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NECROSIS ISQUEMICA INTESTINAL TRANSMURAL
EN UN PACIENTE CON SINDROME DE KABUKI:
UN REPORTE DE CASO

Transmural ischemic bowel necrosis in a patient with Kabuki
syndrome: a case report.
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RESUMEN

El sindrome de Kabuki (SK) es un trastorno genético raro, en el que mutaciones en los genes
KMTZ2D o KDM64 determinan la aparicién de un amplio espectro de manifestaciones clinicas que
incluyen retraso en el desarrollo y crecimiento; disfunciéon intelectual; dismorfias craneofaciales; y
defectos sistémicos estructurales y funcionales varios. Presentamos el caso de un masculino de 16
afios, con diagnostico de SK en la infancia. Acude por dolor abdominal agudo difuso, acompanado
de distension, nausea y datos clinicos sugestivos de obstruccion intestinal. Tras la confirmaciéon
radioldgica, se identifica necrosis intestinal focal a la intervencién quirtrgica exploratoria, por lo
que se somete a reseccion intestinal e ileostomia en escopeta. Se diagnostica finalmente, necrosis
isquémica transmural intestinal con proceso inflamatorio agudo y peritonitis serofibrinosa.

Palabras clave: sindrome de Kabuki, sindrome del maquillaje de Kabuki, obstruccién intestinal

1. Introduccion

El sindrome de Kabuki (SK), descrito en 1981 en poblaciéon japonesa, es un trastorno genético
caracterizado por alteraciones en el crecimiento y desarrollo mental; dismorfias craneofaciales;
malformaciones en extremidades; defectos cardiacos, renales, genitourinarios, del oido y disfuncién
inmune, endocrina, neurolbgica y gastrointestinal (Adam et al, 2019; Barry et al, 2022; Niikawa et al,
1981; Kuroki et al, 1981).

Mutaciones en los genes que codifican la metiltransferasa de lisina 2D (metiltransferasa H3K4;
KEMT2D, antes MLL2) y la desmetilasa lisina-especifica 6A (desmetilasa H3K27; KDM6A) han sido
identificadas en pacientes con SK; la herencia de éstos sigue un patréon autosémico dominante (SK
tipo 1) y ligado a X (SK tipo 2), respectivamente. Aunque el espectro clinico del sindrome puede ser
variable, las mutaciones reportadas (que ocurren con mayor frecuencia en KMT2D de forma aislada)
determinan la aparicién de un fenotipo tipico (Barry et al, 2022; Makrythanasis et al, 2013; Miyake
et al, 2013; Micale et al, 2011).

Se estima una frecuencia de 1 por cada 32,000-86,000 nacidos vivos (Nitkawa et al, 1988; White
et al, 2004); con una edad aproximada de diagnoéstico cercana a los 3-4 anos (White et al, 2004). En
México, se estima una edad promedio de diagnoéstico a los 5 afios (De Rubens-Figueroa et al, 2023).

Aunque la muestra poblacional en los distintos estudios es pequeiia, parece que el SK muestra una
frecuencia de aparicion similar en hombres y mujeres (De Rubens-Figueroa et al, 2023; White et al,

2004).

A pesar de la heterogeneidad del cuadro clinico que estos pacientes pueden desarrollar, son raras
las emergencias quirurgicas de origen gastrointestinal. Presentamos el caso de un adolescente con SK
diagnosticado en la infancia temprana abordado en nuestra instituciéon por cuadro de dolor abdominal
agudo.

Reporte de caso

Masculino de 16 afios con antecedente de SK diagnosticado a los 5 afios. Acude a urgencias por dolor
abdominal agudo, difuso, intenso, de 5 dias de evolucién, acompafiado de nauseas, vomitos y ausencia
de canalizacién y evacuaciones.

A su ingreso, se encontraba estable, alerta, consciente, cooperador. A la exploracién fisica:
braquicéfalo; linea de implantaciéon de cabello anterior adecuada; frente rectangular; cejas arqueadas
y pobladas, no asi en su mitad lateral; fisuras palpebrales rectas y alargadas; pestafias largas en unifila;
telecanto y pliegue del epicanto; ojos simétricos, raiz nasal de adecuada implantacién, dorso recto,
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punta roma, narinas antevertidas, base ancha, filtrum corto, labio inferior grueso, dientes inferiores
apinados, pabellones auriculares de baja implantacion, acopados (Fig. 1). Abdomen ligeramente
distendido, sin peristalsis, timpanico, a la palpacién rigido y doloroso de manera generalizada
(irritacion peritoneal presente) y con ampula rectal vacia.

Fig. 1. Imagen clinica de la facie del paciente, correspondiente a sindrome de Kabuki.

Las radiografias de abdomen mostraban datos compatibles con oclusién intestinal (Fig. 2), por lo
que se coloco sonda nasogastrica, con gasto inmediato de 400 cc fecaloide, debido a térpida evolucion,
se realiz6 laparotomia exploradora, donde se identificaron asas de intestino delgado dilatadas, colon
colapsado y necrosis focal a 200 cm y de 260-290 cm del angulo de treitz (Fig. 3), por lo que se
realizd reseccion intestinal, ileostomia en escopeta y lavado de cavidad. Cursé su postoperatorio sin
eventualidades y fue egresado a su 5to dia.

Fig. 2. Imagenes radiologicas de RS. A) RS de térax y abdomen de pie. B) RS de abdomen
decubito. En ambas se observa datos compatibles con oclusion intestinal alta, con evidente
dilatacion de asas intestinales.
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Fig. 3. Imagen transoperatoria, donde se observa una zona de necrosis intestinal,
ademas de asas de intestino delgado francamente dilatadas.

El reporte de histopatologia concluy6 necrosis isquémica transmural con proceso inflamatorio
agudo y peritonitis serofibrinosa.

2.Discusion

Los reportes de las dismorfias craneofaciales destacadas en el SK incluyen microcefalia; micro/
retrognatia; denticién anormal; malformaciéon palatina; cejas altas, arqueadas y dispersas en su tercio
lateral; ptosis palpebral; fisuras palpebrales largas; ectropion de parpado inferior; pliegue del epicanto;
pestafias largas; estrabismo; escleras azules; fistulas preauriculares; orejas prominentes y displasicas;
raiz nasal ancha; septo nasal corto; columela corta con punta nasal deprimida; filtrum largo y plano;
bermellon labial superior delgado; nédulos labiales (Adam et al, 2019; Kuroki et al, 1981; Niikawa et
al, 1981). Asi pues, este sindrome, recibe su nombre en alusion a la semejanza entre los rasgos faciales
caracteristicos, inicialmente descritos por Nitkawa (Nitkawa et al, 1981) y Kuroki (Kuroki et al, 1981),
y el maquillaje utilizado en la obra tradicional japonesa de mismo nombre.

El diagnoéstico definitivo de SK se realiza en el paciente con antecedente de hipotonia infantil,
retraso en el desarrollo (y/o disfuncién intelectual) y uno de los criterios mayores: variantes patogénicas
(o probablemente) en KMT2D o KDM6A, o caracteristicas dismoérficas tipicas (en algin punto de la
vida) (Adam et al, 2019). A pesar de su edad y el cambio facial que puede ocurrir con el tiempo,
nuestro paciente presentd los rasgos faciales dismoérficos necesarios para el diagnostico clinico.

Las afecciones gastrointestinales funcionales reportadas se relacionan con hipotonia y alteraciones
en la deglucién y enfermedad por reflujo gastroesofagico (ERGE) (Barry et al, 2022). La frecuencia de
ERGE se ha estimado en el 37% de los pacientes con SK; se ha estimado también que, el 29% y 7%
de los pacientes con SK se alimentan por sonda nasogastrica y gastrostomia, respectivamente (White
et al, 2004).

El SK ocasionalmente puede acompanarse de anomalias viscerales, siendo los defectos cardiacos
los mas frecuentes. Las anomalias gastrointestinales son poco frecuentes, pero se ha reportado ano
anterior (11%), hernia umbilical (8%), hernia inguinal (6%), malrotacién de colon (6%), atresia anal/
fistula rectovaginal (5%) y hernia diafragmatica (4%) (Nitkawa et al, 1988; White et al, 2004). Pero no
encontramos en la literatura, respecto la necrosis isquémica intestinal transmural.
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Ante la sospecha de obstruccién intestinal, es imperativa la realizacion de radiografia simple (RS),
la cual tiene una sensibilidad del 84% y una especificidad del 72% (Chapman et al, 1992). Su amplia
disponibilidad y rapidez, permite que sea el estudio inicial en el abordaje del abdomen agudo, aunque
carece de informacién etiologica (Catena et al, 2019). Las RS de abdomen en dos posiciones y la
clinica, confirmaron el diagnéstico.

La progresion de la obstruccion produce una dilatacién intestinal severa que resulta en isquemia
de la mucosa, necrosis y una potencial perforacion (Long et al, 2018). En el caso presentado, la escasa
respuesta favorable a la descompresion con sonda nasogastrica determiné realizar la laparotomia
exploratoria, previniendo de esta manera, la potencial perforacién intestinal. Este es el primer caso
reportado de SK con obstruccién intestinal idiopatica y necrosis isquémica transmural intestinal.

Durante la exploracién quirtrgica no se evidencié la presencia de anomalias gastrointestinales
anatémicas, adherencias, estenosis, lesiones sugestivas de malignidad, cuerpos extranos intraluminales,
ni defectos externos que con frecuencia constituyen las principales causas de obstruccién intestinal
(Catena et al, 2019; Long et al, 2018), solo se observé dilatacion intestinal con areas de necrosis
parcheada; por tanto, no fue posible determinar su origen etiologico.

La deficiencia de la hormona de crecimiento, cuya presencia se estima en hasta el 22% de los
pacientes con SK, se asocia con disfuncién endotelial (Evans et al, 1999; Ruault et al, 2019), ademas,
se ha reportado el desarrollo de aterosclerosis temprana en estos pacientes (Weir et al, 2014). Por
lo anterior, resaltamos la importancia de realizar estudios para determinar el riesgo cardiovascular
presente en esta poblacién, en ausencia de factores de riesgo clésicos.
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ABSTRACT

Kabuki syndrome (KS) is a rare genetic disorder in which mutations in the KM7T2D or KDM64
genes result in a wide spectrum of clinical manifestations including development and growth
delay; intellectual dysfunction; craniofacial dysmorphism; and various systemic structural and
functional defects. We present the case of a 16-year-old male, diagnosed with KS in his infancy. He
presented with acute diffuse abdominal pain, accompanied by distension, nausea and clinical data
suggestive of intestinal obstruction. After radiological confirmation, focal intestinal necrosis was
identified on exploratory surgery, so he underwent intestinal resection and ileostomy in shotgun.
The final diagnosis was transmural intestinal ischemic necrosis with acute inflammatory process
and serofibrinous peritonitis.
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