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M «Si, tenemoscinco casos confir-
mados de KBG, una enfermedad
que pese a su rareza, es mas fre-
cuente de lo que pensdbamos»,
comienza el doctor Fernando
Santos, pediatra que se acaba de
incorporaralaunidad de diagnds-
tico molecular y genética clinica
de Son Espases procedente del
hospital de La Paz de Madrid.

Estos cinco casos confirmados
enestacomunidad auténoma co-
rrespondena dos nifias que tenfan
4y 14 anos en el momento del
diagnéstico, yatresnifiosalosque
selescertificé que padecianlaen-
fermedad alos4, 5y8 aos, reve-
laron fuentes de la unidad de ge-
nética clinica del hospital de refe-
rencia de esta comunidad antes
de subrayar que no facilitarian
mas datos para proteger la intimi-
dad de los menores.

El doctor Santos, que comple-
t6 su especializacion forméndose
enanomalias congénitas y trastor-
nosgenéticos, sostiene que pesea
considerarse que este sindrome
tan solo afecta a unas cien perso-
nas en todo el pais, lo que le con-
ferirfa la consideracion de enfer-
medad rara entre las patologias
madsinfrecuentes, «probablemen-
te tengamos un importante infra-
diagnosticon.

El especialista explica que el
sindrome KBG, que causa graves
retrasos en el crecimiento, estd
provocado por una alteracién en
ungen, el ANKRD11, que fue des-
crito hace poco atendiendo a los
pardmetros cientificos (en 2011),
lo que explicaria un importante
desconocimiento entre la clase
médica y diagndsticos, cuando se
dan, de manera tardia.

«La patologia estd provocada
por alteraciones en el gen
ANKRD11, que participa en mu-
chos 6rganosy tejidos del cuerpo,
entre ellos el cerebro, por los que
provoca diversas y ubicuas mani-
festaciones comoretraso en el cre-
cimiento y en el desarrollo psico-
motor en edades tempranas asi
como también hay casos de disca-
pacidad intelectuals, alecciona el
pediatra.

Cara triangular

El sindrome KBG también provo-
ca anomalfas craneofaciales que,
matiza el doctor Santos, «solo son
perceptiblesen el ambito médico.

«SU esperanza de vida
es normal. He visto de
todo, pacientes muy
dependientes y otros
que han tenido familia»
|

Cinco ninos de las islas
padecen la enfermedad
mads rara entre las raras

» Dos nifias y tres nifios fueron diagnosticados de KBG, una patologia que
provoca graves retrasos en el crecimiento, cuando tenian entre 4 y 14 anos

. Eldoctor Fernando Santos
¢ posa en la unidad de genética
Ica de Son Espases. nuse
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Suelen tener incisivos mas gran-
des de lo habitual aunque nada
quellame poderosamente la aten-
cion. Ademas, suelen tener una
morfologia de la cabeza y la nariz
caracteristicas, con esta tltima
més corta y una impresion gene-
ral como de cara triangular».

«Y también suelen tener ano-
malias esqueléticas a nivel de la
columna o en las manos, con de-
dos més cortos», completael cua-
dro el pediatra.

Las manifestaciones indicia-
rias de que se padece la enferme-
dad pueden surgir de manera muy
temprana, entre los tres y los seis
meses de edad, aunque los diag-
nésticos se hacen esperarmasyse
producen cuando los afectados
tienen unas edadesentrelosdosy
los diez afos. «Es muy variable»,
admite el facultativo.

Preguntadosobre laesperanza
devida de los afectados por la pa-
tologfa, sefiala que son personas
conunas expectativas vitales nor-
males pero que, eso si, precisaran
de atenciones no solo médicas
sino también educativas y socia-
les alolargo de toda su vida.

Asi, enumera el doctor Santos,
estospacientes pueden precisarla
ayuda de un psiquiatra por pro-
blemas de comportamiento, au-
tismo o hiperactividad; deun neu-
rélogo por episodios de epilepsia
oretraso cognitivo; deunotorrino
porque no es infrecuente que pa-
dezcan sordera o de un oftalmé-
logo por deficiencias visuales; de
un endocrino por un crecimiento
anormaly de untraumatélogo por
anomalfas de la columna. «Tam-
biénhande intervenirlos genetis-
tas», afiade el pediatra antes de
concluirque «son carne de hospi-
tal».

Volviendo sobre su esperanza
devida, el expertoadmite que atin
no existen suficientes datos para
responder a esa pregunta pero
sostiene que «siemprequenoten-
ga algin problema grave al nacer,
como una cardiopatia congénita,
su esperanza de vida es normal.
He visto de todo, pacientes con
KBG muy dependientes y otros
que han formado una familia y
han tenido hijos».

No hay tratamiento curativo
para esta patologia, ni farmacol6-
gico ni quirdrgico, més alld de in-
tentar prevenir y atenuar la sinto-
matologfa mds invalidante, por
eso el doctor Santos concluye
aconsejando a las familias con
esta patologia que se pongan en
manos de un centro terciario de
referencia como Son Espases para
realizar el abordaje multidiscipli-
nar que requiere esta enferme-
dad.

«Es rara, pero no tan rara. Por-
que de los sindromes pedidtricos
que cursan con discapacidades y
manifestaciones mas amplias es
de los menos infrecuentes», con-
cluye el experto en la patologia.
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