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Resumen

El sindrome de Kabuki (SK) es una patologia que se caracteriza por anomalias congénitas multiples como
rasgos faciales tipicos, anomalias esqueléticas, discapacidad intelectual y dificultades de crecimiento
postnatal. Tiene una prevalencia de 1-9/100000 personas. El SK esta asociado en su mayoria al gen KMT2D
y en menor medida al gen KDM6A. Desde la Terapia Ocupacional (TO) se considera importante realizar
una intervencion temprana para mejorar la calidad de vida de estas personas potenciando sus capacidades
a través de la busqueda de ocupaciones significativas. Se propone un caso clinico de una paciente de 11
afios con SK con el objetivo de realizar una intervencion basada en un método de aprendizaje de lectura
denominado “lectura globalizada” (LG) para que en un futuro sea capaz de reconocer palabras que se va a
encontrar en su vida cotidiana como los carteles de metro y asi desenvolverse de forma independiente por
su comunidad. También queremos dar visibilidad a este sindrome para que se realicen mas investigaciones
y favorecer un diagnoéstico precoz.

Palabras clave: sindrome de Kabuki, Terapia Ocupacional, lectura globalizada.

Abstract

Kabuki Syndrome (KS) is a pathology characterized by multiple congenital anomalies such as typical facial
features, skeletal abnormalities, intellectual disability, and postnatal growth difficulties. It has a prevalence of
1-9/100,000 people. SK is mostly associated with the KMT2D gene and to a lesser extent the KDM6A gene.
From early occupational therapy (OT) it is considered important to perform an early intervention to improve
the quality of life of these people by enhancing their abilities through the search for significant occupations.
We propose a clinical case of an 11-year-old patient with KS with the objective of performing an intervention
based on a learning method of reading called “globalized reading” so that in the future she will be able to
recognize words that will be found in her everyday life like the underground signs and thus to be developed
independently by its community. We also want to give visibility to this syndrome so that more research is
done and favour an early diagnosis.
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Introduccion

El sindrome de Kabuki (SK) también llamado sindrome
de Niikawa-Kuroki, fue denominado asi por la semejan-
za de las facciones de los pacientes con el maquillaje facial
del teatro tradicional japonés “Kabuki”, concretamente por
la presencia de la eversion del borde inferior externo de los
parpados. La prevalencia de este sindrome es de 1-9/100000
personas e igual frecuencia para ambos sexos (Sudrez-Gue-
rrero y Contreras-Garcia, 2012; Sudrez Guerrero, Orddnez
Suérez y Contreras Garcia, 2012).

El SK esta asociado en un 45-80% de los casos a muta-
ciones en el gen KMT2D, en la variante Kabuki tipo I (con
mutaciones descritas en el gen KDM6A) (Bogershausen et
al., 2016; Lu, Mo, Ling y Ji, 2016).

En cuanto a su diagndstico no se han establecido cri-
terios clinicos, este se basa en la observacion clinica de 5
condiciones: hallazgos craneofaciales (fisuras palpebrales
amplias con eversion del parpado inferior; cejas arqueadas;
puente nasal deprimido, punta de la nariz plana, labio lepo-
rino/paladar hendido o paladar ojival; anomalias dentales;
orejas grandes), retraso en el crecimiento postnatal, anoma-
lias musculoesqueléticas, persistencia del almohadillado fe-
tal y déficit intelectual, siendo el mas evidente el de los ras-
gos faciales.

Terapia Ocupacional y SK

La practica de 1a TO aborda el uso terapéutico de las ocu-
paciones, incluyendo actividades de la vida diaria (AVDs)
para apoyar la participacion, el desempefio y la funcioén de
la persona en los distintos ambitos.

El objetivo del TO en la intervencioén con personas con
SK es mejorar su calidad de vida. Centrandose en la persona
mas alla del diagnostico, creyendo y potenciando al maxi-
mo sus capacidades a través de la busqueda de ocupaciones
significativas en las que pueda estar interesada y/o a través
de actividades que favorezcan su la funcionalidad e inde-
pendencia.

Es importante mejorar las capacidades fisicas de la per-
sona con SK, favorecer la participacion en las AVDs, con o
sin la utilizacién de ayudas técnicas o adaptaciones, redu-
ciendo las barreras puedan afectar al desarrollo de la perso-
na. Siempre con intervenciones individualizadas y adaptadas
a persona, enseflando técnicas alternativas de aprendizaje y
procesamiento de la informacion.

En la intervencion del caso clinico que vamos a desarro-
llar a continuacién utilizaremos el método de LG como acti-
vidad que potencie su funcionalidad e independencia en un
futuro préximo.

El programa de LG es un método alternativo e inverso al
tradicional de lectura sildbica pero nunca incompatible. Ba-
sado en la asociacion de imagenes entre si, siendo éstas pre-
sentadas en formato imagen=palabra. Se parte de la idea de

que para los nifios y nifias que presentan mayores dificulta-
des en las entradas auditivas, suelen desarrollar mejores ha-
bilidades visuales. Por ejemplo, nifios sin ningtn aprendiza-
je lector son capaces de leer “logos” de marcar de coches,
envases de productos de su interés, etc.

Caso clinico

Paciente de 11 afos de edad, diagnosticada desde los 10
afios de SK, actualmente vive con sus padres y acude a un
colegio de educacidn especial. Anteriormente acudié a un
colegio publico normal.

Con el fin de mejorar la calidad de vida de A. y potenciar
sus capacidades, sus padres buscan un tratamiento comple-
mentario a través de la TO.

La clinica que presenta esta paciente en cuanto a rasgos
fisicos son hipotonia generalizada, rasgos faciales caracte-
risticos de SK y sobrepeso. En cuanto a rasgos psicologicos
presenta discapacidad intelectual y alteraciones de la con-
ducta y comportamiento tipo Bipolar II que estan siendo tra-
tadas por el psiquiatra.

Intervencion desde TO

Se realiza una entrevista inicial con su madre, nos co-
menta que no presentaba patrones normales de desarrollo.
Segtn fue creciendo tuvo un desarrollo mamario precoz,
presentaba hipotonia y actualmente se cae con facilidad.
Con 10 afios de edad se le diagnostica finalmente SK, tras
realizarle una prueba genética donde aparece una mutaciéon
en el gen KMT2D.

Actualmente nuestra paciente acude a muchos especia-
listas médicos debido a las anomalias congénitas multiples
caracteristicas del SK.

Su madre recalca la necesidad de recibir apoyo psico-
logico, aunque ella nunca ha recibido ningun tipo de apoyo
psicolégico ya que no contemplaban a los familiares de per-
sonas con el SK.

Es de especial importancia tener en cuenta la opinién e
intereses tanto de nuestra paciente como de sus padres. Es-
tos nos comentan que en un futuro les gustaria que su hija
fuera lo mas independiente posible y pudiera llegar a vivir
en un piso tutelado y que si su hija esta de acuerdo, le reali-
zarian una ligadura de trompas ademads de educarla en pre-
vencion de enfermedades de transmision sexual para po-
der vivir una vida fuera de riesgos y lo mas normalizada
posible.

Cabe recalcar que es imprescindible realizar una inter-
venciéon multidisciplinar donde haya comunicacion conti-
nua entre ellos.

En cuanto a los intereses de nuestra paciente: le gusta
mucho la musica, bailar, las manualidades y los chicles.

En base a lo anterior, nos planteamos una serie de ob-
jetivos:
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— Conocer estrategias de aprendizaje adaptadas a sus ca-
pacidades como medio para poder desenvolverse en
un futuro de forma auténoma.

— Potenciar la capacidad de memoria de A.

— Aumentar el desarrollo de habilidades sociales a tra-
vés del contacto con otros nifios

Objetivo para sus padres:

— Recibir apoyo psicologico para que sean capaces de
afrontar esta situacion informéandoles de aquellas aso-
ciaciones de enfermedades raras a las que pueden acudir.

Al inicio la paciente no sabia leer ni escribir nada, pre-
sentaba mucha memoria visual y auditiva. A largo plazo nos
gustaria que A. fuese capaz de leer los carteles para despla-
zarse de forma independiente en su comunidad. Ella actual-
mente es capaz de reconocer los autobuses que coge para
sus rutas diarias.

En las primeras sesiones se propuso trabajar con la pa-
ciente la LG de forma exclusiva pero por su gran capacidad
y evolucion se decidié complementar esta intervencion jun-
to con los métodos tradicionales de lectura silabica e incluir
ademas la grafia.

Se acordd que la paciente acudiria al centro de TO “TAN-
GRAM?” de 16.30 a 18.00, la primera hora realizaria terapia
con otra compaiflera y la terapeuta y la otra media hora re-
cibiria tratamiento individual con la terapeuta ocupacional.

Evolucion

En la primera sesion, le pedias a A. que pusiese su nombre
o realizase un dibujo y sélo era capaz de hacer lineas sin sen-
tido en un folio. Tras meses de sesiones, A. es capaz de escri-
bir su nombre y el de diferentes personas de su entorno mas
cercano y dibujar la figura de su madre y su padre. Ademas es
capaz de reconocer palabras a través de imagenes. Estd empe-
zando a introducir los fonemas y reconoce el abecedario es-
crito al completo. Su evolucién esta siendo favorable.

Cabe recalcar la importancia de la relacién persona-te-
rapeuta. A. acude siempre a TRANGAM con ilusién y mo-
tivacion.

La intervencion con A. continua y segliin se vayan cum-
pliendo objetivos se iran modificando y trabajando sobre otros.

Discusion

El SK afecta al desarrollo normalizado y la capacidad de
aprendizaje de quienes lo padecen. Las personas con SK no

reciben ningun tipo de tratamiento desde la TO a no ser que
ellos mismos lo subvencionen.

Nuestra intervencion, nos ha permitido apreciar la im-
portancia del papel de TO en estas personas, ya que los be-
neficios obtenidos son basicos e indispensables para la per-
sona. Ademds de permitirnos proponernos en un futuro
trabajar con A. el manejo del dinero para lograr una mayor
independencia a través de actividades o videojuegos que si-
mulen la vida real, donde ella deberd pagar sus compras, ad-
ministrar sus gastos...

Para que esto sea posible debemos facilitar el alcance de
los familiares a los especialistas y profesionales sanitarios
que las necesidades de sus hijos demanden.

Conclusiones

Es de caracter primordial dar visibilidad a este tipo de
sindromes y dotar a las familias de las herramientas necesa-
rias para cubrir las necesidades de sus hijos, tanto a nivel sa-
nitario (tener alcance a cualquier profesional), econémico y
social. A su vez se debe promover la investigacion para que
sea posible obtener diagnosticos precoces que favorezcan el
prondstico y evolucion de estas personas y facilitar la posi-
bilidad de ofrecer a los familiares una orientacién sobre el
pronostico, el manejo, la evolucién y el futuro de sus hijos.
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