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Resumen

-| sindrome de la mascara de Kabuki o
sindrome de Kabuki, es un padecimiento raro
con una prevalencia de 1 por cada 32,000
‘ecien nacidos vivos. Afecta independiente de
a raza y la regidon geografica. La
inmunodeficiencia mas frecuente gue suelen
presentar, es la deficiencia selectiva de IgA.
Actualmente, no se ha podido conocer Ia
etiologia de la enfermedad, sin embargo, se
nan descrito una serie de mutaciones que se
nan podido relacionar con dicha patologia.

Objetivo
| caso clinico presentado, tiene ComMoO
intencion el exponer el caso de un paciente

con sindrome de Kabuki asociado con
inmunodeficiencia selectiva de IgA.

Revision de literatura

=| sindrome de Kabuki se caracteriza por

las cejas argueadas, fisuras palpables,
orejas grandes ahuecadas Yy paladar

nendido

_0S principales genes relacionados son el

MLL2 y el KDM6A

—n la mayoria de los casos se presentan

diversas infecciones recurrentes.

e £l 90% de los casos presentan
inmunodeficiencia de IgA
e £l 40% de los casos presentan

inmunodeficiencia de 1gG y IgM

Caso clinico

Sexo: Masculino
Edad: 3 anos
Antecedentes: Presencia de lesiones

eccematosas en las axilas, genitales y en las

partes posteriores de las rodillas.
Examen fisico:
en la parte anterior de la cara, eversion del
tercio lateral del parpado interior,
epicanto, orejas grandes y de form
filtrum ancho, cejas gruesas; asi mis
detecta atraso en su crecimientoy C
y retraso mental (ver imagen 1)
Eventos de importancia: Multiples
internamientos por infecciones de vias
respiratorias y digestivas, ademas de otitis
medias y gripes de repeticion.
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Figura 1. Imagen representativa del aspecto del
paciente.

Blanqueamiento focalizado

Dliegue del
a anormal,

esarrollo,
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Publicado el 30 de mayo del 2000 (modificado el 21 de noviembre del 2000).

FUENTE: Desarrollado por el Centro Nacional de Estadisticas de Salud en colaboracion con

el

Centro Nacional para la Prevencidn de Enfermedades Cronicas y Promocion de Salud (2000).
hitp://www.cdc.gov/growthcharts

EEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEE

2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 2

0

PODC-HPp-H0m

OwmT

Figura 2. Tabla de crecimiento. Se puede observar una serie

de marcas en dichos percentiles, que indican gue el paciente

pediatrico se encontraba por debajo de la estatura minima

con res

MiNiMmo con respecto a su edad.

pecto a su edad, ademas, se encontraba en el peso

Examen genético: Mostro mutacion del gen

MLL2 por microsupresion en el cromosoma 8

Shah, M., Bogucki, B., Mavers, M., deMello, D. E. & Knutsen, A. (2005). Cardiac conduction abnormalities and congenital immunodeficiency in a child with Kabuki syndrome: Case report. BMC Medical Genetics, 6(1). https://doi.org/10.1186/1471-2350-6-28
Lindsley, A. W, Saal, H. M., Burrow, T. A, Hopkin, R. J., Shchelochkov, O., Khandelwal, P., Xie, C., Bleesing, |., Filipovich, L., Risma, K., Assa'ad, A. H., Roehrs, P. A. & Bernstein, J. A. (2016). Defects of B-cell terminal differentiation in patients with type-1 Kabuki syndrome. Journal of Allergy and Clinical Immunology, 137(1), 179-187.e10. https://doi.org/10.1016/j.jaci.2015.06.002

Hoffman, J. D., Ciprero, K. L., Sullivan, K. E., Kaplan, P. B.,, McDonald-McGinn, D. M., Zackai, E. H. & Ming, J. E. (2005). Immune abnormalities are a frequent manifestation of Kabuki syndrome. American Journal of Medical Genetics Part A, 135A(3), 278-281. https://doi.org/10.1002/ajmg.a.30722

Adam, M. & Hudgins, L. (2004). Kabuki syndrome: a review. Clinical Genetics, 6/(3), 209-219. https://doi.org/10.1111/1.1399-0004.2004.00348.x
Wang, Y. R., Xu, N. X, Wang, |]. & Wang, X. M. (2019). Kabuki syndrome: review of the clinical features, diagnosis and epigenetic mechanisms. World Journal of Pediatrics, 15(6), 528-535. https://doi.org/10.1007/s12519-019-00309-4

Resultados
Variable Valor Valor normal
0.820-1.2
oA 0.489 g/|
g/
50 - 42
foi= >220 Ul/ml BDO, J
Ji/mi

Figura 3. Resultados de laboratorio

Conclusiones

N el presente caso, identificamos un paciente
que correspondia a un sindrome de Kabuki
asociado a una deficiencia selectiva de IgA. En
esta asociacion no se ha podido determinar |a
causa, debido a que la mutacion mencionada
anteriormente, se traduce en la falla de Ia
proteina  MLL2 que condiciona una falla
agregando grupos metilos a la lisina en la
posicion de la histona H3, debido a la
codificacion de la enzima Histona-lisina N-
metil-transferasa, que explicaria el fenotipo
caracteristico y el retraso mental, pero no la
deficiencia selectiva de IgA.
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