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Resumen

Introduccidn: El sindrome Kabuki (SK) fue descrito inicialmente en 1981 en poblacién infantil japonesa; su incidencia es de
1:32,000 nacidos vivos. Se han descrito 350 casos en el mundo y sélo uno en México. La etiologia del SK no ha sido aclarada;
clinicamente, se identifican alteraciones como dismorfias faciales, hipoacusia, cardiopatias congénitas, anomalias musculoesque-
|éticas, dermatoldgicas, viscerales, anorrectales, retraso mental de leve a moderado y deficiencia en el crecimiento postnatal.
Objetivo: Presentar un caso clinico de SK'y conocer las diversas alteraciones (entre ellas, los hallazgos audioldgicos, poco descritos
en la literatura universal) con el objetivo de establecer un diagndstico y tratamiento oportunos, un manejo multidisciplinario y
mejorar el prondstico. Material y métodos: Femenina de seis afios de edad con hipoacusia bilateral, problema de lenguaje, paladar
hendido submucoso, alteraciones musculoesqueléticas, xerodermatosis, malformacion renal, retraso mental leve, adenoamigda-
litis cronica. Resultados: Audiometria con hipoacusia profunda bilateral que se corrobora con logoaudiometria, utilidad social con
uso de auxiliar auditivo del 83%. Timpanometria con complianza adecuada y presion negativa. Reflejos estapediales ausentes de
forma bilateral. Emisiones otoacdsticas transientes: sin reproductibilidad tanto en forma global como por frecuencia bilateral.
Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral compatible con hipoacusia profunda derecha y severa izquierda para tonos altos.
Tomografia de oidos y mastoides sin malformacion de ofdo interno. Conclusién: Se integrd el diagndstico de SK y se establecié un
tratamiento multidisciplinario, con mejoria de la hipoacusia, rehabilitacion del lenguaje y manejo psicoldgico.
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Abstract

Introduction: Kabuki syndrome (KS) was initially described in 1981 in the Japanese child population, with an incidence of 1:32,000
live births. The fact that there are currently 350 cases described in the world and only one in México suggests that this entity is
underdiagnosed. The etiology of KS has been little clarified; clinically, typical features are identified, such as facial dysmorphism,
hearing loss, congenital heart disease, musculoskeletal, dermatological, anorectal and visceral abnormalities, mild to moderate
mental retardation and deficiency in postnatal growth. Objective: To report a clinical case of SK and recognize some of its audio-
logical alterations, which have been poorly described in the universal literature, in order to establish a diagnosis and an optimal
multidisciplinary treatment. Material and methods: Six-year-old female patient with bilateral hearing loss, language problem,
submucous cleft palate, musculoskeletal disorders, xerodermatosis, renal malformation, mild mental retardation, chronic adeno-
amigdalitis. Results: Audiometry with bilateral profound hearing loss corroborated by logoaudiometry, social utility with the use
of a hearing aid was 83% on average. Tympanometry with adequate compliance and negative pressure. Absent stapedial reflexes
bilaterally. Transient otoacoustic emissions: no reproducibility in both, overall and by frequency. Auditory brainstem evoked po-
tential compatible with profound hearing loss on the right ear and severe high-pitched tones loss on the left. Tomography without
inner ear malformation. Conclusion: The diagnosis of KS was integrated and a multidisciplinary medical treatment was established;
there was an improvement in hearing loss, speech and language, as well as rehabilitation and psychological support.

Key words: KabuRi Syndrome, hearing loss, deafness, audiological findings.
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Introduccion

El sindrome de Kabuki (SK) fue descrito inicialmente en
1981 de forma simultanea por Niikawa y colaboradores
(1981) y Kuroki y su grupo (1981) en la poblacién infantil
nipona. Tiene una incidencia de 1 por cada 32,000 recién
nacidos vivos. En la actualidad, se han descrito aproxima-
damente 350 casos, s6lo uno en México.™?

Aspectos genéticos. La mayoria de los casos registrados
han sido de aparicion esporadica, aunque existen reportes
de familias con varios miembros afectados, con un patrén
sugestivo de herencia autosémica dominante. Una inves-
tigacion reciente sugiere que las mutaciones en MLL2 son
una causa importante de SK;4 sin embargo, la etiologia del
sindrome no ha sido aclarada debido a que en algunos
pacientes se presenta como enfermedad autosomica do-
minante de expresion variable; puede aparecer como una
microdelecion cromosdmica que no siempre es demos-
trable en el cariotipo, y en otros casos se presenta una
duplicacion submicroscopica en el cromosoma 8; sin em-
bargo, la mayoria de los individuos con SK tienen cromo-
somas normales, algunos casos muestran anormalidades
citogenéticas relacionadas a la estructura del cromosoma
X oY, o la haploinsuficiencia de un gen localizado en la
region pseudoautosdémica que podria ser responsable del
SK.>57 En un estudio reciente, Priolo y su equipo (2012)
demostraron la ausencia de microdelecion y/o duplicacion
de MLL2 y KDMG6A en los pacientes estudiados, por lo que
concluyeron que dicha mutacion es extremadamente rara
en individuos con SK, lo que lleva a pensar que la causa
del sindrome es una heterogeneidad genética.’

Caracteristicas craneofaciales. La identificacion de los
rasgos faciales tipicos es crucial para el diagnéstico del SK
y, en muchos casos, el diagndstico se puede hacer a sim-
ple vista. Como la cara de los sujetos con SK es una re-
miniscencia de la composicion de los actores que actdan
en el teatro japonés Kabuki, el sindrome se conoce como
“Kabuki make-up”. Ademas de la facies caracteristicas, se
ha identificado una configuracion Gnica del surco naso-
labial y el labio superior en algunas personas con SK. El
prolabio entre las crestas es prominente y acampanado, el
subnasion deprimido, se amplia el surco nasolabial hacia
abajo a la cara superior del borde del bermellén del labio
superior, lo que resulta en un amplio arco de cupido del
labio superior, que se conoce como “filtrum trapezoide”.
Se observa también labio y paladar hendido, paladar hen-
dido submucoso, insuficiencia velofaringea y retraso en la
erupcion dentaria.® Sally y colaboradores (1997) reportan
los hallazgos otorrinolaringologicos mas frecuentes, que
incluyen otitis media con prevalencia de 92%, hipoacusia
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conductiva con prevalencia de 82% y problemas de la via
aérea que requirieron adenoamigdalectomia. La otitis me-
dia no esta relacionada Gnicamente con fisura palatina.’

Malformaciones cerebrales. Las malformaciones cerebra-
les en ninos con SK incluyen microcefalia, atrofia cerebelo-
sa, hidrocefalia, malformacion de Dandy-Walker, malforma-
cion de Arnold-Chiari, siringomelia, disgenesia/agenesia del
cuerpo calloso, atrofia del hipocampo, polimicrogiria, quis-
tes subaracnoideos o heterotopia periventricular, displasia
cortical perisilviana. Existe un caso descrito de sarcoma de
Kaposi, en donde se observd una anomalia del sistema ve-
noso a nivel cerebral (dilatacion de la vena de Galeno), un
hallazgo que no se habia reportado anteriormente en este
sindrome.* Ademas de las malformaciones cerebrales, el
compromiso del sistema nervioso central es frecuentemen-
te reportado en el SK; la epilepsia no es un sintoma poco
coman. Lodi y su grupo (2010) reportaron que la incidencia
de convulsiones asociadas varia de 10 a 40%, presentando
convulsiones motoras focales secundariamente generaliza-
das; el tipo mas frecuente de convulsiones fue el subversi-
vo, con desviacion de ojos y/o cabeza, desapareciendo en
la juventud.™ Es frecuente el retraso mental de leve a mo-
derado, asi como alteraciones en el desarrollo del lenguaje
de predominio en la parte expresiva del mismo, sobre todo
en el aspecto fonético y fonoldgico; sin embargo, existen
casos con coeficiente intelectual normal.”

Anomalias musculoesqueléticas. En el sistema mus-
culoesquelético, las manifestaciones mas comunes en
las extremidades son los dedos cortos 78%, clinodactilia
50%, falange media corta 80%, metacarpianos cortos 35%,
epifisis en forma de cono 16%, carpiano grueso 17% Yy
presencia de la almohadilla de la yema del dedo 89%.
En relacion con estas caracteristicas, Kyu Jung y colegas
(2010) describen que el gen MLL2 codifica una histona
metiltransferasa H3K4 que act(ia como un activador epige-
nético transcripcional durante el crecimiento y desarrollo.
El gen MLL2 histona metiltransferasa podria afectar la via
betacatenina, que esta implicada en la maduracion ec-
todérmica apical y en la formacion y mantenimiento de
la cresta ectodérmica, por lo que se relaciona con la for-
macion de las extremidades superiores y los dedos. Sin
embargo, el gen MLL2 no podria ser relacionado con otras
anomalias de la extremidad superior descritas en el SK.™

Anomalias cardiacas: Existen algunos estudios donde
se reportan anomalias cardiacas, Ohdo y colaboradores
(1985) reportaron dos casos con SK que presentaban so-
plo cardiaco holositdlico, asi como defecto de tabique
ventricular en un caso y peristencia de conducto arterioso
y coartacion de aorta en otro.™

Sistema urinario. Sobre las alteraciones renales y uri-
narias, Courcet y su equipo (2013) estudiaron una cohorte
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de pacientes con SK con fenotipo renal, observando que
la mutacion MLL2 se asocia con malformaciones renales.
La insuficiencia renal severa es una complicacion rara en
el SK. La frecuencia de malformaciones renales y del trac-
to urinario es del 38%, siendo las mas frecuentes rifndn
en herradura 27%, displasia 15%, y anomalias del tracto
urinario como hidronefrosis 23%. Se encontraron diferen-
cias estadisticamente significativas entre los individuos
con mutacion positiva MLL2 y los sujetos con mutacion
negativa MLL2."

Kobayashi y colaboradores (2001) puntualizan que los
hallazgos clinicos fundamentales para identificar al SK son:

1) Eversion del parpado inferior lateral, cejas arqueadas,
con escaso pelo en la mitad lateral externa, puente
nasal deprimido y pabellén auricular prominente.

2) Anomalias esqueléticas.

3) Alteraciones dermatoldgicas.

4) Malformaciones cerebrales y retraso mental de leve a
moderado.

5) Retraso del desarrollo postnatal.

Existen también otras alteraciones presentes en el SK,
como anormalidades craneofaciales, hipoacusia, cardio-
patias congénitas, malformaciones viscerales y anorrec-
tales. 5691516

Caso clinico

La paciente acude al Servicio de Audiologia a la edad de
seis afios por sospecha de hipoacusia bilateral de predo-
minio derecho, detectada al 1 afio 6 meses de edad, de
inicio insidioso, evolucion estable y sin causa aparente.
Presenta problema de lenguaje, que se encuentra a ni-
vel de frase corta con omision y sustitucion de mdaltiples
fonemas, no inteligible para el nicleo familiar; se apoya
en sefias para comunicarse. Comprension referida como
adecuada.

Antecedentes de importancia

Producto de la gesta | de madre de 25 anos con adecuado
control prenatal, amenaza de aborto en dos ocasiones en
el primer trimestre y amenaza de parto pretérmino en el
sexto mes de gestacion. Preeclampsia diagnosticada a las
24 semanas de gestacion. Se obtiene producto de pretér-
mino, de 32 semanas de gestacion, por ruptura prematura
de membranas, mediante cesarea, con Apgar 8/8, peso
de 1800 g vy talla de 43 cm. Present6 aspiracion de meco-
nio, por lo que requirid apoyo ventilatorio por cinco dias;
ictericia neonatal manejada con fototerapia cuatro dias.
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Fue egresada con diagnodstico de pirpura neonatal no
trombocitopénica. Desarrollo psicomotor sin alteraciones.
Desarrollo del lenguaje con retraso (balbuceo 3 meses,
monosilabos 7 meses, bisilabos 1 afio 4 meses, palabra
yuxtapuesta 2 anos, frase corta 2 afos 6 meses, oraciones
4 afos). Frenilectomia al afio de edad y diagnéstico de
xerodermatosis. Infecciones de vias urinarias recurrentes
desde los 2 afios. Doce cuadros de infecciones de vias
aéreas superiores por afo.

Exploracion fisica

Paciente femenina, escolar, tranquila, con conducta au-
ditiva de hipoacusia media a severa. Voz tono agudo,
timbre levemente hiperrinofénico, intensidad normal.
Habla con adecuado ritmo, prosodia, respiracion mixta,
con problema de articulacion caracterizado por omision
de fonemas velares. Lenguaje a nivel de oraciones estruc-
turadas, con distorsion y omision de fonemas oclusivos
/b/t/d/k/g/, fricativos /f/s/j/, nasales /m/n/fi/, vibrantes
[r/rr/; vocabulario reducido e impreciso, plurales, nexos,
categorias verbales deformados u omitidos.

Somatometria: Talla de 1.23 metros (percentil 50), peso
de 22.400 kg.

Craneo normocéfalo con adecuada implantacion de
cabello, pabellones auriculares bien conformados, asimé-
tricos y de implantacion limitrofe (Figura 1), conductos
auditivos externos permeables, membranas timpanicas
integras, hiperémicas.

Nariz: fosas nasales permeables, cornetes en ciclo.

h

Figura 1. Implantacion limitrofe de pabellones auriculares.

L BN — -
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Boca: pequena, con labios delgados, prolabio entre
las crestas, es prominente y acampanado; mordida bor-
de a borde, mala posicion dental (Figura 2), movimientos
linguales con ligera torpeza, paladar blando con muesca
posterior, Gvula larga, central y mévil; hipertrofia amigda-
lina grado I, micrognatia.

Cuello sin adenomegalias palpables.

Torax con hipotrofia de pectorales bilateral. Escoliosis
e hipoplasia muscular de cintura escapular, hiperlordosis
lumbar (Figura 3). Hipoplasia tenar e hipotenar, acorta-
miento de pulgares, limitacion para la abducciéon de los
mismos, basculaciéon pélvica anterior, hiperextension de
rodillas, simétricas, tono bajo, trofismo conservado, acor-
tamiento de los quintos dedos de los pies (Figura 4). Mar-
cha independiente no claudicante, contacto inicial plantar.
Lateralidad zurda.

Hallazgos audiologicos

Audiometria: oido derecho con curva de perfil plano co-
rrespondiente a hipoacusia severa de tipo sensorial, y
oido izquierdo con curva de perfil descendente correspon-
diente a hipoacusia severa de tipo sensorial (Figura 5).

Logoaudiometria: maxima discriminacion fonémica del
100% a 100dB bilateral (Figura 6).

Impedanciometria: curvas tipo B de Jerger bilaterales.
Reflejos estapediales ipsilateral y contralateral ausentes
en todas las frecuencias a maximas intensidades en am-
bos oidos (Figura 7).

Emisiones otoacisticas transientes: sin reproductibi-
lidad en forma global, ni por frecuencia, con adecuada
estabilidad en ambos oidos (Figura 8).

Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral: se
realiza estudio bajo suefio fisiolégico utilizando estimu-
lo con 2000 clicks de polaridad negativa a intensidades
decrecientes, a una tasa de 11.1 Hz, se identifica umbral
por persistencia de onda V a 8odB bilateral.; resultados
compatibles con hipoacusia severa bilateral para tonos
altos (Figura 9).
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Hallazgos imagenolodgicos

Tomografia computada de oidos y mastoides: cortes
axiales y coronales de ambos oidos, con ventana para

Figura 2. Se observa filtrum trapezoide, labio superior adelgazado.

Figura 3. Escoliosis e hipoplasia muscular de cintura escapular.

Figura 4.

Acortamiento de pulgares y quin-
tos dedos de los pies.
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valorar estructura 6sea; ambos oidos con conducto
auditivo externo permeable y de caracteristicas tomo-
graficas normales en sus dos porciones, cartilaginosa
y 0sea. A nivel de oido medio, la cavidad timpanica,
cadena osicular, tegmen timpani y ventana oval son
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normales de forma bilateral. A nivel de oido interno,
la coclea, conductos semicirculares y conducto audi-
tivo interno no muestran alteraciones; ambas mastoi-
des adecuadamente neumatizadas, sin presentar ni-
veles hidroaéreos. La porcion timpanica y mastoidea
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Figura 7. Timpanometria: curvas tipo B de la clasificacion de Jerger.
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Figura 8. Emisiones otoacusticas transientes: con inadecuada reproductibilidad tanto en forma global como por frecuencia con adecuada estabi-

lidad en ambos oidos.
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Figura 9. Potenciales evocados auditivos de tallo cerebral: respuesta a
100dB en el oido derecho y a 80dB en el oido izquierdo. Compatible
con hipoacusia profunda derecha y severa izquierda para tonos altos.

del nervio facial, de aspecto normal, de forma bilate-
ral (Figura 10).

Nasofibroendoscopia: esfinter velofaringeo con patrén
de cierre circular sin rodete de Passavant, velo de paladar
con musculo de la Gvula hipoplasico, con movilidad de un

70%, paredes laterales con movilidad de un 40%, pared
posterior con remanente de tejido adenoideo que contri-
buye al cierre.

Valoracién otorrinolaringolégica: aunado a las infeccio-
nes de vias areas superiores, se encuentra a la paciente
con facies adenoidea y datos de rinitis alérgica, por lo que
se realiza adenoamigdalectomia.

Valoracién genética: después de valoracion clinica, se so-
licita ultrasonido renal y urografia excretora, los cuales repor-
tan reflujo vesicoureteral grado Il derecho y grado IV izquier-
do. Se refiere al Servicio de Nefrologia en el Hospital Infantil
de México, donde se programa para trasplante subrenal.

Con todos estos datos clinicos y hallazgos radiografi-
cos, el Servicio de Genética concluye como diagndstico
sindrome de Kabuki, como un caso esporadico, una muta-
cion novo, con probable herencia mendeliana autosomica
dominante con expresividad variable.

Rehabilitacidn pediatrica: Observa una deficiencia mus-
culoesquelética que limita el desempefio de funciones
finas en ambas manos, alterando el rol escolar y social
con iguales. Se indica terapia fisica para mejorar patron
de marcha y postura, estiramientos musculares, fortaleci-
miento muscular, estimulacion propioceptiva.

Valoracién psicoldgica: En la valoracién psicoldgica,
se aplica WISC-R, obteniendo una capacidad de total de
aprendizaje de 78, equivalente a una capacidad inte-
lectual limitrofe. Coeficiente intelectual verbal 68, coe-
ficiente intelectual ejecutivo de 92. En la prueba Ben-
der, un nivel de madurez visomotora con diferencia de 2
anos 9 meses respecto a su edad cronoldgica y esquema
corporal con diferencia de 1 afio 1 mes respecto a su
edad cronoldgica.
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Figura 10.

Tomografia de oidos y mastoides:
sin alteraciones.

Izquierdo

Figura 11.
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50dB con auxiliar audi-

tivo en oido derecho y

de 45 a 50dB en oido

Derecho
-10 -10
0 0
10 4 10
20 ; y \©\\€» 20
30 (i 304?/
40 40
50 /E;\\ 505
60 g S 60
70 — % 70
80 80
90 90
100 100
110 110
120 120
125 250 500 1K 2K 4K 8K 125

Se realiza adaptacion de auxiliares auditivos de forma
bilateral y se indica tratamiento para otitis media serosa.
Posterior a la adaptacion, se realiza campo libre con uso de
auxiliares auditivos tipo curveta en ambos oidos, obtenien-
do una ganancia funcional a curvas de audiciéon normal bi-
lateral (Figura 11), utilidad social del 100% en oido izquier-
do y del 96% en oido derecho. Se inicia terapia de lenguaje,

250 500 1K 2K 4K 8K izquierdo.

donde se trabajan ejercicios de respiracion, orofaciales y
voz, procesos de los estimulos sonoros (deteccidn, discri-
minacion, identificacion y comprension; de sonidos dentro,
fuera, fuertes y débiles, graves y agudos, y de velocidad
rapida y lenta). Se logra que su lenguaje sea oracional y
estructurado, ya (nicamente con omisién de fonema /r/ y
/s/ en forma ocasional en el lenguaje espontaneo.



Barradas-Hernandez Ml y cols. Hallazgos audioldgicos en el sindrome Kabuki

30

Discusion

La etiologia del SK es poco conocida, y no obedece a
ningln tipo de herencia mendeliana, aunque se ha pu-
blicado el caso de una familia con tres miembros afec-
tos y posible herencia autosdmica dominante. Tampoco
se encuentran anomalias constantes en el cariotipo,
pero en tres casos se ha descrito una alteracion en el
brazo corto de los cromosomas X y Y. Otras teorias pro-
ponen que se debe a una duplicacion submicroscopica
del cromosoma 8. La mayoria de los casos ocurre de
forma esporadica.’

No fue posible la deteccion de la microdelecion y/o
la duplicacion de MLL2 y KDMGA ni en la paciente ni
en otras series estudiadas con SK; dicha mutacion es
extremadamente rara en este sindrome, lo que lleva a
pensar que la causa del sindrome es una heterogenei-
dad genética.’

El SK es una enfermedad rara caracterizada por dis-
morfias faciales como las presentadas por nuestro caso:
cara ovalada, cejas rectas, ojos con fisuras en S, epicanto
bilateral, hipoplasia malar, que semejan las mascaras usa-
das en el teatro japonés. Los hallazgos audiol6gicos mas
frecuentes son facies dismorfica, otitis media e hipoacu-
sia conductiva.®

Se ha reportado en la literatura hipoacusia, sin espe-
cificar si es de patron conductivo o sensorial. En la au-
diometria de esta enferma, se obtiene una hipoacusia
de tipo sensorial; sin embargo, la timpanometria revela
curvas tipo B de Jerger sugerentes de otitis media serosa,
que se menciona como otro hallazgo otolégico frecuente
en estos individuos. Algunos informes mencionan casos
en los que existen malformaciones de cadena osicular,
por lo que es necesario realizar estudios de imagen, mis-
mos que en esta nina no evidenciaron malformaciones
del oido medio. Sin embargo, es necesario realizar dicho
estudio para descartar complicaciones mas severas de
otitis medias de repeticion que incluso pudieran requerir
tratamiento quirdirgico, como colesteatoma o complicacio-
nes mayores.’

Un 33% de los casos estudiados por Kawame y cola-
boradores® presentaron paladar hendido submucoso. En
otras series, se reporta hasta un 66%,° como lo presenta
esta paciente, ademas de insuficiencia velofaringea.

Una de las caracteristicas distintivas del SK es la del
prolabio, que entre las crestas es prominente y acam-
panado, y el subnasion deprimido, lo que resulta en un
amplio arco de cupido del labio superior, conocido como
“filtrum trapezoide”,® descrito de manera puntual en la
enferma.
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La talla de la nifa se encuentra ubicada en la percen-
tila 50; sin embargo, la literatura reporta estatura baja.’

La paciente cursa con infecciones de vias aéreas de
repeticion, que requieren realizar adenoamigdalectomia,
lo que es frecuente en estos individuos debido a que pre-
sentan apnea obstructiva del sueno.’

El hallazgo encontrado en la urografia excretora de re-
flujo vesicoureteral grado Il derecho y grado IV izquier-
do entra dentro del mencionado 38% de malformaciones
renales y del tracto urinario asociadas a este sindrome;
especificamente, dentro del 23% de las anomalias del
tracto urinario, aunque se ha visto que la insuficiencia
renal severa es una complicacion rara en estos sujetos;
sin embargo, si esta indicada la revision periddica.™

El compromiso del sistema nervioso central es frecuen-
temente reportado en el SK. El retraso mental es una de
las principales caracteristicas; en nuestra paciente, se
evidencia una capacidad intelectual limitrofe mediante la
prueba de inteligencia WISC-R. Afortunadamente, no pre-
senta convulsiones, que estan asociadas en un 10 a 40%
de los individuos con SK. Habra que realizar tomografia de
craneo o resonancia magnética para descartar malforma-
ciones como atrofia de cerebelo, de tallo cerebral, quistes
subaracnoideos y malformaciones del desarrollo cortical,
que han sido reportadas en la literatura.™

La hiperextensibilidad de articulaciones se presenta en
el 50%; nuestro caso presenta hiperextension de rodillas,
acortamiento de pulgares y quinto ortejo, limitacion para
la abduccion de miembros inferiores, asi como disminucion
del tono muscular, reportado en el 34% de los sujetos.

La hipoacusia es relativamente comin y puede ser cau-
sada por la otitis media recurrente, colesteatoma y defec-
tos estructurales en el oido interno, incluyendo la displasia
de Mondini.® En este caso, la nina desarrollo desde edad
temprana otitis media recurrente de dificil control, presen-
t6 una hipoacusia profunda de tipo sensorial sin malforma-
cion del oido interno, que a pesar de la relacion que tienen
los cuadros de otitis media recurrente e hipoacusia, condi-
cionaria otro grado y tipo de la misma. Debido a los hallaz-
gos encontrados en nuestro caso, seria conveniente estu-
diar desde el punto de vista audioldgico un grupo mayor de
sujetos para relacionar el tipo de hipoacusia y etiologia. Los
individuos con SK también presentan alteraciones dentales
y fonodeglutorias que involucraran el manejo del médico
especialista en audiologia, otoneurologia y foniatria.

Conclusion

Los rasgos faciales caracteristicos de aspecto oriental,
presentes desde las primeras etapas de la vida, junto
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con el retraso del desarrollo psicomotriz y de lenguaje
secundario a alteraciones audiolbgicas, como en el pre-
sente caso, permiten establecer precozmente la sospecha
diagnostica. Es importante fomentar el conocimiento de
este sindrome entre los especialistas que de forma multi-
disciplinaria valoraran a este grupo reducido de pacientes
portadores del SK, para posibilitar un diagndstico tempra-
no y asi ofrecer a los padres una orientaciéon sobre el
tratamiento y prondstico.
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