Sindrome do “Make-up” (KABUKI) -0

Pediatra Pode Diagnosticar

Introducao: A Sindrome de Kabuki (SK), inicialmente denominada Sindrome do "make-
-up”, em referéncia a maquiagem dos atores do teatro japonés Kabuki, pela semelhanca a
face tipica. Prevaléncia estimada |/86.000 a 1/52.000. As manifestacdes principais sao: feno-
tipo facial, anomalias esqueleticas, alteracoes dermatoglificas, retardo mental e baixa estatu-
ra. O diangostico clinico basea-se em critérios maiores e moneres. Criterios malores: fisuras
palpebrais largas com eversiao da palpebra inferior, ponte nasal deprimida, sobrancelhas ar-
queadas, polpa digital abaulada, orelhas prominentes ou malformados, braquidctilia, palato
alto ou fendido, ptose palpebral, anomalias dentarias, hipotonia, retardo mental, baixa esta-
tura, hipoacusia. Critérios menores: escleras azuladas, escoliose, anomalias cardiovasculares,
malformacoes renais e veértebrais, criptorquidia e deficéncia GH. A base genetica € hetero-
génea. Foram descritas duplicacoes/triplicacdes em 8p22/8p23.1; recentemente identificadas
mutacoes no gene MLLZ, que codifica uma proteina de regulacao da cromatina. A SK tem um
fendtipo muito variado e pouco conhecido, ocasionando atrasos ou perdas no diagnostico.
No Brasil apenas dois relatos constam na literatura. Objetivo: relatar uma crianca com
fendtipo caracteristico da SK. Metodologia: relato de caso. Resultados: [ B5, 09 anos,
masculino, pardo. Referido por retardo mental. Quarto filho de pais nao consanglineos. Mae
Gesta Vi, Para IV, dois abortos espontdneos. Episodios de sangramentos na gestacao. Parto
cesariano no termo.Apgar 6/8. Adequado para ldade Gestacional. Evolucao perinatal compli-
cada por pneumonia. Sorriso social, sustentagao cervical, sentou e deambulacao aos 3, 6, |0
e 30 meses respectivamente; primeiras palavras aos 4 anos. Exame Morfologico: baxo peso,
baixa estatura, ‘puffy eyes’, eversao palpebral inferior, sobrancelhas arqueadas, esclera leve-
mente azulada, orelha grandes em abano, filtro liso, bochechas salientes, hipoplasia ungueal,
braquidactilia, polpas digitais abauladas, dimple sacral. Caridtipo: 46,XY, |[dade dssea atrasada,
radiografia coluna vertebral e dosagem horménios tireoidianos normais. Consideragoes
Finais: o probando apresenta o fendtipo tipico da 5K, entretanto o diagnostico somente
fol considerado aos 9 anos de idade.
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