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Trastorno del Espectro del Autismo 
en niños con Síndrome de Kabuki: 
detección y diagnóstico

23 DE OCTUBRE 2020

Programa AMI TEA.  Servicio de Psiquiatría del Niño y Adolescente
Hospital General Universitario Gregorio Marañón
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Autismo

Alteración en 

la interacción 

social

Alteración en la 

comunicación y 

lenguaje

Patrones inflexibles 

de comportamiento
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Alteración cualitativa
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http://iier.isciii.es/autismo/html/aut_f8410.htm
http://www.google.es/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&docid=9PX6Ak6fR88GpM&tbnid=fgzcpcTt5LWD8M:&ved=0CAUQjRw&url=http://www.templegrandin.com/&ei=OtIAU8jUHY-o0AWl6IH4Bg&bvm=bv.61535280,d.ZGU&psig=AFQjCNGrdUVyILpKVulFcUiaHSHxHTp1rg&ust=1392649099245363
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PREVALENCIA
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ÅPRE

PREVALENCIA ESTIMADA SINDROME DE KABUKI: 1/ 32.000

1/100

1. Hay más información y mejor formación...

2. Los criterios diagnósticos son más amplios y mejor ajustados a la 
realidad social....

3. Tenemos nuevos instrumentos eficaces de detección y 
diagnóstico...

4. Se buscan activamente los casos...

5. Se detectan antes...

6. El alumnado recibe mejores servicios si se obtiene una 
identificación correcta...

¿ EPIDEMIA ?
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DX CLÍNICO

ETIOLOGÍA

COMUNICACIÓN        SOCIAL               INTERESES

EL AUTISMO ES:

Factores ambientales

-Exposición prenatal 
valproato
-Síndrome Alcohólico fetal
-Gran prematuridad
-Edad paterna

ER asociadas con el autismo

Síndrome X frágil
Esclerosis tuberosa 
Neurofibromatosis
Síndrome de Ángelman
Síndrome de Prader Willi
Síndrome de Kabuki

Síndrome de Sotos
Síndrome de Joubert
Síndrome de Turner
Síndrome de Tourette
Síndromede West 
Síndrome de Landau-Kleffner

Genéticas:

Deficiencia de adenilosuccinasa
Hiperactividad del citosol5 nucleotidasa
Leucodistrofiametacromática
Mucopolisacaridosis
Síndrome de Sanfilippo
Síndrome de Hurler
Enfermedades peroxosimales
Fenilcetonuria
Xantinuriahereditaria tipo II 

Síndrome de piridoxindependencia
Déficit de succínico semialdehídodehidrogenasa
Déficit de biotinidasa
Acidemiaisovalérica
Histidinemia
Deficiencia de dihidropirimidina dehidrogenasa
Deficiencia de fosforribosilpirofosfato sintetasa
Déficit de acil-CoAdehidrogenasade cadena larga

Errores congénitos del metabolismo:
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COMUNICACIÓN        SOCIAL               INTERESESDX CLÍNICO

ESPECTRODE VARIABILIDAD

Factores moduladores de manifestación clínica: 
inteligencia, lenguaje, enfermedades médicas, psiquiátricas, 
ǘǊŀǎǘƻǊƴƻǎ ŘŜƭ ŎƻƳǇƻǊǘŀƳƛŜƴǘƻΣ ŜǘƛƻƭƻƎƝŀΧΦ

TEA KABUKI ?¿?

Sertcelik, 2016
Sari, Karaer, Bodurand Soyasal, 2008
Adam and Hudgins, 2005
Matsumoto and Niikawa, 2003
Ho and Evans, 1997

Síndrome de Kabuki Trastorno del Espectro del Autismo

PREVALENCIA
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299.00 Trastorno del Espectro  del Autismo

1. Dificultades clínicamente significativas y persistentes en 
la comunicación social,

2. Patrones repetitivos y restringidosde conducta, 
actividades e intereses

3. Los síntomas deben estar presenten en la infancia 
temprana (aunque pueden no manifestarse por completo 
hasta que las demandas del entorno excedan sus 
capacidades). 

Se deben cumplir los criterios 1, 2 y 3.

13Hans Asperger (1906-1980)Leo Kanner (1894-1981) Lorna Wing (1928-2014)

Especificadores

Se requiere especificar si existe o no:

Å Discapacidad intelectual: estimaciones separadas de capacidad 
verbal y no verbal

Å Alteración lenguaje:  no verbal, palabras sueltas, frases, lenguaje 
fluido. Considerar por separado lenguaje expresivo y comprensivo. 

Å Enfermedades médicas (epilepsia), genéticas (Rett, Down, X frágil) 
o factores ambientales asociados (valproato, SAF, muy bajo peso)

Å Asociación con otros trastornos del neurodesarrollo, trastornos 
mentales o del comportamiento: TDAH, TOC, t. control impulsos, 
ansiedad, depresión, t. bipolar, tics, autoagresiones, alteraciones 
Ŝƴ ƭŀ ŀƭƛƳŜƴǘŀŎƛƽƴ ƻ Ŝƭ ǎǳŜƷƻΧ

Å Catatonia: más frecuente durante la adolescencia
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Simonoff ,2008 15

Ç40% de los casos tienen patología orgánica detectada 

45-86 % problemas digestivos

37% infecciones víricas

23% alteraciones del sistema nervioso 

20% crisis epilépticas (11-39%)

28% otros trastornos orgánicos.

Ç 41,5% de casos con problemas asociados importantes 

35% problemas visuales

26% problemas de alimentación 

18% problemas auditivos

40% problemas de sueño

El autismo no es únicamente una enfermedad cerebral si no

un trastorno sistémico que afecta al cerebro (Herbet, 2004).
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Dada la alta prevalencia,la gravedaddel cuadro clínico de

personas con autismo, la alta frecuencia de trastornos

orgánicos y problemas de salud relevantes asociados,así

como las característicasde esta población en cuanto a su

capacidadde expresarsusnecesidadesy susdificultades, y

para entender el mundo que les rodea, seconsideraque las

personas con TEA, requieren una atención sanitaria

preferentey singular.
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Programa AMI-TEA 

EurPsychiatry. 2013 Feb;28(2):102-9. 


