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Resumo

Objetivo: Descrever um caso atípico de síndrome de Down
commanifestações clínicas adicionais, que podem ser componentes
da síndrome Cabúqui (síndrome de Niikawa-Kuroki).

Relato clínico: Relatamos a história clínica de uma menina de
19 meses de idade com cariótipo 47,XX,+21, que apresentava
braquicefalia, face plana, fissuras palpebrais longas, eversão da
porção lateral das pálpebras inferiores, supercílios arqueados e
escassos nas regiões laterais, cílios longos, epicanto, catarata
cortical, orelhas pequenas, língua protrusa, hipotonia muscular,
atraso psicomotor, hiperflexibilidade articular, braquidactilia e
alterações dermatoglíficas.

Conclusão: O diagnóstico de síndrome de Down foi confirma-
do citogeneticamente. Entretanto, a presença de anomalias adicio-
nais - notadamente na região ocular - sugerem que a criança,
provavelmente, manifesta também a síndrome Cabúqui.

J. pediatr. (Rio J.). 1999; 75(5): 367-369: síndrome de Down,
síndrome Cabúqui, síndrome de Niikawa-Kuroki, alterações der-
matoglíficas.

Abstract

Objective: To describe an atypical case of Down syndrome
with additional clinical manifestations, which could be components
of Kabuki (Niikawa-Kuroki) syndrome.

Clinical report: We report the clinical history of a 19-month-
old girl with a 47,XX, +21 karyotype, who presented brachy-
cephaly, flat face, long palpebral fissures, eversion of the lateral
portion of the lower eyelids, arched eyebrows with sparse lateral
regions, long eyelashes, epicanthus, cortical cataract, small ears,
protruding tongue, muscular hypotonia, developmental delay,
hyperflexibility of joints, brachydactyly, and dermatoglyphic ab-
normalities.

Conclusion: The diagnosis of Down syndrome was confirmed
cytogenetically. However, the presence of additional anomalies -
mainly in the ocular region - suggests that the child may also
manifest the Kabuki syndrome.

J. pediatr. (Rio J.). 1999; 75(5): 367-369: Down syndrome,
Kabuki syndrome, Niikawa-Kuroki syndrome, psychomotor retar-
dation, dermatoglyphic abnormalities.
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Introdução

A síndrome Cabúqui, ou síndrome da pintura ou
maquilagem Cabúqui (�Kabuki make-up syndrome�), foi
descrita, independentemente, por Niikawa et al.1 e Kuroki
et al.2 em 1981, sendo, por isso, conhecida também como
síndrome de Niikawa-Kuroki. O fenótipo clínico é muito
variável, com pacientes típicos apresentando face peculiar

(que lembra a pintura usada pelos atores japoneses do
teatro Cabúqui) - caracterizada por fissuras palpebrais
longas com ectrópio do terço lateral das pálpebras
inferiores, supercílios arqueados e escassos (sobretudo
nas regiões laterais), cílios longos e ápice nasal achatado,
retardo mental, déficit estatural pós-natal e alterações
esqueléticas e dermatoflíficas. A maioria dos casos foi
estudada no Japão, onde a incidência foi estimada em
1:32.000 nascimentos3. No entanto, Schrander-Stumpel
et al.4 relataram 29 casos de outras nacionalidades, diag-
nosticados em um período de tempo relativamente curto,
e sugeriram que a incidência da síndrome fora do Japão
não deveria ser inferior àquela observada no país.

Descrevemos, neste artigo, a história clínica de uma
criança com síndrome de Down associada às principais
características fenotípicas da síndrome Cabúqui.
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Relato do caso

M.M.S.A. (Figura 1), sexo feminino, nasceu a termo
após gestação normal, sendo a terceira criança de um casal
jovem, normal e não-consangüíneo. Seus irmãos (uma
menina e ummenino) eramnormais. O peso de nascimento
foi 2.900g, as medidas de comprimento e perímetro
cefálico não foram medidas. Aos oito meses de idade,
foram registrados os seguintes valores, respectivamente,
para peso, comprimento, perímetro cefálico, e compri-
mentos das fissuras palpebrais direita e esquerda: 7,950 g
(centil 25), 66,5 cm (centil 10), 42,5 cm (centil 25), e 27
e 29 mm (ambos acima do centil 97). Começou a sustentar
a cabeça aos três meses e a sentar-se sem suporte aos oito
meses. Ela apresentava braquicefalia (índice cefálico de
85,7), face plana, fissuras palpebrais longas e oblíquas,
eversão da região lateral das pálpebras inferiores (mais
acentuada à esquerda), pálpebras superiores pequenas e
arqueadas, supercílios arqueados e escassos, sobretudo
lateralmente, cílios longos, epicanto, orelhas pequenas,
raiz nasal baixa, filtro nasolabial liso, palato alto/estreito,
língua protrusa, pescoço curto com excesso de pele
dorsalmente, diástase dos músculos retos, hipotonia mus-
cular generalizada, hiperflexibilidade articular, mãos pe-
quenas com braquidactilia e amplo espaçamento entre
háluces e segundos artelhos.

Ao exame oftalmológico, catarata cortical foi diagnos-
ticada. Exame radiológico do esqueleto, avaliação cardi-
ológica e ultra-sonografia abdominal foram normais. As
alterações dermatoglíficas consistiam da presença de nove
presilhas ulnares e um verticilo (polegar direito) com
persistência de coxins nas popas digitais e de trirrádios
axiais distais. Prega simiesca também foi observada em
ambas as palmas. A análise cromossômica, a partir de
cultura temporária de linfócitos periféricos, mostrou o
cariótipo 47,XX,+21.

Reavaliada com a idade de 19 meses, apresentava peso
(11 kg), comprimento (79 cm) e perímetro cefálico (45,5
cm) normais. Ainda não andava sem apoio, nem falava
palavras inteligíveis.

Figura 1 � Aparência craniofacial da paciente

Discussão

Mais de 140 pacientes com a síndrome Cabúqui têm
sido descritos5. Em apenas dois estudos colaborativos
extensos, dados clínicos foram obtidos de 62 pacientes
japoneses3 e 29 caucasóides4. A maioria dos casos é de
ocorrência esporádica. A etiologia dessa síndrome é
obscura, mas em algumas famílias há evidências sugerin-
do herança autossômica dominante3,6-9. O primeiro caso
dessa síndrome diagnosticado em paciente brasileiro foi
relatado por Bever e Ende10. Posteriormente, neste Jor-
nal, foi publicado um segundo caso.

A síndrome de Down tem alguns sinais clínicos em
comum com a síndrome Cabúqui, tais como retardo de
crescimento e de desenvolvimento psicomotor, hipotonia,
hipermotilidade articular, epicanto, estrabismo, palato
alto/estreito, clinodactilia do quinto quirodáctilo, excesso
de presilhas ulnares, prega simiesca e malformação cardí-
aca. Entretanto, o padrão global de manifestações em cada
uma dessas síndromes é obviamente distinto. A nossa
paciente pode representar um caso clínico singular, desde
que manifestava a maioria das características fenotípicas
das duas síndromes. No entanto, suas orelhas eram
pequenas (como esperado na síndrome de Down), em
contraste com as orelhas grandes comumente observadas
em pacientes com a síndrome de Niikawa-Kuroki, e ela
não tinha o defeito nasal típico (septo curto com ápice
deprimido), nem aparesentava anomalias esqueléticas,
incluindo escoliose, defeitos vertebrais e luxação dos
quadris, freqüentemente encontrados nesta última síndro-
me3,4. A síndrome de Down foi comprovada citogenetica-
mente, mas a hipótese diagnóstica de síndrome Cabúqui
foi estabelecida com base apenas em critérios clínicos,
considerando que ainda não dispomos de prova laborato-
rial de diagnóstico para essa entidade. Revisando a litera-
tura dismorfológica pertinente, não encontramos relatos
similares.

Como diagnóstico diferencial, a síndrome KBG (de-
signação derivada das iniciais dos sobrenomes das primei-
ras famílias afetadas descritas) deve ser considerada,
porquanto apresenta certa semelhança fenotípica com a
síndrome de Niikawa-Kuroki. A síndrome KBG é uma
entidade autossômica dominante caracterizada por baixa
estatura, retardo mental, braquicefalia, macrodontia, fil-
tro nasolabial longo, supercílios redundantes, anomalias
esqueléticas (que incluem defeitos costovertebrais e hipo-
plasia metacarpiana), prega palmar horizontal única e
trirrádio axial distal12. Conforme descrito anteriormente,
algumas dessas manifestações constam também do quadro
dismorfológico exibido por nossa paciente. Entretanto,
ela não apresentava baixa estatura, anomalias ósseas ou
filtro longo, e seus supercílios, ao contrário do que se
observa na síndrome KBG, eram escassos. Além disso,
uma variedade de outros sinais clínicos observados no
presente caso, incluindo a persistência de coxins digitais,
não são componentes da síndrome KBG.
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Análise cromossômica foi realizada na maioria dos
casos publicados com síndrome de Niikawa-Kuroki, e
foram descritas algumas alterações envolvendo os cro-
mossomos 4, 6, 9, 10, 12, 13, 15, 17 e os cromossomos
sexuais3,13-20. Essas associações, entre síndromeCabúqui
e anomalias cromossômicas variadas - inclusive o presente
relato com trissomia 21 - parecem ser acidentais e não,
etiologicamente relacionadas.
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