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. Qué es el Sindrome de
KBG?
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l Es un sindrome malformativo congénito, poco
frecuente caracterizado por dismorfia facial tipica,
macrodoncia de |los incisivos centrales superiores
permanentes, talla baja, anomalias esqueléticas,

retraso psicomotor y alteraciones de la conducta.

‘ Prevalencia i

La prevalencia es desconocida.
Hasta la fecha, se han descrito mas de 150 Cas0S. ¢ ¢ o o
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Causas
del Sindrome de KBG
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V El SKBG esta causado por variantes de pérdida de
funcion (variantes patogénicas y variaciones en el
numero de copias) del gen ANKRDIT (16g24.3)

‘ Herencia i

El patron de herencia es autosémico dominante.

La mayoria de los casos ocurren de manera
esporadica debido a mutaciones de novo.

Se ha descrito una variabilidad fenotipica &
Intrafamiliar. 2
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-~ Diagnostico
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El diagndstico se basa en la evaluacion clinica;
aungue no existe un consenso sobre los criterios de
diagnaostico.

El diagnodstico se establece mediante estudios
citogenéticos y moleculares, incluyendo el a-CGH
(array de hibridacion gendmica comparada), la
secuenciacion dirigida, el panel de genes,
secuenciacion del exoma o del genoma completos. | «°
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cDonde obtener mas
Informacion?
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Asociacion Espanola Sindrome KBG:
https://kbgsindrome.org/

Me gusta comenta Comparte
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