CRECIMIENTO Y TERAPIAS

Las personas con KS a menudo exhiben retrasos en
multiples areas del desarrollo. Es totalmente
necesaria una pronta evaluacién, ya que una
intervenciéon rapida es clave. Durante los afios de
escolarizacion, la mayoria necesitara terapias
adecuadas para optimizar el aprendizaje.

Muchos requeriran evaluaciones e
intervenciones continuas, para
permitirles disfrutar de
experiencias positivas y
productivas a lo largo de su vida.

Intervenciones tempranas — Para

identificar las necesidades,

desarrollar un plan de actuacién,

proveer los servicios terapéuticos

\- : necesarios y seguir la progresion,
) optimizando el desarrollo.

Fisicas — Para desarrollar habilidades motoras
aumentando la fortaleza, y evaluar las necesidades
de modificaciones y de material adaptable para la
escuela, el hogar o el centro de trabajo.

Ocupacionales — Para perfeccionar las habilidades
motoras, fuerza y destreza. Evaluar las necesidades
de dispositivos adicionales y la necesidad de realizar
adaptaciones en la escuela, el hogar o el centro de
trabajo.

Intervenciones relativas al habla — para mejorar la
articulacion, el desarrollo del lenguaje y, si es
necesario, introducir el lenguaje de signos.
Desarrollar el control motor oral, especialmente en
los casos en que sea necesaria la alimentacion
asistida.

Integracién sensorial- para mejorar las condiciones
sensoriales y motoras, el autocontrol, la adaptacion
al medio (la clase en la escuela, el hogar, etc.), las
habilidades sociales, y los problemas de autoestima
derivados de una disfuncién en la integracién
sensorial.

Mtisica — Muchos individuos con KS disfrutan de la
musica y el ritmo. Un interés que puede promover y
estimular el aprendizaje en muchas otras areas.

VIVIR CON EL SINDROME KABUKI

El Sindrome Kabuki es una discapacidad
permanente. Aunque el KS no es una enfermedad
progresiva, nuevos problemas pueden surgir a lo
largo del tiempo.

El nivel de independencia de los adultos con Kabuki
variara dependiendo de sus habilidades individuales
y del grado de apoyo de la familia y la comunidad.

Las condiciones de vida y de trabajo incluiran
probablemente toda una gama de opciones,
desde la supervision hasta la independencia.
Aparentemente, la mayoria necesitara una
supervision, muchos necesitaran una mezcla de
independencia y ayuda, y unos pocos seran
capaces de actuar independientemente, en casa
y en el trabajo.

LA RED DEL SINDROME KABUKI
La pagina web de la Red del Sindrome
Kabuki (KSN) ofrece informacién clinica
avanzada, actualizaciones de los ultimos
avances relacionados con el sindrome, y
recursos de calidad. Las paginas web estan
actualmente disponibles en cinco idiomas,
con otros mas en desarrollo:
www.kabukisyndrome.
com

° Contacta otras personas
a través del foro de
discusiéon KSN, a través
del e-mail. Este activo
grupo tiene un alto nivel
de participacioén, y es
una valiosa fuente de
apoyo emocional y
practico. Sélo es
necesaria una breve
inscripcion.

e Organiza y acude a encuentros locales con
otras familias de afectados por el Sindrome
Kabuki.

e Conviértete en un miembro de la Red del
Sindrome Kabuki (KSN), para recibir
beneficios adicionales:

» Directorio de Familias: Organizado por
paises y estados o provincias. Contiene
direcciones, formas de contacto y una breve
informacién biografica sobre el Kabuki. La
inclusion es voluntaria.

Diario Kabuki: Una revista escrita y producida

por miembros de la red, editada y enviada por

correo dos veces al afio.

Para consultas adicionales, o para solicitar informacion por
correo, por favor, contacta:

Kabuki Syndrome Network
c/o Margot Schmiedge
8060 Struthers Cr.

Regina, Sask.. S4Y 1J3
Canada

Ph: 306-543-8715
www.kabukisyndrome.com

El logotipo del KSN (en la portada del folleto) es la letra japonesa “K”,
representado la palabra Kabuki. La belleza de su forma es especialmente
apropiada, ya que también refleja dos brazos abiertos, simbolizando la
invitacion a trabajar juntos. (Disefiado por Jos Vergouwen, de la Red
Holandesa de Sindrome Kabuki.)

Sindrome Kabuki

o
o

Criterios de diagnéstico y enfermedades relacionadas
Guia de evaluaciones médicas
Recursos de la red. Formas de contacto y apoyo.

Red del Sindrome Kabuki

Una red global que promueve y facilita:

~ un mayor conocimiento del Sindrome
Kabuki

~ apoyo familiar a través de experiencias
compartidas



QUE ES EL SINDROME
KABUKI?

Fue descrito por primera en 1981
por dos doctores japoneses
(Niikawa y Kuroki) y se le llamé asi
por su semejanza de las
caracteristicas faciales,
especialmente los ojos, con el
magquillaje de los actores japoneses
d de Kabuki. El Sindrome Kabuki

(KS) es un sindrome congénito de
malformaciéon multiple.

CRITERIOS DE DIAGNOSTICO: El diagnéstico se
basa en el reconocimiento de 4 (entre 5) caracteristicas
principales, siendo las caracteristicas faciales, las
principales. El analisis de los cromosomas
generalmente arrojara resultados normales.

e Caracteristicas faciales: fisuras palpebrales largas
con eversion del tercio exterior, cejas argueadas
con la mitad exterior escasa, pestanas
prominentes, orejas prominentes v/o deformadas v
la punta de la nariz plana.

Anormalidades del esqueleto

Anormalidades dermatoglificas

Incapacidad intelectual (suave a maderada)

Baja estatura posnatal

CARACTERISTICAS ADICIONALES: Kabukies
un sindrome complejo con muchaes hallazgos
asociados. Las condiciones que coexizten apovan un
diagnoéstico pero separadamente, no se consideran
rasgos cardinales. Lista parcial:

Hipotonia
Dificultades de alimentacion
Infecciones recurrentes
Defectos cardiacos congénitos
Anomalias renales (rif6n) / del tracto urinatrio
Boca pequefna, micrognatia (mandibulas
pequenias), paladar figurado o muy arqueada,
e Hipodontia (dientes faltantes), dientes con forma
inusual y desalineados.
e Nacimiento: peso normal
Infancia y ninez: bajo peso
Pre adolescentes en adelante: posible ohesidad
e Desarrollo mamario temprano (nifias)
e Deterioro auditivo y/o malformacionas del oido
interno.

Nota sobre el Diagnéstico: La ocurrencia de
condiciones asociadas en los individuos, wvaria en
numero y grado. Aunque la poblacion con sindrome
Kabuki exhibe un amplio espectra de implicacién
médica, cada paciente muestra un cuadro clinico tnico.

"CONCEPTOS BASICOS” DE KABUKI

La causa del sindrome Kabuki es genético, aunque
aun no se conoce el gen o genes exactos que estan
involucrados.

Debido a que la etiologia de Kabuki atin no se
entiende a cabalidad y los nuevos hallazgos son
inminentes, consulte a su genetista sobre
informacién actualizada sobre implicaciones
genéticas para su familia.

Como es un sindrome, no tiene cura. Sin embargo,
muchas de las condiciones asociadas con el KS
pueden ser corregidas o aliviadas con la
intervencién apropiada.

A nivel mundial, la creciente preocupacién por el
sindromes Kabuki estd provocando interés entre la
cotmunidad médica v generando mas investigacion,

DIAGNOSTICO: EVALUACIONES
ACONSEJABLES

Gendtica — Su genetista le puede proporcionar
mformacion constante sobre las implicaciones
genéticas de Kabuki para su familia, hallazgos
clinicos recientes v estudios gensticos pertinentes,
Cardiologia - 5i no s detecta un defecto cardiaco
al macer, se debe derivar al paciente para una
evaluacion por posibles anomalias cardiacas.
Oidos, Nariz y Gargarnta (Siglas en inglés ENT) -
Frecuentes infecciones a los eides, paladar fisurado
o muy arqueado, pérdida auditiva v malformaciones
del oido interno requieren evaluacion v cuidado
continuo por un otorrinolarngslogo.

Aundiologia — Existe un alto riesge de pérdida
auditiva [conductiva v sensonneural) La audicion
debiera ser evaluada exhaustivamente al nacer v
luego, de manera periodica.

Oftalmologia — Se recomienda hacer exfmenes
completos v rutinarios debido a que son frecuentes
el estrabismo, nistagmus, ptosis, coloboma v otros
defectos.

Ortopedia — Laximd aticular, peetobillo’problemas al
andar, dizslocaciones de caderarotula, ancmaliag de cosillas
vertebras v ofras ancmaliaz del esqueleto =on hallazgos
frecnentes que requeren de cudado v evalnaciones ortopédicas
Odontologia — [hientes faltantes, de forma inusual,
muy espaciados (o amontonados) v dientes
desalineados son problemas dentales comunes. La
sensibilidad a estimulos orales evita una higiene
oral adecuada., Se recomienda el tratamiento
temprano v rutinarie por parte de un dentista

pediatrico.

Urologia — Debido a un alto riego de malformaciones
del tracto urinario, se recomienda un ultrasonido
abdominal.

CONDICIONES ASOCIADAS: EVALUACIONES
Inmulogia — Resultados anormales de examenes de
inmunidad (particularmente hipogamaglobulinemia e
IgA), infecciones recurrentes y
alergias deberian ser evaluados
por un inmunélogo.
Hematologia — Condiciones
autoinmunes como purpura
trombocitopénica idiopatica y
anemia hemolitica se asocian
con KS.

Endocrinologia — Puede
producirse hipoglicemia,
deficiencia hormonal del
crecimiento, hipotiroidismo, desarrollo mamario
temprano [nifas) y obesidad en la adolescencia.
Alimentacion y Gastroenterologia — Las dificultades
en la alimentacién durante la infancia/nifiez (algunos
requiersn alimentacion por sonda) son comunes y
pueden persistir, Son comunes la constipacion crénica
vi/o diarreas, La sensibilidad a estimulos orales
interfiere frecuenteimente en la alimentacion. A
menudo es necesario de ayuda para mantener una
ingesta nutricional adecuada.

Neurologia - Los individuos con Kabuki tienen un alto
riesgo de actividad de ondas cerebrales anormales
(EEG) v convilsiones. Es comun una depresion
peguefia o seno en el rea del céccix/sacral. Se han
descrito anormalidades estructurales del cerebro.
Anestesiologia — Ciertas caracteristicas fisicas
[estructurales) asociadas con Kabuki podrian complicar
los efectos de la anestesia. Discuta el diagnostico y
detalles médicos con su médico antes de cualquier
procedimiento que requiera antestesia/sedacion.
Comportamiento - A menudo se observa ansiedad,
problemas de atencidn, rasgos obsesivo-compulsivos y
comportamientos autisticos. Existe una gran necesidad
por la estructura, Es importante consultar sobre
servicios educacionales apropiados, asesoria y/o
manegjo médico.

Este fdeto ropomiana o material abreviado sobre directrices para €l dagndstioo y
maneiaE sndomeabuki. Consuite profesionales médioos yfuentes adidondes para
chfener ey infonecan schreelsindome.

Informacion detallada disponible en Pagina web de la Red de
Sindrome Kabukl www kabukisyndrome.com



