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Introducción

Objetivo
Describir las características cognitivas, adaptativas y
emocionales de una muestra pediátrica en pacientes con SK.

Diseño: Transversal descriptivo, analítico y retrospectivo
(grupo control). 
Participantes: 4 pacientes (2 hombres y 2 mujeres) de 8 a 17
años con diagnóstico confirmatorio de SK a través de prueba
molecular, mientras que el grupo control estuvo pareado por
edad y sexo. 
Instrumentos: Se realizó una prueba de paneles de NGS para
obtener un diagnóstico molecular confirmatorio de SK. 
Para la parte cognitiva se aplicaron las escalas WISC-
IV/WAIS-IV, NEUROPSI Memoria y Atención, BANETA, DTVP3,
BRIEF-II, TDAH-5 y ADI-R. En cuanto a la parte adaptativa se
utilizó ABAS-II. Finalmente para el aspecto emocional se
aplicó el SENA.

Método

Se encontró un CI por debajo del promedio. 
Todos los pacientes presentaron una conducta
adaptativa general baja; caracterizada por
deficiencias conceptuales, sociales y prácticas, sobre
todo en el autocuidado y salud y seguridad. 
Se observaron dificultades en la atención,
acompañado de  un span atencional reducido. 
En cuanto a la memoria se observó un registro
deficiente, así como dificultades la evocación de la
información, con leves mejorías usando ayudas
semánticas. 
Se encontró un vocabulario reducido, con
dificultades en la comprensión. 
La parte de las habilidades visuoespaciales y
visuomotrices se encontraron alteradas, siendo los
procesos más afectados en los pacientes.
En la parte del aprendizaje, se observaron déficits en
procesamiento fonológico, lectura, cálculo y
escritura.
En la función ejecutiva, se encontró alteraciones en
el automonitoreo, flexibilidad, inhibición, velocidad
de procesamiento, memoria de trabajo y cognición
social. Tanto en las pruebas estandarizadas como en
el cuestionario de las habilidades de la vida diaria. 
Se encontró un déficit en el reconocimiento de
emociones, regulación de la ira, ansiedad social y
conductas de aislamiento. 
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Los pacientes con SK cursan con discapacidad
intelectual, problemas adaptativos y emocionales. Se
encontraron las habilidades visuoespaciales,
visuomotrices y la atención como los procesos con
mayor déficit. 
El grado de la DI que presenta los pacientes
condiciona las habilidades académicas.
Se encontró una relación que entre menor CI,
mayores alteraciones en la capacidad adaptativa. 
Una de las limitaciones del presente trabajó es la
muestra pequeña que se consiguió, así como que la
variante patogénica en todos los pacientes fue la
alteración de KMT2D.  
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El Síndrome de Kabuki (SK) es una enfermedad congénita
producida por la mutación en el gen KMT2D o KDM6A,
caracterizada por rasgos faciales típicos, deficiencias en el
crecimiento postnatal, discapacidad intelectual (DI), anomalías
dermatoglíficas y esqueléticas.

La prevalencia se estima de 1:32,000 nacidos vivos, en México
existen pocos casos descritos, por lo que se desconoce dicha
prevalencia.
 
Dada la complejidad en los fenotipos, se ha encontrado que la
Neuropsicología juega un rol importante en informar y refinar
los estudios genéticos, no  obstante, la información actual en
cuanto al perfil neuropsicológico en Kabuki es escasa. Por lo
que se ha informado que estos pacientes llegan a presentar
deficiencias en atención, habilidades visuoespaciales, memoria
visual, motricidad, lenguaje y conducta adaptativa. En cuanto
al diagnostico neuropsicológico se ha encontrado una DI de
leve a moderada,  TEA o TDAH. 

Resultados
Se encontró un diagnóstico confirmatorio, a través de la
variante patógena por KMT2D. 
En cuanto al diagnóstico neuropsicológico, todos los
pacientes cumplen con DI de leve a moderada.

Hallazgos neuropsicológicos


