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1. Otologia J 2. Audiologia

OTITIS
MEDIA

70% Toriello

HIPOACUSIA
50% Toriello, Adam

* Conductiva

* Mixta

* Neuro-

sensorial

Problema muy Diagnadstico

prevalente en
poblacién
pediatrica
general

audiolagico dificil

ORL en Kabuki

3. Funcidn
VeloFaringea

No Closure

FISURA PALATINA
FISURA SUBMUCOSA
INCOMPETENCIA VF...

70% Toriello

Diagnostico diferencial
del nifio con Disfuncion
Velo-Faringea.

4. Via aérea

Malformaciones laringeas
- Adam

Hiperlaxitud columna
cervical- Adam

Cuello corto, retrognatia,
paladar, denticion —Atalay.

DIFICULTADES DE
INTUBACION Y
EXTUBACION

Fibroscopia en consulta
siempre

5. Diagndstico
precoz y
diferencial desde
ORL

Fenotipo:
THINK TWICE.
THINK KABUKI-

Peterson

ORL puede ser el 1°

profesional en sospechar el
SK-



Caracteristicas clinicas a tener en cuenta desde ORL

FACIES Cejas, parpados...

NEURO RGD, HIPOTONIA

LENGUAIJE R lenguaje, Hipernasalidad

CRECIMIENTO J

CARDIO +

MUSCULO-ESQUELETO HIPERLAXITUD, CLINODACTILIA

OFTALMOLOGIA 2 deficits sensoriales asociados (escleroticas azules)

INMUNODEFICIENCIA OMAS, ademasde por fisura



AUDICION. OTITIS MEDIA.

OQuter ear Middle [pner Ear
| Ear |

| s L Eustacian Tube
| A 3 -"{:'I; f-‘."’"'

w BN -t Eardrum

( Tympani Membranes)

Mala funcion de Trompa de Eustaquio:
Causa de la mayor frecuencia de otitis media



Frecuencia (Hz)

125 230 200 1% 2K 4K

NORM//




AUDICION. OTITIS MEDIA.

Normal, ventilado Ocupaciéon mucosa

Perforacion, Cronificacion, Timpanoplastias
destruccion huesecillos colesteatoma



HIPOACUSIA CONDUCTIVA

0 0 0

i R 10 M 10

20 20 20

30 30 30

40 40 40

50 50 50

60 60 60

70 70 70

80 80 80

90 90 90

100 100 100

110 110 110
250 | 500 | 1000 | 2000 | 4000 | 8000 250 | 500 |1000|2000|4000 8000 250 | 500 | 1000 | 2000/| 4000 | 8000
mm@um OD 40 50 50 60 60 40 mm@mm OD 20 15 10 15 10 10 === 0D 35 30 35 35 25 30
L ___Je] 50 50 50 65 50 55 il ()| 15 10 15 10 15 10 anjlse O| 30 40 30 30 25 25
an@= /O OD 5 10 5 10 5 10 “-® > VOooOoDb|, 5 10 5 10 5 10 ®  VvOOD| 5 10 5 10 5 10
B vool 5 10 10 10 10 10 | vool 5 10 10 10 10 10 m vool 5 10 10 10 10 10

Hipoacusia conductiva

Normoaudicidn: cierre del gap

Hipoacusia leve: cierre
incompleto

No siempre se cierra la diferencia via aérea-via 6sea con DTTs (otros factores

aparte de moco)




HIPOACUSIA MIXTA

Evolucion:
NORMOAUDICION = HA CONDUCTIVA = HA MIXTA

Tto:

- DTT

- Audifono
- Logopedia

L de] 30 45 40 45 65 75
@ vooD 10 10 15 30 45 65
H vool 5 10 10 45 60 70




Persistencia componente conductivo

* MALFORMACIONES
OSICULARES
. ANQU".OS'S Peterson

‘ Articulacion por
encaje
reciproco

Lig. susp. yunque, martillo

N
/'
Lig. Timpano-maleolar
Tendon musc. martillo
5}‘”’
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Enartrosis Wity j I
S
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HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL

Figure 1. Pure tone audiometry before implantation age: 8 years 7 months

-10

MALFORMACIONES
OIDO INTERNO-
Mondini lgawa

J Int Adv Otol 2016; 12(1): 129-31
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Figure 3. MRI T2; Grey arrows: cochlea; Small white arrow: relatively large ves-
tibulum with dysplasia of the semicircular canals; Big white arrow: enlarged
vestibular aqueduct

Hearing level in dB

100
120

201
sop— "4
604
801

o= =

1

2

4 8

Frequencies (kHz)

-g Right side unaided

-~ Left side unaided
-%- Right side with hearing aid

-4 Right side with Cl

i

-k~ Left side with hearing aid

A5 5

4

8

Frequencies (kHz)

10



2. OTOLOGIA-AUDIOLOGIA.
étrastornos vestibulares?

Canal
semicirculai

Canal -
semicircular

{c) Northwestern University, 2001

semicircular

92% funcion

vestibularnormal
Barozzi, 2007

* Vértigo
* Ataxia

Saculo

Coclea

OFTALMOLOGICAS:

| SOMATOPERCEPCION:

-Alts musculoesqueléticas,
hipotonia

OIDO INTERNO:

* Desequilibrio...

CAUSAS LIMITACIONES

Cooperacion pruebas

Calodricas: solo oidos no
operados

Nistagmo por patologia ocular
o central

POSTUROGRAFIA
ESTATICA:
Hipofuncionvisual o

somatosensorial
Barozzi, 2007

PRUEBAS VESTIBULARES solo si:
- Sintomasvestibulares

- HANS

- Malformaciones oido interno

Barozzi, 2007




Recommendations for the management of
Kabuki Syndrome

~ Vision & Hearing ~

Infancy and Childhood

Hearing loss: has been documented in 40-45% of
children with KS.

In the majority this is a conductive loss due to
chronic otitis media but the risk of

sensorineural hearing loss is increased and this
possibility should also be explored as it is likely to
be under-diagnosed.

In many patients the hearing loss is mixed.

Assess hearnng at Lime of diagnosis, and annually throughout infancy and
childhood, and adolescence if necessary.

Treatment of hearing loss is by:

Chronic otitis media (recurrent ear infections) ﬁ

- MNg 1Mpalrment shodl audiology Tollow-up.
If there is a sensori-neural component to the hearing loss an MRI scan of
the the petrous temporal bone should be arranged as Mondini dysplasia
of the inner ear may be present.

Vestibular assessment is recommended in patients with vestibular
symptoms, sensori-neural hearing loss or inner ear abnormalities.

a) amplification

b) speech and language therapy

c) cochlear implantation

d) surgery for ossicular malformation

e) in cases of Mondini dysplasia with periymphatic fistula surgery is
indicated to prevent the development of menigitis.

Children with recurrent otitis media should have their hearing tested.
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LENGUAIJE Y HABLA:

e ALTERACIONES
MORFOLOGICAS « HIPOACUSIA
OROFACIALES. « COGNITIVO
« HIPOTONIA

ALTERACIONES HABLA: ALTERACIONES LENGUAIJE:
- Articulacion - Semantica

- Resonancia - Morfosintaxis
- Prosodia - Pragmatica




EUNCION VELOEARINGEA Y HABLA

Conecepto

VELOFARINGE: estructuracomplejay dinamica que sirve
para separar la cavidad nasal de |la oral durante el habla.

DISFUNCION:
e INTELIGIBILIDAD
e ESTIGMATIZACION



FUNCION VELOFARINGEA

Hipernasalidad-
Passavant

Complete Closure Touch Closura

Palatales:K

Mo Closure

Habla hipernasal: cuando
no cierra adecuadamente

Nasales: M



EUNCION VELOEARINGEA Y HABLA

MUSCULOS DEL PALADAR BLANDO

PERIESTAFILINO INT
(ELEVADOR DEL VELO)

PERIESTAFILINO
EXTERNO

(TENSOR DEL VELO)
(inerva el V, el resto el

Xy X)

PALATOFARINGEO
(Pilar post)

PALATOGLOSO
(Pilar ant)

SALPINGOFARINGEO

UVULAR

CONSTRICTOR
SUPERIOR FARINGE

-cartilago de caey
penasco
-aponeurosis palatina
ipsi y se decusa

-cartilagode caey
esfenoides-gancho a
la apof pterigoides
-aponeurosis palatina

-espina nasal
posterior

-a unirse conelcly
terminar en mucosa
de la Uvula

principal
responsable de
elevaciony cierre

nsor del velo del paladar

M. de la dvula

Aponeurosis palatina Lamin: dial
ina media;

]Apél. pterigoides

Lamina lateral

Foramen lacerum
Foramen oval

Origen del M. tensor
del velo del paladar

Lamina lateral } Cartilago

de la trompa

Lamina medial ) auditiva

Fosa mandibular
Semicanal de la trompa auditiva
Origen del M. elevador

del velo del paladar

Orificio externo
del conducte carotideo

Fig. 701
paladar y del cartilago de la trompa auditiva.

Musculos elevador y tensor del velo del

BE- | TUITPE U cusiay
¢ (cartilaginosal
L |

afade masaala
superficie dorsal

M. peristafilino interno (seccionado) P Membrana faringobasilar

Membrana faringobasilar (seccionadal 2. M. peristafilino int.

del Velo M. peristafilino ext. Coanas
g M. pterigoideo int. 4 M. constrictor
contribuyendo al Lémina pterigoidea int i sup. de la faringe
H S g ho de la apdfisis
clerre Gancho de la ap6fisis p'langmdes Staerr‘i(:;mdes

Tenddn del peristafilino ext. M. palatofaringeo

M. peristafilino int. (seccionado) (faringostafilino)

M. palatofaringeo (seccionado)

Cierre circular
variable

M. uvular

Bl
i /@.-m B



EUNCION VELOFARINGEA Y HABLA

La actividad del esfinter velofaringeo durante el habla y la
deglucion tienen vias neuroldgicas diferentes:

HABLA: actividad automatica aprendida controlada por la
corteza motora.

DEGLUCION: actividad involuntaria primaria controlada por
el tronco cerebral.



DISFUNCION VELOFARINGEA

SUBTIPOS ETIOLOGIAS TRATAMIENTO




DISFUNCION VELOFARINGEA

SUBTIPOS ETIOLOGIAS TRATAMIENTO

« HIPOTONIA (22q. SK...)




DISFUNCION VELOFARINGEA

SUBTIPOS ETIOLOGIAS TRATAMIENTO
3. TRASTORNO DEL * TRASTORNOS FONETICOS Y Fundamentalmente
APRENDIZAJE VF TONOLOGIEOR LOGOPEDIA
—_ . ’ o pllPese sl déficit de
(habitos articulatorios feed-back
defectuosos)
anatomicay
fisiologicamente seria capaz
de conseguir un cierre
competente
4. COMBINACION DE * 22q. ¢ Variable.
TIPOS - Estructural: fisura, faringe
alargada
- Hipotonia

- Hipoacusia



ViA AEREA

Kabuki Syndrome Clinical Management Guidelines

Recommendations for the management of
Kabuki Syndrome

~ Anaesthesia ~

All Ages

Anaesthesia in patients with K5: many children with Kabuki
syndromg undorgo surgory as somo stago.

Thers are very fow reports of significant complications
occurring with anaesthesia in KS but several points need to
ba taken into consideration.

15

The anassthetist should be made avare of the

diagnosis of Kabuki syndrome and its associatod

madical problems including structural malformations,

learning disability and hypotonia.
- : 1 h

CON o O O] S0a% 0

Be aware of the possibility of difficult intubation
becauso of structural anomalies {narrowing) of tho
airways, and manago accordingly.

Care should be taken with positioning of the cervical
sping because of associated joint laxity.

Anaosthosia for cleft palate ropair should bo
undartaken by an anaosthotist with spacific
experience working within a recognisad cleft cgntm.j

Ao
|




formas de presentacién ORL PEDIATRICA:

CONSULTA ORL CONTEXTO PRIVILEGIADO PARA DX. DE
INICIO : LENGUAIJE, HABLA, AUDICION, OTITIS MEDIA, FENOTIPO,

DESARROLLO GENERAL... (Peterson)

CONSULTA
ORL

-

\

A DX INCIAL

\

4

(

-

Retraso dx

\

4

-

o

\_

Limitacidon
posibilidades
mejora

\

4




Formas de presentacién ORL PEDIATRICA:

/| PACIENTE

CON DX
SOSPECHA CONFIRMADO
VALORACION ORL:
-ANAMNESIS ,
iR - OTOAUDIOLOGIA

- FUNCION VELOFARINGEA

DERIVACION GENETISTA Y
ESPECIALIDADES
PEDIATRICAS



Diagndstico Diferencial de Kabuki en ORL

FISURA HIPERLAXITUD | HIPOACUSIA
PALATINA NS

CHARGE ATRESIA
COANAS

22q d X QX

IRF6 (Woude) U X a X

STICKLER a X QX a X MIOPIA
MAGNA

EHLER-DANLOS QX O X

BOR O X FISTULAS RENAL

CUELLO

24



Muchas gracias por su atencion




