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Resumo: introdugdo: A Sindrome de Kabuki € uma anomalia congénita rara, caracterizada pela“ Péntade
de Niikawa’': Face dismorfica, encontrada em 100% dos casos; Anomalias esgueléticas,
incluindo braguidactilia do 5° dedo e/ou deformagdo vertebral (92%); Alteracbes
dermatoglificas, com polpa digita abaulada e al¢as digitais ulnares (93%); Leve a moderado
retardo mental (92%); Retardo do crescimento pos-natal (83%). Descricdo do caso: Recém-
nascido a termo, nascido de parto cesérea, pesando 3450 gramas, apresentando face dismorfica e
histérico de sindrome do desconforto respiratorio, sepse neonatal, pneumonia de repeticéo, fenda
palatina extensa abrangendo palato duro e mole, luxacdo congénita de quadril, comunicagdo
interventricular, persisténcia do cana arterial, sindrome da ma absorcéo, sugerindo diagnostico
de Sindrome de Kabuki, o qual foi confirmado pelo estudo genético. Discussdo: Dentre as
ateracOes ortopédicos estdo inclusos escoliose, malformagdo da coluna vertebral e costelas,
maturacdo Ossea retardada, luxacdo congénita do quadril e luxacdo patelar, entre outras. A
predisposicdo a infecgBes também € uma caracteristica frequente dessa sindrome. Além disso,
pode haver anormalidades viscerais, como ma formagdes congénitas cardiacas, renais, hepéticas
e gastrointestinais. O diagnostico € feito pela presenca de tais sinais clinicos, associado ao estudo
molecular do gene MLL2 com a PCR (reagdo em cadeia da polimerase). Conclusdo: O caso
relatado evidencia que a sindrome da maguiagem de Kabuki, apesar de rara, € de importancia na
rotina pediatrica, devido a necessidade de intervencéo, a fim de possibilitar o diagnostico correto
e deste modo, permitir melhorar a qualidade de vida dos pacientes e familias, dém da
necessi dade do estudo genético e aconselhamento pertinentes.
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