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A Sindrome de Kabuki (SK) € uma condi¢cdo genética rara, de heranga geralmente
autossbmica dominante, associada a variantes patogénicas no gene KMT2D. Os
principais achados incluem dismorfismos faciais caracteristicos, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, deficiéncia intelectual e malformagdes
multissistémicas. O presente trabalho descreve trés casos de irmaos com SK tipo 1,
buscando ilustrar a amplitude da variabilidade fenotipica intra-familiar, especialmente
no campo neuropsiquiatrico. Foi realizada analise descritiva baseada em revisao de
prontuarios clinicos, exames complementares e seguimento ambulatorial. A paciente
mais velha, 15 anos, apresentou quadro grave, marcado por atraso global, epilepsia,
auséncia de linguagem funcional, estereotipias motoras e dependéncia completa nas
atividades cotidianas. O irmdo cagula, 8 anos, inicialmente diagnosticado com
Transtorno do Espectro Autista, evoluiu com regressdo de linguagem, agitacao
psicomotora, estereotipias e alteragbes em neuroimagem, confirmando-se
posteriormente a SK. Esse paciente apresenta dependéncia funcional parcial e
importantes dificuldades comportamentais. Ja o irm&o mais velho, 19 anos, mostrou
fendtipo discreto, com baixo peso, facies sutis, histérico de TDAH e dificuldades
alimentares, mas conseguiu concluir o ensino médio com suporte educacional e
mantém relativa autonomia. A comparagdo dos casos evidencia ampla
heterogeneidade clinica, mesmo em individuos geneticamente relacionados, variando
de apresentagdes graves a formas leves. Observa-se que a identificacdo precoce das
manifestacbes neuropsiquiatricas €& fundamental para direcionar intervencgdes
multidisciplinares, possibilitando melhor adaptacado funcional e qualidade de vida.
Conclui-se que relatos familiares contribuem para ampliar o reconhecimento clinico
da SK e reforgam a necessidade de avaliagao individualizada e abordagem integrada
em sindromes genéticas raras.
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