A IMPORTANCIA DA CLINICA NO DIAGNOSTICO DE SINDROME DE KABUKI

INTRODUCAO: A Sindrome de Kabuki é causada principalmente por alteragdes nos genes
KMT2D ou KDM6A, responsaveis por 70% dos casos. A diagndstico clinico proposto por
ADAM et al. em 2019 pode ser estabelecido com os seguintes achados: histérico de hipotonia
infantil, atraso no desenvolvimento e/ou deficiéncia intelectual e a presenga das caracteristicas
dismorficas tipicas: fissuras palpebrais longas com eversdo do terco lateral da palpebra
inferior e dois ou mais dos seguintes: sobrancelhas arqueadas e largas com o tergo lateral
exibindo entalhe ou escassez; columela curta com ponta nasal deprimida; orelhas grandes,
proeminentes ou em concha; almofadas persistentes na ponta dos dedos. RELATO DE CASO:
G.A.S, 4 anos e 8 meses, sexo masculino, filho tnico, gestacdo e parto sem intercorréncias.
Foi encaminhado para o ambulatério de genética médica pela fonoaudiologia, devido a
dificuldade de coordenacdo motora global e atraso na aquisicdo da fala. Os genitores
referiram desempenho escolar e desenvolvimento neuropsicomotor adequados, com excegao
do atraso da fala, além de historico familiar paterno de atraso no desenvolvimento. Ao exame
fisico foram encontrados olhos com fendas palpebrais alongadas, eversdao da parte lateral
inferior das palpebras, persisténcia do coxim adiposo na ponta dos quirodactilos.
DISCUSSAO: O paciente apresenta atraso no desenvolvimento da fala e caracteristicas
dismorficas tipicas: fissuras palpebrais longas com eversdo do terco lateral da palpebra
inferior, sobrancelhas arqueadas e largas com o terco lateral exibindo entalhe ou escassez e
almofadas persistentes na ponta dos dedos. Sendo assim, foi estabelecido o diagnostico
clinico da Sindrome de Kabuki. Foi realizado aconselhamento genético para os genitores e
proposto o acompanhamento multidisciplinar para melhorar o desenvolvimento e sua
qualidade de vida da crianga. CONCLUSAO: Esse caso demonstra a importincia da
investigagdo etioldgica do atraso do desenvolvimento em criangas dismorficas. O pediatra

deve estar atento para a possibilidade de causas sindromicas.
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