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Síndrome de Kabuki

• Descrito en 1981 por los investigadores japoneses
Kuroki y Niikawa et al.

• Anomalías congénitas múltiples, rasgos faciales
peculiares característicos, retraso de crecimiento y
discapacidad intelectual de grado variable

• Origen: genético
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Base genética del Síndrome de Kabuki

• 75%: Gen KMT2D (Bögershausen et al. 2010) en 12q13. Herencia AD

• 3-5%: Gen KDM6A (Lederer et al. 2012) en Xp11.23. Herencia ligada a X

Las proteínas KMT2D y KDM6A son parte del complejo ASCOM actúan sobre regiones reguladoras favoreciendo 
la transcripción. 

Intervienen en la diferenciación celular y el desarrollo embrionario



KABUKY SYNDROME PHENOTYPIC SCORE SYSTEM:

No está diseñado para hacer el diagnóstico clínico de Síndrome de 
Kabuki. Su intención es identificar los pacientes en los que es más 
probable encontrar una variante patogénica en el gen KMTD2

Síndrome de Kabuki



Síndrome de Kabuki
Diagnóstico Definitivo

Mujeres y varones de cualquier edad con hipotonía en la infancia, 
retraso psicomotor o discapacidad intelectual y uno o ambos de los 
siguientes criterios mayores: 

• Una variante patogénica o probablemente patogénica en KMT2D o 
KDM6A.

• Rasgos faciales característicos en algún momento de la vida



Síndrome de Kabuki
Rasgos típicos faciales

Fisuras palpebrales elongadas con eversión 
del tercio lateral del párpado inferior, con 
dos o más de los siguientes rasgos:

• Cejas arqueadas con tercio externo ralo
• Columela corta con puente nasal deprimido
• Boca con apertura en tienda de campaña
• Pabellones auriculares grandes,  de baja 

implantación

• Almohadillado fetal en dedos
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Síndrome de Kabuki

ANOMALÍAS ASOCIADAS



S. KABUKI

SEGUIMIENTO
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S. KABUKI

SEGUIMIENTO



Seguimiento Síndrome de Kabuki
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Síndrome de Kabuki

Tratamiento



RELACIÓN GENOTIPO-FENOTIPO
S. KABUKI

KMT2D: rasgos faciales característicos, alteraciones renales,
trastornos de la alimentación, paladar hendido, telarquia
precoz, luxaciones articulares.

• Patrón de herencia autosómico dominante.

• La mayoría de los pacientes presentan variantes genéticas de novo,
es decir, que han ocurrido por azar en ellos y los padres no son
portadores. El riesgo de recurrencia es muy bajo para los
progenitores. Para los afectados, sin embargo, sería de un 50% en
el caso de tener descendencia



RELACIÓN GENOTIPO-FENOTIPO
S. KABUKI

KDM6A: hipoglucemia, hipertricosis, halluces largos, incisivos
centrales largos, mayor afectación cognitiva en varones.

• Patrón de herencia ligado al cromosoma X dominante, es decir, que los
varones portadores de una variante patogénica manifiestan la
enfermedad de una manera grave; mientras que las mujeres pueden
manifestar la enfermedad con un grado variable de gravedad.

• Las mujeres portadoras tienen un riesgo de transmitir la enfermedad a
su descendencia de un 50%,



Asesoramiento genético
• Propósito: proporcionar información y apoyo a las

familias en riesgo de tener o que ya han tenido miembros
afectados por defectos congénitos o enfermedad genética

La identificación del defecto molecular
permite opciones reproductivas seguras en
caso de riesgo de recurrencia aumentado
con Diagnóstico prenatal y/o
preimplantatorio---PREVENCIÓN

ANTES Y DESPUÉS DEL ANÁLISIS GENÉTICO

Consentimiento informado



IMPORTANCIA DEL DIAGNÓSTICO PRECOZ 
EN S. KABUKI

ESTABLECER DIAGNÓSTICO Y ETIOLOGÍA

ADECUADO MANEJO MEJOR PRONÓSTICO/CALIDAD DE VIDA

ASESORAMIENTO GENÉTICO
MENSAJE FINAL

PREVENCIÓN NUEVOS CASOS EN LA FAMILIA



Muchas gracias por la atención


