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Pediatra Pode Diagnosticar 

Resumo 

Introdu~ao: A Sindrome de Kabuki (SK), inicialmente denominada Sind rome do "make~ 

-up", em referencia a maquiagem dos atores do teatro japones Kabuki. pela semelhano;a a 
face tipica. Prevalencia estimada 1/86.000 a 1/32.000. As manifestao;oes principais sao: fen6-

tipo facial. anomalias esqueleticas. alterao;oes dermatogllflcas. retardo mental e baixa estatu­

ra.O diangostico clinico basea-se em criterios maiores e moneres. Criterios maiores: ~suras 

palpebrais largas com eversao da palpebra inferior. ponte nasal deprimida, sobrancelhas ar­

queadas, polpa digital abaulada, orelhas prom inentes au malformados. braquidctilia. palate 

alto au fend ido. ptose palpebral. anomalias dentarias, hipotonia. retardo menta l. baixa esta­

tura. hipoacusia. Criterios menores: esc leras azuladas. escoliose, anomalias cardiovasculares, 

malforma~6es renais e vertebrais. criptorquidia e de~c ienc i a GH. A base genetica e hetero­

genea. Foram descritas dup li ca~6es/tripli ca~6es em Bp22JBp23.1; recentemente identificadas 

muta~6es no gene MLL2. que codifica uma proteina de regu l a~a.o da cromatina.A SK tem um 

fenot ipo muito variado e pouco conhec ido, ocasionando atrasos ou perdas no diagnostico. 

No Brasil apenas dois relatos constam na li teratura. Objetivo: relatar uma crian~a com 
fenot ipo caracten'stico da SK Metodologia: relato de caso. Resultados: LBS, 09 anos, 

masculino, pardo. Referido por retardo mental. Quarto fi lho de pais nao consanguineos. Mae 

Gesta VI, Para IV, dois abortos espontaneos. Episodios de sangramentos na gesta~ao, Parto 

cesariano no termo.Apgar 6/8.Adequado para Idade Gestacional. Evo lu~ao perinatal compli­

cada por pneumonia. Sorriso social, sustenta~ao cervica l. sentou e deambu la~ao aos 3, 6, 10 

e 30 meses respectivamente; primeiras palavras aos 4 anos. Exame Morfologico: baixo peso, 
baixa estatura,"puffy eyes", eversa.o palpebral inferior. sobrancelhas arqueadas. esc lera leve­

mente azulada, orelha grandes em abano. mtro liso, bochechas salientes, hipoplasia ungueal, 

braquidactili a. pol pas digitais abau ladas, dimple sacral. Cariotipo: 46,XY,ldade ossea atrasada, 

radiografia coluna vertebral e dosagem hormonios tireoidianos normais. Considera~oes 

Finais: 0 probando apresenta 0 fenot ipo tipico da SK entretanto 0 diagnostico somente 

fo i considerado aos 9 anos de idade. 
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