadisticos relacionados con el tema en general.

6.4.2.4 Descripcion de Procesoy
Logistica de Validacion

La encuesta consta de cinco preguntas con opcion a respuesta
multiple calificando con puntuacién de 1 a 5,
siendo 1 lo mas bajo y 5 lo mas alto.

Ver Anexo 6
(Instrumento)
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El proceso consistia en presentar las propuestas digitales de cada
manual para ser evaluadas y obtener una respuesta concreta 'y
saber si el disefno es funcional y logra alcanzar los objetivos de los
cuales el principal es informar de un manera mas practica.

6.4.3 Resultados de Validacion:
Cliente

¢ Considera que la portada presentada esta acorde al tema a
desarrollar?

2 respuestas

2 {100 %)

n{ci%) nn:i%} n{nl%} n{nl%}

1 2 3 4

Grafica No 1.
Muestra: 2

Con el 100% de los votos para la posicion 5, se puede decir que las portadas
propuestas para los manuales son totalmente aceptadas.
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iConsidera que el tipo y tamafio de letra es adecuada para el texto?

2 respuestas

1.00

1 (50 %)
0,75
0,50
0.25
0(0%) 0(0%) 0(0%)
0,00 | | |
1 3 4
Grafica No 2.

Muestra: 2

Con el 50% de los votos para la posicion 4, los miembros de la asocicaciéon
consideran que la tipografia y tamafo es aceptable para titulares, subtitularesy
texto de las piezas mostradas con anterioridad.

i Considera que el titulo es adecuado para el manual?

2 respuestas

2 (100 %)

0(0%) 0(0 %) nu;!l%} nml‘:-s}

0 | |
1 2 3 4 ]

Grafica No 3.
Muestra: 2

Con el 100% de los votos para la posicion 5, los miembros de la asociacion
consideran que el titulo del manual es adecuado para cada profesion.
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70

iConsidera que los colores utilizados identifica la profesion?

2 respuestas

1(50 %)
0,75
0,50
0,25
0 (0 %) 0 (0%) 0(0 %)
0,00 | I |
1 2 3 4
Grafica No 4.

Muestra: 2

Con el 50% de los votos para la posicién 5, los miembros de la asociacion
consideran que los colores son aceptables para identificar cada profesion.

¢Como califica la posicion de los elementos?

2 respuestas

1 (50 %) 1 (50 %)

0,75
0,50
0,25

00 %) 0(0%) 0(0%)
0,00 | |

Grafica No 5.
Muestra: 2

Con el 50% de los votos para la posicion 5, los miembros de la asociacion
consideran que la posicion de los elementos son aceptables en cada propuesta
presentadas con anterioridad.
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Comentarios

2 respuestas

En el caso de los docentes agregaria una seccién de juegos gue puedan implementar con sus nifios
identificandeles el area a desarrollar y agregaria mas imagenes de tipo educativo.

Es recomendable que en el manual de maestros, los terminos medicos (por ej: etiologia) de su significade

Muestra: 2

Se dej6 un espacio libre para comentarios en general sobre las propuestas
planteadas, dejando como resultado 2 recomendaciones.

6.4.4 Descripcion de Validacion:
Grupo Objetivo

6.4.4.1 Técnica

Para esta fase también se utilizé la encuesta como instrumento
para poder evaluar las piezas presentadas con anterioridad,

en esta fase los encuestados son profesionales a quienes van
dirigidos los manuales.

6.4.4.2 Muestra

Personas Evaluadas: 10
Rangos de Edad: Entre 29 - 50 afios
Profesion: Médicos, Psiclogos y Maestros

6.4.4.3 Aspectos Evaluados

En la encuesta se presentan aspectos para evaluar como si el
tamano de letra es el indicado y facilita la lectura, si la distribucion
de los elementos como texto, ilustraciones/imagenes vy titulo

les parece agradable y comprendible, si las portadillas son
funcionales con una breve descripcion del tema a abordar o datos
estadisticos relacionados con el tema en general.
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6.4.4.4 Descripcion de Procesoy
Logistica de Validacion

La encuesta consta de ocho preguntas con opcion a respuesta
multiple calificando con puntuacién de 1 a 5 siendo 1 lo mas bajo
y 5 lo mas alto.

Ver Anexo 7
(Instrumento)

6.4.5 Resultados de Validacion:
Grupo Objetivo

Edad

10 respuestas

GraficaNo. 1
Muestra: 10

El rango de edades de los encuestados esta entre 29 a 50 anos.
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Profesion

10 respuestas

@ Medico
@ Psicdlogo
& Mestro

Grafica No. 2
Muestra: 10

Los encuestados son profesionales de las areas interesadas obteniendo
respuesta de 4 Médicos, 3 Psicélogos y 3 Maestros.

¢Considera que la portada presentada esta acorde al tema a
desarrollar?

10 respuestas

a{ci %) n{al %) 1{10 %)

1 2

GraficaNo. 3
Muestra: 10

EL 60% de los encuestados esta de acuerdo con las portadas presentadas de
acuerdo a su profesién y el tema en cuestion.
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iConsidera que el tipo y tamafio de letra es adecuada para el texto?

10 respuestas

7 (70 %)

3 (30 %)

0{0%) Q{0 %) 0{0%)
. | | |
1 2 3 4 5

Grafica No. 4
Muestra: 10

EL 70% de los encuestados considera que la tipografia y el tamafio de la misma
es adecuada para el disefio de manuales.

iConsidera que el titulo es adecuado para el manual?

10 respuestas

10,0
75 8 (80 %)
5,0

25

a{ﬂl %) au:i %) ﬂ{gl %) 2(20 %)

0,0

1 2 3 4 5

GraficaNo. 5
Muestra: 10

EL 80% de los encuestados esta de acuerdo con los titulos otorgados a cada
manual segin la profesion, porque representa el area afectada.
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iConsidera que los colores utilizados identifica la profesion?

10 respuestas

1 (10 %)

n{ﬂl %)

1

Grafica No. 6
Muestra: 10

EL 70% de los encuestados esta de acuerdo con los colores utilizados, el otro
30% considera aceptable el color mas no se sienten identificados.

¢Coémo califica la posicién de los elementos?

10 respuestas

5 (50 %) 5 (50 %)

U{ﬂl‘}fn} ﬂ{t]l%] U{ﬂl‘}fn}

1 2 3 4 &

GraficaNo. 7
Muestra: 10

0

Podria considerarse que el 100% de los encuestados considera que la posicion
de los elementos es adecuada porque se ve orden y no hay saturacion.
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76

¢Considera que el contenido es adecuado y cumple con el objetivo de
informar?

10 respuestas

10,0
75
5,0

25

040 % 0(0 % 0(0 %)
[| ) [I ) [| ) 1(10 %)

1 2 3 4

Grafica No. 8
Muestra: 10

0,0

EL 90% de los encuestados considera que el contenido es adecuado y si cumple
con el objetivo principal.

6.4.6 Descripcion y Fundamentacion
de la decision final de Diseno Grafico

Segun los datos recopilados en las dos encuestas realizadas tanto
con los miembros de la asociacién (cliente) y los profesionales

a quienes van dirigidos los manuales (grupo objetivo) se pudo
validar que las propuestas presentadas son adecuadas, sin
embargo se obtuvieron algunas observaciones y recomendaciones
que algunas como tamano de fuente, distribucion y composicién
de elementos se analizaron nuevamente para poder definir
tamano y posicion, pero otras como paleta de color era imposible
hacer algin cambio radical pues los colores presentados ya
estaban establecidos en la asociacion para identificar cada rama
con la que ellos trabajan, Gnicamente se trabajo en la tonalidad
de los colores, quedando como resultado final dos variaciones de
cada tono, fucsia, verde y celeste.
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6.5
Propuesta Grafica Final Fundamentada

Llgel B Portadillas / Paginas Internas

Para las portadas, segun las 3 fases de validacién no fue necesario
quitar o agregar algin elemento y los encuestados consideran que
cada portada representa el area afectada de una forma adecuada,
dejando como resultado final la misma distribucién en donde
predomina la ilustracion seguida del titular y subtitular.

- [lustracion

- Titulo

- Sub titulo Los Pequefios Gigantes

enla GENETICA

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

- Logotipo Asociacién
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Los Pequenos Gigantes

- Titulo

- Sub titulo

- [lustracion

- Logotipo Asociacién

- Titulo Los Pequenos Gigantes

e <l APRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

Ic

- Sub titulo
JL

- [lustracion

- Logotipo Asociacién
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Portadas QJECIEEY] Paginas Internas

Para esta seccién evaluada en cada fase los encuestados consi-
deran que es necesario que se agregue una breve descripcién del
tema a tratar. Como decision final en las portadillas se utilizara
reticula jerarquica en donde predomina la ilustracion dejando
espacio para titulo y cuerpo de texto centrado en la parte inferior,
aplicando un tamano de fuente de 60 puntos para el titulary 14
puntos para el cuerpo de texto.

- [llustracion
- Titulo
Incidencia
- Cuerpo de Texto R —

enfermedades raras distintas, que afectan a los

P sus f
mentales y en sus cualidades sensoriales y de
‘comportamiento.
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- [lustracion

- Titulo

= C U e r p 0 d e Te XtO Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000

enfermedades raras distintas, que afectan a los
¥ i sus cap gl
mentales, en sus cualidades sensorialesy de
comportamiento.

W) AR

- llustracién e

- Titulo

e Etiologia

= Cuerpo de Te)(to Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000

enfermedades raras distintas, que afectan a los
en  fisicas,
yen sus cualid yde
«comportamiento.
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Portadas / Portadillas /[ZTSl ]

Segun la validacién en fases anteriores la distribucién de las paginas
internas es ideal para facilitar la lectura y consideran adecuado el
manejo de los elementos, dejando como resultado final el uso de
reticula columnar con un total de 7 columnas para poder unir las
que se consideren necesarias dando lugar al manejo de ilustraciones
o imagenes siendo el titular lo que mas predomina en esta seccidn,
para esta seccion se analiz6 el tamano de fuente aplicada tanto para
titulares como para cuerpo de texto, dejando como resultado 60
puntos para titular y 11 puntos para cuerpo de texto.

- Nomero de pagina - Titulo

I

18

O (romosoma

O Gen

2Qué esun cromosoma?

2Qué es un gen?

ELgen es la unidad de almacenamiento de informacion de
Los seres vivos, son también las unidades que se heredan,
que pasan de padres a hijos. Un gen es un segmento de
ADN que codifica para una proteina. Codificar significa en
este caso que cada gen contiene informacién para La pro-
duccion de una proteina que llevard a cabo una funcién es-
pecifica en la célula, en el organismo.

Para entender qué es un cromosoma, (o pri-
mero que tenemos que tener en cuenta es que
nuestras células no tienen un solo "cimulo”
de ADN en su nicleo, sino que este ADN se
encuentra organizado, almacenado, de una
manera estructurada. Estas estructuras en las
que se organiza el ADN se denominan cromo-
somas.

£n realidad es algo més complejo, puesto que algunos ge-
¥

Las células humanas tienen 23 pares de cro-
mosomas (46 cromosomas en total), de los
cuales la mitad proviene de la madre y la otra
mitad del padre. Estos pares de cromosomas

algunos genes dan lugar a mas de una proteina

Se estima que el ser humano
contiene unos 20.000 genes.

se clasifican siguiendo una nomenclatura in-
temacional: del més grande al més pequefioy
aparte se sitian los cromosomas sexuales.

- Cuerpo
de Texto

[lustracion
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- Nomero
de pagina

B ’\
@8 @ Sindrome Qe Edwars
groﬂl'osomlcas )N w

e Numero YO en g

- Titulo

W (rna
Las Enfermedades como el sindrome de Edwars,

Sindrome de Down, sindrome de Turner,sindrome W (, W (

de Patau, se caracterizan por tener trisomias 0 mo-
- U e r o notonias. A esto se le conoce como anomalias
€romos6micas de nimero y la imagen No. 7y

8 nos muestran células con estas condiciones, en @ Sindrome de DOWn
de Texto s s e Tsoiaen el par 21
dres realizo este aporte en el momento de la con-
i partir de alli la duplicacion celular del - 4
S i K )( )XW
s o

N e n i
WO lenan

@ @ll ((

- [lustracid

- llustracion

- Niumero
de pagin

e
o Fases del Aprendizaje

27

05
El Aprendizaje

Atencién:
Capacidad para captar el estimulo y ta motiva-
<in que e tiene para captarlo.

Percepcion:
Es el manejo de La informacién captada, pro-
ceso que se suffe a nivel cerebral, al presente
estimulo, permitiendo responder a partir del
mismo.

“Es un cambio de comportamiento rela-
til per como ltad
de la experiencia. Permitiendo distin-
guir entre los cambios debidos a lama-

duracién (biolégicamente) y aquellos

cambios operados por la experiencia.

Adquisicién:
Capacidad que se tiene para responder, siem-
pre que se presente el mismo estimulo.

- Titulo

Retencion:
Capacidad para recordar Lo respuesta que
debe dar cada vez que se presente el mismo

(Feldman 1997)

estimulo, aprendiendo a responder de deter-
‘minada manera ante un estimulo.

Transferencia:
Responder a estimulos presentes  parti de
respuestas anteriores.

La adquisicién de conductas del desarrollo que depende
de influencias ambientales. Por lo que es un proceso que
habilita el nifto para sabery hacer cosas queno sablay que
0 podia hacer antes.

- Cuerpo
de Texto
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Vista preliminar de la Pieza Grafica

Manual Doctores

AobhieEfuid

Los Pequerios Gigantes

2 GENETICA

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

.......... ani
PARATODOS)

Los Pequenios Gigantes

enta GENIETICA

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

oooooooooo

...............................

Definicion

Historia

02 Enfermedades Rarasy
Dsicapacidad - - - - -

Diagnéstico

"""""""""""""""""""""""""

Malformaciones

04 Malformaciones - - -~ << <<= <<= <o -oo-oooo- 26

83



Capitulo 6 - Produccién Grdfica

Etiologia

o Presentacién
Cromosémicas de Numero - - -

Crmosémicas Estructurales - -

Enfermedades de origen genético

Herencia - - e

Enfermedades Monogeicas -

Fibrosis Quistica -

Hematoglobinopatias - - - - - Asociacion para Todos e3 una Organizacion Civi, creada an el
Enfermedades Autosmicas ' et et d o ik vy olecemes v
‘c’:.':“::;:d i . padecen Enfermedades Rarasy su grupo familiar n Guatemala

Factores que Afectan -- y adolescencia y sus familias de atender integralmente a sus
hijos e hijas

Desde 2010 como Asociacion para Todos, hemos realizado una
recopilacion y divulgacion de Lo informacién que poseen los
profesionales en sus éreas de atencién sobre las Enfermedades
Raras; a la poblacién en general y a nivel nterinstitucional

<omo un aporte que favorece (a corresponsabilidad de todos en

P
2 1a nifez y adolescencia afectada por una condicion de salud
que repercute en todas as dreas de su vida,

00
Introduccion

EUTérmino Enfermedades Raras, se (e g gyops y 20U se hon restizado
daaun conjunto de enfermedades que grondes esfuerzos por sgruportes y
se presentan con baja frecuencia, no es  \vego inverti en investigacion pero

un termino peyorativo, % Ur® form coordinads entie ve-

tios pafses, reportando cada uno sus
casos, para determinar (s incidencia, esto desde los aios 90. Lo que ha per-
mitido identificar que hay Enfermedades que se presentan solo en ciertas
culturas y otras reportan casos a nivel mundial

En Guatemal o complejidad
de las ERy la falta de estructura organizada no permite brindar una atencion
integral a presentan, -

o propuestas que contribuyan en el abordaje de Las Enfermedades Raras o
Poco Frecuentes,

Todos, con 11 connifery

gistro de casos, y propone

nos desus afectados.

Estas acclones se generan en coordinacién con multiples especialistas de di-
Versas dreas de la ciendas, que han generado una estructura inciplente de
reconocida por las entidads s, por (o que sus
resultados aun son escasos. Pero que nos dan un referente de La Ruta Basica
que responde a los necesidades de atencion de los pacientes y sus familias

Definicion

Estd estimado que las enfermedades raras
afectan al 7% de la poblacién mundial
yla mayoria son causadas por defectos

genéticos que tienen consecuencias miltiples
y provocan efectos fisicos, emocionales,
educativosy sociales.
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01

¢Qué son las ER?

Conrelacién a que son poco frecuen-
tes, refiere que una enfermedad se
considera rara cuando su prevalencia
es de 5 casos en 10,000 habitantes.

La Comisién de Salud Pblica de la Unién Europea,  También hace Lo referencia que la

define | dad adece en-

“Enfermedades poco comunes, enfermedades  fermedades cuya prevalencia es de 1

potencialmente mortales o crénicamente debili-  persona por cada 100,000 habitan-

tantes, muchas de ellas de origen genético, cuya  tes.

prevalencia es tan baja que se requieren esfuer-

205 combinados pa LasEnfermedadesRaras son diversas,
en la actualidad L comunidad cien-

- Reduci el nimero de afectados tifica reconoce entre 6,000 y 7,000

~Prevenir fallecimientos perinatales e infantiles  enfermedades distintas y ada dia

Mantener la calidad d t

socioeconomico de los enfermos
- Evitar atentar contra a vida del paciente Las Enfermedades Reras son poco
- Amerita importantes esfuerzos multdisciplina-  conocidas y mundiatmente se reco-
ios para su diagnéstico y tratamiento temprano,  nocen més de 7000 cuadros clinicos
de Lo contraio las mismas podrian comprometer  distintos, cada enfermedad es poco
a calidad de vida de los afectados, causando grave  frecuente, pero debido a la diversi-
discapacidad ya sea intelectualo fisica de manera  dad que existe,en la préctica médica
progresiva e inexorable condicionando en muchas  su frecuencia es significativa y muy
Veces  una muerte precoz” variada,

Las enfermedades raras son enfermedades graves y habitual-
mente crénicas y progresivas. En la mayoria de las enfermeda-
des raras,Los signos pueden observarse desde el nacimiento o la
Infancia, como es el caso de Laatrofia muscular espinal proximal,
1a neurofibromatosis, s osteogénesis imperfecta, la condrodis-
plasia o el sindrome de Rett. Sin embargo, mas del 50% de en-

edad dul "

con la enfermedad de Huntington, la enfermedad de Crohn, la
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, a esclerosis lateral amio-
tréfica, el sarcoma de Kaposi o el céncer de troides.

Historia

Se estima que existen hoy entre 6.000 y 7.000
enfermedades raras distintas, que afectan a los

mentales, en sus cualidades sensoriales y de
comportamiento.

Hay Enfermedades Raras visualmente perceptibles

Enfermedades ST
Raras y D|scapac|dad

NORMAL, Los sindromes o Enfermedades Raras, van a tener

una amplia gama de funclones o estructuras fsk

Este organismo normal viene determina- s 0 bioquimicas afectadss de acuerdo a érea

do por la calidad de informacion genética fenéies @mprometin £ Inportate seber e

contenida en os cromosomas, ADN y genes osom, i poritn L AONua delcé, s

en las células; que heredamos de nuestros duplicadén o una translocacién, un mosaicismo,

padres. ete. Y las funclones o estructuras que estos genes
ocromosomas comandan

la fisiologl.

De all la Importancia de considerar a o genéticay
aas distintas disciplinas y os circulos de interac-
cion para resolucion de casos en a medicina y en
o educacion. Desde la identificacion de casos, el
registrola experiencia de los pades en  interac-
cion (la mayor parte de veces con mucho ensayo
v eror) que al final sirve para generar protocolos
eficientes, L referenco, a contrreferencia, o in-
tervencién oportuna de La disciplinas, etc.

Los personas con Sindromes o Enfermedades Ra-
ras presentan errores en el ADN, en los cromoso-
mas, o en los genes y en vez de producir células
normales, el organismo produce células defectuo-
sas,incapaces de cumplir sus funciones correspon-
dientes, es dec, transporte de oxigeno, defensa
contra microorganismos, producdén de cosgulos
sanguineos, buen desempefio de las funciones
ejecutivas para el aprendizaje, problemas enla lo-
comocien, etc
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La Organizacion Mundial de la Salud y el Grupo del Banco
Mundial produjeron conjuntamente el Informe mundial
sobre i i i de destinad
I N

casos, no agruparlos, su baja frecuencia, la compliidad de los
casos, Lo que Impide a asertividad en el diagnstico y somete a
Los padres a moldiples consultas médicas sin resultados; gene-

prog
mejoren las vidas de las personas con discapacidades y
faciliten la aplicacién de la Convencién de Naciones Unidas
sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad, que
entré en vigor en mayo de 2008.

efectos emacionales.

Ahora en Los nifos yjévenes sus diferencias, son percibidas por
ellos y de no tratarse a ambos oportunamente, padres y nifos

tos emocionales de los pacientes.

£n todo el mundo, as personas con
| dicapacidad tienen. peores resul
O Segiin OPS OMS tados. saitaros, peores. resultados
académicos, una menor participacion
econ6mica y uns tasas de pobreza
“Los defectos al nacer, también Uamados anoms: més altas que Ls personas sin disca-
s congénitas,rastomos congenitos o malforms: pacidad. En pate, elo es consecuen-
ciones congénitas, son  segunda causa de muer- cla de os obstéculos que entorpecen
te entosnifos menores de 28 dasy de menos de elacceso de s personas con disca-
5 3hos en tas Américas,Junto con a prematurkdad, pacidad » servicios que muchos de
o asfiiay o sepsis representan més del 44% de nosatros consideramos obvios, en
tos falecimientos en a niner particular 1a salud, a educacien, el
empleo, el transporte, o la informa-
Enclmundo,sfectan 1 de cada 33 bebésy o, Esas difculiades se exacerben
causan 3,2 millones de iscapacidaces atato en las comunidades menos favoreci
Para s bebés que sobreviven y viven con estas das
condiciones o defectos de nacimiento aumentan L nuevo milenio tene como reto el
suriesgode discapaddades alargo plazo, con gran reconocimiento de que las personas
impacto enlosafectados, susfamilias Lo sistemas con discapacidad también son suje-
de saludy la sociedad”. 1o de derecho a desarrollar uns de:
tacads carrera profesional yde tener
una feliz vida familar

EL reconocido Profesor Stephen W Hawking
tras leer el Informe mundial expreso:

‘ Yo he podido beneficiarme de un acce-
50 a atencion médica de primera clase, y
dependo de un equipo de asistentes per-
sonales que hacen posible que viva y tra-
baje con comodidad y dignidad. Mi casa
y mi lugar de trabajo han sido adaptados
para que me resulten accesibles, exper-
tos en computacién me han apoyado con
un sistema de comunicacion asistida y un
sintetizador de habla, lo cual me permite
preparar conferencias e informes y comu-
nicarme con audiencias diversas, pero soy
consciente de que he tenido mucha suer-
te, de muy diversos modos.

Mi éxto en l fisica tedrica me ha asegura-
do el apoyo necesario para vivi una vida
digna de ser vivida, est claro que la ma-
yorfade las personas con discapacidad tle-
nen enormes dificultades para sobrevivir §9)
cotidianamente, no digamos ya para en- : .
Contorun ampien predueivo o por ren. Se estima que existen hoy entre 6,000y 7.000
liarse personaimente enfermedades raras distintas, que afectan alos
pacientes en sus capacidades fisicas, habilidades
mentales, en sus cualidades sensoriales y de
comportamiento.

Diagnéstico

23

La atencién medica privada u hospitalaria de
rutina, permite observar ocasionalmente en
los pacientes anomalias genéticas o pequeiias
anomalias funcionales o fisicas,

En la conferencia del Dr. Julio Cabrera en el |
Congreso Internacional de Enfermedades Reras
en Guatemala, en el a0 2,012, sefalaba que las
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Las enfermedades raras son enfermedades graves y
habitualmente crénicas y progresivas, enla mayoria de:
las enfermedades raras,Los signos pueden observarse:
desde el nacimiento o la infancia

Sin embargo, més del 5 enfermedades raras
aparecen durante La edad adulta, como sucede con la
enfermedad de Huntington, la enfermedad de Crohn,
s enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, I esclerosis
lateral amiotrfica, el sarcoma de Kaposi o el cincer
de tiroides.

El diagnéstico de las ER
Un paciente con una enfermedad rara espers una media de 5

enel
curren <350s hasta lograr el diagndstico adecuado.

ELpaciente no recibe ningin apoyo ni 40,9%
wratamiento.

Ha recibido algin tratamiento inadecuado 26,7%

26,8%

Su enfermedad se ha agravado

malformaciones Menores no estén asociadas con
problemas vitales y ocasionalmente tienen impor-
tancia cosmitica

O Malformacion Menor:

Las malformaciones menores aisladas son observadas en 14%

RN En la experiencia clnica genéica se ha observado que entre:

mayor cantidad de malformaclones menores en un paciente, 3 o
existis una

yen casi todos un sindrome. 3 anomalias menores en un mismo.

paciente deberian someterse a estudio genético.

No. Malformat No. Malformaciones
Menores Mayores

Misde3




O Anomalias menores a considerar
para sospechar de un sindrome:

Malformaciones

Enel caso del ser humano, exsten estadisticas que revelan que es un proble-
ma de ala frecuencia, del orden de 1.2 casos por cada 100 nacimientos, un

o de vida,
viviry L

calidad de vida, wratamientos costosos ylo sometidos a una serie de cirugias

@ Malformaciones Comunes

Retraso mental
Epilepsia

Malformaciones en cabeza y cuelo
Microcefalia

Macrocefalia

pueden fusionar en uno.

Coloboma (hendidura en eliris del o)

Labio leporino o paladar hendido.

Ausencia de a nariz 0 malformaciones nasales

Pabellones auriculares de baja implantacién

Implantacion baja del cabello en la nuca

Pecho excavado

Malformaciones en elt6rax

Onfalocele (malformacion de 1 pared abdominal a través de la
P

e durante el periodo embrionario)

Capitulo 6 - Produccién Grdfica

ocurren en la etapa i
y que pueden ser alteraciones de Srganos,
extremidades o sistemas, debido afactores
medioambientales, genéticos, deficiencias en
la captacién de nutrientes, o bien consumo de

sustancias nocivas.

@ Malformaciones en
las Extremidades

Lo relevante de las malformaciones menores es La posibilidad
de malformaciones mayores a nivel de érganos vitales, que
queritén de exémenes basales y de seguimiento para aumentar
la expectativa del paciente.

Malformaciones
Dilataci6n de los ventriculos cerebrales
Holoprosencefali: Fallo en a division del cerebro en dos.
hemisferios durante el periodo embrionario

Extrofia vesical: Malformacién de la vejiga y a uretra
Agenesia renal: Uno o dos rinones ausentes al nacer

Malformaciones Cardiacas
Dextrocardia Localizacién del corazén en el lado derecho del
térax en lugar del lado izquierdo

Comunicaciones patologicas entre Las distintas cavidades del
coraz6n, ventriculos y auriculas

Valwlas cardiacas anormales.

05
Medidas

Las medidas clisicas a Las que se limitan los médicos son peso, talla, y ca-

beza, pero hay como 60 medidas que permidirian sospechas o diagnésticos.

N

Por ejemplo,
o solo midiendo la

cabeza. Un recién nacido, s tiene La medida de la cabeza arriba de 37 cms.
tiene macrocefalia (cabeza grande). O se podria referir a micropene, solo al

confirmarlo con elmetro.

40 MINULOS sproximadamen-
te, lleva un examen fsico completo
contodastas medidas, anotar o3 as-
gosy reatizar su comparacion con as
tablas para observr rangos dentro
de o normaly establecer patrones.

En el examen se mide la distancia
interpupilr,intercanticas, los puen-
tes nasales, disminuida o amplia se-
paracién entre los ojos, también se
ha de considerar i se esta evaluando
3 un recién nacido o 3 un bebe de 2
meses, etc

Se ha de considerar las medidas de
s orejas u observar la oreja desde
distintos ingulos; por delante, atrds,
distancia con los mastoides y de los
esternocleido- mastoideo. La obser.
vacién debe incluir la conformacion
dela oreja, si es cat

Laxa, st tiene alguno dobleces extras,
apéndices, entre otras cosas.

Hay que observar también la cabezs
¥ el cuerpo del nifo desde otros én-
gulos, observar a nifo de ariba para
abajo, de frente pero también rea-

lizar la evaluacion desde arriba, ver
de perfil, uno u otro tipo de detales,
ubicacion de l insercion del cabello,
forma de la cabeza, incluso palpar
con lamanoy portoda a cabeza del
nifo (buscando prominencias éseas)
incluso echar el pelo para adelante.
para no perder detalles.

La observacion del tamafio de la
frente, la insercién del cabello en
s misma. simetria de la cara, con-
formacién de Los ojos, s son de di-
ferente color, labios gruesos o muy
delgados, el cuello, si esta largo, o
corto, ancho, el tronco observarlo
defrentey por detrds, su tamaio en
relacin a las extremidades, protu-
berancias o concavidades, escollo-
i, (asimetria) en b exploracion del
tigngulo del talle las manos y ples
también revelan anomalias menores,
dedos cortos, polidactila (6 dedos),
sindactiia(dedos fusionados), clino-
dactila (deswiaciones de los dedos
en el plano transverso) La conform-
cién de las unas, La tala del nifo, 5|
corresponde a su edad, 0 a patrones

hereditarios en sus padres, nifios muy
altos o muy pequeios de acuerdo a
suedsd,etc

Biotipos: Desde que nacemos, por
genétca, 1 estructura de nuestro
cuerpo ests destinada a seguirun pa-
wén determinado, pero hay que ob-
servar i el i se sale el parén fa-
mitiary es muy delgado o muy obeso.

Tombién, en a piel observar sies Laxa,
con escamas o con severa descama-
cién, con milliples manchas blancas
o café con leche, misculos hipotoni
coso atrofiadosy por ltimo bservar
actitudes, conductas, comportamien-
tos aberrantes, descuidados, incon-
trolables, etc

87
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@ 6 Con mervenion paruns,cafcday comdnd b moyorsde s e

Prondstico

p
te investigacion

medades Raras, no se asocia a5 consecuencias de forma integral y son
ve, Por

por organizaciones de pacientes La National Coalition for Health Professional Education in Genetics.

ANivelFisico herencia bésica por parte de los padres en 4 grupos:
Algunas Enfermedades Raras,presentan desordenes en el me-
bol I ol

de crecimiento y desarrolo, afeccion intelectal, et
Desordenes de Dasordenes
ANivel Emocional unsolo Gen Cromosémicos
w Las consecuencias de los padecimientos generan, frustracion, ~Cromosomas Extra Faltantes

~Dominante autosémico
sislamiento, negacidn, soledad, desorientacion, depresidn, re e e ~Deleciones o Duplicaciones.
aGrnEsals

chazo, sentimientos de culps,fata de esperanza para la vida. ~XVheuisdo

~Translocaciones
A Nivel Educativo

Provocan necesidades educativas especiales (ditexia, discal
cula, défict de stencin, problemss de ateralidad, etc. y los Desordenes Desordenes
educadores no conocen las herramientas bisicas de atencén y Multifactorial Mitocondriales

referencia para apoyar a calidad educativa de sus alumnos.

" . amblentales mtiples. -Sintomas Newrologicos o
AMvelSactal " Neummus(ulamxz
Provocan, dscriminacion, rechazo, exclusén (en a escuela, en

ﬂ O e mbaf. en o grupes sociles). poblemas masimonises,

desfavorece La situacion integral del paciente y su famila.

Las Enfermedades Raras son de origen

NN R

Desordenes de un solo gen
Desordenes cromasémicos o desordenes mitocondriles,

Etiologia

Actualmente, varias de las condiciones de salud

Sindrome del Triple X que originan los diferentes tipos de enfermedades
in codif la Clasificacion i fonal de

. Dicha
.dad de sic

denuncias,
socialesy causas externas que producen daiios y/o
enfermedad.

34

@7 @ |deograma de una Célula humana

(Cromosomas sexuales YX)
Interpretacion

La identificacion de los Autosomas, con los ndmeros del 1 al

22 los cromosomas sexuales (¥X) que definen elsexo y que

eneste caso coinciden con una persona del sexo masculino.
EnLa suma de todos los cromosomas hay un total de 46 (cé-

2
ELDr. Péez comparta variasideas wadiptoide)

Los cromosomas vienen en pares, en todas las células del ser
humano debido a que en el origen del nuevo ser; cada padre
aporta en su célula germinativa " Ovulo o espermatozoide” 23
cromosomas en el momento de ls concepcion ; conlas carac
terfsticas fisicas, bloquimicas y funcionales que heredaran de
sulinea familiar asu hij.

ELOvUloy el Espermatozoide son s tnicas células del orga-
nismo que tienen dricamente 23 cromosomas (haploides) En
el momento de (a concepcion cada padre aporta un cromoso-
ma No 1, un no. 2,un No. 3 y i sucesivamente hasta el 23 lo
que al sumar nos da 46 cromosomas (23 de cada padre),

La mujer Gnicamente puede aportar cromosomas X sexuales,

te genético la capacidad de aportar cromosomas X (nina),y s

aporta cromosoma ¥ (vardr).

88
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08
Cromosomicas
de Numero

Las Enfermedades como el sindrome de Edwars,
Sindrome de Down, sindrome de Tumer, sindrome.
dePatau, se ca
notonias. A e:

8 nos muestran células con estas condiciones, en
donde se resalta que hay un cromosoma de mas
(ya sea por una mutacion,  porque uno de los pa-
dres realizo este aporte en el momento de La con-
cepcion). A partirde alia duplicacien celular del
nuevo individuo llevara en todas sus células del

organismola condicién genética

Cromosomicas
Estructurales

Types of mutation

Ouptcation

SR
| i

|

Los genes estén constituidos por secuencias de este ADN
que codifican proteinas y que se pasan de padres  hjos
Las proteinas (partes de los collares) son las moléculas que
usa el cuerpo humano para realizar Las funciones que estén
codificadas en el genoma y estan formadas por una suce-
sién de aminocidos (pertas) unidos entre si

La mayor parte de las enfermedades se producen porque
una omés proteinas no funcionan correctamente.Esto pue-
de producirse porque el gen que las codifica se ha modi-

las nstrucciones que las

o es comectoy
el collar no ests bien hecho.

@® Pruebas Genéticas

Tomizaje Neonatal
Estudios Disgnosticos

- Estudios de Portadores.

- Estudios Prenatales

- Estudios Preimplantacion
Estudios Predictivos y Presintomaicos
Estudios Forences

~Gitogenetica Basica

- Criotipo Molecular

~Fish
H

aray
- GeneChips.

® Sindrome de Edwars
Trisomia en el par 18

WD R
YU 1w ia
nNrn (|®
s wou ((

@ Sindrome de Down

WD R
R RTEINT

WO naw

s @u ((

10

Enfermedades

de Origen Genético

Una enfermedad o trastorno genético es una afeccidn pato-
6gica causada por una alteracion del genoma que provoca
Lo sintesis de proteinas defectuosas.

Estas enfermedades pueden ser hereditaras o o, segdn
i el gen alterado esté presente en las células germinales
(6vlos y espermatozoides) en este caso si Lo sers o en las
células sométicas en este caso no serd hereditario,

£l genoma ests formado por moléculas de ADN de gran
tamafo donde se guarda y ransmite de generacion en ge-
neracién toda la informacion necesaria para el desarrollo
de todas las funciones biolégicas de un organismo. Lo po-
demos imaginar como un gran collr que ests formado por
cuatro tipos de perlas llamadas A (adenina), G (guanina) C
(ctosina) y (timina) (son os aminocidos). s combinacion
de estas perlas da lugar a una multitud de posibilidades (se
crearian collares de muchos tipos). Pate de estos collares
constituirian os genes que codificarian Las proteinas.

11

Herencia

lizaciones de un gen:

Herencia autosémica
= Basada enla variacidn de genes simples en cromo-
somas regulares o autosomas (Mendel).

Herencia ligada al sexo
* Bosada enlavariacion de genes simples en los cro-
mosomas determinantes del sexc.

iitocondrial
16n de genes simpl
s (herencia matern:

89
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12
Enfermedades
Monogénicas

Las enfermedades monogénicas son aquellas cau-
sadas por el defecto de un solo gen, siguen Los
patrones de herencia Mendeliznay sus efectos en
la descendencia se pueden predeci siguiendo las
leyes Mendebanas.

La base de datos de OMIN (Online Mendelian Inhe-
itance in Man) reporta unos 5,000 trastomos que
han sido caracterizados com alteraciones mono-

génicas, esto representa una

andded sentica consde- L as enfermedades here-
ditarias afectan al 1-2%
S0y 35000 de la poblacién general.

fandoel nimero totalde genes
humanos que se calcula enve

EL gen sfectado puede estar localizado en el Cro-
mosoma X y se denominan Enfermedades ligadas
alsex0,0 en alguno de los 22 Autosomas y depen-
diendo del comportamiento del gen pueden ser

Enfermedades Autosémicas Recesivas o
Enfermedades Autosémicas Dominantes

ELriesgo que se repitala enfermedad en un siguiente embarazo
s del 25% en cada uno y no exste el riesgo Que se repita en los
hijos de los enfermos

Grados de Porcentaje de Eemplo
Relacién genes en comin

Familar de Primer Grado 50% Padres hijos, hermanos

Familiar de Segundo Grado 25% Tias y Tios,sobrinas,
sebrinos, abuelos

Familiar en Tercer Grado Primos Hermanos

13

Fibrosis Quistica

Enfermedad muy comn entre europeos. Afecta a 1 de cada 2000

nacimientosy 1 de cada 22 son portadores.

@ Enfermedades
Autosdémicas Recesivas

Para que se expresen estas enfer-
medades es necesario que:

- La persona tenga os dos alelosrecesivos defectuosos.
- Ambos padres deben ser portadares del gen defectuoso
(A3 x A2y la probabilidad de tener s enfemmedad en sus
hijos es de un 25%

La persona afectada debe ser homocigota en uno de sus
alelos de la enfermedad son menos frecuentes. Usual-
mente a pareja es: A x A3

Ambos sexos se afectan

Aunque los padres aparentan ser normales La condicion
aparece ensus hijos en una fraccion ¥ (ambos padres he-
teracigotos).

La caracteristica s0lo se expresa cuando el individuo es
homocigoto recesivo.

La probabilidad es més alta entre matrimonios consangui-

Caracteristicas en pedigrees:

Ambos padres son normales, pero pusden haber numero-
505 (hijos) hermnos fectos en la generacién aungue la
enfermedad sea muyrara en a poblacion

En Las personas afectadas con fibrosis quistica el moco es de-
masiado espeso como para ser eliminado y de esta manera fa-

terianas.
Infecciones reincidentes acaban daiando los pulmones, Lo que.
disminuye Las expectativas de vida a unos 30
Algunos pacientes varones pueden presentar esterilidad.

14
Hemato-
globinopatias

o3 aveolos pulmonares lo que provoca una disminucién en la se-
crecion de agua en la superficie celular B resultado es un espeso

as células epitelisies mueven el moco hacia Las vies aéreas y hacia

e De este modo los cuerpos

bacterias son eliminados de los pulmones.

Lo anemia de celulas falciformis, ss alfa y beta tala-
semias yLa deficiencia de glucosa-6-P deshidrogenasa
afectana formacion de hemoglobina causador bs en-
fermedades conocidas como HEMATOGLOBINOPATIAS.

Los portadores de estas enfermedades son resistentes
ala MALARIA.

Esto provoca en las poblaciones una seleccién de la
mutaciony, por o tanto,un incremento en a inciden-
cia de 1s enfermedad que padecen los homocigotos
decisivos.

Esta situacion se conoce como POLIMORFISMO EQUI-
UBRADO

15

Enfermedades

Autosomicas Dominantes

Las enfermedades autosémicas DOMINANTES
se producen debido a la herencia de un dnico
alelo mutado generalmente, se produce una
proteina que incorpors una nueva funcidn o
expresa su funcidn norml de una manera ire
gular. Dénde

- La cancteristica es expresada en ambos se-
405 y ningin sexo esta més propenso que el
oo,

~Fenotipo sparece en todas las generacionesy
cada persons afectada tiene unprogenitor que
padece la enfermedsd

- ersona que no muestra el fenotipo no le
twansmitirén a condicion a Los hijos.

Requerimientos Clasicos:

-Cada persona afectada tiene que tener alme
105 2 uno de sus padres afectos

Ambos sexos pueden estar afectos y pueden
wansmitir o enfermedad.
~No hay predisposicion de un sexo y se ve la
twansmision de padre o madre 3 hio o hija.

Requerimientos ideales:

~Es usual en una pareja i solo uno es afectado
que setransmitat /2 afectado y, 1/2 no afectado.

-5i s enfermedad impide s reproduccion desaps
recers de la poblacion.

Ylos nuevos casos se originaran por mutaciones y
1o aparicien de laenfermedad serd esporadica.

Sin embargo, algunas enfermedades autosomicas
dominantes se manifiestan en periodos tardios de.
1a vida,después de La reproduccion sexual

Enfermedafles Autosomidas Dominantes

Enfermedad Frecuencia Sintomas

Hipercolesterolemia ws00 Fallo Cardiaco prematuro.

Cincer de mama 800 UsA
BRAL w100 Riesgo de cincer de mama
BRCAZ 1/100Judios Demencia

Alzheimer 10%riegoalos | Cincerde Colonno polipésico

Cancer colorrectal, 80sios Polipos Intestinales

potipésico, w400° Tumores en nervios periféricos

Neurofibromatosis 17400 18000 Manchas en la piel

Eof. Huntington 12/10.000 Movimientos esporadicos
Distrofia Mistica, 18500 Demencia
Miotonia, cataratas

Problemas del corazén
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® Enfermedad de Huntington ® Distrofia Miotdnica

Ls distrofia miotbnica se caracteriza por una pérdida de a rela
Esta enfermedad consiste en una degeneracion

neurologica progresiva que afecta a los pacientes
enlamitad o en a Gkima paree de Lavide. de varios 6rganos, como el corazon y os ojos.

jacion muscular después de una contraccion y una degeneracion

Entre lossintomas tipicos esté La enfermedad es variable en su expresion, pudiendo presen-
~Demendia tarse desde una afeccién minima en pacientes de inicio tardio
Depresion severay .

~Movimiento incontrolado (corea).

maners congenita.
La enfermedad es una mutacion que repite EL -
plete CAG hasta ms de 36 veces (en el gen lo nor- Ls enfermedad muestra, en ocasiones, un fendmeno de antict
mal esta repetido unas 15 veces). pacion, donde Ls madre puede estar afectada s6lo igeramente,
pero transmiti una afecci6n severa asu
hijo.

® Cancer de mama Familiar @ Enfermedades ligadas al Sexo

Se han identificado dos genes causantes de este Muchas de estas enfermedades son
po de cincer; el BRCAL y BRCA2 Las enfermedades LIGADAS AL SEX0  TECESVas, por 10 que Lo mayor parte
ok e oo BRCA afectan a genes localizados en el seg. 9 (25 Mujeres 1o se ven afectadas
aherencia de gen BRCA1 origina necesitan Los dos lelos Recesivos
; g 7 mento no homelogo del comosoma X. o5 dos lelos )
un80% de riesgo de cincer de mama aunque sipueden ser portadores.

Ambos genes provocan una predisposicién 2 otro En el hombre, por poseer unelo cra-

tipo de cénceres, como el de ovario mosoma X, s6lo se necesita la presen-  UN €lemplo de herencia ligada

sexo, pero dominante, es el raqui-

tismo ipofosfatémico. En este caso,

cia de un alelo para que se manifies-
tela caracterstica o enfermedad. Por
esto ozt os hombres tienden a su. U1 PA0Te afectado siempre wansmite
i en moyor grado est tpo de wss. 13 HICETSca 8 5U5 i pero no s
tornos, sus hijos.

50

@ (aracteristicas X-linked recesivo : ® Hemofilia

Vartn afecto nopuede pasara enfermedad asus hifos pero
pUeser o Lo hemofilia s originada por la incapacidad de
pasa elalelo fecto s sus s que son portadorss sanas
coagular La sangre, ocasionando hemorragias in-
- . T, controladas,tanto en hridas externas como nter-
~Sila mujer es heterocigota paa el lelo estudiado el 50
§ Borep § nss, 3 nivel mlecular se produce por 1 pérdida
e sus hijos heredarén y expresarin la cracterstica mien-
funcionsl del factor Vil de coagulacién (hemofilia
ras que e 50% de sus hijas portarin elalelo y lo expresa-
A,80%delos casos)  delfactor X de coogulacion
insolo i también o heredan del padre.
(hemofilia Bo enfermedad de Chrstmas).

-Sila madre es homocigota recesiva para el aleloestudiado

€l100% de los hijos expresard la caracteristica mientras

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) se origi-
que Las hijas portaran la caracteristica solo s 1 heredan a

na comoresultado de una degeneracion progresiva
suver del padre.

de lasfibras musculares a parir e edades tempra-
nas, 05 afectados e ven Incapacitados para la mar-
~ELhombre hemicigoto heredard a sus hijas el alelo recesi

) . recdenet cha, teniendo que usar sillas de ruedas y mueren

Vo pero éstas solo serén portadoras a menos que heredenel

jovenes, alrededor de la segunda década de vide.
mismo alelo de parte de a madre.

Existe oua forma de (s enfermedad ms benigna

Aparece enalta frecuencia en el vartn. ?
P . denominada distrofia muscular de Becker (la muta-

~E. Daltonismo, hemofii, etc.
cidn es en el mismo gen).

16 17
Complejidad Factores que
de las Enfermedades Monogénicas Afectan

el Modelo de Herencia

Al estudiar este tipo de enfermedades se puede

caer en el ermor de considerar que el inico factor PENETRANCIA
causante de o enfermedad es el gen mutado cuya Serefierea la frecuenda con a que una enferme-
herenca sigue as eyes mendetanas. dad se manifiesta en el individuo, una mutacion
que no causa inevitablemente 1 enfermedad se
Sin embargo, existen miltples factores que pue- dice que tiene una penetrari incompleta, alguncs.
den modificar el modelo de herencia o Los sinto- individuos heredan el alelo mutado pero tienen
mas de o enfermedad. un desamollo norml.

Entre estos factores estén:

- EXPRESIVIDAD

(causa Lo muerte) hasta Ls ms benigna (que per-

~ Impronta Genomica

manece sin diagnostico hasta edades adulas.

Una posible causa es que el efecto de la mutacién
esté modificado por otros genes.
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MOSAICISMO

Se produce cuando las celuas del cuerpo no son
todas genricamente idénticas Se puede arginar
por mutaciones n el desaroll tempran pu-
diendo afectar ascéllas germinates como s as
sométicas.

i sucede enlas geminles los gametos (Svulos o
espermatozoides) pueden tener diferente const-
tucibn genétca

FENOCOPIA

5 cuando un facor amblental puede ocasionar
una enfermedad con los mismos sinomas que ta
enfermedad hereditara

Por ejemplo, a infeccion de una made durane 1
gestacion por el virus de I rubéols puede causar
sorderan el feto aunque est puedaser causada
por genes defectuosos.

EFECTOS
AMBIENTALES

1 ambiente puede influi en 1a peneranciay I
expresividad de un sl mutante.

Un ejemplo bien claro es, I fenicetonuria, una
enfermedad que se puede prevenir conuna dieta
baja enfenialnina.

ANTICIPACION
Existe unaserie de enfermedades cuya gravedad se
incrementa con el wanscurso de las generaciones,
varas enfermedades inicialmente son berignas en
el padre, ue a fgnor o que o hasido diagnostica
antes de que aparezca en suhijo.

IMPRONTA GENOMICA

Ocurre cuandola expresion de un alelo depende del
progenitor del cual se haheredado.

Un ejemplo es e efecto del origen paterno o m-
terno de una delecion en 15q12. (delecion es una.
pérdida de un segmento de un cromosoma). n este.
ejemploes en el cromosoma 15 brazo q posicion 12.

Origen Paterno
Sindrome de Prader- Wil
«retraso mental
+hipotonia

+obesidad

+hipogonacismo

2Sindrome de Angelman
+rewraso mental

+ hiperactividad

+risa caracteritica.

Los Pequenos Gigantes

enla GENIETICA

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras
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Los Pequenios Gigantes

enel APRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras
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Los Pequerios Gigantes

enel A PRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras
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Los Pequenos Gigantes

enel APRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

Disefio e lustrac
Sofia Pérez

Diagramacién:
Sofia Pérez

Contenido:
Asociacion para Todos

ilni
USAC AR\ | usscss PARAT0DOS

Unidos ua

indice

Presentacion -
00 Introduccion

Definicion
01 ;Qué es una ER?
02 Origen --
Historia

03 ADN, Genes y Cromosomas -

Incidencia

o5 ElAprendizaje --
o6 Problemas de Aprendizaje -
07 Tipos de Trastornos - ---

en el Aprendizaje

Trastornos

Presentacion

TEA -
Discapacidad Intelectual
Dislexia--------
Disgrafia -
Disortografia -

Madurez Escolar an o 335 2007, que cene 1 fnldad de gromover s

i adccdiny ksl ol do v e

Madurez ---- ) y adolescentes que padecen Enfermedades Raras y su

Factores que contribuyen en la grupo familiar en Guatemala. La Asociacion nace a partir

Madurez Escolar - de la necesidad que presenta la nitez y adolescencia y sus
Técnicas Psicopedagbgicas - familias de atender integralmente a sus hijos e hijas.

Tres Principios basicos en el Aula

para Todos,
una recopilacién y divulgacién de la informacion que
poseen los profesionales en sus ireas de atencion sobre
las Enfermedades Raras; a la poslacion en general y 3
nivel interinstitucional , como un aporte que favorece la
comesponsabilidad de todos en el avance del proceso
de inclusién que por derecho comesponde a La ninez y
adolescencia afectada por una condicion de salud que
repercute en todas las dreas de suvida
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00

Introduccion

En Lo experiencia profesional de maestros, supervisores
y directores, es frecuente observar alumnos con algunas
imitaciones y problemas en el aprendizaje y en a salud,
iguala

centes de su misma edad y de quienes no se logra deter-
minar qué les sucede.  Frecuentemente las diferencias se
atribuyen a traumas psicol6gicos, a lesiones cerebrales, u
otros diagnésticos médicos, que en ocasiones no son co-
mectos. En consecuencia, las posibilidades de ayudar a
‘esos pacientesy o alumnos es reducida.

En Asociacién Para Todos, la experiencia de trabajar con
ha permit

identificar que los problemas de salud que padecen,
tienen repercusiones integrales en su desarrollo.

Por ejemplo: en muchas ocasiones detrds de los proble-
mas de aprendizaje o de socializacion que presentan los
nifios y nifas afectadas, existe una Enfermedad Rara no
diagnosticada. En consecuencia, no se logra ayudarles de
acuerdo a sus necesidades. Es mas, en muchas oportuni-
dades no se les comprende y por Lo tanto se les deja de
atender, excluyéndolos de la atencién médica, educativa,
psicolégicay social.

Estd estimado que las enfermedades raras
mundial
yla mayoria son causadas por defectos
genéticos quetienen consecuencias miltiples
¥ provocan efectos fisicos, emocionales,
educativos y sociales.

01

¢Qué es una ER?

Por ejemplo:
Anivel fisico:

Las enfermedades raras ambién  Algunas presentan desordenes
conocidas como ER o enfermeda- e el metabolismo, convulsiones,
aquellas

que tienen una baja prevalencia falta de crecimiento y desarrollo,

en a poblacién. Para ser conside-  afeccion intelectual, etc.

rada como rara, cada enfermedad

especifica s6lo puede afectar a A nivel emocion;

un nimero limitado de personas.

Concretamente, cuando afecta a

menos de 5 de cada 10,000 .

btntes sislamiento, negacion
desorientacion, depresién, recha-

20,sentimientos de culpa, folta de

Sin embargo, las patologias poco
e s s PO esperanza para lavida

frecuentes afectan a un gran ni-
mero de personas, ya que segin
1a Organizacién Mundial de la Sa-
Lud (OMS), existen cerca de 7.000
enfermedades raras que afectan
al7% de la poblacion mundial y

A nivel educativo:

Provocan necesidades educativas
especiales (dislexia, discalculia,
deficit de stencion, problemas de

2 son causadas por de-  |yqeralidad, etc. y los educadores
fectos genéticos.Que tlenen <O g conocen as herramientas s
secuendas miltples y PIOVOCaN o5 e atencion  referencia para
efects fisicos, emcionales, edu- spey s o CEEE P
cativos y sociaies
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Anivel social:

P has
en el trabajo, en los grupos sociales), problemas matrimo-
niales, culpabilidad entre los conyugues, desintegracion
familiar lo que desfavorece la situacion integral del pacien-
teysu famita

02
Origen

Liérmino se originG en Europa menos de 50,000 personas, en
hace mucho tiempo y se re-  Taiwan el crterio es que (a preva-

fiere a los casos que afectan a 1 lencia sea de 1 por cada 10,000y

persona por cada 100,000 habi- e Australia la cantidad de afec-

tantes. Con el paso de los afos se  tados debe ser menor que 2,000

fueron encontrando casos simila-  individuos,

es en los otos continentes hasta

legar a cada paisy Guatemalano i bien casi todas las enfermeda- . "

ueta excepdon, aunaue encada  de gendics son enermedades Seestima que existen hoy entre 5,000 y 7,000

pais tienen definiciones legales  raras, no todas las enfermedades enfermedades raras distintas, que afectan a los

diferentes, por ejemplo en Euro-  raras son enfermedades genéti- pacientes en sus capacidades fisicas, habilidades

pa, se considera rara” a una en-  cas. Por ejemplo, existen enfer- mentales, en sus cualidades sensoriales y de

fermedad que afecta a 1 de cada  medades infecciosas muy raras, comportamiento.

2,000 personas, en Estados Ui~ asi como enfermedades autoin-

dos, se define asi 2 un trastomo  munes y cinceres raros. Hasta

o enfermedad que suffen menos Lo fecha, la causa de muchas de

de 200,000 personas, en Japon estas enfermedades permanece

se define “rara” a la que afecta  desconocida,

ADN, Genes,
Cromosomas

Es el Acido Desoxirribo Nucleico es una mo-
Uil presence en casi todes nuestras clie
Sabemos que las enfermadades raras 1as que ontlene lainformacidn genética, esta
g ot o molécula posee el ciigo que determing todas
son causadas por problemas genéticos tas caraceristicas el funcionamiento de un
pero en realidad ; Qué es la Genética? individuo. E3 ademss, La encargada de trans-
it a nformacién de to que somos a nues-

voshijos,lamaléculade aherencia.

Genética: es el drea de estudio e la biologia que busca iComo es?

P o
ogica de generacion en generacion. Cada molécula de ADN s una especie de pala-

bra larguisima, con forma de hélice doble for-
Para entender mejor este término es necesario conocery mada por una combinacidn especifica de cua-
comprender qué alcance tiene la genética y para qué sir- o letras, A (adenina), T (timina), C (citosina)
ve el estudio de la misma. Asi como de todo Lo relaciona- y G (guanina). Como vemos, algo extremada-
do con este tema y como se puede llega a diagnosticar mente simple, como es la combinacidn de tan
eidentificar la anomalia que ests afectando a los nifios o solo cuatro letras, da lugar 3 algo tan complejo
jévenes con padecimientod e una enfermedad raa <omo un ser vivo,

Py

O Cromosoma

¢Qué esun gen? £Qué es un cromosoma?
1 gen e La unidad de almacenamiento de nformacién de
1o seresvives,son ambién as uidades que s¢ heredan,
aue pasan de pacres a hijos. Un gen es un segmento de
ADH que cndiica para una proteina. Codicar signiica n
este aso que cada gen contiene informacion para la pro-
ducion de una proteina que lievard a cabo una uncion e
pecifcaen' célulaen el rgarismo,

Para entender qué es un cromosoma, lo pri-
mero que tenemos que tener en cuenta es que
nuestras células no tienen un solo "cimulo”
de ADN en su nileo, sino que este ADN se
encuentra organizado, almacenado, de una
manera estructurada, Estas estructuras en las
que se organiza el ADN se denominan cromo-
En realidad es algo més complejo, puesto que algunos ge- somas

Las células humanas tienen 23 pares de cro-
mosomas (46 cromosomas en tcal, de los
cuales la mitad proviene de la madre y I3 ora
. mitad del padre. Esos pares de cromosomas
Se estima que el ser humano se clasifican siguiendo una nomenclatura in-
contiene unos 20.000 genes. termacional: el ms grande al més pequenioy
aparte e stian os cromosomas sexuales

algunos genes dan lugar amés de una proteina
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A los 22 primeros pares de cromosomas se
les llama AUTOSOMAS, siendo comunes al
hombrey 3 la mujer y los del par 23 se les lla-
ma GONOSOMAS, o cromosomas sexuales.

Estos ltimos pueden ser Xo Y, y constituyen
pares diferentes en funcién de que se trate de
unhombre o una mujer, pues, como su nombre
indica, son los responsables del sexo y marcan
Las diferencias entre el hombre y la mujer

Cariotipo

AUTOSOMAS

LE _Y |
GONOSOMAS

Esta es a manera en que se rela-

cionan las tres moléculas esencia-
Les (ADN, ARN y proteinas)

ELADN, que contiene la infor-
macion, pasa esta informacion al
ARN. 2 parti del cual se fabrican
las proteinas, que son las molé-
culas que levana cabo las funcio-
nes que nosotros vemos en nues-
o cuerpo.

Todos los seres humanos poseemos
un gen que se denomina TYR.

Ejemplo: Este gen, TyR, se encuenta localizado en el cro-
mosoma nimero 11 del nicleo de nuestras células, codi
capara una proteina que se llama "trosinasa”, esta prote-
na es la responsable de una de las fases de produccion de
1a melanina, que es la sustancia que da el color a nuestra
piel, peloy ojos.

Cuando el ADN delgen TyR ests alterado, mutado, ese error
se transfiere al ARN, que  suvez va a dar Lugar a una tiro-
sinasa "an6mala”, esto quiere decir que la protefna vaa te-
ner una letra cambiada en su c6digoy es como s en vez de
“tirosinasa” escribiéramos "pirosinasa’, eso provoca que
o pueda llevar a cabo su funcién y origina lo que conoce-
mos como Albinismo

® ARN

Es el Acido RiboNucleico, es una molécula muy parecidaal
peroq; pefia otras funciones,

la molécula que “media* entre el ADN y las proteinas, EL

ADN, como hemos visto, leva informacion y a partir de él

se fabrican s proteinas; pero por si mismo no es capaz de

interaccionar con las estructuras celulares que actian de

fabricas de las proteinas, ahi entra el ARN para “ayudarle”.

ELARN ademss es capaz de realizar otro tipo de acciones
dentro de b célula. Algunos ARN son reguladores, parti-
cipando en las actividades celulares a modo di

dores, diciendo cundo un gen se tiene que convertir en
proteinay cusndo no.

@ Proteina

Las proteinas son las moléculas que “realizan el trabajo”,

estin formadas por Ladrillos muy distintos de Los que for-

man el ADN o e ARN. En este caso se llaman aminoacidosy
g

proteinas.

Las Proteinas son imprescindibles para el crecimiento del
organismo y realizan una enorme cantidad de funciones
diferentes, entre las que destacan:

Formacion de mdsculos, cabello y hormonas,
también se pueden econtrar en La saliva y
gracias ala accién de ellas la sangre coagula.

Las enfermedades raras son enfermedades graves
y habitualmente crénicas y progresivas, en la ma-
yoria de las enfermedades raras, os signos pue-
den observarse desde el nacimiento ola infancia.

Sin embargo, més del 50% de enfermedades ra
ras aparecen durante la edad adulia, como sucede
cona enfermedad de Huntington, s enfermedad
de Crohn, a enfermedad de Charcot-Marie-Too-
th,la esclerosis lateral amiotr6fics, el sarcoma de.
Kaposi o el cancer de tiroides.

El diagnéstico de las ER

5 afios hasta obtener un diagndstico, en el 20% de los ca-
505 transcurren 10 0 mas aios hasta lograr el diagnéstico
adecuado.

Mientras que se demora el tiempo de diagnéstico

Elpaciente no recibe ningin apoyo 40,9%
tratamiento delos casos

26,7%
delos casos

26,8%

delos casos

Ha recibido algin tratamiento inadecuado

Su enfermedad se ha agravado

Sindrome del Triple X

Incidencia

Laincidencia es el nimero de casos
nuevos deuna enfermedad en una
poblacién determinada y enun periodo
determinado.
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@5 ® Fases del Aprendizaje

e e Atencién:
re n Iza e Capacidad para captar el estimuloy la motiva-
6 que se tiene pora captarlo,
Percepcion
€5 el manejo de La informaci6n captada, po-
ceso que se sfrea nivel cerebral, ol presente
€65 un cambio de comportamiento rela- estimulo, permitiendo responder a parir del
; mismo
tivamente permanente, como resultado
de la experiencia. Permitiendo distin- Adquisicién
. . ; Capacidad que se tiene para responder, siem-
guir entre los cambios debidos a la ma- e e e i eseila,
duracion (bioldgicamente) y aquellos

4 s Retencién

debe dar cada vez que se presente el mismo,

(Feldman 1997) estimulo, aprendiendo a responder de deter-
minadamanera ante un estimulo.

Transferencia:
La adquisicién de conductas del desarrollo que depende Responder a estimulos presentes a partir de
de influencias ambientales. Por lo que es un proceso que respuestas anteriores.

o podia hacer antes.

@6 ® (Causas

Problemas de - Factores Pre-natales:
Causa congérita (predisposicion herediaria)
. . - Factores Peri-natales:
Aprendizaie o o 4 adgin dware. o manereo e
nacimiento) o lesién cerebral cacsada en el mo-
j mento de expulsion el feto
mas frecuentes en el aula
~Factores Post-natales
Accidentes con lesén cerebral, enfermedades que
causen fiebres altas durante un periodo prolonga-
do (paperas, sarampion, tosferina escarlatina, me-
ningis, ec

a normal o superior, sin discapacidad visual auditiva pero con
cultades para procesar correctamente la informacion; aunque pueden

v . p Ewje. i
palmente el aprendizaje de la lectura, escrituray matematica” @ Otras Causas:

- Disfunciones neurolégicas
Ladificultad especifica del apren-  Este término incluye trastornos e

dizaje se refiere a un trastornode <M las mitaciones percept- - Deficiencias ambientales
més de los procesos psi. V5. lesiones cerebrales, trastor-

colégicos bisicos que intervie. oS Cerebrales minimos, dislexia

nen en la comprensién o el uso O 3fasia del desarrollo. Noincluye - Enfermedades de  infancia (meningitis)

del lengusje hablado o escrito,y _NiN0S con problemas que derivan

puede manifestarse por la capaci-  Principalmente de discapacida-

dadimperfects pars: des visuales, auditivas 0 motoras - Problemas familiares

- Deficiencias nutricionales (Maternas o del nifio)
- Procesos y/u oportunidades de ensenanza

Escuchar, pensar, hablar, leer, es-  del retraso en el aprendizzje o - Aspectos Emocionales/ ambientales/sociales
cribir, para la ortografia o cilcy.  desventajas ambientales, cultura-
Los aritméticos. es o econsmicas.

50
@ Base de la Neuropsicologia @7

en el aprendizaje .
e s om0 Tipos de
o s s g d s ot e s
s centchs rpraten se comicitn g o
e e e Trastornos
prinbimprt sl ikt e .
oot vebales n. aeutopeicogh de achiy sufocs en el Aprendizaje

central ha sido el desarrollo de una ciencia de la conducta
humana basada en as funciones del cerebro humano.

Espacio Subaracnoideo Llol":h Parietal
- nteligencia
Craneo Razonamiento €l Trastomo del Aprendizsie se  Los trastornos del aprendizaje, st
Distinguir entre define como una dificultad ines-  noson detectados atiempo, no se
Vaso Sanguineo derecha e izquierda perada, especifica y persistente  diagnostican de manera correcta
para Lo adquisicién de un apren- y no son tratados de forma efec-
dizaje pese auna instruccion con-  tiva exponen al nifo a repetidas
L6bulo Frontal vencional, nivel de inteligencia experiencias fallidas, pueden re-
Moviemientos ¥ oportunidades socioculturales  duci la motivacion por el apren-
adecuadas. Estos tastornos se  dizaje y favorecer la aparicién de
wastomos  probl dos que afectan
del neurodesarrollo ¢ inerfieren 1 autoestima y el benestar emo-
en el aprendizaje de habilidades  cional del nifo.
académicas ylo sociales y a me-
nudo coeristen con problemas de  EL ifio puede mostrar signos de
conducta,de estado de snimo y/o  trsteza frustracion o decepcion,
de ansieda. pueden ocurrir también proble-
mas conductuales como mal com-
Tronco Cerebral portamiento o presentarse con-
juntamente aun TDAH.
(Trastorno por Déficit de Atencion
con hiperactividad).

los masculos

- Latidos Cardiacos
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Aunque no existe acuerdo acerca
de las causas de la relacion en-
tre el TOAH y las dificultades de
aprendizaje la comunidad cient-
fica coincide en que las dificulta-
des especificas de cada trastorno
favorecen el desarrollo del otro,

Cuando se da una deteccién temprana e inter-
vencién especial apropiada, la mayoria de los
nifios y adolescentes pueden superar o apren-
der a compensar los problemas escolares que
se hayan podido presentar.

® ;Cudles Conoce?

Capitulo 6 - Produccién Grdfica

Problemas de

Area de "
Aprendizaje | Dificultad Indicadores Elemplo

Pronunciacion o eser-
wra de lewrasy
palabres al revés

Procesamiento |  Lectur, escrituray

Distexia del lenguzie ortografia

Letrailegibley
dificultad para
organizar sus ideas

Expresion Escrituraa mano,

Disgrafia
® escrita | ortografiay composicion

o

) Coordinaciény | Problemas con tijeras,
Dispraria | Motricidad fna | oqrezas manuales |~ botones, dibujos

Hiperactividad, distrac | Nose puede estar
Concentracién cién confacilidad, | quieto, pierde el inte-
impulsividad rés con facilidad

Déficitde
Atencién

12 afios

~Tendencia aa escritura descuidada, desorganizada
o legible.

- Inconsistencias gramaticales y errores ortograficos.

- Omisiones de letras, sustituciones, inversiones.

- Dificultad para planifico.r y redactar.

- Confundir instrucciones orales y escritas.

- Baja autoestima

- Problemas emocionales,

@ Funciones Psicoldgicas Basicas

Psicomotricidad
- Fina y Gruesa, Lateralidad, Equilibrio, Conceptos Basicos,
Tiempo y Espacio

Senso-percepcion
-5 Sentidos o Sensaciones (ejercico de imagen)

Lenguaje
~onl
“exito
Gestual

- Gréfico
- Bilingtism - Bicultural

Atencién y Memoria

08
TDAH

TDAM son s siglasde Trastom por Défcitde

Atencion e Hiperactividad. Se tata de un as-

tomo de caricter neurobiolégico originado en

tainfonciaque implica un patronde défict de

atencion, hiperactividad ylo impulsividad, y

aue en muchas ocasiones esté asociado con

otros trastornos comerbidos. Los iflos con

TOAH Tienen dificultad para cumpli con las

exigencias en cuanto a actvidad restringida,

atencion sostenida, resistencia a las influen-

s distractoras € inhi-

bicién de la respuesta El autor Cruickshank afirma que la

impulsiva. hiperactividad ocurre también a
nivel sensorial, actividad que

whalen y Henker me™obliga al ifio  estar permanente-

G clses o miperaci. _mente hiperestimulado, tanto

dad puede manifestarse desde el exterior como desde su

Whalen y Henker men-

por a incomodidad que propio medio interno.
causa en el nifo el tener

que estar sentado en su silla; en actividades

fomilares, la hiperactividad puede manifes-

tarse en la necesidad del nio para estar en

movimiento.

Lo que molesta a los demss no s La hiperactividad en si,
sino que ésta se manifiesta en situaciones que demandan
unamayor restriccién.

@ ;Cuales Reconoce?

Edad preescolar

- Historia familiar de problemas disiéxicos
- Inestabilidad en el rendimiento académico.

- Capacidad manual superior a capacidad linglistia.
- Dificultad para trabajar con secuencias.

-~ Dificultades con las palabras rimadas.

- Problemas de articulacion.

- Pobrez:a de vocabulario.

De 62 9 afios

- Particular dificultad para aprender a leer y escribir.
- Persistente tendencia para escribir en espejo.

- Dificultad para identificar izquierda de derecha.

- Dificultad para aprender el alfabeto.

- Falta de atenciény concentracion.

- Frustracién y problemas de conducta.

De 92 12 afios

- Continuos errores en a lecturay problemas de
comprensién de lectura

- Problemas al escribir. omisiones de letras,
sustituciones, inversiones

- Conducta desorganizada.

- Dificultades para copiar del pizarrén o del bro.

- Dificultades para seguir instrucciones orales

~Falta de confianza, en's{ mismoy problemas emocionales.

WD R
O wew ia

W0 na
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Trastornos

Los trastornos del aprendizaje son problemas que
afectan la capacidad del nifio de recibir, procesar,
analizar o almacenar informacién. Estos pueden
causarle dificultades para leer, escribir, deletrear
o resolver problemas matemdticos.

® ;Cuando comienza la
hiperactividad?

Inicia desde los primeros afos de vida, 2 0 3
aiios, se evidencia la conducta hiperactiva, EL
hifio no se organizay manifiesta un comporta-
miento inquieto.

@ ;Dura toda lavida?

Desdelos primeros anos hasta los 14.0 15 ahos
elnifio despliega su conducta, pero  partir de.
la adolescencia la conducta se modifica y se
puede controlar y regular mejor

@ Perfil de un nifio co TDAH

Control Motor: Control Mental Control Emocional

~Inquietud -Responde répidosin - Impulsividad
-Hiperactividad pensar Social
~Torpeza - Inatencién - Impaciencia
-Disgrafia - Desorganizacion - Desinhibicién
- Ineficiencia - Egocentrismo
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@ ;Cuales son las principales Caracteristicas

¢
dificultades de los individuos con e un tres peroa causa d sunecestdadde
Déficit de Atencién? it e i sperss Py enpessio o

- Corre 0 salta ensituaciones en as que no debe hacerlo.
~Mueve mucholas manosy pies, o se mueve en su asiento.
~Tiene dificultad para jugar en paz con los demés

- Planificacion: - Se distae con faciidad.
Alos alumnos y alumnas con DA les resula difcl identif- - Irtumpe en clase con comentarios inapropiados,olvida
para poder i sus materiales de trabajo, pierde cosas, deja todo irado,

wrea -
escritura y matematicas.
- Baja retencion de informacién visual y auditiva:

Tiene dificultades para evocar informacion tanto visual

(imégenes- graficos) cormo de aquello que escucha,

- Dificultades de atencion: @ Tratamiento

Periodos cortos de atencion, bisqueda constante de dife-
rentes focos de atencion. Lo que ocasiona que el alumno
pierda informacion signficatva del trabajo que ests reas
2ando. L uatamiento dentro del aula se baa,principalmente, en
elconocimiento total del nifo y de su ondicion
- Retraso psicomotor:
Hiperactividad, hipo actividad y descoordinacien. - Elmaestro debe presentarun clima de aceptaciony de
ayuda,instrumentos de trabajo que orenten a ifo y.a a
 Problemas cornportarentales vez, o lleven a trabajo ordenadoy consciente
Dificultades para elacionarse con sus compaferos, debido
Lo que NO SE DEBE HACER s forzaral nifo o castigarl, ni
tar ayuda. Son dependientes, ansiosos, poco cooperativos, etiquetarlo como “molesto o deficiente’
evidencian falta de interés pudiendo presentar también
conductas agresivas.
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@ Consejos @9

instrucciones,

un pequeno golpe,tocarle el hombroo L cabeza esto en
momentos clave.

- Pactar c6digos personales con el alumno para ayudarlo a El Trastorno del Espectro Autista (TEA) es un
regula L roma y empo de tnbla trastorno neurabiologico del desarmollo que

R A, ya se manifiesta durante los tres primeros

gusje claroysimpl :

- Escribir las instrucciones en el pizarrén o las palabras. afios de vida que genera problemas de pensa-

miento, comunicacion y relaciones interper-
clave. sonales, Las personas con autismo procesan la

- Proporcionarle estimulos visuales. informacién y entienden el mundo de una for-

- Comprobar que el alumno va entendiendo, haciéndolo ma diferente a como lohacen La personas que
participar  explicar como lo hizo tienen esta discapacidad, s mayoria de estas

- Ante una actividad,graduar lasinstrucciones, o mis de personas necesian ayuda toda s vida.
dos por ver, uego verificary corregir es0s dos pasos y dar
dos nuevas instrucciones ms

- Al momento d trabajar en grupos, supervisar constante
mente, sin ser muy obvio, I conducta del alumno para
evitar que lo quieran exclir

 Colocar en el aula graficos o Léminas del tema visto para
que sirvan de guia de lo aprendico.

- Marcar tiempos de trabajo (seméforo)

- Comocery respetar os estilos cognitivosy de aprendizsie.

Permitire el uso de materia concreto.

Enlos exémenes,conviene poner uno  dos kems por
hoja, paraevitar a desatencion; un ejecici por vez, aun
que laevaluscionliene 8 hojas.

~No permitir que L acividades incompletas se acumlen,
ayude al lumno para que las haga y complete

Con frecuendia, estas personas presentan
estereotipias (aleteos, balanceos, etc.), fija-
ciones @n algunos objetos  resistencia 2 los
cambios de rutina.

En algunos casos se pueden presentar
conductas agresivas y/o auto-lesivas
graves (golpear, morder, dar patadas,
darse golpes en la cabeza, etc.)
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@ (Caracteristicas @ Consejos

- Las actividades deben ser muy funcionales, estar muy

- Durante las primeras fases del desarrollo presentan po
deficiencias en su conducta adaptativa. y sencilez.

- Miedo excesivo alos cambios ambientales, los sonidos - Los trabajos en mesa deben ser repetitivos, estructurados
desconocidos, personas extrafias o 3 os animales N N
domeésticos.

« Difiulindes que denen que wr eon el pensamiestoabs - Encuanto alos materiales, se debe procurar que por si
wacto, esolucion de problemas y las capacidades solos muestren al ifio las tareas que debe realizar.

- Los apoyos visuales (dibujos, fotos, carteles) son muy iti

- juege Les en nifios con autismo como guiay elemento recordato
comprender y expresar sentimientos. rioy motivacional de las acciones y tareas diarias.
~Tienen dificultades para conciliar el suefo.

Problemas de interaccién social reciproca

miembros de la familia
- Nose establecen relaciones de amistad
- No expresan emociones (alegria o tristeza)
- Noutlizan claves noverbales

(lasonrisa, gestos o contacto fisico)

Habilidades de comunicacién deficitarias

- En muchos casos, no se desarrolla un lenguaje funcional
- Lenguaje estereotipado.
- Noson capaces de mantener una conversacion.
~Tienen dificultades para mantener una conversacién una
vez que ests iniciada.
~Tienen problemas con La utilizacién de Los pronombres.
- Tienen enormes dificultades para comprender y respetar

las reglas que regulan los intercambios comunicativos.

100



Capitulo 6 - Produccion Grdfica

1‘ @ Comunicacién oral

Discapacidad

suelen estar retrasadas.

Dependiendo de La causa del retraso, pueden haber serias

Intelectual Pk

Motivacién

Lamotivacin intrinseca (ia del propio individuo) suele ser
muy baja, por Lo que dependen de la motivacion que reci.
ban de Las demas personas (extrinseca)

¥.por lotanto,
En diferentes aspectos de a vida, por ejemplo:

Conducta social
o

o Les es dificl iniciar esponténeamente una relacién socialo

Atenciony memoria oXo
. = e dad de conductas o ? bl
Dificutad para adquir,recordar y usar el co- Variedad de conductas o destrezas sociales inaceptables.

nocimiento. Por Lo tanto, el aprendizaje y la
capacidad dememoria son significativamente
més bajos; se dificulta el manejo de concep-
t0s abstractos y de generalizaciones.
Usualmente, la distraccién, a desatencin, la
dificultad para interpretar Las sefales sociales
- Nivel de inteligencia inferior al promed
y una conducta impulsiva dificultan el apren- el de inteligencia inferlor 2l promecio
dizaje - Edad de aparicion antes de los 18 afios.
- Dificultad en dos o més habilidades adaptativas.

Carcteristicas

Progreso académico
Seles dificulta desarrollar competencias esta-

-~ Las personas tienen ciertas limitaciones en su funciona
miento mental y en destrezas como: b comunicacion,
blecidas para s distintas areas del curriculo,
especialmente las habilidades de lectura, es-
crituray matematica.

cuidado personal y a socializacién.
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@ Consejos @ Test de Inteligencia de
 Mostrarte a alumno o que tene que hacer o slo por medio del Wechsler WICS - IV

lenguaje oral sino también con diferentes estimulos visuales, tctiles
yauditivos, entre otros.

- stizar que
las haya entendido.

- Usar objetos reales para que pueda manipular y sentic
cerea del. medir el cociente intelectual de las personas.
compaferos que e brinden apoyo. - La discapacidad mental implica, por o tanto, que la edad
. conel mental de una persona es inferior a su edad cronolgica
aunque sea en periodos cortos
- Procurar que empiece Las areas que e son ficiles de efe cutary,
progresivamente, pase ala fase de mayor dificultad.
- Elogiarlo y animarlo cuandologre sus metas. Clasificacion Cociente Intelectual
Utilizar diferentes materiales. Retardo (Discapacidad Intelectual) Hasta 69
- Colocarlo con un compaiero que le ayude a centrar su atencion
ya realizarlos trabajos en clase. Limitrofe

70a79
- Fomentar el rabajo en equipo y animar a os estudiantes que
terminen ms répdio para que Lo apoyen. Normal Lento 80a89

. Normal Promedio
La Discapacidad Intelectual se clasifica de acuerdo con 903109

el nivel de cociente intelectual de la persona. Normal Superior 110a 119

Superior 1202129

Cociente Intelectual

Muy Superior 130y més

Leve Entre 50-55y70

Moderado, Entre 35-40y 50-55

Severoo Grave | Entre 2025y 3540

Profundo Inferior 2 2025

!L JL @ Explicacion para las dificultades
de comprension:

. .
Dislexia -1a peson s pacon il o,

- La falta de reconocimiento causa confusién que estimula
a desorientacién.

- La desorientacién causa la asimilacion de datos
incorrectos.

Consiste en un déficit notable en el desarrollo de las habl-

lidades para reconocer Las palabras y comprender el texto - La asimilacion de datos incorrectos provoca que (2

que se lee. Este trastorno no se debe a la discapacidad persona cometa errores

intelectual, escolarizacién insuficiente, deficiencia visual

oauditiva

- Los ermores cometidos causan reacciones emocionales
- Las reacciones emocionales provacan frustracion.

e ..
Trastorno especifico del Aprendizaje Signos de alerta
con Dificultad en la Lectura

h - - Puede empezar a hablar mas tarde que la
mas conocido como DISLEXIA

mayoria de los nifos
- Selle dificulta pronunciar palabras

- Puede ser lento al usar vocabulario nuevo.
- Puede ser incapaz de recordar la palabra

Las dificultades para la lectura y  dualizadas, con el fin de adquirir
P gL a correcta para describir un objeto,

sus repercusiones van cambiando  La capacidad de interpretar, de
210 largo de la vids, pero siempre  forma casi automatica, los simbo- - Puede tener dificultad para l rima
estén presentes. En el adulto se - Puede tener dificultad para aprender el
waduce en una baja velocidad lec-

toray poco dominio ortografico.

alfabeto, los ndmeros, os dias de la semana,

05 colores, Las formas o para excribir su nombre
posible, evitando asi la posterior

€L tratamiento de la dislexia re- ~ aparicion de problemas mas gra-

y éxito de ad-

con técnicas especificas indivi-  quisiciones mas complejas. - Puede tener dificultad para contar o repetir una historia
enel orden correcto

- Puede ser incapaz de seguir instrucciones o rutinas que
leven varios pasos.
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12
Disgrafia

La Disgrafia se entiende como la dificultad
especifica del aprendizaje que se manifiesta
en los problemas para escribir.

La Asociacién Americana de Psiquiatria indica
que La sintomatologia consiste en una habil
dad para la escritura que se sitda sustancial-
mente por debajo de la esperada para la edad
cronologica, el coeficiente intelectual y a es-
colaridad

@ Carcteristicas

- Combinacién de deficiencias en la capacidad
para componer textos escritos.

- Errores gramaticales o de puntuacién.

- Organizacién pobre de Los pérrafos.

- Errores multiples de ortografia.

- Grafia excesivamente deficiente.

Madurez

EL concepto de madurez para el aprendizaje escolar se refiere,a a po-
sibilidad que un nifo, al momento de su ingreso al sistema educacional
formal, posea un nivel de desarrollo fisico, psicolégico y social que le
permita enfrentar adecuadamente la situacion escolar y sus exigencias
5, junto con la posibilidad de apropiarse de los valores tradi-

cionales y de la cultura de su entorno.
Condemariny s, 1986; Milicc, 2000

un trabajo sistematico y metédicor
REMPLEIN (1966)

Refiere cuatro aspectos basicos:

L i copscid e sencionycncemcin

2,

para determinadas actividades en forma sistematica

rea Social, que incluye el relacionamiento
© adecuado entre nifos, nifas y adultos.

Area Biologica que contempla el desarrollo
' corporal y psiquico.

13
Disortografia

A veces denominado también como Disgrafa Distéxica y se
conoce por cousar perturbaciones en 1 utiizacion escrita de
1o engua frecuentemente unida  retrasos del lenguaje oral,a
un aprendizaje defectuoso 0 medio cultural desfavorable. Se-
gin Garcia Vidal (1989),se puede definir como
* Conjunto de errores de la escritura que
afectan a la palabra, y no a su trazado o grafia”
5 deci, rastorno que se manifiesta en la dificultad para
escribirls palabras de manera oriograficamente adecuada

@ Carcteristicas

-Malos habitos de estudio.

-Falta de interés

-Actitud desfavorable

- Limitaciones en conocimientos bas-
cos sobre la fonética.

~Lenguaje deficiente.

-Defectos visuales.

-Deficiente discriminacién auditiva

Baja capacidad intelectual

Madurez Escolar

Corriente neuropsicoldgica
“Es el nivel de organizacién y desarrollo
madurativo que permite el desenvolvimiento
delas funciones cognitivas y conductuales de
acuerdo con la edad cronolégica del sujeto”.
Portllano,Martinezy Martne (,000)

capacidades fisicas, sociales y psicologicas que un nifio o nina presents,
al momento deiniciar el aprendizaje formal, de La escuela primaria

15
Factores que
contribuyen

en la Madurez Escolar

Crecimiento y Desarrollo en el aspecto

- Fisico
- Social

- Emocional

- Intelectual

- Aprestamiento
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@ Desarrollo de las Capacidades @ Areas de Maduracion

i icia ta famit
¥ fortalece en la escuela. Elaprendizaje, la coordinacion, el
controly dominio delas distintas funciones bisicas, deter- Madurez de las funciones de orientacion:
minan el desarrollo de s capacidades. Apuntan a la percepcién analtica y la capacidad de aten-
cién y concentracién, ambas reflejan la madurez intelec-
twal necesaria, para la compresion répida y correcta de lo

® Funciones Basicas \eido

Madurez de la actitud de Trabajo:
ElLenguaje: Se incluye aqui a atencidn dirigida que le permite al nifo
- Sistema fonol6gico, vocabulario o semantica y sintaxis concentrarse en detemninadas actividades en forma siste-
mética para responder alas exigencias escolares es (a que
Psicomotricidad: hace que pueda prestar atencién a la explicacion del do-
- Efiiencia mouiz finay gruesa cente y luego consiga reaizar La tarea requerida.
- Coordinacién, dinémica y equilibrio
- Relajacion Madurez Social:
- Disociacién de movimientos de-
- Esquema corporal cuadas con nifos y adultos, por ejemplos a poder realzar
- Estructuracién espacial trabajos en grupos con sus padres y a respetar la autoridad
- Estructuracién temporal
- Direccionalidad y ateralidad

Madurez Biolégica:
Percepcion Hace referencia al desarrollo corporal y psiquico necesa-
uditiva, tios para el ingreso al primer afo bésico o de educacion
- Visualy primaria
~Haptica
Madurez Emocional:
Pensamiento o Funciones Cognitivas 2
~Expresion verbal de un juicio l6gico tar la presion de grupo, L presion pedagégica, La presion
- Expresién simbolica de un juicio logico del relacionamiento con el claustro de maestros, con La fa-
milia  lasolucién de problemas cotidianos de su edad.

- Nocién simbélica
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® Madurez para el JL&

Aprendizaje Escolar

Y .
e o i i e e Tecnicas

tegral: fisico, psiquico, emocional y social que le permita
afontar de manera adecuada el estrés que provoca la es-

E Psicopedagdgicas
@ (aracteristicas de nifiez

con cierta Maduez Escolar ® Ejercicios de Lateralidad

~Clasificar objetos
M . ~Enumerar objetos de ambos lados
+Muestra capacidad para dstinguir ~Localizar un objeto segun su ubicacién respecto al nifo.
entre el juego y el rabajo escolar.

~dentificar partes del cuerpo
-Se centra en la conducta esperada para
laactivid

-Desralamaye s el encion @ Ejercicios de Psicomotricidad
yenta memora

Fina:

- Juger con hrin o espuma

“salpicar sgun

~Contorcuences

“Movimientos de piguta

-Utizarun clcetn

Gruesa:

Manifist los ol  conoce asreglas pra st ton uno dos pues atemando
adaptase s a clse

~Ejecuta trabajos y tareas con el esfuerzo
requerido para alcanzar metas propuestas.

~Desarrolla una percepcién ms analitica
frente ala lecturay a la escritura.

~Utilizar zancos
- Caminar enlinea recta o zig-zay
- Consolida el pensamiento légico y forma e
conceptos.

~Rallys
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@ Ejercicios de Sensopercepcion @ Ejercicios de Memoria

- Fomentar a experiencia sensorialy perceptiva, dar cibn, sin una no puede existr La otra. Algunos de s ejer-
tiempo para senti identificar sensaciones, para dar iclos som:

- Memoria
~Patrones.

- Leer cuentos y hacer preguntas al final
- Tomar asistencia

- Potenciar la toma de conciencia del individuo,
Favorecer aprendizajes desde la experiencia sensorial.

- Mejorar la percepcion del entorno a través de los
sentidos, hacer posible el conocimiento de los objetos

teniendo directamente contacto con ellos. ~Juego de * mi mams fue al mercado”.

@ Ejercicios de Atencion @ Ejercicios de Razonamiento Légico

- Organizar los trabsjos a realizar en un dia, - 1Qué hago primero?
trabajar mediante una agenda. - Ubicacién temporal: uso de horario, tiempos,
diay noche.
- Quitar todas las posibles distracciones. - Juego de parentesco
- Rutinas en clase
- Sopa de letras - Juego de chavo del 8
~Patrones.
- Encontrar diferencias

- Laberintos
- Ahorcado
- Simén dice.

- Colocar tiempos para trabajar, s son pequeios
utilizarmisica.

- Hacer ejercicios de relajacién: técnica de mindfulness
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Tres Principios
basicos en el aula

para crear actividades que
estimulen a nuestros alumnos

Los Pequenos Gigantes

enel ADRENDIZAJE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

-4
Asocucléni..i
PARA

Unidos por la Salud

W asociacionparatodos.
asociacionparatodos@gmail.com
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Manual Psicélogos

Los Pequerios Gigantes

enla MENTE

Los Pequenos Gigantes

enla MEENTE

Manual Informativo sobre Enfermedades Raras

Q9
H TH
[PARATODOS]
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Recuperacion Asociacion para Todos: e una Organizacidn G, creada en el

a0 2007, que tiene L finalidad de promover l salud, educacién
y el desarrollo integral de Los nifos, rifas y adolescentes que

10 Las "Rs" de la Rehabilitacion - - -

Fases Psicolgicas de Adaptacion
Consecuencias -
Recomendaciones -

dela necesidad

¥ adolescencia y sus familias de atender integralmente a sus
hijos e hijas.

Desde 2010 como Asociacion para Todos, hemos realizado una
recopilacién y divulgacién de La informacion que paseen los
sreas de

Raras; ala poblacién en generaly 3 nivel interinstitucional ,
como un aporte que favorece la correspansabilidad de todos en

ala nifez y adolescencia afectada por una condicion de salud
que repercute en todas Las reas de su vida

00

Introduccion

En La experiencia profesional de maestros o psicologos, es fre-

en el aprendizaje y en la salud, que no responden igual a los
demss nifos, s o adolescentes de su misma edad y de quie
nes no se logra determinar qué les sucede.  Frecuencemente
as diferencias se atribuyen a traumas psicolgicos, a esiones.
cerebrales, u otros diagnsticos médicos, que en ocasiones no
son correctos. En consecuencia, las posibilidades de ayudar 3
03 pacientes y oalumnos es reducida

En Asociacion Para Todos, a experienda de trabajar con pacien-
tes afectados por Enfermedades Raras, ha permitido identificar
que Los problemas de salud que p

thenen repercusiones integrales en su desarrollo.

Por ejemplo: en muchas ocasiones detrés de los problemas de.
aprendizaje o de sodalizacion que presentan los nifos y nifas
afectadas, existe una Enfermedad Rara no diagnosticada. £n
consecuencia, no se logra ayudarles de acuerdo a sus necesids-
des. £s mds, en muchas oportunidades no se les comprende y
por Lo tanto se les deja de atender, excluyéndolos de la aten-
cion médica, educativa, psicoldgica y social.
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Definicion

Estd estimado que las enfermedades raras
afectan al 7% de la poblacion mundial
ylamayoria son causadas por defectos

genéticos que tienen consecuencias milltiples
y provocan efectos fisicos, emocionales,

educativosy sociales.

o1

¢Qué es una ER?

Por ejemplo:
Anivel fisico:

Las enfermedades raras también co-  Algunas presentan desordenes
nocidas como ER o enfermedades  en el metabolismo, convulsiones,
poco frecuentes son aquellas que  malformaciones, degeneraciones,
tienenuna baja prevalencia ena po- falta de crecimiento y desarrollo,
blacion Para ser considerada como  afeccion intelectual, etc
e, cada enfermedad especifica
sblo puede afectar a un nimero - A nivel emocional:
mitado de personas. Concretamente,
cuando afecta a menos de 5 de cada  La5 consecuencias de los pade-
10000 cimientos generan, frustracion,
habitantes, aislamiento, negacion, soledad,
desorientacién, depresion, recha-
Sin embargo, las patologias poco  20-sentimientos de culpa, flta de
frecuentes afectan a un gran ni-  €5PEXANZa para la vida,
mero de personas, ya que segin
1a Organizacién Mundial de la Sa-
Lud (OMS), existen cerca de 7.000
enfermedades raras que afectan
al 79 de la poblacién mundial y
la mayoria son causadas por de-
fectos genéticos. Que tienen con-
secuencias miltiples y provocan
efectos fisicos, emocionales, edu-
cativos y sociales,

Anivel educativo:

Provocan necesidades educativas
especiales (dislexia, discalculi,

cas de atencién y referencia para
apoyar la calidad educativa de sus
alumnos,

Anivel social:

Provocan, discriminacion, rechazo, exclusién (en La escuela,
en el wrabajo, en los grupos sociales), problemas matrimo-
niales, culpabilidad entre los conyugues, desintegracion
familiar lo que desfavorece lasituacién integral del pacien-

02
Origen

[ se orrs n cuops et gue s prelncasade

hace mucho tiempo y se refiere 1 por cada 10,000 y en Australa la

los casos que afectan a 1 persona  cantidad de afectados debe ser me-
1 norque i

pso de los anos se fueron encon:
ando casos similres en los otros S blen cas todas ls enfermedades
continentes hasta llegr a cada pais  genéticas son enfermedades raras
y Guatemala no fue la excepcién,  notodas s enfermedades raas son . .
aunque en cada pais tienen defini-  enfermedades genéticas. Por ejem- Se estima que existen hoy entre 5.000y 7.000

clones legale diferentes por ejem-  pla, existen enfermedades infeccio- enfermedades raras distintas, que afectan a los

plo en Europa, se considera “raa” a 525 muy raras, as! como enfermeda- pacientes en sus capacidades fisicas, habilidades
wna enfermedad que afecta a 1 de  des autoinmunes y cinceres rarcs.

cada 2,000 personss, en Estados  Hasta Lo fecha, la causa de muchas
Unidos se define a1 un trastorno e estas enfermedades permanece

mentales, en sus cualidades sensoriales y de
comportamiento.

o enfermedad que sufren menos de  desconocida.

200,000 personas, en Japon se de

fine “rra” a Lo que afects a menos

de 50,000 personas, en Taiwén el
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ADN, Genes,
Cromosomas

Sabemos que las enfermadades raras
son causadas por problemas genéticos
pero en realidad ¢Qué es la Genética?

Genética: e el érea de estudio de I biologia que busca com
prender y explicar cémo se transmite la herencia biolégica de
Eeneracién en generacion.

Para entender mejor este término es necesario conocer y com
prender qué alcance tiene La genética y para qué sirve el estu-
dio de La misma. Asf como de todo loelacionado con este tema.
ycomo se puede llegar a diagnosticar e identificarLa anomalia
que ests afectando a los nifos o jévenes con padecimientod &
una enfermedad rara

£Qué es un gen?

ELgen es La unidad de slmacenamiento de informacién de los

seres vivos, son tambin las unidades que se heredan, que po-

5an de padres a hijos. Un gen es un segmento de ADN que codi
Codificar

gen contiene informacin para la produccion de una proteina

que levars a cabo una funcién especifca en la célla, en el or

ganismo.

jesto que.
codifican para proteinas,sino que son reguladores y lgunos ge
nes dan Lugar a ms de una proteira,

Se estima que el ser humano
contiene unos 20.000 genes.

ma AUTOSOMAS, siendo comunes al hombrey
ala mujerylos del par 23 se es lama GONOSO-
MAS, o cromosomas sexuales.

Estos limos pueden ser KoY., y constituyen pares
diferentesenfuncién de que se tate de un hombre
0 una mujer, pues, como su rombre indica, son los
responsables del sexo y marcan s diferencias en-
e el hombrey la muer.

e Cariotipo

2£Qué esy para qué sirve?

Es el Acido Desoxiribo Nucleico es una molécula
presente en casi todas nuestras células que con
tiene a informacién genética,esta molécula posee
el codigo que determina todas as caractersticasy
el funclonamiento de un individuo. Es, adems, Lo
encargada de wansmit La informacién de Lo que
s0mos anuestros hijos, lamolécula de a herencia

£C6mo es?

Cada molécuda de ADN es una especie de palabra
Larguisima, con forma de hélice doble formada
por una combinacion especifica de cuatro letras,
A (sdenina), T (mina), C cicosina) y G (guanina).
Como vemos, algo extremadamente simple, como
es la combinacion de tan solo cuatro letras, da L

garaalgotan complejo como un ser vivo

05hY

® Cromosoma

£Qué es un cromosoma?

Para entender qué es un cromosoma, lo primero
Que tenemos que tener en cuenta es que nuestras
células no tienen un solo “cimulo” de ADN en su
nidea sino que este ADN se encuentra organiza-
do,almacenado, de unamanera estructurad, Estas
estructuras enlas que se organiza el ADN se deno-
minan cromosomas.

Las células humanas tienen 23 pares de cromoso-
mas (46 cromosomas en total), de los cusles s mi-
tad proviene de ls madre y 1a otra mitad del padre.
Estos pares de cromosomas se clasifican siguiendo
una nomencltura internacional: del mss grande al
més pequeho y aparte se sitian los cromosomas
sexuales.

Alos 22 primeros pares de cromasomas se les lla-

e ARN

pero que desempena otras funciones, bisicamente es la molé-
cula que “media” entre el ADN y las protinas. €L ADN, como
hemos visto, lleva informacién y a partir de €l se fabrican las
proteinas; pero por s mismo no es capaz de interaccionar con

ahi entra el ARNpara “ayudarle”

ELARN adems es capaz derealizar otro tpo de acciones dentro
de o célula. Algunos ARN son reguladores, participando en las

un gon se tiene que convertir en proteina y cuindo no.

® Proteina

Las proteinas son las moléculas que “realizan el trabajor’, estén
formadas por adrillos muy distintos de os que forman el ADN o
CLARN. En este caso se llaman aminodcidos y hay 22 eserciales
cuya combinaciond lugar a as distintas proteinas.

T )
W oan Lo Protenas son mprescindibes paca el creciiento del org-

AUTOSOMAS

6 17 18 nismo y realzan una enorme cantidad de funcianes diferentes,
entre las que destacan:
\ Formacién de mdsculos, cabello y hormonas, también se pue-

den econtrar en  salivay graciasa la accién de
GONOSOMAS ellasla sangre coagula
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Esta es la manera en que se relacio-
nan las wes moléculas esenciales
(ADN, ARNy proteinas).

ELADN, que contiene Ia informa.
cion, pasa esta informacion al ARN,
a parti del cual se fabrican las ro-
teinas, que son las moléculas que
levan a cabolas funcianes que noso- Las enfermedades raras son enfermedades graves y.
tros vemos en nuestro cuerpo habitualmente cronicas y progesivas,ena mayori de.
Ejemple: Este gen, TyR,se encuentra as enfermedades raras os sgnos pueden observarse.
desde elnacimiento ola nfancia

Sin embargo, més del 50% de enfermedades raras

aparecen durante ls edad adults, como sucede con la

Todos los seres humanos poseemos enfermedad de Huntington, s enfermedad de Crohn,

. la enfermedad de Charcot-Marie-Tooth, Lo esclerosis

un gen que se denomina TYR. ateral amiotréfica, el sarcoma de Kaposi o el cincer
detiroides.

localizado en el cromosoma ndmero 11 del nicleo de nuestras

células. codifica para una proteina que se llama “tirosinasa”, Eldiagnéstico de las ER

esta proteina es la responsable de una de Las fases de produc-

Un paciente con una enfermedad rara espera una media de 5

el peloy ojos
pebpeiey curren 10,0 mis ahos hasta lograr el diagnéstico adecuado.
Cuando el ADN del gen TyR esté alterado, mutado, ese errr se
wansfiere al ARN, que 3 s vez va a dar lugar a una tirosinasa
“anémala”, esto quiere deci que la proteinava a terer unaletra Mientras que se demora el tiempo de dagnéstico
ambiada en s codigoy es como si en vez de “trosinasa” esci-
biéramos “picsinasa’. €0 provoca que no pueda levar a cabo

@ Elpecienteno recibe ningin apoyo ni 40,9%

sufuncién y origina o que conacemos como Albinismo. 40

D
@ Harecibido algin watamiento inadecuado 3?,7 %

PRI 268%

AAA

Sindrome del Triple X

Incidencia

La incidencia es el niimero de casos
nuevos de una enfermedad en una
poblacion determinaday en un periodo
determinado.

@5 @ Fases del Aprendizaje

. . Atencion:
re n I z a e Capacidad para captr el estimulo y la motivacion
que s tiene paracaptarlo,
Percepcion:
5 el manejo de la informacion caprada, proceso

que s sufre a nivel cerebral,a presente estimulo,
“Es un cambio de comportamiento rela- permitiendo responder a partir del mismo.
tivamente permanente, como resultado Adquisicién:
de la experiencia. Permitiendo distin- Capacidad que se tiene para responder,slempre
: : : que se presente el mismo estimulo
guir entre los cambios debidos a la ma-

duracién (bioldgicamente) y aquellos Retencion:

s S Capacidad paa recortar I respuesta que debe
cambios operados por la experiencia. dar cada vez que se presente el mismo estimulo,
aprendianda s responder da detarmivads manrs

(Feldman 1997) ante o estimule,

Transferencia;
Responder a estimulos presentes a partr de res-

Ls adquisicién de conductas del desarrollo que depende de in- puestas anteriores.

flvencias ambientales. Por lo que es un proceso que habilia el

nifo para saber y hacer cosas que no sabia y que no podia hacer
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28

@6 e (Causas

Problemas de
Causa congenita (predisposicion hereditaria)

Aprendizaje oo R

miento) o lesién cerebral causada en el momento de ex-
pulsién del feto

mas frecuentes en el aula
Factores Post-natales:
Accdentes co sk cerebral, enfermedades que cau-
senfebres altas urante unperiodo prolongado (pape-
1o, saramplr, usfering, escaating meningit, €],
“Los tratornos de sprendizaje se presentan en persons con intligenci

no,pro-

blemas de lenguaje, sus dificultades afectan princpalmente el aprendizaje

delatoctin, esrtury matemitics @ Otras Causas:

~Disfunciones neuroldgicas
Ls dificutad especifica del aprendi- 15 limitaciones perceptivas, lesio- -

2aje se refiere a un trastorno de uno 1S CErebiales, tastornos cerebrales ~Deficiencias ambientales
o més de los procesos pricoldgicos  MNIMOs,disiexa o afasia del desa-

~Deficiencias nutricionales (Maternas o del i)
moll. o incluye nifos con proble-

bisicos que intervienen en s com.

prensién o eluso el lenguaje habla- ™35 que dervan principamente de ~Enfermedades de la infancia (meningiis)
discapacidades visuales, auditias o

motoras del retraso en el aprendizaje

do o escrito,y puede manifestarse
por la capacidad imperfecta para:

~Procesos ylu oportunidades de ensefanza

© desventajas ambientales, cultura ~Problemas familiares
les0 econdmicas.

Escuchar, pensar, hablar,leer, escr-
bie para s rtografia o ileulos arit-
meticos

- Aspectos Emocionales/ ambientales/socisles

Este términoincluye trastomos como,

30

@ Base de la Neuropsicologia
en el aprendizaje

Término reciente en 1949 Con William Osler y D.0. Hebbestudios
N prender el
5 M
Lashley su foco central ha sido el desarrollo de una ciencia de a
funciones del

Espacio Subaracnoideo Lébulo Parietal - -
metgencia Sindrome del Triple X
Créaneo Razonamiento
Disingur e
Vaso Sanguineo derecha e zquierda

Consecuencias
Inatigencia Lébulo Occipital
Los sentimientos de culpabilidad y abandono,
cuando son excesivos y persistente, pueden
Lébulo Temporal dificultar la elaboracion normal del duelo a través
e g, del tiempo, convirtiéndose en algo patoldgico.
Tronco Cerebral

3ra. Fase
Negacién o Regateo

Etapas de ik ek Vool it el

falsas 0 migicas

D ue lo Esperanza: Tratos con Dios,agitas de ao,tratos con santos”.

4ta. Fase
5100 camblo oprocso que genera un s en mayor o mencr godo, Depresion

Ejemplo: Lamuerte de un ser querido, una Esuna profunds tristezs, persona se debita, perde el apetito, adel
separacion, la jubilacién, el nacimiento de un §o2, duerme mucho. Esto implica mayor conciencia de la reatidad.
nifio con capacidades diferentes.
st Lavidaplerde el senido”
1ra. Fase
Shock o Impacto 5ta. Fase

Generatmence s cuando recbimos  naic, e a impresion que Aceptacién

La respuesta es personal cierta iz,
" ” de hablar de o que pase, la vida se va imponiendo.
Negacion: “Nopuede ser,no puedo creer™
. = & Aceptacion: "Buscasoluciones, conactitud positiva
2Qué puede hacer?”.

2da. Fase

Enojo o Rebelién

Dudas y Enojo: * Me encjo con mi pare}a, con Dios, con el médico,
conla sociedad.
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| " NN R
® Expectativas alrededor de un hijo i
YW s

nuestras expectativas y se desarrolle lo mejor por
sible, ol saber que tiene una discapacidad los pa
dres nician un proceso de duelo porque esas ex
pectativas no se cumplirén.

@ Elsignificado del Nacimiento

Los padres no solo esperan tener un hijo sanoy “normal® i no
que también sienten La necesidad de crear algo bueno. s este

Existen diferentes tipos de padres y diferentes
formas de aceptar o no aceptar la realidad
de cuando un integrante de lafamilia tiene

diagnéstivo positivo de ER.

*
**

09
Modelos de Reacciones de
Padres los Padres

A sicacén de s ansidadesen o qu se refere a s
copcidodesocundades del o
Padres que Aceptan
s construtves tanocny sceptan con radir
aderenca desu b
- Excesivo apego
Sobreprteccén
Padres que Disfrazan la Realidad Trato egiigente oabandona
Aunque son consientes de que algo le pasa a su hijo son Pobre pardcipecién on ol procase
incapaces de reconocer o flt de habidad de sus i, derhabilacién
buscan un mejor diagnéstico guardando la esperarn de s slpesiniiimoer
aue g esde oo diagnsica menos decrminaree
Acttudes dehida
Sobre astimulacién
Padres que Niegan la Realidad
Los Paceesviven un patrnde ansiedad, ianto s -
Gurosson Los pades, mayor sed a skuacin de ansiedad
ks L racrbones da fusia o cade pocee s rkcoe
repeible as conductassompersonales,

38

® Hermanos de niiios con ® Recordar las 5 P
capacidades diferentes

Preguntar
Pedic
Los nifs que tiene hermanos con capacidades diferentes brocurar
sufren, generalmente, problemas y dificultades especia

s, esto puede crear reacciones bipolares, o puede crear Prousr
unlaz0 de amor y compresin y por otro se puede generar Perseverar
resentimientoy frustraciones.

Cada integrante de la familia lleva su propio proceso, no ® Recomendaciones Generales
es lo mismo ser el padre, la madre, hermanos o incluso si el
s Ptk A S Lo senvicio de sl y aducaiondeben instrumencr s s
ands de detcedn amprans do olercanes el desoral y
e conatacionde L mismas, s debe dorvr o ntes po
Jble oy s il  un eqipoirdscilinario speci

® Recomendaciones para Padres lizado, para que este inic Las acciones terapéuticas adecuadas.

para cads caso.

Commicacin st ® Educacion
Respatoy Umkes dares

Congremmcoy scvrtes g oo i
Auoestims (o, dayudar s amil 3 enfocrcomracamnte par flu
A s s postivamenteaneldesonall iy e s i
RecesosPicaogicos

Asi mismo la respuesta educativa o puede ser uniforme para
Limitaciones s

Trabajar a despedida y el perdén una de ellas
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10
Las “Rs” de la
Rehabilitacion

Reunirse:
Reuritse con la familia, amigos y otros seres queridos recordando
que el duelo es un asunto de famila, un momento de uricn.

Repasar (Rumiar)
Repasar en familia o con amigos o sucedido, 3sf como os logros
slcaniados hasta este momento.

Reflexionar
Sobrelo sucedida loperdido. loalcanzado,lo
que nos espera, lo que pensamos, s decep-
ciones, as sorpresas y sobre Io conseguido,

Reconciliarse
Con el pasadoy el presente, con lo hechoy no
hecho,con nosotras mismos y Los demis.

y del pacie Reposar
como de lafamilia afectan directamente en la Descansa nuestra flgda xistenci, mimar

recuperacién y tratamiento de cualquier persona s, cuidamos fisica y psicologicamente es

una parte esencil del proceso de ecuperacidn.
afectada con una enfermedad rara. Lo L @

Reirse
L buen sentido del humor s una excelente mecicina paro el espirt
. con el debido respeto haci os demis.

42

® Repercusiones Emocionales en los ]L ]L
Pacientes con Enfermedades Raras.

Fases Psicolagicas
de Adaptacion

Repercusiones Emocionales

el paciente y en los miembros de e famila. Dichos efectos son diferen

112

tes en cada uno de sus integrantes y encada paciente.

que se presenta la ERy el equilirio emocional que familias y pacientes

emocional, asi enfrentarin a situacién que se les preserte.

Los afectos emacionales varian en el niko y ena fo

— Cuando el afectado es un bebe o un ko

— Cuando el afectado es una persona adulta

— Cuando el afectado es un anciano

— Independientemente del miembro afectado, s fomilas
viven su proceso emocional

en la Familiay el Paciente

Las reacciones emocionales son diversas, pero la mayoria pre.
sentan algunas caracteristicas comunes, por lo que a continua.
dionse describen, seginla

“Guia de Apoyo Psicoldgico para las Enferme-
dades Raras” ( Feder, 2009).

IFase: Incertidumbre y Confusion

dad, se percibe que existe una enfermedad, pero se desconoce
todo acerca de ella, empezando por el diagnstico, En esta fase

con una ER, s expectativa se incrementa ante un nuevo padec
miento en a famili

I Fase: Desconcierto

Se presenta a partir de cuando se conoce el diagnéstico, debi
40 2 las severas consecuendias de las Enfermedades Raras, 2
familia siente temor, angustia, desamparo y miedo. Cuando el
paciente es muy pequeno no se da cuenta de este desconcierto,
pero cuando es adulto, se hace muchas pregustas relacionadas
<on su calidad de vida, el sostenimiento econémico y la compa-
a0 quién le culdard

i Fase: Oposicién y Aislamiento

Aparecen junto a la negacién, frente a b dificultad para aceptar

el diagnsstico, este periodo sirve como amortiguacion y tiem

po de respiro para mantener l esperanzay lograr encajar ena

nueva realidad. No siempre el padre y La madre o los demds fa
puede ser

tar el diagnéstico y su periodo de oposicion y aslamiento sea

més largo

IV Fase: La Rabia
£l enojoy Ia rabla comunican sentimientos profundos de frus
trac6n y dolor, Expresiones coma: “Que injusto, No puede ser,
Porqué no les pasa esto a os que se portanmal” etc Son expre

VFase: Tristeza

Las Personas tienen pocas ganas de hablar,se sienten abatidas
ydesean estar solas, Este espacio de tiempo es importante por-

1a informacién., el diagnéstico y poco a poco irén aceptando la
realidad de a enfermedad.

ViFase: Adaptacion

Es el momento de aceptacion de o realidad, s bisqueda de so.
luciones I planificacidn del apoyoy Laforma de ayudrse para
atenderse o atender de la mejor forma al familiar afectado.

Un sintoma recurrente en todas las Enfermedades Raras en el
paciente y en la familia es el estrés, este consttuye un factor de
esgo para que la familia reaccione inadecuadamente y en el
paciente si no se cantrola puede agravar los signos y sintomas
dela enfermedad,
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Baja Sociabilidad
Tienen pocos amigos, no sabe cémo comunicarse y en ocasio
) s sus relaciones son un poco grotescas o no amables, por lo

que tiene problemas con sus gules,

Consecuencias

Emocionales y Sociales manejar la relacién con sus iguales o con sus padres, muchos

de elos tiene acttudes agresivas cuando no se cumplen sus
deseos. Esta situacion se da cuando perciben el rechazo o la

burla de otros nihos o personas
Algunos factores determinantes

que afectan la emocionalidad

Son diversas y muchas de elas dependendel tpo
de enfermedad que afecta o3 nifios o s nifas
Un factor determinante s cuando existe malfor-

Mal humor
Este se presenta frecuentemente cuando el nifo siente dolor
fisicoy en ocasiones es propio en algunos sindromes, ambién
maciénmuy evidente de una parte opartes del es-

quema carporal

~0tro factor muy importante escuando se afectael
desarmollo de la madurez escolar,en consecvencia

se presenta cuando se esfuerza y o logra cumplir sus obieti

Frustracion
Especialmente se da cuando tiene conciencia de que nose pue-
e mover igual que los demds nfos, no puede aprender o no
tiene acceso a realizar acciones que otros nifossi pueden.

se presentan problemas de aprendizaje.
La actitud que los padres opten frete 3 l enfer-
medad.

Infantilismo

Repercusiones Emocionales mas Recurrentes en Comportamientos e edad menorala que corresponde.

Nifios, Nifias y Adolescentes
Depresién y Ansiedad

Baja Autoestima Se muestra cuando el ifo no quiere ugar no quiere participar
ypresenta inquietudy ambivalencia,

2105 demis o que no puede hacer lo mismo que los demss. £l
nifo va creando un sentimiento de impotenda, no poder hacer
s cosas o bien no se sente capaz, igual 3 sus compaieritos de
a misma edad.

48

@ Repercusiones Emocionales en ® Repercusiones alarmantes en

la escuela cuando ademas el periodo Pre y Puberal
de la enfermedad rara existen

problemas de aprendizaje sing

ELnifo puede ser abjeto de bullying de parte de sus compaiie-

Vergiienza
Surge debido a varias razones: por a dificultad de sprendizaje
que presente, por la diferencias fiscas provocadas por l en-
fermedad,por o ser sano iguol que los demas inos

Busca solucionar sus problemas, de manera
equivocada

Bora, esconde o corta as notas comprometedoras que el maes-

05,0 bien, el puede provocar bullying en nifos que observa
més débiles que &,

En casos muy graves, lgunos adolescentes s o reciben ayuda,

han presentado uso d
alsuicidio. En algunos casos adolescentes que o han sido ayu-
dados, el resentimiento social puede hacer que se vuelvanmuy
agresivos y opten por acompafiarse de amigos y personas que
realizan actos al margen de l Ley.

tro envia, miente con frecuencis.

Seaista

Este comportamiento se da pues se siente solo, incomprendido.
eincapaz

Puede llegar a perderle el respeto a la maestra o
alosadultos

Especialmente cuando hay presendia de Défict de Atencion
con o sin Hiperactividad. o en Sindromes en donde esté com-
prometida uns lesién cerebral, el mal humor, s frustracién y su
incomprension elevan su nivel de estrés, ansiedad y se toma
imeverente, agresivoy contestador

No mide el peligro

e
avaluar cuando pone enriesgosu vida o a de los demds.

ﬁ 5 Orientacion y apoyo emocional a los nifios, nifias

y adolescentes afectados

Recomendaciones

Orientacion a la maestra, respecto a las ER

Lomejor posible y eve su enfermedad con paciencia, tolerancia
¥ aceptacién, pero debido a lo complejo de Las consecuencias

social y escolar,es necesarlo que reciba el apoyo emacional y

En el drea de saluden elires de psicologiay en pedagogi. educativo, paro que pueda slrodelante

Orientacién a la maestra hacia los padres Cuando adicionalmente a la enfermedad presentan problemas

de sprendizajecom défict de atencon,problemas del Lengua-

66 padves, cisnd o serve e g %0 ¥ b cos el Broces Je. astomo del espectro autista, entre otos, L orientacion de

de sprendizaje ya sea poraue el nifo preste lenttud, fatta de un psicopedagog, psicélogo o educodor especial pueden lograr
que el nifo rinda mejoren sus estdiosy reduze el esrés que

fijacion del conocimiento, mal comportamiento, conductas ex-

desalud, vive, ocasicnando por su condicién de saud

que
tar los padres respecto a que debe hacer por ejemplo: llevarlo
al doctor al psicSlogo, acompaiarlo para hacer sus aress, tc.

Orientacién y apoyo emocional a los padres El tratamiento serd eficaz, en lamedida en que la fami-
Es muy importante que los padres comprendan el estado emo- lia, médico, maestro, psicélogo , psicopedagogo o edu-
cador especial trabajen coordinada e integralmente en el
mejorformaposible.Los paes deben preparar asus hios € b lesarrollo del niiio o niio afectada.
o5 paa Lavida,por o que s necesaro que recban orientacion

de a enfermedad, sus consecuencias y como ayudar de la
jor forma a quien la padece, La orientacion puede brindara el
médico especialista, un consejera, un psicblogo, otras familias
que hayan pasado par La misma experiencia o na experiencia
similar
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Los Pequenios Gigantes

enla MENTTE

anual Informativo sobre Enfermedades Raras
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6.7
Lineamientos para la puesta en practica

6.7.1 Proceso de Reproduccion

Para la reproduccién de estas piezas editoriales se deben tomar en
cuenta las siguientes especificaciones técnicas:

Pieza:
Manual

Medio de Rrproduccién:
Impreso en Litografia

Especificaciones Técnicas:

Tamano Carta 8.5 " x 11 ", formato vertical full color, paginas
internas impresas en papel bond 120 gramos impresion tipo cera
o en laser en papel couché mate tiro y retiro.

Para las portadas utilizar papel Husky Cover mate con empastado
suave.

Formato:

El formato que se utiliza tanto para enviar a impresiéon o compartir
digitalmente es PDF (Portable Document Format). No se requiere
ningun programa especial mas que un lector de PDF.

Programas utilizados:

Para la realizacion de vectores (imagen digital con la capacidad

de ampliar tamaiio sin perdida de calidad), patrones y portadas se
utilizoé Adobe Illustrator (Ai) y para el diseiio y diagramacion de los
manuales se utilizé Gnicamente Adobe InDesign (Id).

Cotizaciones

Se realizaron varias cotizaciones en diferentes lugares
y tipo de papel con el objetivo de hacer un analisis y
tener varias opciones, quedando como opcion principal
Thesing, centro de Impresiones o Last Minute.

Ver Anexo 8
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6.7.2 Proceso de Divulgacion/Publicacion

Para la divulgacidn de estas piezas editoriales es fundamental
saber con cuanto presupuesto se cuenta y a cuantas personas se
calcula alcanzar, siendo como objetivo principal distribuir el mate-
rial en los eventos organizados por la Asociacién para Todos como
diplomados, congresos, charlas o capacitaciones.

6.7.3 Proceso de Medicion de Resultados

Como antes se mencionaba la asociacién realiza diversos eventos
durante el ano en donde se planea distribuir el material editorial,
en donde ademas de esto se comparten charlas con especialistas
y profesionales de diversos temas enfocados en genética, con
esto se espera que el 85% de cada grupo quede informado y sepa
actuar de manera pronta y eficaz con la ayuda de los manuales con
los cuales también puedan difundir la informacion y que cada afio
aumente un 40% de asistencia de profesionales en los eventos
organizados por Asociacion para Todos.
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GRS
Honorarios

Actividad Accién Costos
- Planeacion
Planeacion Estratégica | - Organizacion 1 semana Q2,500
- Calendarizacién
- Insight
- Encuestas
Desarrollo Creativo 2 semanas Q 6,000

- Uso de técnicas para
Concepto Creativo

- Primer Nivel de Visualizacion
- Segundo Nivel de Visualizacion 3 semanas Q 7,500
- Tercer Nivel de Visualizacion

Desarrollo de
Propuestas de Disefo

- Creacién de instrumentos

Evaluacif)nes y - Recopilacién de Datos 1 semana 0 4.000
Correcciones - Validacién / Analisis o
- Correcciones
- Ilustraciones
- Diagramacion
Propuesta Final 3 manuales informativos 1 semana Q 10,000

(Portadas, paginas internas,
portadillas, contraportadas)

Total Q 30,000
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6.1 Gestién del Proceso

6.2 Produccion del Diseno Grafico
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Lecciones Aprendidas

Considero que esta seccidn tal y como el titulo lo dice
es para compartir lo aprendido durante la realizacién
de este proyecto, pero mas alla de solo lo aprendido
este proceso también sirve para darse cuenta del
conocimiento que uno tiene y como se va aumentando,
es por eso que en:

/!
Gestion del Proceso

Considero que aprendi a llevar a la practica en un
caso real los procesos de disefo, ya sabia priorizar
actividades, a identificar prioridades y objetivos
mas ahora aprendi que realizar cada punto segun
las prioridades planteadas y que cada proceso va de
la mano con el siguiente para poder desarrollar un
proyecto de cualquier tipo.

También aprendi a organizar el tiempo y la
informacion recopilada para poder analizarla y darle
sentido a los procesos que deben ser cumplidos en
cada etapa.

Aprendi bastante sobre el grupo objetivo,
profesionales que siempre estan al servicio de

la poblacién, que a simple vista estan bien para
ayudar a los demas pero como cualquier persona
tienen motivaciones, intereses, necesidadesy
sentimientos.
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Vo2
Produccion del Diseno Grafico

En este aspecto aprendi a desarrollar los procesos
de diseno y valorar cada etapa de creacion, es decir
desde la idea planteada en la mente, hasta las
propuestas digitales.

También me di cuenta que tan fundamental es
contar con la informacion suficiente para poder
realizar cualquier pieza de diseno, al obtener un
concepto creativo se deben hacer bocetos para
explotar la idea principal y poder implementarlos de
una manera eficaz.
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8.1 Logro
8.2 Impacto
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Conclusiones

8,1
Logro

B2
Impacto
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Con la elaboracidn de este proyecto se puede notar la importancia
que tiene el apoyo tanto del gobierno como de los puestos
publicos para poder implementar todo tipo de ayuda para
personas que padecen alguna enfermedad rara, asi mismo se
puede ver de una forma clara como afecta que las instituciones
como MINEDUC no tengan la libertad ni los recursos suficientes
para poder respaldar la vida de nifios con diagnéstico positivo.

Luego de varios procesos que van desde obtener el insight,
concepto creativo, bocetajes y validaciones, se logré cumplir con
los objetivos principales, crear material informativo adaptado a
cada profesional que trabaja directamente con la asociaciony
que influye mucho en la etapa de diagnostico y tratamiendo del
paciente. Como piezas finales se obtuvieron 3 manuales diagra-
mados y disefiados especificamente para cada profesién; médicos,
psicélogos y maestros; para los cuales se amplia la informaciény
se dan algunos consejos y lineamientos para que sepan que hacer
al momento de tratar con una persona con diagndstico positivo de
una enfermedad rara.

Utilizando cada aspecto del disefo editorial, amarrandolo al con-
cepto creativo se logré cumplir con el objetivo de informar a los
prfesionales mencionados con anterioridad, expandir un poco mas
el conocimiento esto con el fin de que mas profesionales puedan
dominar el temay por supuesto dar esperanza a nifios, jovenes y
familas afectadas con un diagndstico positivo o sospecha de pade-
cer alguna enfermedad rara.



Recomendaciones

9.1 A la Institucidn

9.2 A estudiantes de Proyecto de
Graduaciény Epesistas

9.3 A la escuela de Disefno Grafico
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9.

A la Institucion

9.2

Al momento de realizar algin material nuevo ya sea impreso

o digital es necesario investigar los intereses y motivaciones

del grupo a quienes desean alcanzar, sean estos colaboradores,
profesionales, padres y mucho mas si sera enfocado a los nifos y
jovenes que padecen una enfermedad rara.

Seguir realizando las actividades para los profesionales, seguir
capacitando a los nuevos profesionales y ensenar que los ninos
y jovenes victimas de un trastorno genético no son nada de otro
planeta simplemente algunos necesitan cuidados especiales.

A futuros Disenadores

124

- Investigar todo lo que implica empezar proceso del EPS, solicitar
informacion en la Unidad de Graduacion, a licenciados, a epesistas
anteriores y a todo el mundo!

- Como todo proceso es fundamental investigar al grupo objetivo
pero en este proyecto ese estudio implica poder desarrollar un
material funcional o no, asi de simple, es por eso que es necesario
dedicar un tiempo Unicamente a esta fase ya que si se tiene claro
para quien va dirigido el proyecto todo lo demas se facilitay se va
logrando Unicamente siguiendo los lineamientos dados en clase.

- Analizar que tanto amas dormir o no. Si trabajas es fundamental
considerar que es necesario solicitar permisos constantes, tanto
para asistir a la institucidn, entregas, asesorias y presentaciones
en la Universidad, adn si la opcion del EPS elegida es a distancia.

- Establecer horarios, si trabajas deben ser ain mas estrictos para
poder realizar todo el proyecto con tranquilidad y salud tanto
fisica y mental.
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9.5
A la escuela de Diseno Grafico

- Seguir brindando el apoyo a los estudiantes durante las fases de
diagnéstico y eleccién de proyectos.

- Distribuir mejor el tiempo para poder tener asesorias mas
personalizadas y considerar horarios para no afectar a las
personas que trabajan y tienen un horario de oficina o por otros
factores como trafico, se dificulta estar a una hora establecida.

- Considerar dividir los procesos en los 2 Gltimos semestres
especificamente en Proyecto de Graduacion, para el PG1 seria
ideal que se aprovechara al maximo a los licenciados y el tiempo
para desarrollar toda la parte tedrica fase de investigacion y
establecer proyectos A, By C; para que en PG2 se pueda entrar de
lleno a los procesos de bocetaje, validaciones y cambios, es decir,
todo el proceso grafico desde el inicio de semestre.

- Considerar también utilizar el tiempo de interciclos para poder
hacer revisidn de Protocolo entregado al final del 9no. semestre,
aprobacion de titulo y hacer todas las correciones necesarias antes
de inciar con la fase grafica para no trabajar en vano y atrasar
todas las entregas y procesos ya establecidos.

- Organizar mejor la forma en trasladar la informacidn, considero
que es necesario que los estudiantes sepan desde antes todo lo
que implica la realizacion del EPS, todos los procesos, el tiempo
que necesitan, lineamientos especificos, referencias, ejemplos,
material de apoyo, contacto continuo con autoridades que sepan
sobre este tema para poder resolver dudas y asi optimizar el
tiempo durante el Gltimo semestre.
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Glosario

al., Brief

Documento donde se encuentra por escrito, la mayor cantidad de
informacidon necesaria del cliente.

2. Codigos Visuales

Se entiende por cédigo al conjunto de elementos con los cuales
se forman los mensajes. Algunos cédigos fundamentales son:
Estético, Didactico, Morfologico, Sintactico y Semantico

3. Diagnéstico
Término que busca revelar la manifestacion de una enfermedad a
partir de observar y analizar sus sintomas.

/h, Diagramacion
También llamada a veces maquetacion, es un oficio del diseno
editorial que se encarga de organizar en un espacio contenidos
escritos, visuales y, en algunos casos, audiovisuales (multimedia)
en medios impresos y electrénicos, como libros, diarios y revistas.

5. Diagrama de Ishikawa

También llamado diagrama de espina de pescado es un diagrama
de causa-efecto que consiste en una representacion grafica

que permite visualizar las causas que explican un determinado
problema.

@a Educacion Inclusiva

Significa que todos los nifio/as y jovenes, con y sin discapacidad

o dificultades, aprenden juntos en las diversas instituciones
educativas regulares (preescolar, colegio/escuela, post secundaria
y universidades) con un area de soportes apropiada.

7/ - Enfermedades Raras (ER)

Son enfermedades que afectan a un nimero pequernio de personas
en comparacién con la poblacion general y que, por su rareza,
plantean cuestiones especificas, muchas de ellas no tienen cura.
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0 Geneética

Es la rama de la ciencia que estudia como las caracteristicas de
los organismos vivos (morfolégicas, fisiolégicas, bioquimicas o
conductuales) se generan, se expresan y se transmiten, de una
generacion a otra, bajo diferentes condiciones ambientales.

9. Grupo Objetivo (GO)

Es el grupo de personas o publico al que va dirigido un producto
y/o servicio.

iLO, Insight

En disefo grafico este término es un conocimiento colectivo:
Situaciones, conocimientos y experiencias vividas por el
consumidor (Grupo Objetivo).

L2 Psicoterapia

En Psicologia es la ciencia social que estudia los pensamientos,
las emociones y el comportamiento humano, en Terapia es una
forma de intervencion social que busca la mejora de la salud del
paciente, cliente o consultante que la solicita.

.3, Reticula

Es una estructura a base de lineas, generalmente verticales y
horizontales, las cuales nos ayuda a ordenar coherentemente
todos los elementos de la composicién como son: titulo, subtitulo,
cuerpo del texto, fotografias, pie y crédito de foto, slogan, ideas
resaltadas y numeracion.

L/, Salud Integral

Se logra cuando hay un equilibrio entre los factores fisicos,
biolégicos, emocionales, mentales, espirituales y sociales, que
permiten un adecuado crecimiento y desarrollo en todos los
ambitos de la vida.
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Capitulo 2

Anexo 1

Antecedentes Graficos
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] conenz 50
INTERNACIONAL
GUATEMALA 2018

ENFERMEDADES RARAS

“Abordaje Multidisciplinarlo

de las Enfermedades Raras”
26 al 28 de Febrero 2018

Lugar: Sheraton

Siguenos en: n AsoclaciénParaTodosGuatemala 22884961

T} 8 @ o,
BAN( 0 \I TECA Vg 4/ VZI

Post en Facebook

Unidos por In Salud

PRIMERA
CARRERA

20 de Septiembre

5K I0K

Fromover una mejor
cahdad de vida.

SR I

s

MAS QUE ASOCIACION
SOMOS FAMILIA

mas del 75% de

padecimientos de

son de
origen

GENETICO
Queremos saber de ti: {4 2251 8917 ..ca.l..l
9 Avenida Juan Chapin 3-15, Zona 1 u-..au. por la Salud
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Inicio ¢ Qué son las ER? Contacto Neticias 0

INFORME FINAL BAYER
1ciusién Iaboral dirigido 2 jévenes con discapacidad Bayer Apt,

Leer mids

{COMO APOYAMOS A LAS FAMILIAS

L L
| |
PARATODOS

Unides por la Salud
au permitan un
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voluntariamente se
acercan a la Ascciacion
solicitando consulta.

- ~ ~
FORTALECIMIENTO COLABORADORES
ATENCION DIRECTA FAMILIAR WICIDENCIA,

EDUCACION Y Lorem ipsum dolor sit
£1 Programa cuenta con Losern ipsunn doler sit DIVULGACION amet, consectetur
una clinica médica que amet, consectetur adipisicing elit, sed do
atiende 2 los pacientes, adipisicing elit,sed do Lorem ipsum dolor sit eiusmod tempor
referidos por hosoitales, eiusmod tempor amet, consectetur incididunt ut lsbore et

centros educatives o que Incididunt ut labore et adipisicing elit, sed do

dolore magna aliqua.
dolore magna aliqua. siusmad tempor

incididunt ut labore et m
dolore magna aliqua.

ZQUE SON LAS ENFERMEDADES RARAS?

Inicio ¢;Qué son las Enfermedades Raras? Contacto Noticias €

QUE SON LAS ENFERMEDADES
RARAS?

No existe un concepto tnico de “Enfermedad Rara” aceptado
por las instancias internacionales que trabajan en su favor, sin
embargo un concepto vlido puede ser el de la Comunidad
Europea que considera que “una enfermedad rara es aquella
cuya prevalencia es inferior a 5 casos por cada 10,000 personas.”

La mayorfa de los casos aparecen a una edad temprana, en
especifico enla infancia. Esto se debe a a alta frecuencia de
enfermedades de origen genéticoy de anomalias congénitas
(anomalias que se presentan desde el embarazo).

La Asociacion para todos s ha dedicado por més de cinco anos
al apoyo de familias que tienen un caso de enfermedad rara o
qQue an no han recibido un diagnastico.
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Capitulo 2
Anexo 2

Instrumento y Resultados Diagndstico Grupo Objetivo

Edad

28 respuestas
5(17,9 %)
3 (10,7 %) 3(10,7 %)

2(7,1 %) 2(7.1 %)

1(3,6 %) 1 (3,6 (3,6 %) (3,6 1:(3,6 (3,6 1:(3,6 16(3,6 1a(3,6 15(3,6 16(3,6 (3,6 1:(3.6 %

Grafica No 1. Muestra: 28
El rango de edades del grupo objetivo es de 24 a 60 anos.

Género

28 respuestas

@ Mujer
® Hombre

Grafica No 2. Muestra: 28
Predomina la respuesta de Mujeres con un 89.3%
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¢Cual es su Profesion?

28 respuestas

@ Maestro (a)
@ Médico
) Psicologo (a)

Grafica No 3. Muestra: 28
Predomina la respuesta de Psicélogos,
seguido de Maestros y luego Médicos.

Nivel de Escolaridad

28 respuestas

@ Diversificado

@ Cursando Universidad
) Proceso de Graduacion
@ Graduado / Activo

@® Maestria

® Master

17.9% Grafica No 4. Muestra: 28

El mayor porcentaje se encuentra en
altimo ano de universidad y profesionales
activos.

¢A qué se dedica?

28 respuestas

@ Trabajo
@ Estudio

m O Ambas

Grafica No 5. Muestra: 28
Con un 50% el grupo objetivo responde
que es laboralmente activo.
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¢De quién depende para sostenerse econémicamente?

28 respuestas

@ Padres
@ Independiente
@ Padres y trabajo

o =

Grafica No 6. Muestra: 28
Con un resultado del 67.9 % el grupo objetivo es independiente econ6micamente.

(En donde vive actualmente? Indique municipio y zona

28 respuestas

Zona 6

Chinautlazona 6

Zona 5

Guatemala zona 12

Capital, zona 2
Guatemala,zona 2

Ciudad de Guatemala zona 2
Chinauta

Guatemala zona 7
Guatemala zona 11

zona 1 ciudad de Guatemala

Guatemala zona 18

Grafica No 7. Muestra: 28
Todas las respuestas obtenidas coinciden en que son residentes en el departamento de
Guatemala.
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Seleccione su rango de ingresos

28 respuestas

&

@ No tengo

® ©.500-1,000
@ Q. 1,001 - 3,000
@ ©. 3,001 - 5,000
@ Q. 5001-7,000
@® Q. 7,001 - 10,000
® ©. 10,001 +

@ ©. 7,000 - 10,000

Grafica No 8. Muestra: 28
Elrango de ingresos del GO esta entre
Q3,000 a Q 11,000.

¢Cuantas personas dependen de usted?

28 respuestas

&
-4

i Como se moviliza?

28 respuestas
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@12
®35
@ Ninguna

Grafica No 9. Muestra: 28

La mitad de los encuestados indica

que de otras personas dependen de
ellos y la otra mitad no sostienen a
nadie econémicamente.

@ Trasporte Publico
@ Vehiculo Propio
& Uber

Grafica No 10. Muestra: 28
Con el 67.9% los encuestados
indican que poseen vehiculo propio.
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¢Qué redes sociales utiliza?

2B respuestas

Facebook 24 (85,7 %)

Instagram 20 (71,4 %)

Twitter 7 (25 %)

YouTube 17 (80,7 %)
Whatsapp
WhatsApp 1(3,6 %)
Pinterest 1(3,6 %)
0 5 10 15 20 25

Grafica No 11. Muestra: 28
La red social que predomina es Facebook seguida de Instagram.

¢Sabe que es una Enfermedad Rara?

28 respuestas

@ si

@ No

@ He escuchado el término pero no se
que es

Grafica No 12. Muestra: 28
Con el 67.9% el GO indica que si sabe que es una Enfermedad Rara.

¢Conoce alguna institucién que trate este tema?

28 respuestas

®si
® No

@ Haospital publico
@ Hospitales
@ Hospital General San Juan de Dios

@ Fundacion pediatrica Guatemalteca

Grafica No 13. Muestra: 28
Con resulado del 71.4% el GO indica que desconoce en donde son tratadas estas
enfermedades.
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iLe gustaria saber mas sobre el tema, de qué trata y a quiénes afecta?

28 respuestas

® Si
® No

Grafica No 14. Muestra: 28
Con el 100% el GO indica que si deseean
saber mas sobre este tema.

¢Coémo le gustaria Informarse?

28 respuestas

Presentaciones digitales

. ) 15 (53.6 %)
interactivas

4 (14,3 %)

Manuales o Libros

Material Audiovisual 17 (60,7 %)
Trifoliares, Afiches o Revistas
Foros, Platicas o Congresos 12 (42,9 %)
Pagina Web 12 (42,9 %)
0 5 10 15 20

Grafica No 15. Muestra: 28
Con el 60% el GO prefiere informarse con material audiovisual.

De estos medios de comunicacion ;Cual utiliza con mas frecuencia
para estar informado?

28 respuestas

@ Television

® Radio

0 Periadico

@ Redes Sociales
@ Correo Electrénico

Grafica No 16. Muestra: 28

Con un 84.3% el GO indica que utilizan
mas las redes sociales para estar
informados.
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Anexo 3

Técnica Concepto Creativo

Concepto 2

Frases Inductoras

Anexos

Articulos + Sustantivos + Adjetivos = Frase Inductora

EL
Los
Las
Los
EL
La

Nino
Gigantes
Personas
Profesionales
Cromosoma
Ensenanza

Concepto 2

Frases Inductoras

Pequefio El nifio raro

Grande Los gigantes pequefios
Raro

Feliz

Sano El Cromosoma Feliz
Enfermo

Concepto creativo resultante:

Los Pequenos Gigantes

Este concepto surge a raiz de que las enfermedades raras existen porque
especificamente son las partes mas pequenas de nuestro cuerpo las que estan
danadas, sin embargo a lo largo del crecimiento se convierten en un problema
gigante, que si no se sabe controlar puede llegar a no tener solucién.
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Anexo 4

Instrumento - Validacion con Profesionales de DG

Manuales Informativos sobre Enfermedades
Raras

En €l siguiente formulario encontrard algunos pardmetros que servirdn para completar la fase de validacion 2 del Proyecto
de Graduacion realizado para la Asociacidn para Todos enfocado a Médicos, Psicdlogos y Maestros.

Nombre *

Profesion / Especialidad *

¢Considera que las portadas presentadas estan acorde al tema a desarrollar? *

Malo Excelente

¢Considera que la seleccidn tipografica es la adecuada para las portadas? *

Malo Excelente
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¢Considera que la seleccion tipogréfica es la adecuada para el contenido? *

Malo Excelente

¢Considera que el concepto creativo " Los Pequefios Gigantes" esta
plasmado en todo el proyecto?

No Si

;Considera que la tonalidad de cada manual esté acorde a cada profesién? *

1-Malo 2 3 -Bueno 4 5 - Excelente
Medicos / Verde
Psicologos / Fuc..

Maestros / Celeste

¢Cémo califica la jerarquia visual de las propuestas? *

Malo Excelente
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¢Qué material considera adecuado para reproducir estas piezas? *

Couché

Bond

Husky / Portada
Opalina /Portada
Texcote / Portada

Otra...

Comentarios

Texto de respuesta larga

Capitulo 6
Anexo 5

Presentacion - Validacion con Profesionales de DG
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Capitulo &
Anexo 6

Instrumento - Validacion Cliente

Manuales Informativos sobre Enfermedades
Raras

En el siguiente formulario encontrard algunos pardmetros que serviran para completar la fase de validacion 3 del Proyecto
de Graduacidn realizado para la Asociacidn para Todos.

Nombre

Cargo

*

iConsidera que la portada presentada esta acorde al tema a desarrollar?

Malo Excelente
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iConsidera que el tipo y tamafio de letra es adecuada para el texto?

Malo Excelente

iConsidera que el titulo es adecuado para el manual?

No Si

iConsidera que los colores utilizados identifica la profesion?

Malo Excelente

iComo califica la posicion de los elementos?

Malo Excelente

Comentarios
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Capitulo 6
Anexo 7

Instrumento - Validacion con Grupo Objetivo

Manuales Informativos sobre Enfermedade
Raras

En el siguiente formulario encontrard algunos pardmetros gue serviran para completar |a fase de validacion 3 del F
de Graduacidn realizado para la Asociacion para Todos enfocado a Médicos, Psictlogos y Maestros.

Edad ™

Profesién *
Médico
Psicdlogo

Mestro

i Considera que la portada presentada esta acorde al tema a desarrollar? ”

Malo Excelen
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¢Considera que el tipo y tamafio de letra es adecuada para el texto? ~

Malo Excelente

¢ Considera que el titulo es adecuado para el manual? *

No Si

:Considera que los colores utilizados identifica la profesién? *

Malo Excelente

:Como califica la posicion de los elementos? *

Malo Excelente

;Considera que el contenido es adecuado y cumple con el objetivo de
informar?

Malo Excelente
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Capitulo 6
Anexo 8

Cotizaciones

fisfaction

can. DESCrOCION e o |t
203
3 MONUQIES 50 POQINGS Tiro Y retiro 0825 2
poNd0o - clienic:
3 pOrtaoas husky QI0.30 sofieem
3 contraportada opalina QI0.50 COMreo:
mm}cmgmoiloa"n
Telelono:  celuiar:
Tienmpo oe envego;
bl Sd g
Q80400  TOfQl. matend,
1a2dioshadies

AMQ ANCIEQPOZ « CErente Ceneral « Cel07e-1804 / MOrCOSHOMES « D"COFQOOO de Tienda » Ceoo0-0I52

0 aveE. 278 DISTO MIrcfiore s 41o.Nivel/ c:r‘ri.sbc:‘riondﬂ@gmonoom
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F
Cliente: Sofi Pem
Contacto: sofipeml Ligmail.com
Adendid: Alojandra Mallinada

CANT.

e

Forma de pago:

COTIZACION

DESCRIPCION

MANUALES

IMPRESION DE MANUALES, CERA, FULL COLOR, EN PAPEL BOND 120GRMS
48 PAGINAS INTERNAS, TAMAND CARTA CERRADD, TIRO ¥ RETIRO,
EMPASTADC SUAVE, PORTADA Y CONTRAFORTADA EM OPALINA CON
LAMINADD MATTE, CORTES RECTOS.

Nabes moaimo

50% adelanio, 50% conira entrega

Q2

2 C 1676 BLVD VIS TA HERMOSEA
ZO0MA 16, SNDD NIVIEL
32006654 | 2365 PEG5

paraimpimir padafEgmalmm

No. 316

TOTAL

32300 [ Q =R

Estacotizacidn Sene valicle o 7okias. St Suprid 3 amibio.

Pl P s P bl 2o o @ Qs aimod e o e s pusds O apr oo @l 2t

TOTAL
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LAST
¥ MINUTE

24 HORAS

CONTACTENOS, S.A.
NIT, 4436888-7

COTIZACION NO. 15,308 FECHA: 29/10/2018
CLIENTE: Sofia Pem ATENCION A:
DIRECCION: NIT:

EmMaIL: sofipemlli@gmail.com

COTIZACION VALIDA: Por 15 dias habiles TIEMPO DE ENTREGA: 03 DIAS HABILES
FORMA DE PAGO Efectivo / Crédito PREPARADA POR Pablo Villela
CANT. DESCRIPCION PRECIO UNITARIO TOTAL
03 Manual impresion digital full color de 50 paginas Q 225.00 Q 675.00
interiores en couche y empastado suave en husky u
opalina.
Q 675.00
La variacion del color del trabajo puede ser +/- 5% —  Forma de pago: 50% de anticipo y 50% contra entrega

Una vez firmada la cotizacion, ésta puede ser tomada como orden de compra y el Cliente acepta los disenos como artes finales

NOTA: Si al momento de recibir el material hay cambios de las especificaciones cotizadas, el valor de esta
cotizacidn esta sujeto a revision

Firma de Aceptado Fecha Aceptado

G 2473-8095 [/ 4740-6B0OS e cotizaciones@lastminute.net.gt www.lastminute.net.gt o

152



Anexos

Anexo 9

Otra técnica Concepto Creativo

Concepto 1

Relaciones Forzadas

Palabras Palabras ldeas Relevantes
Relacionadas No Relacionadas
Aire - Familia
1. Enfermedad 1. Aire
2. Ninos 2. Vida 1. Aire para la Familia
3. Genética 3. Ruido 2. Aire de Familia
4. Familia 4. Reloj 3. Aire a la Familia
5. Dudas 5. Tiempo 4. Aire Familiar
6. Médicos 6. Recuerdo

Concepto 1

Relaciones Forzadas

Ideas Relevantes Concepto creativo resultante:

Nifios - Vida Vida para los ninos

1. Nifos de vuelta a la vida Este concepto intenta transmitir un mensaje positivo y

2. Ninos para la vida alentador, aplicandolo a la linea grafica del proyecto,
3. De los nifios es la vida motivando a los profesionales a informarse y ayudar a
4. Vida para los nifios los nifios que padecen alguna Enfermedad Rara.

5. Ninos = Vida
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Anexo 10

Mapa de Empatia

¢Qué piensa y siente?

- Que quiere saber mas sobre el tema en cuestion

- Que quiere ayudar a las familias necesitadas

- Que necesita mas informacion

¢ Qué ve? ¢{Qué oye?

- Falta de interés en autoridades del
departamento de Salud.
- Falta de interés del Gobierno hacia la

- Términos equivocados o informacion
erronea sobre el tema de

Enfermedades Raras.

sociedad en cuestion de salud. - Comentarios negativos

- Limitacién en carreras universitarias y - Comentarios positivos

maestrias acerca de genética.

- Pregunta a sus colegas acerca del tema

- Indaga en internet y redes sociales

- Busca informacion sobre el tema de Enfermedades Raras

¢Qué dice y hace?
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Anexo 11

Diagrama de Ishikawa
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Guatemala, junio 29 de 2019.

Sefior Decano

Facultad de Arquitectura

Universidad de San Carlos de Guatemala
MSc. Arg. Edgar Armando Lépez Pazos
Presente.

Senor Decano:

Atentamente, hago de su conocimiento que con base en el requerimiento de
la estudiante de la Escuela de Disefio Grafico - Facultad de Arquitectura: ANA
SOFIA PEREZ MANCIO, Carné universitario: 201408202, realicé la Revision de Estilo
de su proyecto de graduacion titulado: DISENO DE MATERIAL EDITORIAL PARA DAR A
CONOCER A LOS PROFESIONALES DE MEDICINA, PSICOLOGIA Y EDUCACION EL TEMA
DE ENFERMEDADES RARAS EN GUATEMALA, previamente a conferirsele el titulo de

Licenciada en Disefo Gréfico.

Y, habiéndosele efectuado al trabajo referido, las adecuaciones vy
correcciones que se consideraron pertinentes en el campo linguistico, considero
que el proyecto de graduacién que se presenta, cumple con la calidad técnica y
cientifica que exige la Universidad.

Al agradecer la atencidon que se sirva brindar a la presente, me suscribo
respetuosamente,

Lic. Maricella Saravi
Colegiadz
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“Disenio de Material Editorial para dar a conocer a los profesionales de Medicina,
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