
‭No estás solo. Acompañanos en este viaje lleno de esperanza para personas con el síndrome de Kabuki.‬

‭Después de escuchar las palabras “síndrome de Kabuki” se pudiera sentir que el mundo se detuvo por un‬
‭momento. Una gran cantidad de emociones deben de estar pasando dentro de ti y eso es completamente‬
‭comprensible. Sin embargo recuerda, dentro de esta tormenta, no estás solo. Estamos contigo.‬

‭Somos la Fundación del Síndrome Kabuki (KSF por sus siglas en inglés, Kabuki Syndrome Foundation), un‬
‭rayo de esperanza dentro de la comunidad del síndrome Kabuki. Nos dedicamos a transformar lo que‬
‭desconoce hoy en la esperanza del mañana al acelerar e impulsar la investigación para tratamientos del‬
‭síndrome Kabuki. Estamos con los brazos abiertos para guiarte a través de este camino.‬

‭Nuestro sitio web es el lugar indicado para obtener información científica actualizada y recursos sobre el‬
‭síndrome de Kabuki:‬

‭●‬ ‭Mantente Informado‬‭. Regístrate para recibir nuestro‬‭boletín y sé el primero en conocer‬
‭investigaciones y ensayos clínicos, eventos comunitarios y nuevos descubrimientos que ayudan a‬
‭encontrar tratamientos.‬

‭●‬ ‭Encuentra Comunidad‬‭. Eres parte de una comunidad vibrante‬‭y solidaria. Explora nuestra Pared‬
‭de Logros y grupos familiares en todo el mundo en‬
‭www.kabukisyndromefoundation.org/about-kabuki-syndrome/‬

‭●‬ ‭Sé Contado‬‭.‬‭kabukicount.com/es/‬‭es el censo global‬‭del síndrome de Kabuki que ayuda a acelerar‬
‭la investigación. Cuando estés listo, regístrate y ayuda a demostrar nuestra fuerza en números.‬

‭A través de recaudación de fondos y colaboración con socios de todo el mundo, impulsamos la‬
‭investigación centrada en el paciente con instituciones líderes a nivel mundial. Con su experiencia‬
‭especializada, junto con el compromiso de financiamiento de KSF de más de dos millones de dólares,‬
‭estamos cerca de tratamientos que pueden desbloquear futuros brillantes y saludables para nuestros‬
‭seres queridos.‬

‭Con KSF, te estás adentrando a una comunidad unida en propósito e impulsada por determinación.‬
‭Frente al síndrome de Kabuki, no somos sólo espectadores, somos agentes de cambio. Y estamos‬
‭contentos de tenerte con nosotros en este viaje.‬

‭Aquí hay esperanza. Por un mañana mejor,‬

‭Tus amigos de KSF‬

‭@KabukiSyndrome‬ ‭www.KabukiSyndromeFoundation.or‬‭g‬

http://www.kabukisyndromefoundation.org/about-kabuki-syndrome/
http://www.kabukicount.com/es/
http://www.kabukisyndromefoundation.org/


‭Síntomas Comunes del Síndrome de Kabuki ‬

‭El síndrome de Kabuki es un raro trastorno genético que afecta aproximadamente a 1 de cada 32,000‬
‭nacimientos independientemente del género, raza o etnia. El síndrome de Kabuki es causado por‬
‭mutaciones en dos genes conocidos (KMT2D y KDM6A), y posiblemente otros aún por identificar. La‬
‭mutación genética suele ocurrir de manera aleatoria, pero el síndrome de Kabuki puede ser transmitido‬
‭por un padre a su hijo.‬‭3,‬ ‭4,‬ ‭5‬

‭Cada persona con síndrome de Kabuki es única. Los síntomas y su gravedad pueden variar ampliamente‬
‭entre los individuos. Algunos síntomas pueden estar presentes al nacer, mientras que otros pueden‬
‭aparecer más tarde. Los síntomas más comunes incluyen:‬‭5,‬‭6, 7‬

‭El síndrome de Kabuki fue nombrado por primera vez en 1981 por investigadores japoneses, el Dr. Norio‬
‭Niikawa y el Dr. Yoshikazu Kuroki. El Dr. Niikawa observó similitudes entre las características faciales de‬
‭aquellos con síndrome de Kabuki y el maquillaje utilizado en el teatro Kabuki tradicional japonés, y llamó‬
‭a la condición síndrome de maquillaje Kabuki (KMS, por sus siglas en inglés). El síndrome de Kabuki‬
‭también ha sido referido como KMS, síndrome Niikawa-Kuroki y síndrome de Kabuki.‬‭1, 2‬

‭Más recursos, incluyendo evaluaciones recomendadas, publicaciones citadas y oportunidades de‬
‭investigación actual, están disponibles en‬‭www.kabukisyndromefoundation.org‬

http://www.kabukisyndromefoundation.org/


‭Síndrome de Kabuki:‬

‭Un Resumen de Tablas Seleccionadas de GeneReviews ‬

‭Las tablas a continuación son selecciones de GeneReviews: Síndrome de Kabuki. Están destinadas a ser‬
‭proporcionadas a profesionales de la salud para su revisión e implementación cuando sea apropiado.‬
‭Consideraciones adicionales de diagnóstico y manejo están disponibles en el siguiente enlace.‬

‭La Fundación del Síndrome de Kabuki (KSF) aumenta el acceso de nuestra comunidad a más‬
‭recursos; no proporcionamos asesoramiento médico. Acceda al artículo completo de‬
‭GeneReviews escaneando el código QR o visitando:‬‭www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK62111/‬

‭Tabla 5. Vigilancia Recomendada para Individuos con Síndrome de Kabuki‬

‭Sistema/Preocupación‬ ‭Evaluación‬ ‭Frecuencia‬

‭Crecimiento‬ ‭Medición de al menos altura y‬
‭peso‬‭1‬

‭En cada cita‬

‭Oftalmolófico‬

‭Oftalmología u optometría para‬
‭evaluar la visión‬

‭Al menos anualmente‬

‭Audición‬ ‭Evaluación de la audición‬

‭Musculoesquelético‬ ‭Evaluación clínica para escoliosis‬ ‭En cada cita hasta la maduración esquelética‬

‭Endocrinológico‬ ‭Pruebas de función tiroidea‬

‭Cada 2-3 años‬

‭Inmunológico‬ ‭Valoración del conteo completo de‬
‭sangre‬

‭Varios/Otros‬ ‭Monitorear el progreso del‬
‭desarrollo y las necesidades‬
‭educativas‬

‭En cada visita durante la niñez y adolescencia‬

‭1. Adolescentes y adultos pueden desarrollar obesidad‬‭.‬

‭Tabla 3. Evaluaciones Después del Diagnóstico Inicial‬
‭Para establecer el alcance de la enfermedad y las necesidades de una persona diagnosticada con‬
‭síndrome de Kabuki, se recomiendan las siguientes evaluaciones si aún no se han completado:‬

‭Sistema/Preocupación‬ ‭Evaluación‬ ‭Comentario‬

‭Crecimiento‬ ‭Medición de altura, peso, y‬
‭circunferencia de cabeza‬

‭El desarrollo de FTT es una secuela‬
‭común de dificultad alimenticias‬

‭Oftalmolófico‬ ‭Evaluación oftalmológica‬ ‭Para la evaluación del estrabismo,‬
‭errores refractivos, ptosis y anomalías‬
‭corneales.‬

‭Continúa en la siguiente página.‬

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK62111/


‭Síndrome de Kabuki:‬

‭Un Resumen de Tablas Seleccionadas de GeneReviews continued‬

‭Sistema/Preocupación‬ ‭Evaluación‬ ‭Comentario‬

‭Escucha‬ ‭Evaluación audiológica inicia‬ ‭Para evaluar la pérdida de audición‬
‭conductiva y/o sensorial.‬

‭Boca‬

‭Evaluación dirigida del paladar para‬
‭anomalías palatinas‬ ‭Considerar la derivación a un‬

‭especialista en craneofaciales si se‬
‭sospechan anomalías palatinas.‬

‭Considerar evaluación dental para‬
‭aquellos mayores de 3 años.‬

‭Cardiaco‬

‭Ecocardiograma con visualización del‬
‭arco aórtico.‬

‭Para evaluar defectos cardíacos‬
‭congénitos, incluyendo la coartación‬
‭de la aorta.‬

‭Considerar electrocardiograma (EKG).‬ ‭Si se sospecha una arritmia‬

‭Respiratorio‬
‭Considerar radiografías de tórax para‬
‭evaluar la eventración diafragmática.‬

‭En aquellos con problemas‬
‭respiratorios, tos crónica o neumonía‬
‭recurrente.‬

‭Gastrointestinal/Alimentación‬

‭Evaluar el estado nutricional, la‬
‭alimentación y el reflujo‬
‭gastroesofágico (GERD).‬

‭Considerar evaluación por un‬
‭equipo de alimentación y/o VFSS‬
‭(Estudio Video Fluoroscópico de la‬
‭Deglución) para aquellos con‬
‭sospecha de disfagia. Los infantes‬
‭pueden tener FTT (fracaso para‬
‭prosperar); los adolescentes y‬
‭adultos pueden tener obesidad.‬

‭Genitourinario‬

‭Ecografía renal inicial‬ ‭Para evaluar anomalías renales e‬
‭hidronefrosis.‬

‭Examen físico para hipospadias y/o‬
‭criptorquidia en varones.‬

‭Musculoesquelético‬ ‭Considerar radiografías de la columna‬
‭en aquellos con escoliosis.‬

‭Para evaluar anomalías vertebrales.‬

‭Continúa en la siguiente página.‬



‭Síndrome de Kabuki:‬

‭Un Resumen de Tablas Seleccionadas de GeneReviews continued‬

‭Sistema/Preocupación‬ ‭Evaluación‬ ‭Comentario‬

‭Endocrinológico‬ ‭Evaluar para hiperinsulinismo‬‭1‬ ‭En recién nacidos e infantes con‬
‭hipoglucemia persistente. En aquellos‬
‭con velocidad de crecimiento‬
‭anormal.‬

‭Evaluar para hipotiroidismo y‬
‭deficiencia de hormona del‬
‭crecimiento‬‭2‬

‭Inmunológico‬ ‭Recuento de células T, subconjuntos‬
‭de células T y niveles de‬
‭inmunoglobulinas en suero en el‬
‭momento del diagnóstico o a la edad‬
‭de 1 año (lo que ocurra más tarde).‬

‭Remitir al inmunólogo si: los niveles‬
‭son anormales; o el paciente tiene‬
‭antecedentes de infecciones‬
‭recurrentes.‬

‭Neurológico‬ ‭EEG (electroencefalograma)‬ ‭En aquellos con sospecha de‬
‭convulsiones.‬

‭Resonancia Magnética de cabeza‬
‭Para evaluar:‬
‭Malformaciones estructurales del‬
‭cerebro en aquellos con convulsiones.‬
‭Malformaciones de Chiari tipo I en‬
‭aquellos con síntomas sugestivos.‬‭3‬

‭Psiquiátrico/Comportamiento‬ ‭Evaluación neuropsiquiátrica‬
‭Evaluación del desarrollo‬

‭Realizar cribado en personas mayores‬
‭de 12 meses para detectar‬
‭preocupaciones conductuales,‬
‭incluidos trastornos del sueño, TDAH,‬
‭ansiedad y/o rasgos sugestivos de‬
‭TEA.‬

‭Varios/Otros‬ ‭Consulta con un genetista clínico y/o‬
‭consejero genético.‬

‭Evaluar habilidades motoras, del‬
‭habla/lenguaje, cognitivas generales y‬
‭habilidades vocacionales.‬

‭1.‬ ‭Esto puede incluir la recolección de una "muestra crítica", como la obtención de niveles plasmáticos de insulina, ácidos grasos‬
‭libres, beta-hidroxibutirato y respuesta glucémica al glucagón durante un período de niveles bajos de glucosa plasmática. [Yap‬
‭et al 2019].‬

‭2.‬ ‭Las pruebas de función tiroidea pueden incluir niveles de T4 libre y TSH. La evaluación de la deficiencia de la hormona del‬
‭crecimiento puede ser un desafío y es mejor que la realice un endocrinólogo. Las pruebas pueden incluir la medición del‬
‭factor de crecimiento similar a la insulina 1 (IGF-1) y la proteína fijadora de IGF 3, además de considerar una prueba de‬
‭estimulación de la hormona del crecimiento usando arginina o clonidina. [Schott et al 2016b].‬

‭3.‬ ‭Los síntomas pueden incluir dolores de cabeza, alteraciones oculares, alteraciones otoneurológicas, signos de los nervios‬
‭craneales inferiores, ataxia cerebelosa, espasticidad o convulsiones.‬

‭Gracias a GeneReviews: Kabuki Syndrome: Adam MP, Hudgins L, Hannibal M. Kabuki Syndrome. 2011 Sep [Updated 2022 Sep‬
‭15]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington,‬
‭Seattle; 1993- 2023. Available from:‬‭https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK62111/‬

‭Este resumen traducido fue preparado por profesionales médicos bilingües que se ofrecieron‬
‭como voluntarios en nombre de KSF. KSF, nuestros voluntarios y los autores del artículo original‬
‭no asumen ninguna responsabilidad por los errores, omisiones o ambigüedades que puedan estar‬
‭presentes. Cualquier persona que confíe en este contenido traducido lo hace bajo su propio‬
‭riesgo. Si surgen preguntas, consulte la fuente original anterior.‬

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK62111/

