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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Kabuki (SK), também denominada Sindrome de Niikawa-
Kuroki ou Sindrome da Maguiagem de Kabuki é uma sindrome congénita rara descrita pela
primeira vez no Japdo em 1981. Inicialmente, os pesquisadores acreditavam que tal condicéo era
comum apenas no Japdo. Posteriormente, verificou-se a existéncia da sindrome em todo o
mundo, inclusive no Brasil. Acredita-se que esta sindrome segja subdiagnosticada pela falta de
conhecimento dos profissionais de salide. DESCRICAO DO CASO: E descrito o caso da
paciente A.J.0.J., 2 anos, sexo feminino, brasileira, natural de Belo Horizonte-MG, portadora da
SK com diagnéstico no primeiro ano de vida. A paciente foi admitida em hospital publico de
Belo Horizonte devido a um quadro sugestivo de pneumonia e otite media aguda. Durante a
internagdo foram constatadas varias caracteristicas compativeis com a SK, tais como fissura
palpebral longa, sobrancelhas arqueadas com rarefacdo de pélos em terco latera, cilios longos e
curvos, implantagdo baixa da orelha, fenda oropalatina, telarca precoce, atraso no
desenvolvimento neurologico e crescimento, escoliose, frouxiddo articular, encurtamento dos
metacarpos, distlrbio da degluticdo, maior suscetibilidade a infecgdes da infancia e comunicacéo
intraventricular. DISCUSSAO: O diagndstico da SK é iminentemente clinico, uma vez que o
diagndstico genético, definitivo, permanece indisponivel. Foram definidas 5 manifestacdes
principais conhecidas como “Péntade de Niikawa’'. S&o elas: Face dismorfica, anomalias
esguel éticas, alteracOes dermatoglificas, leve a moderado retardo mental e retardo do crescimento
pos-natal. A paciente do caso descrito apresentou quatro das manifestagdes citadas, com excegdo
das ateracbes dermatoglificas, aém de outras alteracdes que também sdo descritas na sindrome.
CONCLUSAO: Apesar de a SK ser conhecida desde 1981, ha poucos relatos de casos na
literatura, demonstrando a extrema relevancia em se propagar informagdes acerca da SK como
um meio de promover diagndsticos mais precoces e como ferramenta contra a subnotificagéo de
casos ha popul acdo.
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