MEDICINA

MATERNO FETAL 2 W
MURCIA SINDROME DE KABUK]

Guijarro Campillo, R; Puig Marzal, |; Sanchez Mateos Enrique, MR; Cortés Sandoval, S; Garcia Campaia, E; Nieto Diaz, A.
-Unidad Medicina Fetal Murcia-
-Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca-

INTRODUCCION

El sindrome de Kabuki, cuya prevalencia es de 1/32.000-86.000, es conocido asi por la similitud entre las mascaras
del teatro tradicional japonés y la facies que ocasiona el padecimiento de este sindrome. Es un desorden
mendeliano caracterizado por una serie de malformaciones congénitas tipicas junto con la portacion, en el 70 % de
los casos, de una de los dos variantes génicas descritas hasta la actualidad (1). Los criterios diagndésticos pueden
verse en la tabla 1. Presentamos la deteccion de un caso en nuestro centro.

CASO CL]N]CO Tabla 1. Criterios diagndsticos

La paciente es una gestante de 31 afos sin antecedentes CRITERIOS  DIAGNOSTICOS
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cariotipo 46XX. Durante las exploraciones ecograficas
fetales posteriores se detectd una agenesia renal
derecha (imagen 1), arteria umbilical Unica (AUU) y
polihidramnios (imagen 2). En la semana 33, se
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Ante estos hallazgos se realizd una Resonancia
Magnética (RM) fetal observando minima colpocefalia,
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produciéndose el parto de manera extrahospitalaria. KMT2D).
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DISCUSION

El sindrome de Kabuki es una rara enfermedad congénita, con
una prevalencia variable, probablemente infradiagnosticada.
Su reconocimiento como sindrome es reciente,
descubriéndose en 2010 y 2012 las dos principales variantes
génicas causantes , KMT2D (55-80%) y KMDG6A, si bien hasta un
30 % no las portan (2). La mayoria de publicaciones
caracterizan a este sindrome en torno a cuatro
manifestaciones cardinales: signos faciales, retraso mental
leve-moderado, afectacion palmoplantar vy retraso del
crecimiento. Observando los criterios diagndsticos vemos que
el diagndstico es eminentemente clinico y postnatal. Algunos
criterios como la hipotonia, pueden dar signos ecograficos
indirectos como el polidramnios que nuestra paciente
presentaba. La recién nacida del caso clinico cumple muchos
de los criterios diagnosticos comentados y afade signos
asociados del espectro clinico de este sindrome, como ocurre
en muchos de los casos publicados (3). Si bien la mayoria,
como es el caso descrito, pasan inadvertidos y son
practicamente imposibles de detectar durante su seguimiento
ecografico prenatal, es importante al menos sospechar
posibles signos que nos hagan poner en la pista para poder
acortar el tiempo diagndstico y comenzar asi las terapias
necesarias de manera temprana (3). Imagen 3.
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