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Resumo: Introdugdo: A Sindrome de Kabuki (SK), € uma doenca genética rara caracterizada por retardo
mental e multiplas anomalias congénitas, em particular uma aparéncia dismorfica facia distinta.
A designacdo “Kabuki” € uma referéncia a magquiagem dos atores do tradicional teatro japonés,
muito semelhante a facie tipica da sindrome. A SK é causada por mutacfes nos genes KMT2D
(MLL2) e KDMG6A. A incidéncia global estimada € 1/32.000 a 1/86.000. O diagndstico é clinico
e baseado em critérios clinicos. A “péntade de Niikawa’ inclui: dismorfias faciais tipicas, déficit
de crescimento, retardo mental, anomalias esquel éticas e ateraces dermatoglificas. O sistema de
pontuacdo que compreende fenétipo facial, ateracBes de extremidades, microcefalia, baixa
estatura, anormalidades cardiolégicas e renais. Acreditamos que o nivel de conhecimento dos
pediatras seja muito baixo, ocasionando perdas e atrasos no diagnostico. Descricdo do Caso:
LBS, 10 anos, masculino. Referido por atraso de desenvolvimento neuropsicomotor. Filho de
pais ndo consanguineos. Mae, 34 anos. Gesta VI. Para IV. Aborto Il. Gestacdo sem
intercorréncias. Parto normal, termo, sem asfixia. Aos 10 anos, tem idade funcional de 3 anos.
Avaliacdo morfoldgica: baixa estatura, macrocefalia. Sobrancelhas arqueadas, fissuras palpebrais
longas com eversdo do terco externo das palpebras inferiores, cilios longos, globos oculares
grandes, base nasal plana, telecanto, epicanto, narinas antevertidas, filtro longo e apagado, |dbio
inferior evertido, prognatismo, bochechas salientes, macrotia, palato ato. Braguidactilia, pés
planos, hdluxes alongados, quarto pododactilos hipoplasicos. Caridtipo 46 XY, Ecocardiografiae
USG abdominal normais. Discussdo : O probando apresentava os cinco critérios da “ péntade de
Nikawa’ e seis pontos no sistema de pontuacdo, permitindo o diagndstico da SK e alta
probabilidade para mutacbes no gene KMT2D. Enfatizamos a utilizagdo desses critérios e a
divulgacdo do conhecimento sobre a SK para o diagnostico clinico. Conclusdo: Paciente com
fendtipo da SK, enfatizando aimportancia do diagnéstico pelo pediatra.
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