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=4 INTRODUCCION Q

* “KABUKI: teatro tradicional japonésen el que los actores utilizaban un

maquillaje tipico de base blanca con las cejas negras arqueadas

 Sindrome de Kabuki: debido a las caracteristicas faciales similares a la

de estos actores

* Descrito en 1981 por los Drs. Kuroki y Niikawa

* Se caracteriza por anomalias tipicas faciales ademds de posibles

alteraciones en el desarrollo intelectual

* Consecuencia de mutacionesen el gen MLL2
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* Prevalencia:

'

e ESPANA

Informes Periodicos ¢e Orphanet

T e

erie Enfermedades Raras

Enfermedad

o grupo de enfermedades

Julio 2017

Prevalencia
A ELE
(/100 DOO)

182090 |Hipertensidn arterial pulmonar 3.3*
750 Pseudoacondroplasia 3.3
926 Acatalasemia 3.2°%
158 Deficiencia sistémica primaria de 1.2 gp*

karnitina

100075 Tumor neurcendocrino gastrico 3.2%
739 ie de Prader-Willi :

2322 Sindrome de Kabuki
50251 Mes ' 3.1"

*datos europeos
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* Niikawa y cols: fueron los primeros en publicar un caso en 1988

En este estudio se propuso una base para diagnosticar el sindrome

Bases del diagndstico de KMS:
Rasgos faciales

Anomalias esqueléticas

Deficiencia intelectual de tipo leve a
moderado

Baja talla para la edad
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* 1. Caracteristicas craneo-faciales: i’\ r 9§
Microcefalia }
Fisuras palpebrales amplias -
Eversién del parpado inferior , .
CeiGS Gl’queCIdCIS Puente nasal bajo —

Puente nasal deprimido
Punta de la nariz plana
Paladar fisurado
Arco palatino alto/paladar ojival
Pabellones auriculares prominentes o
malformados
Ptosis palpebral
Escleréticas azules
Hipodoncia



DIAGNOSTICO

* 2. Alteraciones generales:

Persistencia de la almohadilla en el
pulpejo de los dedos
Clinodactilia del quinto dedo
Braquidactilia
Hiperlaxitud articular generalizada
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) )
* 2. Alteraciones generales:

Compromiso neuroldégico:
- Hipotonia

- retraso psicomotor
- Def intelectual (leve, moderada o

severaq)
- Dificultad succidon-deglucion *
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— * 2. Alteraciones generales:

Compromiso neurolégico:
- Hipotonia
- retraso psicomotor

Retraso en el crecimiento
(< percentil 5 para su edad)

- Def intelectual (leve, moderada
o severq)
- Dificultad succidon-deglucién *




/" 7 DIAGNOSTICO

— * 2. Alteraciones generales:

Compromiso neurolégico:
- Hipotonia
- retraso psicomotor
- Def intelectual (leve, moderada
o severq)
- Dificultad succion-deglucién *

Retraso en el crecimiento
(< percentil 5 para su edad)

Hipoacusia:
- Conductiva

- neurosensorial
- mixta
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— * 2. Alteraciones generales:

Compromiso neurologico:

DIAGNOSTICO

- Hipotonia

- retraso psicomotor
- Def intelectual (leve, moderada

Hipoacusia:

Conductiva

- neurosensorial
- mixta

Retraso en el crecimiento

(< percentil 5 para su edad)

o severa) Alt. inmunoldgicas:
- Dificultad succion-degl - Inmunodeficiencia o algin desorden

autoinmune
- Purpura trombocitopenica idiopdtica

- Leucoplasia
- Vitiligo
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DIAGNOSTICO

-/ * 2. Alteraciones generales:

Compromiso neurolégico:
- Hipotonia
- retraso psicomotor
- Def intelectual (leve, moderada

Retraso en el crecimiento

(< percentil 5 para su edad)

o severa) Alt. inmunolégicas:
- Dificultad succion-dedl - inmunodeficiencia o algin desorden

autoinmune
Hipoacusia: - PUrpura trombocitopenica idiopdtica
- Conductiva - Leucoplasia
- neurosensorial - Vitiligo
- mixta
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-/ * 2. Alteraciones generales:

Compromiso neurolégico:
- Hipotonia
- retraso psicomotor
- Def intelectual (leve, mogdaxsada
o severa)
- Dificultad succion-degl

Retraso en el crecimiento

(< percentil 5 para su edad)

Alt. inmunolégicas:
- inmunodeficiencia

Hipoacusia:
- Conductiva

- neurosensorial
- mixta

Vitiligo




o "

DIAGNOSTICO

*, 3. Alteraciones a nivel oral:

* Santos vy cols:

* Anomalias dentarias se presentan en hasta 70% de los casos

* Mhanni vy cols:

* Problemascon el espacio
* Agenesias
* Incisivos superiores conicos

* Coronas aplanadas

1°MP ectépicos

* Dientes neonatales
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e 3. Alteraciones a nivel oral:

T el




. N—
\_/ 7 DIAGNOSTICO -

e 3. Alteraciones a nivel oral:

-

* Petzold vy cols:

* Cdmaras pulpares amplias
* Reabsorciones externas

* Retrasos en la formacién radicular

TTeSERY
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DIAGNOSTICO

* 3. Alteraciones a nivel oral:

Petzold y cols:

Maloclusién dentaria
Micrognatia/ retrognatia

* Erupciéntardia

I

i
LY

Maxilar
superior

Maxilar
infarior

! Incisivo central:

. Incisivo lateral:
| Canino:
| Primer molar:

Segundo molar:

1" Segundo molar:

. Primer molar:
| Canino:
Incisivo lateral:

. Incisivo central:

\ 4

Erupciona
9.6 mesas

12,4 meses
18,3 meses

15,7 meses
26,2 meses

26 meses
15,1 meses
18,2 meses
11,5 meses

7.0 meses

4

Se cae
7 afios

8 afios

11

afios

10 anos
10,5 afios

11

afios

10 afios
9.5 afos

7 afios

b afios
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e 3. Alteraciones a nivel oral:

 Giordano y cols:

/c DIAGNOSTICO

Caracteristica:

Prevalencia (%):

Caracteristicas faciales tipicas 95
Retraso mental 92
Hipotonia 25-89
Retraso en crecimiento postnatal 35-81
Hiperlaxitud articular 50-75
Dificultades en la alimentacion 70
Defectos congénitos cardiacos 40-50
Telarquia prematura 7-50
Hipoacusia 40
Problemas oculares 33
Fisura palatina o labial 33
Anormalidades renales o del tracto urinario 25
Problemas inmunes 20
r
) J
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"-’[ IMPLICACION FUNCIONAL J

Hipoacusio =====) LENGUAJE

R,

Retraso psicomotor

Fisura palatina

Alteraciones orofaciales

Hipotonia
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J

"-’[ IMPLICACION FUNCIONAL J

Hipoacusio =====) LENGUAJE

R,

Retraso psicomotor

DIFICULTAD EN LA

Fisura palatina

SUCCION-
 Alteraciones orofaciales - DEGLUCI()N Y
Mlisotonia MASTICACION
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- avance mandibular

B presién de la mandibula
m frotamiento antero posterior
ﬁ lengua papila incisiva

movimiento ondulatorio lengua

Infantil
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Evita
deformacion
oseay
dental

Preparacion
para el
lenguaje

Previene
caries

Movimientos
de succion y
deglucion
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V’[ IMPLICACION FUNCIONAL ]




-~ TRATAMIENTO

IMPLICACION FUNCIONAL ]

>

TERAPIA MIOFUNCIONAL

L 4

LOGOPEDA/ FISIOTERAPIA

¥

ORTODONCIA
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TRATAMIENTO

TERAPIA MIOFUNCIONAL

>

CT A9 HIOTMONW®

. Ejercicios para la correccién del modo nasal.

Ejercicios para el sellado labial.
Aumento de la presion propioceptiva.
Ejercicios de soplo.

Fortalecer misculo orbicular de labios.
Fortalecer musculatura labio superior.

Ejercicios para movilidad labial.

. Fortalecer la lengua.

Ejercicios para la correccién impropia de la lengua.

Favorecer control lingual.
Favorecer movilidad mandibular (masticacion).

Favorecer la deglucidn.

Ny
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Ahora quiero dedicar un momento para lo que
consideramos, como grupo de investigacion muy
importante
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Se va a desestructurar la morfologia
Y
como consecuencia directa la funcién
del complejo orofacial
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Senos piriformes

Hacia los pulmones







MUCHAS GRACIAS POR SU
ATENCION
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