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Sindrome de KBG, la mas rara
entre las enfermedades raras

Se estima que en Espafia solamente hay unas cien personas diagnosticadas
con esta afeccidén, que consiste en la mutacion de un gen del cerebro

BEATRIZ PEREZ
Barcelona

fker tiene siete afios, perono ha-
bla, necesita ayuda para comery
usa pafiales. «Nosotros, desde pe-
queiiito, sabiamos que le pasaba
algo, perono sablamos qué», rela-
ta su madre, Verdnica Ramon.
Cuando el nifio cumpli6 tres aflos,
aellayal padre, Juan Manuel He-
redia, le dieron el diagnéstico: fker
sufreel sindromede KBG, quees-
ta causado por unamutacién en el
gen ANKRD 11, cuya proteina se
encuentraenlas neuronasdelce-
rebro. Esta es, quizas, lamas rara
delas enfermedades raras: segiin
la Asociacion Espafiola del Sindro-
me de KBG, en el pais hay unas 100
personas diagnosticadas, aunque
podrian ser mas, ya que existe un
infradiagndstico al respecto.

Prueba del gran desconoci-
miento que existe en torno al sin-
drome de KBG es que la asociacion
de pacientes fue creada hace tan
solounafio. En ellaestan 60 fami-
lias de toda Espafia.

Casos sin diagnosticar

«No se sabe cuanta gente hay
afectada, se calcula que una perso-
na de cada millén. Pero creemos
que hay muchos casos sin diag-
nosticar, yaque el gen ANKRD11se
descubrié hace poco, en 2011», ex-
plica Josué Fernandez, presidente
delaasociaciény padre de unani-
fia de tres afios con esta enferme-
dad. Ademds de un retraso en el
desarrolloy discapacidad intelec-
tual, dos caracteristicas fisicas de
estos pequefios son los dientes
incisivos grandes y una caralige-
ramente triangular, con ojos muy
espaciados, cejas anchas u orejas
prominentes.

A pesar de que en los tltimos
afos se esta investigando mas,
hasta hace muy poco «no se sabia
nada» del KBG, segin Ferndndez.
Por eso muchas personas fueron
diagnosticadas en la adolescencia
ocon 20 afios. «El KBG se trataba
antes como un retraso en el desa-
rrollo. Se confundia con el autismo.
Pero se ignoraba qué les estaba
causando todo esto a estas perso-
nas», dice Fernandez. Segtin esta
entidad, de las 100 personas
diagnosticadas en Espafia, unas 40

»

ao

L e

»
~

Laura Guerrero

iker, de 7 afios y con el sindrome de KBG, junto a sus padres, en una calle de Santa Coloma de Gramanet.

sedetectaron elafio pasado.

fker acude cada dfaa un colegio
especial en Santa Coloma de Gra-
menet (Barcelona), donde vive con
sus padres. Lamadre recuerda c-
molasalarmas comenzaronasal-
tar cuando se dio cuenta de que su
hijo «no miraba» y «no avanzaba
como otros nifios». Tampoco olvi-
dael diaen que, por fin, cuando el
pequefio tenia tres afios y medio, el
Hospital Vall d’Hebron de Barce-
lonale pusonombrealo quesufria
Tker.

«Nos sentiamos perdidos. No
sabiamos a qué cole llevarlo, solo
ibaal logopeda, dice Ramén. «Me
derrumbé, me dejé mal». Losmé-
dicos le explicaron que se trataba
de un sindrome muy desconocido,
que cadanifio «es unmundo», que
unos «avanzan», mientras otros
«se atascan». «No sabiamos por
doénde tirar», afiade estamadre.

Ahi empez6 el periplo de esta
familia parabuscar a otros padres
«que tuvieran el mismo proble-
ma». Uno de ellos le hablé de la
asociaciény enseguida Ramény
Heredia entraron en el grupo de
Whatsapp de padres con nifios

conKBG. «El dfaadiade fkeresiral
cole. Todavia no habla, tenemos
que ayudarlo acomer, usa paiiales.
Vaalapiscina, legustamuchoel
agua. Le gustan mucholos dibujos,
lamusica, las pelotas, las cosas que
hacen ruido», relata la madre.
«Peroavecesno sécomo sobrelle-
var todo esto. Seme hace un mun-
do. En ocasiones coge rabietas, él
sabe expresar cuando tiene sed o
hambre».

Laterapia génica, el futuro

Lagenetistaclinicayjefade Pe-
diatria del Hospital de la Santa
CreuiSant Pau (Barcelona), Susa-
na Boronat, explica que no existen
registros de a cuanta gente afecta
el sindrome de KBG, algo muy ha-
bitual en las enfermedades raras.
«Pero se esta trabajando en eso»,
precisa. Segtin Boronat, hay mas
de150 casos de KBG reportados en
las revistas cientificas de todo el
mundo.

«Es una enfermedad causada
por lamutacién del gen ANKRD11,
que dauna serie de problemas, co-
mo retrasos de crecimiento. Pero
lo mas llamativo de estos nifios es

que tienen unos dientes incisivos
amplios. Eso, como genetista, teda
lapistamés importante del diag-
néstico», explica Boronat. Asi,
cuando el genetista sospecha que
se puede tratar de KBG, lehaceal
pacienteun analisis genético es-
pecifico para confirmar o descar-
tar. «Hay muchos nifios con disca-
pacidad intelectual pero, siademas
tienen estos dientes, es una pista.
Es muy importante que la gente
conozcaque esto puede ser unsin-
toma de KBG en nifios con dificul -
tades en el aprendizaje», valora.
«Elsindrome de KBG no tiene
cura, ainnohallegadoalaterapia
génica», explica esta genetista.
Pero si hay unabuenanoticia. La
investigacién avanzaen el desa-
rrollo de terapias génicas que cu-
ren enfermedades como el KBG.
«En este caso consistiria en in-
troducir en el paciente el gen que
no funciona bien. La terapia géni-
cacomienza aser unarealidad en
algunas enfermedades como la
atrofia muscular infantil, si se
aplica antes de que no vaya a
mas», concluye Boronat. La inves-
tigacién, unavezmas, es crucial. m




