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Resumo

Introdução:  A síndrome de Kabuki é uma doença rara com manifestações clínicas variáveis, 
frequentemente associada a deficiência intelectual e comorbidades que impactam o desempenho 
acadêmico. A avaliação foniátrica pode oferecer uma perspectiva individualizada, auxiliando no manejo 
das dificuldades de aprendizagem nesses pacientes. Objetivo: Relatar um caso de síndrome de Kabuki 
avaliado em ambulatório de foniatria, destacando o papel da avaliação foniátrica no direcionamento 
de intervenções individualizadas que considerem habilidades importantes ao aprendizado escolar. 
Método: Realizou-se avaliação foniátrica em uma criança com diagnóstico de síndrome de Kabuki, 
encaminhada devido a dificuldades escolares. Resultados: A avaliação identificou déficits perceptuais 
auditivos específicos que afetavam o desempenho acadêmico, além de habilidades visuais que poderiam 
facilitar a aprendizagem. Esses achados orientaram a elaboração de estratégias de manejo personalizadas. 
Conclusão: A síndrome de Kabuki apresenta grande variabilidade clínica. No caso relatado, a avaliação 
foniátrica contribuiu para a identificação de habilidades perceptuais auditivas alteradas e visuais 
facilitadoras do aprendizado escolar, direcionando intervenções terapêuticas e adaptações escolares.

Palavras-chave: Transtorno de Aprendizado; Genética humana; Insucesso escolar; Aprendizagem; 
Desenvolvimento infantil.

Abstract

Introduction: Kabuki syndrome is a rare disease with variable clinical manifestations, often 
associated with intellectual disability and comorbidities that impact academic performance. Phoniatric 
assessment can provide an individualized perspective, assisting in the management of learning difficulties 
in these patients. Objective: To report a case of Kabuki syndrome evaluated in a phoniatric outpatient 
clinic, highlighting the role of phoniatric assessment in directing individualized interventions that 
consider important skills for school learning. Method: A phoniatric assessment was performed on a child 
diagnosed with Kabuki syndrome, referred due to school difficulties. Results: The assessment identified 
specific auditory perceptual deficits that affected academic performance, in addition to visual skills that 
could facilitate learning. These findings guided the development of personalized management strategies. 
Conclusion: Kabuki syndrome presents great clinical variability. In the reported case, the phoniatric 
assessment contributed to the identification of altered auditory and visual perceptual skills that facilitate 
school learning, directing therapeutic interventions and school adaptations.

Keywords: Learning Disorders; Human Genetics; Academic Failure; Learning; Child Development.

Resumen

Introducción: El síndrome de Kabuki es una enfermedad rara con manifestaciones clínicas variables, 
a menudo asociada con discapacidad intelectual y comorbilidades que afectan el rendimiento académico. 
La evaluación foniatría puede proporcionar una perspectiva individualizada, ayudando en el manejo de 
las dificultades de aprendizaje en estos pacientes. Objetivo: Reportar un caso de síndrome de Kabuki 
evaluado en una clínica ambulatoria de foniatría, destacando el papel de la evaluación foniatría en la 
orientación de intervenciones individualizadas que consideran habilidades importantes para el aprendizaje 
escolar. Método: Se realizó una evaluación foniatría a un niño diagnosticado con síndrome de Kabuki, 
derivado por dificultades escolares. Resultados: La evaluación identificó déficits perceptivos auditivos 
específicos que afectaron el rendimiento académico, además de habilidades visuales que podrían facilitar el 
aprendizaje. Estos hallazgos orientaron el desarrollo de estrategias de manejo personalizadas. Conclusión: 
El síndrome de Kabuki presenta una gran variabilidad clínica. En el caso reportado, la evaluación foniatría 
contribuyó a la identificación de habilidades perceptivas auditivas y visuales alteradas que facilitan el 
aprendizaje escolar, orientando intervenciones terapéuticas y adaptaciones escolares.

Palabras clave: Trastorno del Aprendizaje; Genética humana; Fracaso escolar; Aprendizaje; 
Desarrollo infantil.
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UTI neonatal devido a dificuldades na amamenta-
ção. Durante os primeiros anos de vida, apresentou 
episódios frequentes de engasgo até aproximada-
mente os 2 anos. Foi submetido a duas cirurgias 
para correção de fenda palatina pós-forame, a 
primeira aos 12 meses e a segunda aos 5 anos de 
idade. Exames de imagem, incluindo Ressonância 
Magnética de Encéfalo realizada em 2021, eviden-
ciaram alterações estruturais como ossos frontais 
pontiagudos (sugestivos de trígonocefalia por 
fechamento precoce da sutura metópica), discreta 
proeminência dos átrios ventriculares e mínima 
hipoplasia da substância branca periventricular bi-
lateral. Teve acompanhamento fonoaudiológico por 
dois anos, interrompido pela família devido à per-
cepção de melhora nas demandas comunicativas.

Durante a avaliação foniátrica, que incluiu 
anamnese detalhada, exame físico e aplicação de 
tarefas específicas, observou-se membrana tim-
pânica retraída à esquerda e perfuração central à 
direita, com uso adequado dos AASI. O paciente 
demonstrou excelente cooperação, mantendo 
atenção sustentada e disposição para realizar as 
atividades propostas. Na avaliação de leitura, apre-
sentou dificuldades significativas na decodificação, 
prejudicando a fluência, mas preservou a capacida-
de de compreensão global do texto, conseguindo 
recontar a história com precisão.

A produção escrita espontânea revelou desafios 
importantes: grafia cursiva pouco desenvolvida, 
pega do lápis imatura, trocas ortográficas, sepa-
ração inadequada de palavras e uso inconsistente 
de pontuação. Contudo, destacou-se pela riqueza 
e coerência das ideias expressas, sugerindo pre-
servação das habilidades cognitivas superiores. 
Tarefas complementares evidenciaram desempenho 
superior em memória de trabalho visuoespacial 
quando comparada à auditiva, além de dificuldades 
práxicas (manuais e orais), incoordenação motora 
global e limitações na manipulação mental de 
quantidades numéricas.

Discussão

A Síndrome de Kabuki apresenta manifes-
tações clínicas heterogêneas, sendo a deficiência 
intelectual um achado frequente, porém com 
graus variáveis de comprometimento. No caso 
em questão, embora o paciente apresente desafios 
significativos no processo de aprendizagem, parti-
cularmente nas habilidades de leitura e escrita, sua 

Introdução

A síndrome de Kabuki (ou síndrome de 
Niikawa-Kuroki), descrita inicialmente no Japão 
em 19811, apresenta prevalência de 1:32.000, e 
é considerada doença congênita rara. Desde sua 
descrição, o número de diagnósticos tem crescido 
progressivamente, permitindo melhor caracteriza-
ção do quadro clínico. 2,3

Os dois tipos genéticos (tipo 1 por variantes 
em KMT2D e tipo 2 em KDM6A) compartilham 
cinco características principais: (1) face dismórfica 
(100% dos casos); (2) anomalias esqueléticas in-
cluindo braquidactilia do 5° dedo e/ou deformação 
vertebral (92%); (3) alterações dermatoglíficas 
com polpa digital abaulada (93%); (4) deficiência 
intelectual de leve a grave (92%); e (5) retardo do 
crescimento pós-natal (83%). Além dessas manifes-
tações, observa-se frequentemente perda auditiva 
mista ou condutiva (até 65% dos casos).4

As crianças afetadas enfrentam desafios com-
plexos no desenvolvimento linguístico e acadêmi-
co, decorrentes não apenas dos comprometimentos 
cognitivos e auditivos, mas também do impacto 
psicossocial das características faciais dismórficas.5 
Estudos recentes destacam a heterogeneidade dos 
perfis neurocognitivos, reforçando a necessidade 
de avaliações individualizadas.2,3,6,7,8,9

Neste contexto, a avaliação foniátrica pode 
contribuir para a identificação, tanto de déficits 
quanto de potencialidades, orientando intervenções 
multidisciplinares e adaptações escolares perso-
nalizadas. Este estudo relata um caso no qual a 
avaliação foniátrica contribuiu para o planejamento 
de condutas individualizadas.

Apresentação do caso

J.P.M., um menino de 11 anos, foi encaminha-
do ao serviço de foniatria acompanhado de seu pai 
devido a dificuldades persistentes no aprendizado 
escolar. O paciente apresenta diagnóstico genético 
confirmado de Síndrome de Kabuki tipo 1, com 
variante patogênica no gene KMT2D (OMIM 
602113), além de perda auditiva moderada mista 
bilateral, utilizando Aparelho de Amplificação 
Sonora Individual (AASI) desde os 8 anos com 
boa adaptação.

Seu histórico revela nascimento pré-termo (35 
semanas) por oligodrâmnio, com permanência em 
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intervenções mais eficazes e promover melhores 
resultados no desenvolvimento global do paciente.

Comentários finais

O prognóstico de crianças com síndrome de 
Kabuki tem se tornado progressivamente mais fa-
vorável, especialmente quando submetidas a inter-
venções precoces e individualizadas. A experiência 
clínica demonstra que, com o acompanhamento 
adequado, muitos pacientes alcançam marcos 
significativos de desenvolvimento, conquistando 
níveis satisfatórios de autonomia na vida adulta.

Nesse contexto, a avaliação foniátrica assume 
papel fundamental, pois proporciona uma análise 
abrangente dos aspectos orgânicos e funcionais 
envolvidos no desenvolvimento da linguagem e 
cognição. Seu caráter multidimensional permite 
identificar tanto as limitações quanto as potencia-
lidades de cada criança, orientando a elaboração 
de estratégias terapêuticas personalizadas e a im-
plementação de adaptações educacionais eficazes.

O acompanhamento sistemático do desem-
penho acadêmico revela-se essencial, não apenas 
para o desenvolvimento intelectual, mas como 
fator determinante para a construção da indepen-
dência funcional e do bem-estar psicossocial. Pa-
ralelamente, iniciativas que promovam a inclusão 
social, a acessibilidade e a conscientização sobre 
a síndrome são imprescindíveis para garantir o 
pleno desenvolvimento desses indivíduos e sua 
participação ativa na sociedade13.

Este caso reforça a importância da avaliação 
médica foniátrica na abordagem interdisciplinar 
e manejo da síndrome de Kabuki, contribuindo 
para esclarecimento de aspectos médicos e suge-
rindo intervenções direcionadas que transformem 
desafios em oportunidades de crescimento e de-
senvolvimento.
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