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SK: Alteraciones mas frecuente
en RHB

Asociacion Espafola de Familiares y Afectados

** Hipotonia.

+* Dificultad succion-deglucion.

«* Hiperlaxitud articular.
** Alteraciones esquléticas (Congénitas o adquiridas).



CIF-IA: MODELO
BIOPSICOSOCIAL

Asociaciton Espafiola de Familiares y Afectados

SINDROME DE
KABUKI

Tono Adquision marcha
Succion-deglucion Alimentacion
Tejido conectivo Torpeza motora
Esqueléticas Autonomia (AVD)

Integracion
educativay
social.

Entorno familiar, Individualidad y
escolar y social. estilo de vida.

Organizacion Mundial de la Salud (2011) Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidady de la Salud: version para la infancia
v adolescencia: CIF-1A. Organizacion Mundial de la Salud, Ginebra, Suiza. Ministerio De Sanidad, Politica Social E Ieualdad, Espafa.



SK: Circuito asistencial RHB

MédicoRHB | Foniatra
Infantil -4
Fisioterapeutay/o |
Terapeuta Logopeda
Ocupacional |

Asociaciton Espafiola de Familiares y Afectados




SK: Intervencion RHB
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*+* Valoracion clinico-funcional.
“* Prescripcion del tratamiento  «* Colegio:

RHB individualizado. v" Continuacion de los apoyos
(Objetivo, terapeuta, terapéuticos.

técnica, intensidad y v Recomendaciones posturales
frecuencia) (sedestacion)

v Adaptaciones recomendadas

v" Ejercicios, deportes
permitidos/prohibidos
X Prescripcion de Ortesis. v" Precauciones especificas

¢ Informe para la valoracién
de la discapacidad.

*** Control precoz de las
deformidades esquéleticas.



SK: Valoracion clinica y funcional
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+»* Caracteristicas fenotipicas.

*** Neuroldgicas: Tono muscular y ROT.

*** Reacciones posturales.

** DSM: Motor grueso, manipulativo y lenguaje.
*** Autonomia (AVD)

*** Marcha.

*** Esqueléticas: Columna, caderas, rodillas y tobillo-pie.



SK: Valoracion clinicay
funcional
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**» Hipotonia de origen central:

v" Columna cervical.

v Tronco. .
v ) Alteraciones
Extremidades. esqueléticas
o

Retraso del
DSM

®HIPOTONIA

Segal |, Peylan T, Sucre J, Levi L, Bassan H. Relationship Between Central Hypotonia and Motor
Development in Infants Attending a High-Risk Neonatal Neurology Clinic. Pediatr Phys Ther
2016;28:332-36.
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Desarrollo motor grueso



Desarrollo manipulativo
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»* Capacidad prension, liberacién-traslado
del objeto y la pinza.

CYLINDRICAL GRASP

PALMAR SPHERICAL GRASP




Desarrollo manipulativo

.....................
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** Comer

* Aseo personal

*»* Bafnarse

** Vestirse

“** Uso WC

*¢* Control de heces
*¢* Control de orina
** Marcha

** Subir escaleras
+* Silla de ruedas
*»* Traslado silla/cama




Alteraciones esquéleticas
congeénitas

Asociacion Espafola de Familiares y Afectados

** Displasia congénita de caderas (6%).
*** Anomalias vertebrales (20%): Escoliosis congénita?

“** Anomalias esqueléticas de manos y dedos (87%):
v'Braquidactilia (manos)
v Clinodactilia
v'Dedos cortos (falanges media o metacarpianos)
v'Almohadillas fetales persistentes dedos.

Hennekam RCM, Krantz ID, Allanson JE. Syndromes with unusual facies: Kabuki (Niikawa-Kuroki)
syndrome. In:. Gorlin’s Syndromes of the Head and Neck. Oxford Monographs on Medical

Genetics. 2010:1126-30.
Dentici ML, Di Pede A, Lepri FR, Gnazzo M, Lombardi MH, Auriti C et al. Kabuki syndrome: clinical
and molecular diagnosis in the first year of life. Arch Dis Child 2015;100:158-64



Alteraciones esqueléticas
adquiridas
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Columna: Cifosis y/o Escoliosis

¢ Cifosis:>45¢2 *** Tratamiento RHB:
v’ Cifosis postural v" Educacién postural.
v Cifosis estructurada v’ Tratamiento de FST
especifico.

v" Continuidad en el
domicilio.

v (- ) frecuente: Tratamiento
ortésico




Alteraciones esqueléticas
adquiridas
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Columna: Escoliosis

% (35%7?)

+» Curva lateral >102 con
rotacion vertebral

** RMN de columna:
anomalias vertebrales.

MATSUMOTO M, NIIKAWA N. Kabuki Make-up Syndrome: A Review. Semin. Med. Genet.
2003;117C:57-65.



Alteraciones esqueléticas
adquiridas
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¢ Escoliosis: Tratamiento RHB
*»» Educacion postural.

** Tratamiento de FST
especifico.

+»* Continuidad en el
domicilio.

*»» Tratamiento ortésico:
Grado de la curva, madurez
esqueléticay
comorbilidades asociadas.
(Decisidon consensuada)




Alteraciones esqueléticas
adquiridas

Asociacion Espafola de Familiares y Afectados

**» Hipermovilidad articular en el 50-75%.
*** Mejora con la edad.

¢ Luxacion articular: caderas, roétulas y los hombros, no
son infrecuentes.

**32% con mutaciones KMT2D en comparacién con el
9% sin esta mutaciones.

Dentici ML, Di Pede A, Lepri FR, Gnazzo M, Lombardi MH, Auriti C et al. Kabuki syndrome:
clinical and molecular diagnosis in the first year of life. Arch Dis Child 2015;100:158-64



Alteraciones esqueléticas
adquiridas
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+* Caderas:
v'Coxa valga.
v Anteversidon Femoral

++» Rodillas:

v'valgo

NORMAL VALGUS VARUS



Alteraciones esqueléticas
adquiridas
Tobillo-Pie:
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“**Plano “**valgo

Weber A, Martin K. Efficacy of Orthoses for Children With Hypotonia: A
Systematic Review. Pediatr Phys Ther 2014;26:38-47
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Muchas gracias



