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Resumo: A Sindrome de Kabuki ¢ um disturbio bastante raro, com multiplas anomalias
congeénitas.

O objetivo do estudo foi descrever caracteristicas comportamentais, cognitivas e sociais de uma
crianga com seis anos de idade com Sindrome de Kabuki, e suas implicagdes no processo escolar.
Como resultados, verifica-se que a crianga apresenta retardo mental moderado, com implicacdes
comportamentais e sociais e problemas fonoarticulatdrios. Tais caracteristicas dificultavam sua
inser¢do na escola regular e o convivio com os pares. O estudo das dificuldades apresentadas
pela crianga colaborou para que pais e professores pudessem atuar com mais eficacia no seu
desenvolvimento.

Palavras-chave: Sindrome de Kabuki, Retardo Mental, Educag¢io Infantil.

Kabuki Syndrome: A case study about the behavioral, cognitive, social
and speech/hearing characteristics

Abstract: Kabuki syndrome is a rare disorder whit multiple congenital anomalies. The objective
of the study was to describe the behavioral, cognitive and social characteristics of a six-year-old
boy with Kabuki Syndrome, and its implications in the school process. The result has proven that
the child has moderate mental impairment, with behavioral and social implications and speech/
hearing dysfunction. These characteristics difficult his normal inclusion in regular school and the
interrelations with peers. A better understanding of the child’s difficulties contributed so that the
parents and the teachers could act more effectively in his development.

Keywords: Kabuki Syndrome, Mental Retardation, Child Education.

Introducao

As escolas vém recebendo cada vez mais criangas com necessidades especiais € nao
estdo recebendo capacitagdo para atender pedagogica e psicologicamente essa populagdo
(Mesquita, Landim, Collares & Luna, 2008).

A Sindrome de Kabuki (SK) é um distarbio bastante raro, sem causa conhecida,
descrita pela primeira vez em 1981 (Kuroki, Suzuki, Chyo, Hata & Matsui, 1981; Niikawa,
Matsuura, Fukushima, Ohsawa & Kajii, 1981). Ha menos de 400 casos descritos na
literatura.



Em 1981, as equipes do Dr. Niikawa e Dr. Kuroki, trabalhando de forma
independente, descreveram pela primeira vez a Sindrome da Maquiagem de Kabuki,
também conhecida como Sindrome de Niikawa-Kuroki (Gonzalez-Amengod, Garcia-
Alix, Del Campo, Garrido & Quero, 1997; Souza, Riveiro & Ribeiro, 1996). Esse nome
faz referéncia a maquiagem utilizada pelos atores do teatro kabuki, uma forma tradicional
de expressao teatral japonesa.

Considerada uma sindrome rara, sua incidéncia no Japao ¢ 1:32000. Quanto mais
geneticistas tomam conhecimento de suas caracteristicas, mais casos sdo diagnosticados
em todo o mundo, sugerindo uma incidéncia semelhante a do Japao (Silva, Freitas, Costa
& Duarte, 1999), sem preferéncia por sexo ou etnia (Gabrieli, Rovaris, Bisol, Borges,
Michelin & Lovatto, 2002).

O diagnostico da Sindrome de Kabuki € clinico, visto a alteracdo genética ser
incerta, e ndo ¢ facil de ser feito, pois apresenta grande variabilidade de sinais e sintomas.
As caracteristicas fundamentais (Silva & cols., 1999; Souza & cols., 1996; Gabrieli &
cols., 2002; Guzman-Acurio, Tumbaco & Jaramillo, 2006; Kabuki Syndrome Network,
2006; Niikawa Kuroki, Kajii, Matsuura, Ishikiriyama & Tonoki, 1988), conhecidas como
“Péntade de Niikawa”, sdo: 1.Face dismorfica, presente em 100% dos casos: reversao
da palpebra inferior, fenda palpebral alongada, sobrancelhas arqueadas, cilios longos,
esclera azul, ponta nasal voltada para baixo, palato alto e fendido, fenda labial, orelhas
dismorficas, fistulas peri-auriculares, anomalias dentdrias; 2.0 retardo de crescimento
pos-natal em 83% dos casos; 3.As anomalias esqueléticas (92%): braquidactilia,
clinodactilia, escoliose, luxacao congénita de quadril e luxagao de patela; 4. As alteragdes
dermatoglificas (93%): coxins adiposos na face palmar da falange distal, aumento das
presilhas ulnares, auséncia de trirradio digital e aumento de padrdes hipoténares; 5.0
retardo mental, de leve a moderado (92%).

Quanto as caracteristicas associadas, podem apresentar manifestagdes variaveis, tais
como: hipotonia, problemas alimentares, convulsdes, microcefalia e anomalias visuais
como estrabismo ou nistagmo. A maioria das criangas possui frouxiddo ligamentar e
retardo do crescimento; os bebés demoram a ganhar peso e algumas criangas serdo
obesas na adolescéncia, sem qualquer alteragiio enddcrina que possa explicar o fato. E
descrito dificuldade de atencdo, pronuncia, linguagem e problemas auditivos. Ha casos
de autismo (Ho & Eaves, 1997). Em um estudo com 62 pacientes, mais da metade deles
apresentou historia de otite média (Niikawa & cols., 1988). Também costuma ser relatado
malformacdes nos ossos do ouvido. Apresentam um vocabulario pobre (Say, McCutcheon,
Todd & Hough, 1993).

Embora a SK tenha sido descrita em 1981, os conhecimentos sdo restritos a poucos
artigos cientificos e minimas descri¢des em alguns livros; o que torna invidvel tanto para
pesquisadores quanto para os pais de criangas com tal sindrome o acesso a informagdes
mais detalhadas sobre a patologia. Geralmente sao artigos médicos. Com a inclusdo
destes pacientes no sistema regular de ensino, mais informagdes sdo necessarias, a fim
de colaborar com pais e professores no desenvolvimento integral de seus filhos e alunos.
Desta forma, este trabalho objetiva apresentar as caracteristicas cognitivas, psicossociais e
fonoaudiologicas da SK e suas consequéncias no processo educacional através de estudo
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de caso, utilizando este caso especifico para exemplificar muitas outras criangas que estao
matriculadas na Educacao Infantil e que necessitam de um apoio mais especifico no que
se refere ao seu desenvolvimento.

Descricao do caso clinico

Carlinhos, sexo masculino, com 6 anos e 8 meses no periodo da avaliagdo, ¢ o filho
mais velho de pais jovens e de baixa escolaridade (pai nunca estudou e a mae até a 4" série).
Nao foi planejado e nasceu em meio a uma situagdo econdmica desfavoravel. Durante
a gestagdo, a ultrassonografia acusou liquido amniotico acentuadamente diminuido, o
que era compativel com o retardo de crescimento intrauterino. A crianga nasceu com
39 semanas, de parto cesarea. Ao nascimento seu peso era de 2,810kg, o comprimento
de 48 cm, o perimetro cefalico de 34,5cm, o perimetro toracico de 32 cm, Apgar 6 e 8.
Demorou a chorar. Apresentou quadro de asfixia e ictericia, permanecendo na UTI por
9 dias. Ao nascimento foi diagnosticada fissura palatina.

Seu desenvolvimento foi atipico: sentou com um ano, andou com dois anos e meio,
controlou os esfincteres aos quatro. Nao foi amamentado devido ao quadro de fissura,
mas se adaptou bem a mamadeira.

Exames realizados ao longo de quatro anos referiram: cariétipo normal, foram
examinadas 15 células, sendo todas 46, XY; Cranio ecocardiograficamente normal;
Linfocitose absoluta (série branca), hipocromia moderada, normocética e Plaquetas
normais (série vermelha); Condensacao ténue na base do pulmao direito, com area cardiaca
normal; Escoliose dorsal dextro-convexa e hemivértebra toracica.

Aos dois anos ¢ meio foi realizada uma avaliagdo com a descri¢do das seguintes
caracteristicas: fenda palatina completa, micrognatia, pescogo curto, frontal estreito,
implantagao baixa de cabelos na nuca, fissuras palpebrais longas, cilios longos, esboco
de sinofis, boca com cantos voltados para baixo, filtro nasal longo, mio e pés pequenos,
genitalia pouco desenvolvida. Déficit pondero-estatural significativo e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor.

O exame de T4 livre apresentou resultado normal. Nao foi diagnosticada presenca
de erros inatos do metabolismo. A tomografia do toérax mostrou lesdes fibrocicatriciais
no lobo superior direito.

Fez uma cirurgia para corregdo da fissura palatina com 2 anos e 7 meses. A
audiometria referiu perda de grau leve a moderado e auséncia de reflexo actistico. Devido
a otites de repetigdo, foi submetido a cirurgia para colocagdo de tubo de ventilacdo
na orelha. Carlinhos apresentava ainda como caracteristicas associadas: quadros de
broncopneumonia e broncoespasmo e infec¢do das vias aéreas superiores; hipotonia
facial e estrabismo.

Aos cinco anos de idade foi dado o diagndstico definitivo de Sindrome de Kabuki
pela instituicao Associagdo de Assisténcia a Crianga Defeituosa— AACD, onde atualmente,
a crianga esta na lista de espera para acompanhamento com ortopedista, oftalmologista,
dentista, fonoaudiologo e psicologo.
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Meétodo

Estudo de caso

As criangas desta escola, quando autorizadas por seus pais, passavam por triagem
para verificar riscos para o desenvolvimento, seguindo o protocolo de vigilancia do
desenvolvimento proposto pelo Departamento de Fonoaudiologia da Unifesp. As criangas
detectadas com atraso no desenvolvimento eram avaliadas por uma bateria de testes de
triagem, na propria escola, seus pais e professores recebiam orientacao e, caso necessario,
eram encaminhadas para atendimentos especificos.

Na época da avaliagdo que consta neste estudo, Carlinhos estava no segundo estagio
de uma escola municipal de educagao infantil.

Instrumentos

A crianga foi avaliada por meio de observacdo comportamental realizada por
fonoaudidloga e psicologa e pela aplicagdo dos instrumentos: a) Teste de Vocabulario
por Imagens Peabody — TVPI (Capovilla & Capovilla, 1997), que avalia vocabulario
receptivo; b) Teste de Triagem de Desenvolvimento de Denver II (Frankenburg,
Doods, Archer, Brernick, Mashka & Edelman, 1990/1999), que avalia o risco no
desenvolvimento da crianga em quatro grandes areas: Pessoal-Social, Linguagem,
Motor Fino-Adaptativo e Motor Grosseiro; ¢) Raven — Teste de Matrizes Progressivas
(Angelini, Alves, Custodio, Duarte & Duarte, 1999), um teste nao verbal para avaliacao
da inteligéncia, especificamente do fator “g”, proposto por Spearman; d) WISC III
(Figueiredo, 2002) tem por finalidade avaliar a capacidade intelectual de criangas e
adolescentes, ¢) Teste Guestaltico Visomotor de Bender (Clawson, 1992; Koppitz,
1989), o qual avalia a integragdo visomotora, com a crianga; f) Lista de Avaliagcdo do
Vocabulario Expressivo — LAVE (Capovilla & Capovilla, 1997; Rescorla, 1989), que
investiga a linguagem expressiva e detecta atrasos na emissdo oral; g) Child Behavior
Checklist — CBCL (Achenbach, 1991; Bordin, Mari & Caeiro, 1995), ¢ um inventario
de competéncias sociais e problemas de comportamento para as idades de 04 a 18 anos;
h) Teacher Report Form —TRF, versao para o professor de Educacgdo Infantil do CBCL
(Achenbach, 1991); e i) Sistema de Avaliacao de Habilidades Sociais — SSRS, abrange a
avaliacdo indireta do repertério de habilidades Sociais (Del Prette & Del Prette, 2001).
Os cinco primeiros instrumentos foram respondidos pela criangas; o CBCL e a LAVE
foram respondidos pela mae; o TRF pela a professora; e o SSRS foram preenchidos
tanto a versao do responsavel quanto a versdo para o professor.

Procedimento

Apds falhar em duas avaliagdes (assim que entrou na escola e um ano depois)
com o Teste de Triagem de Desenvolvimento de Denver II (Frankenburg & cols.,
1990/1999), os pais foram contactados para que permitissem uma avaliagdo mais
pormenorizada de seu filho. Apos a assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido pela mae, e anuéncia da professora, a crianga foi observada, tanto em sala
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de aula, quanto no patio. Foram aplicados os instrumentos em uma sala cedida pela
escola. Os instrumentos aplicados foram corrigidos de acordo com o manual de cada
um deles, segundo sua padronizag@o. Os instrumentos de avaliagdo cognitiva (WISC
IIT e Raven) e o Bender foram aplicados por psic6logo; os demais por fonoaudidlogo.
A crianga estava familiarizada com ambos os profissionais, por estarem presentes na
escola.

Resultados

O teste de triagem para o desenvolvimento (Denver II) foi aplicado em trés
ocasides diferentes: como rotina — no primeiro trimestre de seu primeiro ano na
escola e um ano depois —; e com autorizagdo especifica dos pais, seis meses depois da
segunda aplicagdo. Em todas as vezes o resultado foi risco para o desenvolvimento.
Na area linguagem do teste, as palavras que falava ndo apresentavam relagdo com a
palavra-estimulo. Falhou nas provas de motor fino e também nas de motor grosseiro.
As provas evidenciaram seu atraso de desenvolvimento e a necessidade de um trabalho
especifico com a crianga.

A professora referiu extremas dificuldades escolares. A crianga fez duas vezes o
primeiro estagio e os professores referiram que foi a partir do terceiro ano na escola que
iniciou a formacgao de frases orais.

Por duas ocasides aplicou-se um teste de vocabulario (TVIP): em seu primeiro
semestre na escola e um ano ¢ meio ap6s. Em ambas as aplicagdes apresentou um
vocabulario receptivo abaixo da idade, apesar de, na segunda vez, ter mostrado que
ampliou o nimero de palavras conhecidas.

Foram observadas algumas alteragdes nos aspectos miofuncionais do sistema
sensorio-motor oral: forca e mobilidade de lingua e labios reduzidas; dificuldade de
respirar pelo nariz associada a constante abertura da cavidade oral, sugerindo respiragao
oral; hipotonia dos musculos da bochecha; e mordida aberta anterior. Foi observado
tomando o lanche. Sua alimentagio estava adequada a idade. No padrao de voz produzido
pela laringe, ndo foram encontradas alteragdes.

Nos testes que avaliam os processos intelectuais (WISC III e Raven), Carlinhos ficou
abaixo do percentil esperado, denotando deficiéncia intelectual. Ao avaliar a maturidade
percepto-motora, Carlinhos evidenciou problemas. Seu tragado era descontinuo, apesar
da pressdao do lapis sobre o papel estar adequada. Apresentou comprometimento de
organizacao das percepgdes viso-motora e viso-auditiva.

Apos anamnese e preenchimento de questionarios (CBCL e SSRS), observou-se
que os pais ndo o percebiam como tendo mais problemas do que os meninos de sua
idade, embora comentassem que Carlinhos ndo conseguia se vestir sozinho nem escovar
os dentes, por exemplo.

Por fim, quanto aos questionarios de habilidades sociais (SSRS), planejado
para medir a habilidade da crianga no comportamento social ou inadequacao de
comportamento, houve uma contradigdo dos resultados apresentados pela mae e pela
professora. A professora referiu presenga de comportamento inadaptado. Segundo ela,
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Carlinhos apresentava mais problemas de competéncia social do que seus pares de
idade (TRF); ndo referindo, contudo, problemas de comportamento externalizantes ou
internalizantes.

Assim, de um modo geral, pode-se dizer que Carlinhos apresentava retardo mental,
desordem viso-motora e perceptual, atraso de linguagem expressiva e receptiva e também
de problemas com as habilidades sociais. Estas caracteristicas, associadas a idade de inicio
de suas manifesta¢des, sugerem o diagnostico de Retardo Mental (American Psychiatric
Association, 2002).

Discussao

Atualmente, com a democratizagdo do ensino e a énfase que vem sendo dada a
inclusdo, cada vez mais estdo matriculados nas escolas regulares criangas que apresentam
sindromes genéticas. Entretanto, observamos que a escola ndo estd preparada para
receber em seu meio tais alunos e propiciar-lhes atividades adequadas que favoregam
seu desenvolvimento integral.

O trabalho multidisciplinar ¢ imprescindivel nestes casos. Ao diagndstico —realizado
por geneticista —, soma-se a contribuicdo das diversas areas — neste caso especifico:
fonoaudiologia, psicologia —, que colaboram para uma melhor qualidade de vida, tanto
do aluno com sindrome genética, quanto de sua familia.

O primeiro ano de vida de uma crianga acometida pela SK ¢ muito dificil por causa
de todos os problemas fisicos, cirurgias corretivas ¢ demais dificuldades. Essas criangas
podem apresentar dificuldade de suc¢@o e incoordenagao a degluti¢do; como é o caso de
Carlinhos, que nao foi amamentado devido a fenda palatina.

Carlinhos estava muito aquém do desenvolvimento esperado para os seis anos.
Seja no motor (ndo pulava corda e ndo desenhava figuras como quadrado); no cognitivo
(ndo realizava tarefas de memoria, nem calculos simples); ou na linguagem (as estruturas
verbais eram bem simples). Sua atengdo era reduzida. Apesar da grande incoordenagio
motora, o que Carlinhos mais gostava de fazer era jogar futebol.

Apresentou, como caracteristicas associadas a Péntade de Nikaava, perda auditiva
de grau moderado decorrente de otite média e hipotonia facil. Nao foi capaz de definir
objetos de uso frequente no seu dia a dia nem de formar frases longas e estruturadas.
Resultados que vao ao encontro de outros estudos, referidos na introdugdo. Fazia trocas
de fonemas liquidos e ndo realizava encontros consonantais (pofessola no lugar de
professora). Demonstrou defasagem no sistema fonologico. Esses sinais e sintomas
mostram a importancia do professor receber orientagdes com relagao aos procedimentos
necessarios para melhorar as questdes fonologicas e que estariam ao seu alcance enquanto
educador.

Durante a segunda infancia, no desenvolvimento normal, o vocabulario aumenta
muito, e a gramatica e a sintaxe se tornam sofisticadas. Criangas com Sindrome de Kabuki,
contudo, conseguem compreender mais do que podem realmente expressar, como outras
criangas com retardo mental. A fonoterapia e o uso da linguagem de sinais junto com a
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palavra falada podem ajudar até que as habilidades verbais estejam melhoradas. Note-se
que a hipotonia e o quadro de deficiéncia intelectual apresentados por Carlinhos também
interfere nessas habilidades.

O comprometimento intelectual resulta na demora da aprendizagem do
comportamento social aceitavel. Apesar do resultado do teste de habilidades sociais ter
acusado problemas, Carlinhos é descrito como uma crianga comportada, docil, sorridente,
vaidosa, falante e de facil relacionamento — assim como esses comportamentos nao
apareceram no SSRS, também ndo foram observados pelos profissionais —, principalmente
com adultos e criangas mais velhas; distraido, inquieto, inseguro, carente ¢ bagunceiro
com suas proprias coisas. E importante ressaltar que as principais queixas da professora
nao eram a respeito de suas dificuldades em aprender os contetidos da pré-escola, mas em
comportar-se adequadamente e com certa autonomia, como os demais alunos. Salientamos
que as salas de aula desta escola comportavam mais de 30 alunos, razao pela qual a
autonomia ser muito valorizada pelos professores.

E um comentério comum entre pessoas que convivem com individuos com Retardo
Mental que ndo sao os problemas intelectuais que incomodam, ou a demora em aprender,
ou mesmo ndo conseguir realizar determinadas tarefas, mas as dificuldades sociais.
O relacionamento social com outras criangas da mesma faixa etdria, ou mesmo com
adultos, costuma ser dificultoso, ja que muitas vezes essas criangas ndo desenvolveram as
habilidades sociais necessarias, por exemplo, para manter e sustentar uma conversagao,
respeitando o limite imposto pelo outro. Frequentemente tocam no interlocutor, aliciando
comportamentos de aversdo por parte do ouvinte.

O profissional que trabalha com esta crianga precisa construir atividades
diferenciadas para Carlinhos, que, entretanto, ndo o diferenciem do resto da turma, e
0 preparem para conviver com suas limitagdes, mas que promovam a0 maximo suas
habilidades. Apesar de todas as intercorréncias, os pais de Carlinhos o auxiliam muito
nos cuidados necessarios, estimulando e acompanhando seu desenvolvimento. Como cita
Mesquita e cols. (2008), a rede de apoio informal ¢ muito importante.

Como assinalado no inicio do estudo de caso, Carlinhos encontrava-se esperando
atendimento profissional especifico ha muito tempo. Mais um motivo para que a escola
atue com uma fungdo que Smith (2008) denomina de pré-encaminhamento: procurando
diferentes técnicas de ensino e fazendo adaptagdes no programa educacional para, junto
com a familia, trabalhar as dificuldades educacionais ¢ comportamentais que possam ser
resolvidas na sala de aula. Neste momento, ¢ fundamental um trabalho interdisciplinar,
a fim de apoiar o professor nesta tarefa.

Nao hé como prever a vida adulta das criangas com a Sindrome de Kabuki, j& que
ha grande variabilidade de habilidades e dificuldades. Dados atuais ndo apontam uma
sobrevida encurtada. Muitas das manifestagdes clinicas podem ser resolvidas ou pelo
menos minimizadas por meio de terapias (fonoaudiologicas, fisioterapicas, etc.) e cirurgias,
além de acompanhamentos médico e pedagogico adequados, para que se possa propiciar
uma boa qualidade de vida a individuos com esta sindrome e suas familias. Um trabalho
de prevengao para problemas de aprendizagem ja esta sendo construido, visto Carlinhos
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vir a ingressar no Ensino Fundamental. A Educacao Infantil ndo ¢ mais considerada como
um local que a crianga tem para brincar, mas esta inserida dentro do sistema educacional
brasileiro e deve colaborar com o desenvolvimento de habilidades académicas, como a
atencdo, coordena¢ao motora fina, uso da linguagem padrio, consciéncia fonologica,
morfologica e sintatica, por exemplo.

Tanto a familia quanto a escola necessitam de orientagdo para compreender as
limitagdes e potencialidades de Carlinhos e, desta forma, promover e desenvolver
habilidades académicas e sociais que facilitardo sua inser¢ao no Ensino Fundamental.
Para tanto, o Sistema Unico de Saude necessita superar suas fragilidades e buscar novas
maneiras de construir a saude da populagao brasileira, ndo se restringindo a atendimentos
médicos em suas instalagdes (Feuerwerker, 2005), mas colaborando com os professores de
Educacao Infantil, especialmente em casos como este, ndo se limitando apenas a atengao
médica, mas também a outros aspectos que transformam o ser bioldgico em ser humano,
como a linguagem, a socializagdo e a cognicao.

Como escrevem Borges e Jacur (2005), é necessario a articulacao de programas de
saude com outros niveis de aten¢do. Esta ¢ uma maneira de proporcionar o desenvolvimento
saudavel do individuo e ndo deixar as escolas desamparadas ao aceitarem em seus quadros,
alunos com problemas de satide. Os professores precisam conhecer as caracteristicas
de seus alunos e se capacitarem, a fim de facilitar-lhes a integragdo no grupo social e a
aprendizagem. Deve haver profissionais que facam a ligagdo entre o sistema de saude e
a escola, facilitando, assim que esta cumpra o seu papel social. Este profissional precisa
investir em sua autoformagao, incluindo a habilidade de se comunicar com as diferentes
areas que atendem o seu paciente ¢ a trabalhar em equipe multidisciplinar.
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