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PRESENTACIÓN DEL CASO

Presentamos el caso de un joven de 20 años con

diagnóstico de síndrome de Kabuki, que es derivado de

otro centro de salud a nuestra institución para

realizarse una tomografía computada de oídos,

abdomen y pelvis para el estudio de hematuria

microscópica e hipoacusia.



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS

A-Poliesplenia (TC)

B-Fisura palatina incompleta e 

hiponeumatizacion ambas apófisis 

mastoides (TC)

C-Malrotación renal (TC)
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DISCUSIÓN

El síndrome de Kabuki es una rara enfermedad hereditaria que 

se caracteriza por presentar anomalías congénitas y retraso 

mental, siendo los genes causantes identificados a la fecha el 

KMT2D y KDMA6 1,2,3. La frecuencia de este síndrome se 

caracteriza por ser muy baja siendo de 1 en 32000 nacidos 

vivo, la cual está en aumento. 



CONCLUSIÓN

Debido a la baja prevalencia, escasa bibliografía y su 
infradiagnóstico, es importante fomentar el conocimiento de 
este síndrome en nuestra especialidad para ser una 
herramienta más de apoyo al resto de las especialidades a fin 
de posibilitar un diagnóstico temprano y ayudar a mejorar la 
calidad de vida de estos pacientes. 
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