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SÍNDROME DE KABUKI O MAQUILLAJE DEL TEATRO JAPONÉS. ANÁLISIS 
DE UN CASO
KABUKI MAKE UP SYNDROME. ANALYSIS OF A CASE
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RESUMEN
El síndrome Kabuki es una enfer-
medad  pediátrica extremadamente 
rara, descrita  por dos médicos ja-
poneses Niikawa   y Kuroki , llamada 
así debido a la semejanza que estos 
pacientes tienen con los actores ma-
quillados de la modalidad del  teatro 
japonés. Cuenta con manifestacio-
nes clínicas pleomórficas, entre  las 
cuales  resaltan los hallazgos faciales 

característicos, entre otros, el alar-
gamiento pronunciado de las fisuras 
palpebrales, la  eversión en el tercio 
externo del borde superior de ambos 
párpados inferiores, redondeamiento 
y aplanamiento de la punta de la na-
riz, puente nasal ancho, orejas gran-
des y prominentes con implantación 
baja,  arco palatino elevado con ano-
malías dentales; anormalidades es-
queléticas, talla baja, retraso mental 

y del crecimiento. Incluyendo altera-
ciones inmunológicas y hematológicas 
del tipo de la púrpura trombocitope-
nica. Este es el segundo caso reporta-
do en México. 
 
Palabras clave: Dismorfia facial, sín-
drome de Kabuki, eversión del tercio 
externo de párpados inferiores, re-
traso mental.
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ABSTRACT 
Kabuki syndrome is a pediatric di-
sease  extremely rare, described by  
two Japanese physicians Niikawa 
and Kuroki, so called, by extraor-
dinary resemblance that these pa-
tients have with actors makeup of 
the modality of Japanese theater. It 
has pleomorphic clinical manifesta-
tions, which include its importance 
by the characteristic facial features, 
highlighting among others,  the pro-
nounced elongation of palpebral  fis-
sures, everted lateral 1/3 of the lower  
lids, and flattened and rounded tip 
of the nose, nasal bridge wide, large 
and  prominent ears with low implan-
tation, high palatal arch and dental 
anomalies; skeletal abnormalities, 
short stature, mental retardation and 
growth delay 2 Including immune al-
terations like thrombocytopenic pur-
pura. This is a second case reported 
in México. 

Key words: Facial Dysmorphy, Ka-
buki, everted lateral 1/3 lower lids, 
mental retardation.

INTRODUCCIÓN
El primer caso del síndrome Kabuki  
fue reportado en Japón por Niikawa 
y Kuroki (1,2) quienes describieron 
las características morfológicas 
faciales típicas: talla baja, anorma-
lidades esqueléticas, problemas 
cardiacos, auditivos y retraso men-
tal. Su frecuencia en Japón es de 
1/32,000 nacidos vivos. La microde-
lecion cromosómica que no siem-
pre es demostrable en el cariotipo 
es la que más se ha encontrado, 
así como la duplicación del cro-
mosoma 8,22q11.2, 1q32-q41.(3,4,5) 
Los datos clínicos esenciales  son 
alteraciones morfológicas faciales 
típicas como eversión palpebral in-
ferior, fisuras largas, cejas arquea-
das, pestañas grandes, escleróticas  
azules, punta nasal plana, paladar  
fisurado, arqueado y/o labio lepo-
rino,  orejas malformadas, fístula 
preauricular, dentadura anormal, 
retraso en el crecimiento, estatura 
baja, anormalidades esqueléticas, 
dermatoglíficas y retraso mental. La 
mayoría de  los pacientes también 
suelen tener defectos cardiacos, 
hematológicos y problemas de la 
audición.(6) Se asocia a menudo 
con alteraciones inmunológicas 
y hematológicas, de las cuales la 

más frecuente es la púrpura trom-
bocitopénica idiopática.(7) Aunque 
hay un subregistro de casos diag-
nosticados por la gama de síntomas 
que se mencionan en los artículos 
hasta ahora publicados, se han in-
formado 300 pacientes, 130 japo-
neses y 170 en el resto del mundo.
(7,8,9,10,11,12) En México solo existe el 
reporte de un caso.(13)

No existe una prueba específica 
para  esta enfermedad y el diagnós-
tico se realiza con criterios clínicos 
en base a las dismorfias.(2)

PRESENTACIÓN DEL CASO
Masculino de 8 años de edad, que 
fue estudiado debido a la recurren-
cia de púrpura trombocitopenica 
idiopática, la cual ya había pade-
cido hacía un año. Producto de la 
tercera gestación, de unión libre 
de padres no consanguíneos, pa-
dre policía municipal de 35 años de 
edad, madre de 27 años, mucama 
de hotel, con amenaza de aborto a 
las 16 semanas de gestación, pre-
término de 35 semanas, nació por 
parto vaginal con peso de 2,700 
grs. Cursó con neumonía intraute-
rina, ameritando estancia hospita-
laria una semana en UCI neonatal. 
Alimentado al seno materno has-
ta los 8 meses de edad, desarrollo 

psicomotriz con rezago, logrando 
sostén cefálico hasta los 6 meses, 
sedestación a los 11 meses y deam-
bulación sin ayuda hasta los 2 años 
y medio de edad.
Comenzó a pronunciar disílabos a 
los 2 años y medio de edad y frases 
a los 4 años. Inició sintomatología 
un año antes del diagnóstico, pade-
cimiento que cursó con equimosis 
y petequias en brazos y piernas. 
Recibió tratamiento con predniso-
na por una semana, permanecien-
do asintomático 7 días, al cabo de 
los cuales presenta recaída con 
epistaxis durante 3 días, las equi-
mosis y petequias ameritaron su 
primer ingreso al hospital, siendo 
dado de alta por mejoría 7 días 
después.
Un año después, presentó nueva-
mente equimosis, petequias y epis-
taxis y trombocitopenia de  21,000 
plaquetas, ameritando un segundo 
ingreso hospitalario. Veinticuatro 
horas después de ser tratado con 
inmunoglobulina G IV, y predniso-
na oral, se encontró Hemoglobina 
de 13.2, Hematocrito de 37.2, 11 
mil  plaquetas. Al examen físico, 
talla de 118 cm., peso 20 Kg. y  pe-
rímetro cefálico de 49 cm. La antro-
pometría por debajo del percentil 
10. Sus rasgos faciales denotaban 
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Figura 1. Facies de aspecto oriental, fisuras palpebrales alargadas, hipertelorismo, ceja arqueada, eversión de 
tercio externo palpebral inferior. Septum nasal corto y aplanado.
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semejanza asiática con fisuras 
palpebrales alargadas, oblicuas, 
hipertelorismo, filtrum largo, ce-
jas arqueadas, eversión del tercio 
externo de ambos párpados infe-
riores (figura 1), orejas prominen-
tes antevertidas y de implantación 
baja (figura 2). 

Su habitus corporal adelgazado, 
con manos pequeñas, con campo-
dactilia y clinodactilia, persistencia 
de almohadillado fetal de pulpejos, 
en las manos en las regiones tenar 
e hipotenar, dermatoglifos con pre-
dominio de asa cubitales semejan-
do pliegue simiano (figura 3) con 
laxitud ligamentaría en pulgares y 
articulación del carpo. Había pala-
dar arqueado y fisura palatina. Sus 
niveles de inmunoglobulinas fue-
ron normales. 
Una TAC craneal simple fue normal 
a excepción de una variedad de 
Cisterna Magna agrandada, su elec-
troencefalograma mostró datos de 
inmadurez bioeléctrica debido a 
ausencia de gradiente anteropos-
terior por falta de integración del 
ritmo alfa occipital. Su evaluación 
cognitiva mediante la prueba estan-
darizada del Neurodesarrollo para 
escolares Brigance Assessment of 
Basic Skills (ABS-R) denotó una 
puntuación por debajo de la me-
dia para su edad. El cariotipo fue 
normal sin evidencias de delección 
cromosómica.Por sus característi-
cas morfológicas se concluyó que 
era un síndrome de Kabuki.
Actualmente el paciente esta sien-
do tratado por sus alteraciones he-
matológicas, inmunológicas y neu-
rológicas en el Hospital del IMSS 
No 1 de la Paz que es la clínica de 
concentración en la zona. Fue referi-
do a genética para su estudio com-
plementario. La vigilancia estrecha 
neuropsicológica del niño y su de-
sarrollo están a cargo de neurolo-
gía pediátrica, para evitar mayor 
deterioro y ayudar a su rehabilita-
ción e integración a su comunidad.

DISCUSIÓN
Presentamos este caso en razón de 
las características clínicas prototí-
picas encontradas, específicamente 
las del tipo dismórfico-facial, típi-
cas, semejantes a las observadas 
en las máscaras de los actores del 
teatro japonés Kabuki, cuyo voca-

blo original significa “inexpresivo”  
y las que se encontraron en nues-
tro paciente, tales como la obli-
cuidad palpebral oriental alargada 
con  eversión del tercio externo 
de los párpados, el aplanamiento 
nasal, las orejas prominentes y el 
tatuaje de los bordes palpebrales 
combinados con el patrón derma-
toglífico y de depósito persistente 
de almohadillas de grasa fetal en 
manos y pulpejos; así como su aso-
ciación con manifestaciones hema-
tológicas, indicativas de alteración 
inmunológica subyacente.
A este respecto, el síndrome se 
caracteriza por alteración de la 
inmunidad humoral, de las células 
B, resultando en susceptibilidad 
aumentada a infecciones respira-
torias. Ochenta por ciento de los 
pacientes presentan disminución 

de los niveles de  Inmunoglobina 
A, 40% Inmunoglobina G disminui-
da, siendo normal los valores de 
Inmunoglobina M y la función de la 
inmunidad celular de células T. (9)

Asimismo suelen tener enfermeda-
des autoinmunes como la púrpura 
trombocitopenica como en nuestro 
paciente y otras afecciones tales 
como el vitiligo, tiroiditis y ane-
mia hemolítica como resultado de 
pérdida en la autorregulación. (7,8) 

No existe un patrón genotípico ca-
racterístico y se ignora la causa del 
padecimiento, aunque en algunas 
comunidades de Japón se encontró 
herencia autosómica dominante de 
expresión variable.(15) Los prime-
ros casos descritos posiblemente 
estén entre la tercera y cuarta dé-
cadas de la vida. En Latinoamérica 
solo hay cuatro casos reportados, 

C.M. Valdez Geraldo, S. García Arias, B.M. Valdez Geraldo, O. García-Torres

Figura 2. Implantación baja de orejas grandes y prominentes con rotación posterior
y labios gruesos.
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Figura 3. Campodactilia y clinodactilia, persistencia de almohadillado fetal de pulpejos.

uno en Brasil,(10) otro en Haití,(11) 
uno en Ecuador,(12) y uno más en 
México.(13) En España hay 18 casos 
documentados.(14)

CONCLUSIÓN
En particular nuestro caso, el se-
gundo publicado en México, sin 
transmisión hereditaria aparente, 
ni consanguinidad parental, ac-
tualmente se encuentra a cargo del 
servicio de hematología pediátrica 
para vigilancia de su afección pla-
quetaria, además del servicio de 
Alergia e Inmunología debido a sus 
alteraciones inmunitarias y por el 
servicio de Neuropediatría y los 
Servicios de Educación Especial de 
la Secretaría de Educación Pública 
para seguimiento e integración es-
colar y en apoyo de su desarrollo 
cognitivo y revertir tentativamente 
sus alteraciones de aprendizaje.


