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RESUMEN

Introduccién: Kabuki hace referencia al teatro tradicional japonés, y el nombre del sindrome proviene de la semejanza de los pacientes
al maquillaje facial usado por dichos actores. El sindrome de Kabuki es una patologia dismorfoldgica, caracterizada por rasgos faciales
particulares, entre ellos fisuras palpebrales amplias, puente nasal deprimido, cejas arqueadas con el tercio externo disperso y orejas
prominentes. Todos estos rasgos son concomitantes con retraso mental, cardiopatias, nefropatias, entre otros. Debido a la presencia
en mayor o menor nimero de veces de algunas patologias, se han dividido en anomalias menores y anomalias mayores. Objetivo:
Presentar una revision sobre las generalidades del sindrome de Kabuki, caracteristicas clinicas, complicaciones y su manejo preventivo,
asi como los estudios genéticos realizados hasta la fecha y la asesoria genética. Metodologia: se utilizaron las bases de datos Pubmed
y SciELO, para la busqueda de informacién. Resultados: se encontraron estudios publicados alusivos a los primeros casos del sindrome,
hasta aquellos recientemente publicados en donde se identifica el gen MLL2 como etiologia para este sindrome. Conclusiones: hasta
la fecha, el diagndstico se realiza por los hallazgos clinicos, aunque se puede detectar la mutacién del gen MLL2. Para el diagndstico se
tienen presente los antecedentes familiares y los hallazgos al examen fisico, principalmente los rasgos faciales propios de este sindrome.
Complementando el diagndstico, se debe llevar a cabo un manejo preventivo de las complicaciones para asi evitar potenciales riesgos,
ademas de ofrecer a la familia informacién necesaria durante la asesorfa genética. (MED.UIS. 2011;25(1):19-27).

Palabras clave: Sindrome de Kabuki. Anomalias craneofaciales. Cejas arqueadas. Cejas dispersas. Fisuras palpebrales largas. Labio fisurado.
Fisura palatina.

ABSTRACT

Kabuki syndrome: clinical, genetic, preventive management of complications and genetic counseling

Introduction: Kabuki refers to traditional Japanese theater, and the syndrome's name comes from the similarity of the patients' facial
makeup used by these actors. Kabuki syndrome is a dismorfological pathology characterized by particular facial features including wide
palpebral fissures, depressed nasal tip, arched eyebrows with the lateral one-third dispersed or sparse, and prominent ears. All these
features are concomitant, with mental retardation, cardiopathies, nephropathies , among others. Due to the presence in greater or
lesser number of times certain pathologies, have been divided into minor and major abnormalities. Objective: present a review of the
generalities of Kabuki syndrome, dismorfologicas features, clinical characteristics, complications, and genetic studies to date. Methods:
we used the databases PubMed and SciELO, to search for information. Results: the published studies alluding to the first cases of the
syndrome, even those published recently where MLL2 gene is identified as a possible candidate for this syndrome. Conclusions. until now
the diagnosis is made by clinical findings, although it can detect the mutation of gene MLL2. For the diagnosis is given through the family
history and physical examination findings, especially the facial features, characteristic of this syndrome. Complementing the diagnosis
must be carry out a preventive management of complications and to avoid potential risks, and offer the family information during genetic
counseling. (MED.UIS. 2011;25(1):19-27).

Key Words: Kabuki Syndrome. Craniofacial anomalies. Arched eyebrows. Sparse eyebrows. Long palpebral fissures. Cleft lip/palate.
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INTRODUCCION

Originalmente descrito de forma independiente en
1981 por los doctores Niikawa'y Kuroki*®, el sindrome
de Kabuki, KMS (OMIM #147920), sindrome maquillaje
de Kabuki o sindrome Niikawa-Kuroki, presenta
multiples anomalias faciales asociadas en la mayoria
de los casos con retardo mental, que puede variar
entre leve a severo. Kabuki es el nombre del teatro
tradicional japonés en donde sus actores utilizan
un maquillaje particular, que consiste en base color
blanco y delineacién arqueada en color negro de las
cejas, entre otros aspectos"’. Debido a su semejanza,
Niikawa' asignd este nombre a las personas que
padecian este sindrome. En la actualidad, el término
“maquillaje” tiende a su desuso porque se considera
un término despectivo* 2.

Los primeros 62 reportes se realizaron en 1988
mediante el trabajo de Niikawa et al%, quienes
ademas de informar los casos, instauraron las bases
del diagndstico de KMS segin cinco condiciones
principales:

1.) Rasgos faciales.

2.) Anomalias esqueléticas.

3.) Alteracion en los dermatoglifos.

4.) Retardo mental de tipo leve a moderado.
5.) Baja talla para la edad.

De todos ellos, han sido los rasgos faciales los
mas usados para su identificacion. Con base en los
hallazgos de Niikawa y Kuroki, Matsumoto et al®
propusieron una nueva organizacién de estos cinco
rasgos en dos grandes categorias: rasgos mayores
y rasgos menores. Dentro de los rasgos mayores,
se incluyen: fisuras palpebrales amplias, eversiéon
del parpado inferior, puente nasal deprimido, cejas
arqueadas, pabellones auriculares prominentes o
malformados, paladar alto o hendido, dentadura
anormal, persistencia de almohadillas en el pulpejo
de los dedos, clinodactilia del quinto dedo o
braquidactilia, hipotonia, retardo mental, baja
estatura, hipoacusia y ptosis palpebral*>+9%4. Los
rasgos menores son: escleras azules, escoliosis,
cardiopatias, nefropatias, vértebras malformadas,
criptorquidia, deficiencia de la hormona del
crecimiento, entre otros" 4694,

Tras la publicacién de los primeros casos en Japdn, el
ndmero de reportes a nivel mundial ha aumentado,
tanto asi que hoy dia se han logrado divulgar
mas de 400 casos en todo el mundo*®™™43' Para
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América Latina, las publicaciones han aumentado
considerablemente en los dltimos afos®*.
Esta informacién, ha permitido demostrar que
hombres y mujeres se afectan de manera similar
en diferentes razas y regiones geograficas*®.
Se ha estimado una prevalencia del KMS de 1 en
32 000*%'°294 en poblacién japonesa y se han
reportado casos de individuos afectados en otros
paises no asiaticos, por ejemplo en Oceania con
prevalencia de 1 en 86 000 nacidos vivos»#43,
Se han publicado algunas diferencias menores
entre pacientes asidticos y no asidticos, sin
embargo los rasgos principales son comunes en
todas las poblaciones*s. A pesar de la bibliografia
disponible, este sindrome aln es desconocido por
muchos profesionales del drea de la salud debido
a su reciente descripcién, generando con ello un
posible subregistro de casos en la poblacién.

METODOLOGIA DE BUSQUEDA

Como método de busqueda de la informacion
relacionada con el sindrome de Kabuki, se llevd a
cabo una investigacion sistematica en las bases
de datos PubMed y SciELO. Para la busqueda en
Pubmed se emplearon los términos: “Niikawa-Kuroki
syndrome”’, “Kabuki make up syndrome” y “Kabuki
syndrome”, todos pertenecientes a MeSH. Por su
parte para la busqueda en SciELO, se utilizaron los
términos “Kabuki” y “Sindrome de Kabuki”. Para la
organizacién y acceso a la informacién bibliografica
se empled el manejador de referencias endnote-X4®.

CARACTERISTICAS CLINICAS

Teniendo presente que su diagndstico es clinico,
el personal de la salud en general y los médicos
en particular deberian tener presente los
rasgos fenotipicos mds frecuentes (ver Tabla 1) y
sobresalientes como son:

Anivel craneo-facial: las fisuras palpebrales amplias,
eversién del parpado inferior, cejas arqueadas con
el tercio externo disperso (ver Figura 1), puente
nasal deprimido, punta de la nariz plana, paladar
fisurado o arco palatino alto, pabellones auriculares
prominentes o malformados, ptosis palpebral
y escleras azules*s, hipodoncia o dentadura
anormal>’. El promedio del perimetro cefdlico en
la mayoria de los pacientes reportados esta en el
rango normal. Sin embargo, como algunos casos
presentan microcefalia, se recomienda vigilar este
parametro4.
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Tabla 1. Hallazgos clinicos mas frecuentes en el sindrome de Kabuki.

Schrand Armstrong e |Damien|I v o n| Morales
i ¢ aP Stc ranl er; Matsumoto | al'. Sanlaville ef | Cuscé et | Peralta
C teristi 62“ av:)a “ ‘: . lﬁmpe | etal®. 48 pacientes al®. al. 16 | et al . 2
Jractensucas japoneszzlen € ‘2'9 1;acientes Pacientes | caucasicos, | 24 pacientes | pacientes | pacientes
caucaisicos - y n Y o
afroamericanos
Crecimiento
Baja estatura (<2.0 DS) 75% 62% 55% NR 54% 43% | 100%
Caray cuello
Microcefalia 5% 31% NR 65% 48% 38% 0%
Cejas arqueadas, tercio externo disperso 88% 79% 85% 80% 83% 57% 100%
Fisuras palpebrales amplias 100% 100% 99% 78% 96% 69% 100%
Eversion del parpado inferior 98% 83% NR 81% 92% 50% 100%
Ptosis 12% NR 50% 65% 63% NR 100%
Escleras azules NR 36% 31% 25% 29% 44% 100%
Septo nasal deprimido 93% 79% 83% 63% 83% 75% NR
Nariz plana NR NR 92% 63% NR NR NR
Labio fisurado / fisura palatina 79% 69% 35% 46% 63% 31% NR
Arco palatino alto NR NR 72% 31% 63% 63% NR
ﬁt?;i?s:iig:dﬁsipo on L dentadura, 78% 71% 68% 96% 80% 25% 100%
Orejas prominentes 79% 100% NR 81% 83% 75% 100%
Orejas malformadas 78% 100% 87% NR 83% 75% NR
Pérdida de la audicién NR 50% 27% 27% 41% 25% 50%
Fistulas retro-auricular NR 16% 22% 13% NR 6% NR
Neurologicas
Retardo mental Levea Levea 84% NR 100% | Medioa 500,
moderado moderado Severo
Epilepsias NR 10% 17% NR 14% 31% NR
Hipotonia NR 83% 68% NR 100% 81% NR
Cardiovasculares
Anomalias Cardiovasculares 32% 27% 42% 48% 35% 12% | 50%
Musculoesqueléticas
Laxitud articular NR 96% 74% 50% 75% 25% 100%
gi‘:&’;ﬁ‘;‘;’;}a delquinto  dedo / 89% 73% 79% 67% 100% 63% 100%
]‘;‘;{;fj‘:s";i:‘hf': s almohadiias de los 77% 100% 89% 88% 96% 88% NR
Genitourinario
“Mrzilllll:l;l:aciones renales y/o del tracto NR 34% 28% 53% 30% 19% NR
NR = No registra.
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Figura 1. Se observan las fisuras palpebrales amplias, eversion del
parpado inferior, cejas arqueadas con el tercio externo disperso.
Fotografias tomadas por los autores previo consentimiento

informado.

En manos: persistencia de la almohadilla en el pulpejo
de los dedos hasta en un 95% de los casos (ver Figura
2), clinodactilia del quinto dedo y braquidactilia de
los dedos de la mano»#™#42,

Figura 2. Se observa la persistencia de la almohadilla en los pulpejos

de los dedos de la mano. Fotografias tomadas por los autores
previo consentimiento informado.

Desde el punto de vista neuroldgico: la mayoria de
los pacientes presentan compromiso neuroldgico
teniendo diferente expresiéon clinica ya que las
manifestaciones son variables, entre estas se
encuentran hipotonia, retraso psicomotor que
puede terminar en retardo mental y este teniendo
en cuenta el coeficiente intelectual puede ser leve,
moderado o severo*®™4»4445, En algunos casos
se ha reportado hipotonia™»#, Existen también
descripciones de casos sin retardo mental pero con
trastornos conductuales, asi como paciente con el
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resto de criterios clinicos pero neurolégicamente
normales que representaria un bajo porcentaje®4°
(ver Tabla1).

Con respecto al crecimiento: las personas con
el sindrome pueden tener una baja talla?+%9"2,
usualmente por debajo del percentil 5 para la edad.

En sistema auditivo: se ha demostrado hipoacusia
conductiva generalmente secundaria a otitis media a
repeticién, enlamayor parte delos casos progresiva**
447, De igual forma se han reportado pacientes con
hipoacusia neurosensorial**® asi como hipoacusia
mixta, es decir neurosensorial y conductiva®.

A nivel cardiovascular: se han identificado
malformaciones como coartacion de aorta™", doble
arco adrtico®, defectos del septo ventricular y
aneurismas>°, entre otros.

Sistema renal: se han reportado malformaciones
como agenesia renal unilateral® y megauréters,
entre otros.

HALLAZGOS GENETICOS

Si bien han sido multiples los estudios moleculares
que se han hecho, solo hasta hace poco se identificé
la causa del sindrome de Kabuki®%¢. Con respecto
al cariotipo mediante bandeo G de alta resolucién
que es la prueba de mayor uso en clinica, esta se ha
encontrado normal en la mayoria de los casos>*;
sin embargo, por la metodologia empleada no se
puede descartar la presencia de pequefios rearreglos
cromosdmicos o bajos niveles de mosaicismo, es
precisamente esto lo que hallevado al uso de técnicas
mucho mds complejas. La mayoria de casos se han
reportado de manera esporadica en las familias, lo
que plantea como principal alteracién una mutacién
de novo, siendo compatible principalmente con un
mecanismo de herencia autosomico dominante's72,

Enloreferentealaspruebasmoleculares,los primeros
estudios adelantados por investigadores como
Milunsky et al®®¢' en el afio 2003, quienes mediante
el uso de la Hibridacién Gendmica Comparativa o
CGH por sus siglas en inglés, y la Hibridacién in Situ
con Fluorescencia o FISH, reportaron una duplicacion
de 3,5 Mb submicroscépica del cromosoma 8 en
8p22-8p23.1 en seis de las personas del estudio. Las
siguientes investigaciones fueron llevadas a cabo
en el afio 2005 por Shieh et al®* quienes reportaron
la presencia de una triplicacién de las regiones 8p22-
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8p23, en una paciente con fenotipo similar a Kabuki.

Sin embargo, trabajos independientes llevados a
cabo por Mlyake et al® en el aflo 2004, Schouman
et al’® y Sanlaville et al*® en el 2005, Kimberly et al*'
y Cuscé et al® en el 2006, manifestaron que en sus
estudios no detectaron duplicacién, inversién o
delecion alguna en 8p22-8p23.1, contrastando de
este modo con los hallazgos de Milunsky y los de
Shieh. Por su parte, Cuscé et al®* ademds de no haber
encontrado hallazgos en el cromosoma 8, si reporté
que cinco de las personas en el estudio presentaron
variaciones del material genético en los cromosomas
2, 5, 14, 16 y 17. Para el afio 2007, Maas et al®,
identificaron en una nifia una mutacién de novo, en
el exdn 5 del gen C200rf133 en el cromosoma 20p12.1,
pero esta mutacion no fue detectada en otros
pacientes. Kuniba et al®, describen en su trabajo la
genotipificacién en 17 pacientes con KMS se obtuvo
una region candidata en 9g21 en la cual se encuentra
cuatro genes que pudieran relacionarse con el
sindrome: TRPM3, KLF9, SMC5 y MAMDC2. De estos
genes, el TRPM3 (Transient Receptor Potential Cation
Channel, subfamily M, member 3) en 9q21.11-q21.12, se
relaciond anteriormente con labio/paladar hendido,
por lo que podria relacionarse a esta caracteristica.

En fechas recientes, investigaciones independientes
empleando la técnica de secuencia de exomas,
identificaron alteraciones en el gen MLL2 y lo
relacionaron como causa de este sindrome, la
alteracién de dicho gen se ha encontrado en la
mayoria de los pacientes con este sindrome, sin
embargo pornoserenel100%se considera que puede
existir heterogeneidad de loci, lo que explicaria este
resultado. Una de las primeras investigaciones
fue llevada a cabo por Sarah Ng et al3, quienes
detectaron la mutacién en nueve de diez personas.
Por su parte, Paulussen et al*® la identificaron en 34
de 45 pacientes, Micale et al5* la hallaron en 45 de 62
pacientes, asi como Banka et al*> laidentificaron en 74
de 116 pacientes. Sin duda, la mutacién de este gen,
que pertenece a la familia de las metiltransferasas, es
la principal causa para el desarrollo de KMS, ya que
su alteracién afecta los procesos de la transcripcion
de diversos genes durante embriogénesis,
explicando con ello las caracteristicas faciales y las
malformaciones en diferentes drganos.

COMPLICACIONES

Las complicaciones derivadas de este sindrome
son otro de los temas a tener presente durante la
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consulta. Sin duda alguna, el retardo mental es una
condicidn que empeora el cuadro entre mayor sea,
lo que puede conllevar a una menor capacidad de la
persona para tener un estilo de vida independiente.
En cuanto a las malformaciones de la cavidad
orofaringea, estas pueden ser desde anomalias
menores manejables sin mayores complicaciones,
hasta dificultar la alimentacién con necesidad de
sonda nasogdstrica o incluso gastrostomia. La
hipoacusia se puede presentar hasta en el 40-45%
de las personas con el sindrome*4447, bien sea una
hipoacusia conductiva secundaria a otitis media
crénica*¥, por una hipoacusa neurosensorial® o por
afeccién tanto conductiva como neurosensorial®.
En muchos casos las malformaciones facilitan la
aparicion de neumonias por aspiracién>>*". La
fisura palatina también puede alterar el desarrollo
del lenguaje, que sumado a la hipoacusia o
sordera, dependiendo de cdmo evolucione el dafio
neuronal, desmejora notablemente las habilidades
comunicativas de la persona. Las malformaciones
renales también suelen presentarse™, asi como las
cardiopatias cuyos valores de presentacion oscilan
entre el 32 y el 58% de los casos**5%% y de no ser
tratadas a tiempo, pueden ser fatales.

Cabe informar que muchos de los pacientes con
Kabuki pueden presentar con menor frecuencia otras
anormalidades, entre ellas malformaciones como
el ductus arterioso, coartacion de adrtica>»4>49,
hernias diafragmaticas, nefropatias, alteraciones
de la vesicula biliar4, escoliosis, laxitud aumentada
en los tendones, dislocacion de la cadera? e incluso
alteraciones en el cordén umbilical en donde solo
haya una arteria y una vena lo cual podria tener
complicacionesinutero’. Se hareportado la presencia
de glaucoma, asi como de otras anormalidades de
la visién, sin embargo hacen falta mas datos para
confirmar esta relacién™34. Debido alaimportancia de
estas patologias, deben llevarse a cabo evaluaciones
semioldgicas y examenes mas cuidadosos para su
diagndstico temprano, cambiando de esta forma,
no solo la estadistica y los reportes de casos, sino
el tratamiento oportuno y con ello, la calidad y
expectativa de vida.

MANEJO PREVENTIVO DE LAS COMPLICACIONES

El tamizaje y el manejo médico deben ser oportunos
e interdisciplinarios, indicando con esto que se
deben tener seguimiento a los pacientes desde
neonatologia, cuando existe sospecha de alguna
alteracidn e incluso mds sabiendo que este sindrome
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puede estar acompafiado de otras patologias3®¢77°
haciendo su manejo bastante complejo. Ademas
de ello, es importante hacer énfasis del soporte
familiar en todo el proceso por ser de vital
importancia. La guia de manejo clinico desarrollada
por Dyscerne y Nowgene* y en “Management of
genetic syndromes”+ recomiendan que, tanto en la
infancia como en la adolescencia, se lleven a cabo
las pruebas diagndsticas que permitan descartar
o confirmar la malformacién de érganos como el
corazdny los rifiones, entre otros, para adelantar asi
las respectivas correcciones sean quirtrgicas o no.
Para el sistema genitourinario, se deben descartar
anomalias renales, de los uréteres, la vejiga y demas
drganos relacionados por lo cual es recomendado los
examenes de ultrasonido renal y orina, entre otros.

En cuanto al sistema cardiovascular, por ser uno de
lo mas comprometidos™5%7*72 una vez confirmado el
sindrome, se deben llevar a cabo obligatoriamente
un ecocardiograma en todas las personas en busca
de patologfas como coartacidn de laaorta®4*>° y defectos
del septo ventricular o auricular, entre otras; si se
confirma alguna de estas patologias se recomienda
seguimiento anual. El electrocardiograma no se
considera un estudio de rutina en estos pacientes,
aunque se debe realizar si se tienen hallazgos clinicos
de arritmia. El tratamiento y monitoreo adelantado
por cardiologia, debe complementarse en muchas
ocasiones con intervenciones quirdrgicas bien sea
para correccion del defecto o para el trasplante del
6rgano. Acompafiando al sistema cardiovascular esta
el respiratorio, quien se ve frecuentemente afectado
por infecciones y es por ello que el monitoreo a
cargo del especialista es de suma importancia,
principalmente si se le han diagnosticado infecciones
respiratorias previas. En el caso del sistema
gastrointestinal es importante identificar si existen
problemas de alimentacién, de reflujo o alguna
malformacion del sistema.

Desde el aspecto neuroldgico es importante
identificar desde edades tempranas el grado de
afeccién que puede manifestarse bien sea por
crisis epilépticas, afeccion neuromuscular o retardo
mental, entre otras. En cuanto a las crisis epilépticas,
debe hacerse el tratamiento y seguimiento por el
especialista en neurologia; cuando hay hipotonia las
terapias fisicas y de fortalecimiento muscular son las
mas indicadas. En el retardo mental, las habilidades
tanto del comportamiento como intelectuales®,
deben orientarse al desarrollo de destrezas sociales
basicas como habilidades de la comunicacién vy
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la interaccién con otras personas, siendo muy
importante el trabajo con los familiares. En el
aspecto académico, deben dirigirse los progresos
acompafiados de  evaluaciones  psicoldgicas
escolares™ y observacién de sus calificaciones, para
mencionar algunos.

Es importante determinar la presencia de labio
fisurado o fisura palatina, porque si persisten durante
lainfancia, la persona tendra mayor dificultad al usar
el lenguaje hablado. Por ello debe llevarse a cabo
cirugias correctivas, trabajos con terapistas del
lenguaje, asi como con fonoaudiologfa y neurologia,
para detectar o descartar cualquier otra alteracién
que afecte deigual maneralaadquisicion dellenguaje.
La pérdida de la audicidn, es una de las afecciones
crénicas que aquejan a estos pacientes, es por ello
que desde la infancia deben hacerse controles por
parte del especialista, con el objetivo de evaluar
la capacidad auditiva, descartar la displasia de
Mondini, asi como prevenir o tratar adecuadamente
la otitis media**. Muchas veces el tratamiento
no solo incluye el implante coclear sino un trabajo
interdisciplinar liderado por el fonoaudidlogo vy
terapistas del lenguaje para mejorar sus habilidades
comunicativas, incluso por especialistas en
enfermedades infecciosas para el tratamiento de las
otitis recurrentes. Es relevante tener presente las
malformaciones y complicaciones de érganos menos
comprometidos, como los ojos, en los cuales puede
haber estrabismo, cataratas o glaucoma, por ello los
chequeos por parte de oftalmologia y optometria
deben ser de forma periddica.

El sistema osteomuscular también se ve afectado, es
por ello que se debe tener presente la hipotonia y la
laxitud aumentada de ligamentos y tendones. Este
aumento conllevaaunadelas patologias mds comunes
en esta poblacion que es la dislocacién de cadera.
Para todo ello se deben hacer trabajos por parte de
fisioterapia y ortopedia. Los primeros encargados del
mejoramiento de la fuerza muscular, la coordinacién,
el equilibrio y demds que sean necesarias para
evitar las lesiones; los segundos deben encargarse
del monitoreo en caso de sospecha, o realizar las
correcciones necesarias cuando sean confirmadas las
patologias, bien sea dislocacidn de cadera, escoliosis
y dislocacién de la patela, entre otras. El sistema
endocrino, debe evaluarse principalmente por
telarquia prematura, presente hasta en un 50% de las
nifas, asi como evaluar al paciente si presenta retardo
en el crecimiento debido a deficiencias en la hormona
del crecimiento o por hipotiroidismo*.
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Si los padres no tienen criterios clinicos que sugieran
el diagndstico del sindrome, se debe considerar una
mutacién de novo, por lo que el riesgo de recurrencia
seria menor al 1%. Por otro lado, el individuo afectado
podria tener una probabilidad del 50% de transmitir
la condicién a la descendencia, debido a que se ha
demostrado un mecanismo de herencia autosémico
dominante. Finalmente cabe recalcar que todas las
patologias presentes deben ser tratadas enla medida
de lo posible por especialistas, pero mediante un
trabajo interdisciplinar que debe estar dirigido por el
Pediatra, Médico Internista o Genetista Clinico, con
el fin de conseguir los mejores resultados y de esta
forma mejorar en mayor medida la expectativa y
calidad de vida de estas personas.

CONCLUSIONES

El KMS es una condicién que se manifiesta por
alteraciones faciales acompanadas de retardo
mental asi como complicaciones en otros drganos.
Los primeros registros provienen de la década de los
80 cuando dos investigadores trabajando de forma
independiente dieron las primeras luces sobre la
existencia y caracterizaciéon de este sindrome. Hoy
dia si bien se conoce mds acerca de esta patologia
y los reportes de caso han ido en aumento, tanto
a nivel mundial como de Latinoamérica, es de
esperar que aun sea desconocido por muchos de
los trabajadores del drea de la salud en general y
médicos en particular. El diagndstico temprano junto
al trabajo interdisciplinar son de suma importancia
para llevar a cabo un manejo preventivo y terapéutico
apropiado, logrando con ello tener un panorama de
las diferentes complicaciones de este sindrome para
poder llevar a cabo una intervencién prematura,
favoreciendo con ello la salud integral de la persona
y de esta forma mejorar en la medida de lo posible la
calidad de vida de estas personas.
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