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Sindrome de Kabuki. Informe de un caso

Dr. Jorge Arturo Avifia-Fierro,* Dr. Néstor Bernardo Pérez-Ornelas**

RESUMEN

El sindrome de Kabuki es una enfermedad extremadamente rara, con las siguientes caracteristicas: dismorfia facial, fisuras palpebrales
alargadas con ligera eversion de los parpados inferiores, orejas prominentes, anormalidades esqueléticas, talla baja, retrasoc mental y
del crecimiento. Se presenta el caso clinico de una nifia con esta afeccion, sin transmision genética; es el primer paciente informado y

publicado en México.
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ABSTRACT

Kabuki syndrome is an extremely rare disease with the following clinical findings: facial dysmorphy, with long upslanting palpebral fissures,
prominent ears, skeletal abnormalities, mental retardation and postnatal growth deficiency. This is a clinical case of sporadic transmission
without genetic inheritance. It is the first case reported and published in Mexico.
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|l sindrome de Kabuki fue descrito por

primera vez en Jap6n por dos grupos de

investigadores Niikawa et al. Kuroki et

al. lo nombraron asi por el parecido de las
caracteristicas faciales peculiares con la mascara del
teatro japonés Kabuki % Los datos clinicos esenciales
son alteraciones morfolégicas faciales tipicas, retraso
en el crecimiento, estatura baja, anormalidades es-
queléticas, anormalidades dermatoglificas y retraso
mental ®. La mayoria de los pacientes también suelen
tener diversos defectos cardiacos y problemas de la
audicién. Se han informado 300 pacientes, 130 japo-
neses y 170 en el resto del mundo. La frecuencia en
Japon es de 1/32,000 nacidos vivos *. La causa suele
ser una microdelecion cromosémica que no siempre es
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demostrable en el cariotipo; también se ha mencionado
una duplicacién submicroscépica en el cromosoma 8
>. No existe prueba especifica para esta enfermedad y
el diagnostico se realiza con criterios clinicos en base
a las dismorfias.

PRESENTACION DEL CASO

Nina de tres afios nueve meses, producto del primer
embarazo a término, de matrimonio joven no consan-
guineo; madre de 22 aros, dedicada al hogar, padre
de 28 anos, obrero sin toxicomanias; una hermana de
dos anos, todos sanos. Gestacion de término, cesarea
por sufrimiento fetal debido a brevedad del cordén
umbilical y circular al cuello del producto. Pesd, 2,900
g; tenia paladar hendido y una cardiopatia congénita
fipo comunicacion interventricular e insuficiencia
adrtica leve. El crecimiento postnatal fue lento y mos-
tr6 moderado retraso en el desarrollo psicomotor. La
paciente tuvo insuficiencia cardiaca que requirio el uso
de digoxina y furosemida. El defecto del paladar fue
operado con plastia palatina al afio de edad. Padecié
infecciones respiratorias frecuentes; persistié con
retraso en el desarrollo psicomotor y del lenguaje; la
audicién estaba conservada. A los tres afios y medio
tuvo sangrado abundante del tubo digestivo alto; se
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un incremento de manifestaciones autoinmunes por
anormalidades en su regulacién; pueden sufrir pur-
pura trombocitopénica idiopatica, anemia hemolitica,
tiroiditis y vitiligo °.

Se desconoce la etiologia de este padecimiento; la
mayoria de los casos descritos son de tipo esporadico
sin predileccién de sexo, ni relacién con la edad ma-
terna. En algunos pacientes el problema es hereditario
autosémico dominante de expresién variable . La
supervivencia suele ser normal. Los primeros casos
descritos tienen actualmente 30 afios de edad. En Lati-
noamérica sélo se han publicado un paciente en Brasil
1, uno en Haiti * y uno en Ecuador . La difusién de
las caracteristicas clinicas puede permitir diagnosticar
mas casos que no han sido identificados. En Espana
se logré documentar 18 pacientes ™,

Este es el primer caso de sindrome de Kabuki
publicado en México, no sugestivo de transmisién he-
reditaria, producto de padres sanos no consanguineos,
sin antecedentes familiares de malformaciones, por lo
cualse trata de un caso esporddico de mecanismo fisio-
patolégico desconocido. Actualmente se le trata en el
Servicio de Gastroenterologia por las vérices esofdgicas
y la hipertension portal extrahepatica; recibe terapia
de medicina fisica para mejorar la laxitud muscular y
combatir ]a hipotonia. Se le vigila desde el punto de
vista hematolégico por su tendencia a tener trombo-
citopenia y sus alteraciones inmunolégicas. También
se le da seguimiento médico para evitar otitis media
recutrente que puede alterar su audicién, por el riesgo
de hipoacusia neurosensorial. El Servicio de Ortopedia
la valora anualmente para prevenir complicaciones es-
queléticas. Finalmente, se vigila su rendimiento escolar
parala orientacién de ensefianza con el fin de que logre
destrezas fundamentales para su desarrollo.
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