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Proyectos y actividades.
Propuestas

Dra. A. Cueto — Hospital Universitario Vall d’"Hebron
Dra. V. Seidel — Hospital Universitario Gregorio Marafion
Pilar Lucero — Presidenta Asociacion AEFA-Kabuki

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019



Il Jornada en Barcelona (NOVIEMBRE 2018)
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Se propone realizar:
Guia de manejo consensuada para personas
con Sindrome de Kabuki

Hacerla accesible desde la pdgina web de la asociacion

Hacer que pueda ser facilitada a todos los profesionales que controlan
a los pacientes

Unica guia de manejo

Conjunta con la asociacion de pacientes

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Barcelona, 23 de noviembre de 2018
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OBJETIVOS

v’ Guia clara y practica para la valoracién vy el
seguimiento

v’ Dirigida a profesionales sanitarios envueltos en su
manejo, al tratarse de una enfermedad poco
frecuente y de afectacion multisistémica

v’ De interés también para familias y afectados

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Barcelona, 23 de noviembre de 2018



PROPUESTA DE PUNTOS CLAVE DEL TRIPTICO

Breve explicacion del
sindrome Riesgo de recurrencia
Manifestaciones clinicas Recomendaciones al
del Sindrome de Kabuki diagndstico y seguimiento
Como se establece el Contacto de asociaciones
diagndstico y cual es la de pacientes
causa genética

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Barcelona, 23 de noviembre de 2018



PROPUESTA DE PUNTOS CLAVE DEL

Breve explicacion del
sindrome Riesgo de recurrencia
Manifestaciones clinicas Recomendaciones al
del Sindrome de Kabuki diagndstico y seguimiento
Como se establece el Contacto de asociaciones
diagndstico y cual es la de pacientes
causa genética

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Barcelona, 23 de noviembre de 2018



Ill Jornada en Burgos (OCTUBRE 2019)
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Asociacién Espafiela de Famillares y Afectados

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019




‘ o | ® Vall
1 Hospital Universitario M Hospital General Universitario &4
‘.%ﬂ La Paz ..owes "H Gregorio Marafidn ) d’Hebron

Barcelona Campus Hospitalari

Asociacién Espafiela de Famillares y Afectados

Es una realidad

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019
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Sindrome de Kabuki:

Informacién para padres

Yy
gufa de manejo
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Barcelona Compas Hospitalari
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Asoclacién Espafiela de Famillares y Afectados

Realizacidn y edicis

Realizado por:
Dra. Anna M3 Cueto-Gonzalez.
Genética Clinica - Hospital Vall d'Hebron (Barcelona)
Dr. Fernando Santos Simarro.
Genética Clinica - Hospital La Paz (Madrid)
Dra. Veronica Seidel.
Genética Clinica - Hospital Gregorio Marafion (Madrid)

Revisado por:
Dr. Sixto Garcia-Mifaur
Genética Clinica - Hospital La Paz (Madnd)

Editado por:

Asociacion Espanola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki (AEFA-
KABUKI)

Edicién 2019

Puede contactar con los especialistas que han realizado la guia o con la asociacion
en los correos: sindromekabuki@gmail.com, contacto@sindremekabuki.es o a
través del pagina web www.sindromekabuki.es
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¢Qué es el sindrome de
Kabuki?

Breve explicacion del
sindrome

=~

Breve explicacion del sindrome

Referencia histdrica del origen del nombre
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Manifestaciones clinicas
del Sindrome de Kabuki

» ‘ Manifestaciones clinicas ‘

Divididas en dos subapartados:
1) Manifestaciones principales o cardinales

2) Manifestaciones menos frecuentes

BPHYUeN
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Como se establece el
diagnosticoy cual es la
causa genética

Dividido en:
1) Diagndstico molecular
2) Diagndstico clinico
3) Diagnodstico diferencial
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¢Como se establece el
diagnosticoy cual es la
causa genética’?
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Riesgo de recurrencia

Riesgo de recurrencia segun:

1) si diagndstico clinico:

1.a) HAD
1.b) LXD
2) Sin diagndstico

‘:h‘ Hospital General Universitario . vull
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Asesoramiento genético
¢ Cual es la probabilidad
gue se repita en una
nueva gestacion?
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é Cuales son las

Recomendaciones al » recomendaciones al
diagnostico y seguimiento diagnésticoy
seguimiento?

v Valoracidn inicial al diagnoéstico
v' Recomendaciones para el seguimiento
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diagndstico y seguimiento

Recomendaciones al

ANERN

NENE RN

Valoracion inicial al diagnéstico
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éCuales son las
recomendaciones al

diagnosticoy

seguimiento?

Recomendaciones para el seguimiento

Intervencion temprana
Intervencidn fisica
Intervencion ocupacional
Intervencion relativa al habla

» |

Crecimientoy terapias
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Contacto de asociaciones
de pacientes

Vivir con el sindrome de
Kabuki

‘ Bibliografia \

Contacto de asociacion de
pacientes
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Proyecto de registro de casos de Sindrome
de Kabuki a nivel nacional.
Estado actual

Facilitar un dnico registro para pacientes con Sindrome de Kabuki a
nivel nacional

;i

sos No centralizado en ningin centro hospitalario

Registro de pacientes con datos clinicos completos y unificados (mismos
criterios), los cuales pueden facilitar estudios de investigacion

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019
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Aseciacién Espaiiela de Familiares y

UNICO HOMOGENIZA Facilita los
registro de la recogida de estudios de
pacientes datos investigacion

UNICO Unifica el MEJORAE
triptico de IGUALA la

seguimiento

seguimiento asistencia
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PROYECTO DE REGISTRO

Durante los DOS ULTIMOS ANOS se ha estado trabajando con los items a
incorporar

Informatico estd acabando de ultimar datos y presupuesto

Colaboracion con la Asociacion Espaiola de Familiares y Afectados de
sindrome de Kabuki (AEFA- Kabuki)

Se unificara la recogida de datos +/- exploracion

lll Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019
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Propuesta de futuras actividades
Turno de preguntas

{ Asociacion
Pacientes

Especialistas
médicos

Il Jornada del Sindrome Kabuki
Burgos, 25 de octubre de 2019



“% Muchas gracias

Asociacidn Espafiola de Familiares y Afectados




