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RELATO DE CASO

A sindrome da mdscara do Cabtiqui

Kabuki make-up syndrome

Jorge C. de Souza!, Thereza C. C. Ribeiro?, Renata C. Ribeiro3

Resumo

Os autores apresentam um caso original, o primeiro no
Brasil e na América Latina, da Sindrome da madscara do
Cabitiqui. Salientam a importancia, para o diagndstico, do que
chamam “a Péntade de Niikawa”; apontam alguns novos sinto-
mas ou sinais que poderdo, eventualmente, vir a fazer parte do
rico fendtipo da KMS e insistem na necessidade de maior
divulga¢do da sindrome, para a possivel identificacao de novos
casos.

J. pediatr. (Rio J.). 1996; 72(5):341-344: sindrome de Niika-
wa-Kuroki, maformagdes congénitas.

“Peco-lhe para ser o horteldo do mosteiro”
(de Mendel a seu abade)

Introducao

A raridade da sindrome de Niikawa-Kuroki, muito
adequadamente apelidada, pelo préprio Niikawa!, de Sin-
drome da mascara do Cabuiqui (KMS - Kabuki make-up
syndrome), quase nos obriga a esta publicacdo. Salvo
engano, este é o primeiro caso a ser relatado no Brasil e em
toda a América Latina.

A sindrome foi descrita em 1981, independentemente,
por Niikawa et al.! e Kuroki et al.2, no Japdo. Niikawa et
al.3 salientaram, como caracteristicas fundamentais:

1. a fdcies tipica, presente em 100% dos casos, lem-
brando a maquilagem dos atores do teatro cldssico japo-
nés;

2. o retardo mental, leve a moderado (92%);

3. o retardo do crescimento pos-natal (83%);

4. as anomalias esqueléticas (92%);

5. as alteracdes dermatoglificas (93%).
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Abstract

The authors present an original case, the first in Brazil and
Latin America, of the Kabuki make-up syndrome. To diagnose
KMS, the authors point out the importance of the “Pentad of
Niikawa”, a term created by them to indicate the five basic
features of the syndrome. Also new symptoms and signs which
might be part of the phenotype of KMS are described. The
authors emphasize that studies concerning KMS be widely
spread, in order to identify new cases.

J. pediatr. (Rio J.). 1996; 72(5):341-344: Niikawa- Kuroki
syndrome, congenital malformations.

Essas, as manifestacdes fenotipicas “major”, da sin-
drome. Por isso, decidimos nomeé-las sob a rubrica de “a
péntade de Niikawa”.

A prevaléncia da sindrome, no Japdo, é de 1:32.000
(cerca de trinta, por milhao de nascimentos)3. No restante
do mundo, foram descritos, até 1993, uns cem casos*™.
Curioso assinalar: em umaregido da Espanha, com 250.000
habitantes, foram relatados cinco casos* (prevaléncia de
20:1.000.000, comparavel a japonesa).

Apresentaciao do caso

ldentificacdo

C.C.S.B., cinco anos de idade, sexo masculino, cor
branca, natural de Brasilia, D.F.

Historia pré-natal

Mae com 27 anos de idade e pai com 32. A mae jamais
usou contraceptivos. Primigesta. Portadora de sindrome
de Stein- Leventhal em uso de cicloprimogina (associa¢io
de valerianato de estradiol a norgestrel) ha nove anos. A
medicacgdo foi interrompida assim que tomou-se conheci-
mento da gravidez (primeira quinzena). Ainda nesse peri-
odo foi submetida a cintilografia tiréidea (normal).
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Durante toda a gestacao esteve sob intensa e continua
estricdo emocional, e manifestou vdrias crises nitidamente
neuréticas. E tabaquista (mais de vinte cigarros/dia) mas
interrompeu o hédbito logo que soube estar gravida (pri-
meira quinzena).

Nascimento

- Periodo de gestacdo - amenorréia: 38 semanas;
Capurro: 36 semanas e cinco dias; ecografia: 32 semanas.

- Parto: cesdrio, pélvico. Uma tococardiografia ante-
parto foi sugestiva de comprometimento da fungdo de
oxigenacdo placentdria.

- Peso e altura: 2.420g, 44cm.

- Perimetro cefalico: 31,5cm.

- Apgar: primeiro minuto, 5; quinto minuto, 8.

A “Péntade de Niitkawa” no caso em estudo . ) .
Figura 2 - Aos cinco anos de idade.

Observar, além das outras
caracteristicas, o 1abio supe-
rior em tenda ou acento cir-
cunflexo; aimplantagao bai-
xadas orelhas; o alongamen-
to horizontal da rima palpe-
bral; o telecanto; os dentes
espacados; a auséncia de
anti-hélice

1. Facies cabuquina (Figuras 1 e 2) com manifesta
microcefalia.

a) Olhos: eixos palpebrais de posicdo mongoldide;
supercilios levemente alados com pélos ralos e dispersos
no terco central; sinofre; cilios bem alongados e curvos;
estrabismo; blefaroptose a esquerda; rima palpebral me-
dindo 3,5 cm no sentido horizontall?; escleras levemente
azuladas; hipertelorismo1 L. telecanto.

b) Nariz: antevertido, achatado, globéide, curto, com
subsepto igualmente curto. Orificio inferior das nariculas
do tipo da ragca amarela. Philtrum de 1,5 cm, pouco
acentuado.

c¢) Orelhas: implantagdo baixa, inclinagdo posterior,
grandes (5,5cm x 3,5cm aos cinco anos), moles, proemi-
nentes; hiplopasia do antitragus; auséncia de anti-héli-
cel?: esbogo do tubérculo de Darwin.

d) Boca: dentes defeituosos, espagcados, irregularmen-
te alinhados; hipodontia; céries severas i3,

e) Hipertricose lanuginosa; linha occipital de implan-
tacdo dos cabelos, baixa.

2. Retardo mental: comporta-se como uma crianca de
um a dois anos de idade e ainda nio fala.

3. Retardo de crescimento pds-natal: com um ano
media 67,5 cm e pesava 7.750g; aos cinco anos mede 90
cm e pesa 12 kg (abaixo do percentil 5 do Padrdo de
Referéncia do NCHS).

4. Anomalias esqueléticas: microcefalia (PC aos doze
meses, 42cm; aos cinco anos, 46 cm); braquimesofalangia

Figura 1 - Aostrés anosdeidade. Ore-
lhas mal formadas; eixos

palpebrais de posi¢do mon-
goléide; super-cilios alados;
sinofre; escleras azuladas;
estrabismo; blefaroptose a
esquerda; hipertelorismo;
nariz curto, globoso; phil-
trum longo, apagado

bilateral dos quintos dedos, com clinodactilia; extremida-
de proximal das primeiras falanges, conica; luxagdo bila-
teral congénita do quadril.

5. Alteragdes dermatoglificas!419: alcas digitais ul-
nares; auséncia de trirraio digital “c”; coxins digitais;
prega simiesca palmar.
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Aparelho respiratorio: radiografias de térax mostram
uma condensacgdo globdide ocupando o angulo cardiofré-
nico direito. A tomografia computadorizada evidenciou
tratar-se do figado, sem maior esclarecimento de ordem
anatOmica.

Aparelho digestivo': significativo refluxo gastresofa-

gico e moderada dilatagdo do sigmdide distal e do reto.
Essas anomalias foram comprovadas radiologicamente
por exames solicitados para esclarecimento de vOmitos
pervicazes, ndo controlaveis pelos antieméticos habituais,
e de disquesia severa, de dificil tratamento.

Aparelho cardiovascular'®: aorta bicdspide.

Aparelho osteomuscular: hipotonia global modera-
dal!®, com pouco controlo cervical (até os seis meses de
idade).

Sistema nervoso: crise convulsiva generalizada, sem
febre, aos doze meses. EEG feito na oportunidade- normal.
Novo EEG aos dois anos: “atividade irritativa de projecéo
difusa e bilateral.” Fendmeno de Gunn2%-21, 3 esquerda,
até os trés anos.

Audigdo: a audiometria em campo, aos 2 6/12 anos foi
sugestiva de uma anomalia. Devera ser submetido, opor-
tunamente, a impedanciometria e audiometria do tronco
cerebral.

Pele e fdaneros: nevos pigmentares; unhas hipopldasti-
cas.

Genitdlia: normal.

Desenvolvimento: dificuldade de succ¢do (seio mater-
no e mamadeira) até o terceiro més; controlou a cabeca
(musculatura cervical) apés o sexto més; sentou-se (apoi-
ado) com um ano; andou (com apoio) com um ano;
balbuciou aos doze meses e progredia lenta mas continu-
amente quando, aos dezoito meses, foi submetido a inter-
vencdo cirtirgica visando a correcdo da luxagdo congénita,
bilateral, do quadril - sé agora, aos cinco anos, estd
reiniciando o balbucio, apesar das estimulacdes a que tem
sido submetido; erup¢ao do primeiro dente com um ano de
idade.

Manifestacoes alérgicas e idiossincrdssicas: rinite e
broncoespasmo; reacdo paradoxal ao hidrato de cloral;
reacdo a atropina (taquicardia de 250 bpm).

Infeccoes: gripes freqiientes; pneumonia (quatro a cin-
co vezes); sinusite grave; otites; laringite estridulosa.

Historia familial: a pesquisa familial até a terceira
geracdo dos ascendentes (maternos e paternos), eviden-
ciou grande nimero de anomalias congénitas ou outras,
que passamos a enumerar: epilepsia (varios casos); ce-
gueira devido a retinite pigmentar (dois casos); imbecili-
dade (um caso); enxaqueca (vdrios casos); espondilite
ancilosante (um caso). Isso € interessante ressaltar porque,
nos casos japoneses, a historia familial tem sido sempre
normal.
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Diagnéstico diferencial

Reveste-se, as vezes, de grande dificuldade, o diagn6s-
tico de sindrome para a qual ainda ndo existe um dado
ancilar qualquer ou genético especifico, que a defina. Em
tais casos, o diagndstico volta a ser puramente clinico.
Mas, para isso, carece estar alerta e conhecer, de antemao,
a(s) sindrome(s). Alids, ao afirmarmos isso, ndo estamos
sendo “plagiando” o que Freire-Maia?? fazia notar, no
texto de Becak & Frota-Pessoa, ao tratar dos “Grupos
Nosoldgicos”. Parafraseando o Mestre, podemos dizer
que o diagndstico, em tais casos, “por ndo ter uma rigorosa
precisdo”, terd sempre “uma marca de arbitrariedade”.

Limitar-nos-emos a citar, no caso em aprego, os diag-
noésticos de possibilidade ou probabilidade aventados,
antes de alcangarmos o definitivo: Sindrome de Opitz-
Frias ou Sindrome“G”; Sindrome de Aarsk0g24'27 ou
Sindrome facio-digito-genital; Sindrome de Smith-Le-

mli-Opitz2328; Sindrome de Rubinstein-Taybi23-2%,

Consideracoes finais

Os textos de Pediatria, mas também os de Genética,
ainda os mais recentes, t€m omitido a KMS, o que causa
alguma estranheza, dado que a sindrome ja ndo é tdo
recente (conhecida desde 1981). Pareceu-nos, pois, mais
que oportuna - necessdria - a publicacdo do caso ora
considerado.
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