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Resumo
Síndrome de Kabuki é uma desordem genética rara, caracterizada por anomalias congênitas e deficiência cognitiva. São observadas 
cinco características fundamentais, reconhecidas como Pêntade de Niikawa. Alterações em diversos órgãos também podem ser 
observadas.  Seu diagnóstico é obtido através dos diversos fenótipos clínicos principalmente alterações craniofaciais já que ainda 
não existem exames genéticos ou laboratoriais específicos para confirmar a síndrome. 
Com intuito de divulgar as características e a complexidade desta síndrome, enfatizando os aspectos orofaciais, será descrito o caso de 
uma criança, que apresenta as alterações típicas na face, cardiopatia congênita, além de deficiência intelectual e na fala encaminhada 
ao serviço de Odontologia Hospitalar a fim de realização de tratamento. 
Palavras-chave: Síndrome de Kabuki. Aspectos orofaciais. Anormalidades Craniofaciais.

Abstract
Kabuki syndrome is a rare genetic disorder characterized by congenital abnormalities and cognitive impairment. Five fundamental 
features are observed, recognized as Pentad of Niikawa. Changes in various organs may also be observed. Diagnosis is obtained 
through the different  clinical phenotypes primarily craniofacial changes.  Have not yet exist genetic testing or laboratory to confirm 
the specific syndrome.  In order to show the characteristics and complexity of this syndrome, emphasizing orofacial, we describe the 
case of a child who shows the typical changes in the face, congenital heart disease, and intellectual disabilities and speech referred 
to the Department of Dental Hospital to conduct treatment.
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INTRODUÇÃO
Síndrome de Kabuki (KS, Síndrome de Niikawa – 

Koruki, Síndrome da maquiagem de Kabuki), é uma de-
sordem genética, caracterizada por anomalias congêni-
tas e deficiência cognitiva. Foi descrita inicialmente no 
Japão em 1981 pelos médicos Niikawa e Koruki de for-
ma simultânea após estudos independentes realizados 
com crianças japonesas. Seu nome deriva da seme-
lhança facial com a maquiagem tradicional utilizada pe-
los atores do espetáculo teatral japonês criado em me-
ados do século XVII em Kioto1,2,3,4,5.

Apesar de ter sido descoberta no Japão, os ca-
sos de KS não estão limitados a indivíduos de descen-
dência oriental tendo sido verificado um aumento no 
número de diagnóstico em todo o mundo3,6,7.

Trata-se de um distúrbio raro e por conta disso 
acredita-se que seja uma doença subdiagnosticada, 
existindo cerca de 350 casos relatados na literatu-
ra7,8,9,10. Sua etiologia ainda é desconhecida, porém su-
gere-se que resulte de transmissão autossômica domi-
nante, com expressão variável. Maior parte dos casos 
foi descrita no Japão, onde a prevalência é de 1:32.000. 
Não há predileção por gênero, etnia ou idade2,3,4, 8,11,12.

Os portadores de KS apresentam cinco caracte-
rísticas fundamentais reconhecidas como Pêntade de 
Niikawa, que são identificadas pelo dismorfismo facial, 
anomalias esqueléticas, anormalidades dermatoglífi-
cas, retardo mental de leve a moderado e deficiência 
no crescimento pós-natal7,11,13,14. Outras manifestações 
incluem: alterações gastrointestinais, hepáticas, orais, 
renais e do trato urinário, má formações cardíacas, pro-
blemas auditivos, flexibilidade das articulações, apnéia 
obstrutiva do sono, além de susceptibilidade a infec-
ções2,5.  
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O diagnóstico é obtido exclusivamente através 
dos fenótipos clínicos, principalmente pelas anomalias 
craniofaciais, já que não existe um exame genético que 
identifique a doença. O prognóstico e a expectativa de 
vida dos portadores da síndrome parecem ser favorá-
veis apesar das diversas complicações que os acome-
te2,6,8,13,15.

As anormalidades craniofaciais da KS são patog-
nomônicas e funcionam como um instrumento impor-
tante do diagnóstico. Portanto, sugere-se todos os pa-
cientes com suspeita ou diagnóstico confirmado 
submetam-se a avaliação odontológica de rotina mes-
mo que não existam achados prévios de queixas, bem 
como, avaliação e intervenção multidisciplinar.

Este estudo visa relatar o caso de uma portado-
ra de síndrome de Kabuki atendida no ambulatório de 
Odontologia de um hospital de referência em cardiolo-
gia pelo SUS no estado da Bahia. A realização do relato 
foi autorizada mediante assinatura de Termo de con-
sentimento livre e esclarecido elaborado, segundo re-
solução n°196/96 assinado pela responsável legal pela 
menor. 

RELATO DE CASO
Paciente V.S.A, gênero feminino, 12 anos, parda, 

natural de Feira de Santana e procedente de Cachoeira 
– Bahia, portadora de Síndrome de Kabuki, foi encami-
nhada pela equipe de cardiologia pediátrica ao ambu-
latório de Odontologia do referido hospital, para ava-
liação e tratamento odontológico. 

Para a realização deste relato, foi feita uma aná-
lise dos dados do prontuário da paciente onde se veri-
ficou diagnóstico prévio de cardiopatia congênita acia-
nótica (defeito no septo interventricular), hipertensão 
pulmonar e refluxo gastresofágico. Informações adicio-
nais foram colhidas com a genitora, que relatou o nas-
cimento de parto cesáreo a termo, sem intercorrên-
cias. 

O diagnóstico da síndrome foi obtido aos seis 
meses de idade, através das características faciais típi-
cas. Relatou-se quadros recorrentes de infecções respi-
ratórias e internações frequentes por pneumonia. 

Ao exame clínico, observou-se déficit cognitivo 
de grau moderado apresentando dificuldade na fala, 
bem como, lesões hiperpigmentadas em região abdo-
minal, mãos pequenas com braquidactilia, pescoço en-
curtado, dismorfismo craniofacial, incluindo fissura 
palpebral longa e eversão da parte externa das pálpe-
bras inferiores, com cílios alongados e curvos, hiperte-
lorismo, sobrancelhas arqueadas com rarefação de pe-
los, estrabismo convergente, nariz largo e achatado 
(Figuras 1 e 2).

O exame clínico intra oral, revelou diastemas, 
hipodontia das unidades 1.2 e 2.2, cáries extensas das 
unidades 1.6 e 3.6, cálculo supragengival em região 
ântero-inferior, palato ogival e má higiene oral (Figuras 
3 e 4).

Foi realizado condicionamento da paciente para 
o tratamento a nível ambulatorial, porém não havendo 
sucesso, optou-se então pelo tratamento odontológico 
sob anestesia geral, para realização raspagem supra-
gengival e profilaxia dental, além da remoção das uni-
dades 1.6 e 3.6 devido a grande destruição coronária e 
comprometimento pulpar. A genitora foi orientada 
quanto aos cuidados pós-operatórios, higiene e consul-
tas de retorno trimestrais para manutenção da saúde 
bucal.

DISCUSSÃO
Por se tratar de uma síndrome rara, com múlti-

plas apresentações clínicas e não haver testes genéti-
cos ou laboratoriais, seu diagnóstico é obtido através 
do fenótipo clínico do portador, principalmente através 
das manifestações orais e craniofaciais1,5,8,15.

As alterações crâniofaciais são patognomônicas 
da síndrome e caracterizadas por: fissura palpebral lon-
ga e eversão da parte externa das pálpebras inferiores, 
com cílios alongados e curvos, hipertelorismo, esclera 
azulada, estrabismo convergente, sobrancelhas arque-
adas com pelos mal distribuídos, orelhas proeminentes 
e com baixa implantação, que se tornam mais proemi-
nentes com o passar da idade. Nariz largo e achatado, 
depressão da ponta do nariz e septo nasal curto, além 
de retrognatismo são também características encontra-
das nesses pacientes e podem resultar num quadro de 
apnéia obstrutiva1,3,12,16. 	

As anomalias orais estão presentes em 70% dos 
indivíduos, sendo as mais prevalentes: palato profun-

Figuras 1 e 2. Aspectos faciais típicos: vista frontal e de perfil.

Figuras 3 e 4. Vistas anterior e oclusal da cavidade oral da pa-
ciente. Presença de múltiplos diastemas, hipodontia das uni-
dades 1.2 e 2.2, palato ogival. 
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do, fissura labial e palatina, úvula bífida, maloclusões, 
hipodontia e diastemas, mordida cruzada posterior. 
Outras manifestações menos comuns são: microdon-
tia, fossetas no lábio inferior, arco dental reduzido, rea-
bsorção radicular externa, taurodontismo, geminação, 
erupção ectópica, hipoplasia de esmalte, incisivos co-
nóides e em chave de fenda6,8,17,18. 

De acordo com a literatura, hipodontia e dias-
temas são achados comuns nos pacientes com KS e 
que podem gerar alterações oclusais fazendo com que 
haja necessidade de correção ortodôntica3,8,18.Os prin-
cipais dentes ausentes são incisivos laterais superio-
res (ILS) e incisivos centrais inferiores (ICI)11. Em con-
cordância com os achados na literatura, a paciente 
em questão apresenta múltiplos diastemas e hipo-
dontia dos ILS. 

Existem poucos relatos na literatura que abor-
dem as características odontológicas da síndrome, 
mas como seu diagnóstico é meramente clínico, estas 
alterações podem auxiliar na identificação dos pa-
cientes que apresentem características discretas8. 

A má higiene bucal associada a dentes cariados 
foi atribuída ao grau de deficiência mental que está 
presente em 92% dos portadores. Sendo, portanto, 
importante a informação ao paciente e ao responsá-
vel quanto à manutenção da saúde bucal3,13 .

Defeitos cardíacos congênitos simples ou com-
plexos têm sido encontrados em 42% dos portadores 
de KS19,20,21. A anomalia mais comum é o defeito do 
septo ventricular, mas podem ser visto também coar-
tação da aorta, aorta bicúspide, tetralogia de Fallot, 
bem como defeito no septo atrial 1,15. A referida pa-
ciente apresenta cardiopatia congênita diagnosticada 
como um pequeno defeito do septo interventricular 
sem indicação de correção cirúrgica, porém a mesma 
encontra-se em acompanhamento pela equipe de car-
diologia pediátrica.

As implicações odontológicas associadas à pre-
sença de cardiopatias congênitas nesses pacientes es-
tão principalmente relacionadas ao risco de desenvol-
vimento de endocardite infecciosa, como 
consequência da bacteremias espontâneas ou provo-
cadas durante a realização de procedimentos odonto-
lógicos causados pela presença de infecções na cavi-
dade bucal devendo os pacientes realizar a profilaxia 
antibiótica antes de procedimentos odontológicos 
que envolvam manipulação gengival ou da região api-
cal, para a prevenção deste problema. De acordo com 
o Guideline da American Heart Association publicado 
em 2008, para defeitos do septo interventricular não 
é necessária indicação para realização de profilaxia 
antibiótica por estes não representarem um fator de 
risco para o desenvolvimento da Endocardite infeccio-
sa2,22,23,24, porém após discussão com equipe de car-
diologia pediátrica optou-se por realizar a profilaxia 
para endocardite já que a menor apresentava uma 
pobre higiene bucal.

Em contraste com os relatos de deficiência de 
crescimento após o nascimento nos indivíduos porta-
dores da síndrome, esta criança apresentava estatura 
compatível com sua idade. Apresenta grau leve de de-
senvolvimento neuropsicomotor, com comportamen-
to agitado. Realiza deambulação independente, po-
rém com certa dificuldade. Das anormalidades 
esqueléticas comuns, foi verificada apenas braquidac-
tilia, mas não se verificou deformidade na coluna ver-
tebral.

Alguns autores afirmaram sinais semelhantes 
entre a síndrome de Kabuki e a síndrome de Down, 
tais como o retardo de crescimento e desenvolvimen-
to psicomotor, hipotonia, hipermotilidade articular, 
epicanto, estrabismo, palato ogival, má formação car-
díaca, porém os mesmos afirmam que o padrão de 
manifestação de cada uma é distinto25.

Uma complicação frequente, que acomete 60% 
dos portadores, são as infecções de repetição tais 
como das vias aéreas superiores, ou seja, otites, sinu-
sites, resfriados e pneumonias. Embora sua causa não 
seja esclarecida, alguns autores justificam este qua-
dro como resultado de alterações estruturais nos ór-
gãos, disfunções neuromusculares e imunes presen-
tes na síndrome1,4,10,16. A paciente seguiu este padrão, 
apresentando diversos episódios de gripe, resfriado e 
pneumonia realizando diversos internamentos ao lon-
go da vida.

Em consenso com o encontrado na literatura, a 
criança apresenta atraso no desenvolvimento da lin-
guagem, bem como distúrbio na fala.  O distúrbio au-
ditivo é uma alteração comum e relatada por diversos 
autores, porém em contraste com a literatura, a pa-
ciente referida não apresenta esta alteração6,9.

CONSIDERAÇÕES FINAIS
As anormalidades craniofaciais por serem pa-

tognomônicas na Síndrome de Kabuki, funcionam 
como um instrumento importante no seu diagnóstico 
clínico. 

A presença de déficit cognitivo deve ser levada 
em consideração já que interfere na realização de boa 
higiene bucal, devendo esta ser realizada por pessoa 
qualificada a fim de que seja mantida a saúde bucal.

Alterações odontológicas, particularmente hi-
podontia e diastemas, são freqüentes na síndrome de 
Kabuki e podem auxiliar no seu diagnóstico. Portanto, 
diante deste fato, todos os pacientes com suspeita ou 
diagnóstico confirmado da Síndrome de Kabuki mere-
cem avaliação odontológica de rotina mesmo que não 
existam achados prévios de queixas, bem como, ava-
liação e intervenção multidisciplinar.
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