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A sindrome de KBG é uma doenga rara do desenvolvimento neuroldgico,
genética e hereditaria, caracterizada por uma série de sintomas que afetam o
desenvolvimento fisico e cognitivo do individuo. Baixa estatura, disturbio
neuroldgico, atraso do desenvolvimento psicomotor e anomalias esqueléticas.
Sua prevaléncia ndao € estimada, sendo ainda uma condigdo pouco
diagnosticada e conhecida pelos profissionais da saude devido a escassez de
estudos publicados em literatura. O objetivo deste estudo foi descrever um
caso com suspeita da sindrome KBG. Além disso, realizar uma comparacéo do
paciente investigado com os casos da literatura, abordando os seus aspectos
genéticos, clinicos, diagndsticos, tratamentos e progndsticos. As caracteristicas
clinicas e fenotipicas da sindrome, além da investigacdo dos mecanismos
genéticos, critérios de diagndstico e tratamento foram relatados e comparados
com casos da literatura. A descricdo deste caso foi construida conforme a
diretriz CARE (Case Report Guidelines) e foi aprovado no CEP sob CAAE
61078416.5.0000.5105. O paciente, de 5 anos, sexo masculino, procurou o
servico de genética aos 4 anos, tinha malformagdes congénitas (Chiari tipo 1) e
desregulagdes motoras e cognitivas. Nasceu via parto normal, com Apgar 6/8,
nao chorou, com 3,490 kg, 48,5 cm de comprimento e Perimetro Cefalico de 32
cm. Necessitou de aspiracao, entubacéao e foi levado para a UTI neonatal para
suporte respiratorio. Com 10 meses apresentou hidrocefalia obstrutiva, teve



quadro de ventriculite seguido de regressdo da parte motora. Possui duas
valvulas DVP, ndo se comunica verbalmente e usa suporte de cadeira de
rodas. Usa sonda GTT e nao faz controle da temperatura corporal. O paciente
faz acompanhamento com fonoaudiologo, neurologista, urologista, ortopedista,
fisioterapeuta. O paciente possui trés variantes genéticas, uma variante
patogénica de carater autossémico recessivo foi encontrada no gene CENPJ e
duas variantes de carater autossdmico dominante foram identificadas, uma no
gene ANKRD11 e outra no gene KIF5C. Apesar do paciente apresentar alguns
sintomas e caracteristicas, nenhum caso at¢é o momento, foi relatado na
literatura que possa ser considerado igual ao do paciente. Ademais, o paciente
teve uma regressdo em sua condicdo apos sofrer com mielomeningocele,
tendo sua parte motora comprometida, perda de movimentos do lado esquerdo
de membros inferiores e superiores, além de ndo conseguir falar ou se
alimentar. Espera-se incentivar demais estudos e pesquisas sobre o tema,
enfatizando a importancia do diagndstico e tratamento da sindrome de KBG no
Brasil. Apesar de todo o contexto, sinais e sintomas, alteracdo encontrada no
gene ANKRD11, indicativo de ser a Sindrome de KBG, por ser uma variante
com significado indeterminado (VUS), ndo pode ser fechado o diagndstico do
paciente, devendo este realizar o acompanhamento até que o diagndstico
possa ser fechado.
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