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INTERVENCAO FONOAUDIOLOGICA
NA SINDROME DE KABUKI: RELATO DE CASO

Language intervention in the Kabuki syndrome: case report

Maria Claudia Brito ), Andréa Regina Nunes Misquiatti @

RESUMO

Tema: este trabalho teve como objetivo descrever o processo de intervengéo fonoaudiolégica em um
caso de sindrome de Kabuki, com énfase na terapia de linguagem. Procedimentos: trata-se de relato
de caso de uma crianca de seis anos e seis meses de idade, género feminino, com diagndstico de
sindrome de Kabuki, que realizou terapia fonoaudioldgica durante trés anos em uma clinica-escola.
Foi realizada analise documental dos dados do prontuario relativos a anamnese, avaliagédo e rela-
térios terapéuticos fonoaudiolégicos, exames e avaliagdes multidisciplinares. Aos trés anos e cinco
meses, a crianga passou por avaliacao fonoaudioldgica e apresentou, como histdrico, caracteristicas
tipicas da sindrome de Kabuki: alteracdo cardiaca, episddios de pneumonia, otite média secretora
recorrente, alteragbes ortopédicas e crises convulsivas. Na avaliacdo fonoaudioldgica, apresentou
tempo de atengéo auditiva e visual reduzido, dificuldade de compreenséao oral, comunicagao por meio
de poucos gestos e vocalizagdes e problemas de comportamento. Resultados: o processo terapéu-
tico teve como objetivo principal promover o desenvolvimento da linguagem com énfase na intera-
¢ao social por meio de atividades ludicas, orientacdo familiar e escolar. Foi observada melhora na
compreensao e emissdo oral, no contato social e manutencéo da atencao. Concluséao: este estudo
permitiu divulgar o percurso de atuacao fonoaudiolégica na sindrome de Kabuki, do processo diag-
nostico a terapia de linguagem. Verificou-se que a terapia foi eficaz no que se refere as habilidades
comunicativas e de interacdo social. Esses dados podem contribuir para elucidar lacunas existentes
na literatura acerca da terapia fonoaudioldgica na sindrome em questdo e subsidiar intervencoes

clinicas nesses casos.

DESCRITORES: Genética; Linguagem; Avaliacdo; Reabilitacao

INTRODUCAO

A sindrome de Kabuki (SK) é um disturbio con-
génito raro ', tendo sido relatados cerca de 350
casos na literatura 5. Foi descrita no Japao por
Nilkawa e Kuroki em 1981, de forma indepen-
dente e concomitante, por isso é também cha-
mada de sindrome Niikawa-Kuroki . Foi denomi-
nada sindrome da Maquiagem de Kabuki — SMK
(Kabuki make-up syndrome), pois a facies tipica
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Conflito de interesses: inexistente

assemelha-se a maquiagem do tradicional teatro
japonés de Kabuki & no entanto, o termo “maquia-
gem” ndo tem sido mais utilizado.

A prevaléncia da sindrome no Japao foi esti-
mada em 1:32000 em todo o mundo, um ndmero
crescente de pacientes tem sido diagnosticado e
nao ha predilecao por sexo ou raga 78,

Quanto a etiologia, foi relatada uma 8p duplica-
¢ao no cromossomo 8p22-8p23.1 entre seis pacien-
tes com SK °. Todavia, outros estudos nao confirma-
ram esses achados '3. QOutra pesquisa investigou
10 pacientes e afirmou que é possivel encontrar
heterogeneidade genética entre individuos com a
sindrome e que seria improvavel que todos tenham
uma 8p duplicacao intersticial 4, sendo que algumas
pesquisas descreveram outros marcadores genéti-
cos 1% Em 2008, foi publicado um trabalho pelos
mesmos autores do primeiro estudo, reanalisando
os dados do estudo anterior, que assinalou que nao
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ha uma 8p duplicagdo no cromossomo 8p22-8p23.1
em todos os individuos com SK, sendo necessarias
mais pesquisas para esclarecer sua etiologia 2.

O fendtipo clinico observado é muito variavel e
ha cinco caracteristicas fundamentais, reconheci-
das como “Péntade de Niikawa” 1. Face dismor-
fica, encontrada em 100% dos casos; 2. Anomalias
esqueléticas, incluindo braquidactilia do 5° dedo e/
ou deformacao vertebral (92%); 3. Alteracdes der-
matoglificas, com polpa digital abaulada e algas
digitais ulnares (93%); 4. Leve a moderado retardo
mental (92%) e 5. Retardo do crescimento pés-
natal (83%) ©.

Foi observada também a ocorréncia de perda
auditiva, que pode ser parcial ou total, dependendo
do grau de anormalidade do ouvido interno 3,
de retardo mental ¢'° e psicomotor ¢, e o grau de
acometimento mostrou-se bastante variavel, osci-
lando de normal a leve (Ql= 90) ou a grave atraso
do desenvolvimento mental (Ql = 15 a 20), sendo
que a maioria dos pacientes enquadra-se na faixa
moderada a grave '~

No que tange aos aspectos da comunicagao,
desde 1981 foram relatados mais de 300 casos em
diversos paises, mas um numero limitado desses
estudos abordou o desenvolvimento de fala e lin-
guagem 8. Pouco se sabe acerca das habilidades
intelectuais e do comportamento desses individuos,
além do fato de que a maioria apresenta deficién-
cia mental '®, mas um numero crescente de estu-
dos confirmou que alteragdes na comunicagéao sao
comuns '8,

O desenvolvimento da linguagem pode estar
atrasado, com alteracdes nas habilidades expressi-
vas e receptivas &'7-20. Foram encontradas habilida-
des morfossintaticas restritas, dificuldades lexicais
e pragmaticas & Embora o vocabulario e habilida-
des gramaticais possam estar reduzidos, algumas
criancas apresentaram vocabulario adequado
a idade 2'. Em alguns casos, nao foi observado
desenvolvimento de fala significativo com idade
de 10 anos '° e, em outros, ha um atraso de fala
moderado 2'. Foram observadas alteracdes na voz
21, disartria, dispraxia de fala e alteragbes na arti-
culagéo dos sons, relacionados a hipotonia oral *°.

Foram descritos graus variaveis de deficiéncia
mental, dificuldades de aprendizagem '°, compor-
tamento adaptativo deficiente, déficits de atencéo,
hiperatividade, impulsividade, comportamentos
obsessivos e ansiedade 5. Alguns autores obser-
varam criangas comunicativas, amigaveis e social-
mente adaptadas 2'. No entanto, dificuldades de
interacdo e comportamentos autisticos também
foram referidos #1722, Além disso, excelente memo-
ria de longo prazo, contato visual restrito 2% e hiper-
lexia 7 foram relatados.
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Em relacdo a literatura nacional, poucos estudos
foram realizados, sendo que foi relatado um caso
com alteracao auditiva e atraso no desenvolvimento
da linguagem 7 e uma paciente com comportamen-
tos autisticos, como movimentos estereotipados
e repetitivos e auséncia de resposta a estimulos
externos ',

A partir da revisdo de literatura, notou-se o res-
trito numero de estudos acerca de aspectos fono-
audiologicos e especialmente de procedimentos
terapéuticos empregados na SK. Dessa forma,
este estudo teve como objetivo descrever o pro-
cesso de intervengao fonoaudioldgica em um caso
de sindrome de Kabuki, com énfase na terapia de
linguagem.

APRESENTACAO DO CASO

Este estudo baseia-se no relato de caso de
uma crianca de seis anos e seis meses de idade,
do género feminino, filha unica de uma familia de
classe média baixa, ambos os pais com 2° grau do
ensino médio completo, que realizou atendimento
fonoaudiol6gico em uma clinica-escola durante trés
anos.

Para elaboracdo deste trabalho, foi realizada
andlise documental dos dados do prontuario refe-
rentes a anamnese, avaliagao e relatorios terapéuti-
cos fonoaudioldgicos, além de exames e avaliagdes
multidisciplinares.

A anamnese e avaliagdo fonoaudiolégica permi-
tiram a obtencéo de dados sobre o desenvolvimento
neuropsicomotor, comunicagdo e cognicao, bem
como as dindmicas familiar e escolar da crianca. As
avaliagbes multidisciplinares incluiram: avaliagéo
genética clinica e neuroldgica, otorrinolaringoldgica
e audioldgica.

Quanto ao processo terapéutico, a cada semes-
tre eram elaborados relatérios referentes as ses-
sdes de terapia, o que possibilitou verificar tal per-
curso e suas evolugdes.

Este estudo foi autorizado mediante assinatura
do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido
elaborado para fins especificos desta pesquisa,
segundo a Resolugéo n®. 196/96 e teve aprovagao
do Comité de Etica em Pesquisa (CEP) da Facul-
dade de Filosofia e Ciéncias de Marilia — Universi-
dade Estadual Paulista (UNESP) — Sao Paulo, pro-
cesso n®. 1275-2007.

Dados de anamnese

A mae procurou a clinica-escola com queixa de
atraso no desenvolvimento de fala quando a crianca
tinha trés anos e cinco meses de idade. Segundo
ela, a crianca apresentou alteragéo cardiaca congé-
nita, ictericia neonatal e pés e maos edemaciados.



Aos oito dias de vida, foi verificado sopro no cora-
cao; com um més e 15 dias, a crianca foi internada
por 18 dias em UTI devido ao quadro de pneumonia.
A criancga apresentou perfura¢cdo de membrana tim-
panica no ouvido esquerdo e otite média secretora
recorrente bilateral aos quatros meses de idade;
quadros de pneumonia de repeticdo de trés em
trés meses; lacrimejamento e secrec¢do ocular. Aos
dois anos de idade, iniciou tratamento ortopédico
devido a alteragdes da coluna vertebral e, com dois
anos e quatro meses, realizou interven¢ao cirurgica
para desobstrucdo dos ductos lacrimais. Com dois
anos e nove meses de idade, apresentou a primeira
crise convulsiva e um outro episédio sem data defi-
nida. Realizava eletrocardiograma semestralmente
desde os quatro meses de idade e realizou exame
citogenético que revelou cariétipo normal.

A mae relatou atraso no desenvolvimento motor,
como sentar sem apoio com um ano, engatinhar
com um ano e trés meses e andar com um ano e
sete meses. Quanto ao desenvolvimento de lingua-
gem, informou que a crianga emitiu “tata” aos dois
anos e aos trés anos e cinco meses nao produzia
palavras e frases, apresentava apenas algumas
vocalizagdes e gestos, mas com compreensao oral
normal.

Dados de avaliagao

Avaliacdo genética clinica e neuroldgica

Na avaliagéo genética clinica, foi observada pre-
senca de globo ocular aumentado, fendas palpe-
brais alargadas, sobrancelhas arqueadas, distancia
intercantal aumentada, implantacéo discretamente
baixa das orelhas, pescogo curto, estrabismo con-
vergente, esclera azulada, maos com digitais proe-
minentes, edema de membros inferiores, didmetro
antero-posterior do térax aumentado e sopro meso-
sistélico em foco mitral, retardo neuropsicomotor e
de linguagem. Nessa época, recebeu o diagnostico
de sindrome de Kabuki. Na tomografia computa-
dorizada, verificou-se massa hipodensa na regiao
occipital.

Avaliac&o otorrinolaringoldgica

Na avaliagdo otorrinolaringoldgica, foi consta-
tado historico de otite e perfuragdo de membrana
timpanica, além da presenca de secrecao em meato
acustico externo, nao sendo possivel a realizagao
do exame audioldgico nessa ocasiao.

Avaliacao audioldgica

Um ano apds a avaliagao otorrinolaringoldgica,
foi realizada audiometria tonal condicionada por
via aérea, que revelou limiares auditivos dentro do
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padrao de normalidade, de no minimo 20dbNA em
todas as frequéncias sonoras avaliadas.

Avaliagcdo fonoaudioldgica clinica

A avaliagdo fonoaudiolégica clinica incluiu:
andlise de amostra de linguagem espontanea e
dirigida, realizada por meio de observacdo com-
portamental e aplicagédo do Protocolo de Pragma-
tica 24, que investigou as iniciativas comunicativas,
funcdes e meios comunicativos expressos. Além
disso, foi avaliada a atividade ludica por meio de
observacdo comportamental para verificar o tipo de
acao e manipulacao dos objetos e interacdo com o
terapeuta e com a mae.

Verificou-se tempo de atengéo auditiva e visual
reduzida, sendo necessaria a apresentacao de dife-
rentes estimulos sonoros e visuais em curtos peri-
odos de tempo para manter a crianca envolvida em
atividades ludicas.

Apresentou dificuldades de interacdo social,
contato visual reduzido e desejava sair da sala
por diversos momentos. Em algumas situacoes,
apresentou intengdo comunicativa, por meio de
expressao facial, gestos indicativos e algumas
vocalizagdes. Durante atividade ludica utilizou com
funcionalidade alguns objetos, tais como; mama-
deira, cama, banheiro e sabonete, mas, na maioria
das vezes, espalhava-os e batia no chao, sendo
que suas acoes e forma de manipulacao de objetos
nao estavam compativeis com a idade.

Quanto a emisséao oral, demonstrou dificuldades
na praxis oral e articulatéria, ndo nomeou objetos
ou figuras durante provas de nomeacgéo e na ati-
vidade ludica, emitindo apenas algumas vocaliza-
¢bes como “Aaaa’, “0666” e “Ai” para “Oi”. A recep-
¢ao oral se mostrou aquém a idade, sendo capaz
de compreender apenas ordens verbais simples de
vocabulario cotidiano.

Para aplicacdo do Protocolo de Pragmatica 24,
foram analisadas duas sessdes de 30 minutos de
filmagem, em que a crianca apresentou, em média,
cinco atos comunicativos por minuto, expressos
preferencialmente pelo meio gestual e pelas fun-
¢bes comunicativas: Pedido de Objeto, Exibicao,
Protesto, Exploratéria e Reativa.

Dessa forma, a crianca apresentou alteracdes
nos aspectos fonoldgicos, sintaticos, semanticos e
pragmaticos da linguagem e recebeu diagndstico
fonoaudioldgico de Disturbio de Linguagem.

RESULTADOS

Dados do processo terapéutico

O processo terapéutico fonoaudioldgico aqui
exposto teve duracao de trés anos e iniciou-se logo
apos a avaliacao fonoaudioldgica, quando a crianga
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apresentava trés anos e seis meses de idade. As
sessdes individuais de terapia de linguagem ocor-
riam duas vezes por semana durante 50 minutos,
sendo priorizada a interacdo entre terapeuta e
paciente para promover o desenvolvimento cogni-
tivo, a socializagédo e a comunicacao da crianca.

Os objetivos centrais da terapia fonoaudiolégica
foram aumentar a ocorréncia de comportamentos
comunicativos intencionais; favorecer a compreen-
sa0 e 0 uso funcional da linguagem; e também ofe-
recer orientacdes a familia e a escola sobre como
contribuir para o desenvolvimento da criancga.

No inicio do processo terapéutico, a crianga uti-
lizava poucos gestos indicativos e vocalizacdes.
Apresentava comportamentos agressivos e de birra
com a terapeuta, algumas vezes sem motivo apa-
rente, outras para atingir determinados objetivos,
como sair da sala de terapia e receber ateng¢do de
outras criancas e terapeutas no corredor da clinica.
Além disso, recusava-se a entrar na sala com a
terapeuta, sendo necessdria a presenca da méae
durante as sessoes.

Foram enfatizadas trocas comunicativas durante
atividades ludicas, tais como jogos de encaixe,
massinha de modelar, brincadeiras de casinha,
bonecas, atividades de vida diaria, boliche, minia-
tura de animais, pintura com tinta guache e cane-
tinhas, mdusicas infantis, instrumentos musicais,
microfone e telefone, dentre outros. As situacdes
de dramatizacdo foram propostas com o objetivo
de propiciar a representacdo simbdlica, a intera-
¢ao social, além de levar a crianca a se colocar em
diferentes papéis. Durante essas atividades, foram
interpretados os gestos e vocaliza¢des da crianca,
considerando o contexto linguistico, social e fisico.

No decorrer das sessbes, as vocalizagdes
passaram a ser usadas com maior frequéncia em
relacdo aos gestos. Apds cinco meses, a crianga
passou a apresentar maior numero de atos comu-
nicativos, por meio de expressao facial associada
a emissoes ininteligiveis e maior variedade de fun-
¢bes comunicativas mais interativas. Ap6s um ano,
a criancga utilizava principalmente as fun¢des comu-
nicativas mais interativas, como: reconhecimento do
outro, jogo compartilhado, pedido de ac¢ado e pedido
de objeto e as menos interativas jogo, exploratoria,
protesto, expressao de protesto 2*. Houve melhora
na interagéo social, passou a entrar sozinha com
a terapeuta na sala em todas as sessdes, embora
ainda apresentasse problemas de comportamento,
como agressividade e birra.

A partir do segundo ano de terapia, foi observada
maior evolugcdo quanto a emissao oral por meio
de sons e palavras como i, “iaia”, “ai”’, “mama”,
“papa”, “tia”. Notou-se também aumento da aten-

¢ao compartilhada, da manipulacéo de objetos com
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funcionalidade e de esquemas simbdlicos em suas
brincadeiras.

Aos cinco anos e seis meses de idade, a crianca
apresentou uma crise convulsiva e foi internada na
UTI por sete dias. Apds esse episddio, foi observada
regressao quanto ao comportamento linguistico e
social da crianga, com aumento dos comportamen-
tos agressivos. Nesse periodo, foram necessarias
sessdes de terapia de linguagem em grupo e/ou
com a participagéo da mae para retomar o vinculo
entre terapeuta e paciente.

As orientagdes aos pais foram realizadas com
0 objetivo de favorecer uma melhor interacdo com
a crianga, por meio de atividades ludicas, conver-
sas espontaneas e verbalizagdo das acdes da
crianca. Foram também necessarias orientacdes
especificas relacionadas ao disturbio de compor-
tamento apresentado, que, segundo os pais, coti-
dianamente ocasionava situacbes desafiadoras e
constrangedoras.

A terapeuta realizava ainda visitas a escola da
paciente, oferecendo orientacdes sobre o0 processo
terapéutico fonoaudioldgico e o desenvolvimento
de linguagem. Além disso, coletavam informacées
sobre o desempenho académico, comunicacao e
interacé@o social em ambiente escolar. Os professo-
res relatavam agressividade em relacdo a profes-
sora e as outras criangas, dificuldades em propor
atividades em sala de aula e desempenho escolar
nao compativel com sua idade cronoldgica.

Apds trés anos de terapia de linguagem, a
crianga apresentou melhora quanto aos aspectos
semanticos e pragmaticos, como aumento da com-
preenséo de ordens simples e complexas, expan-
sdo de vocabulario, gestos e expressdes faciais,
evolugdo quanto ao uso da linguagem e interacao
social, além de manutencao de atencao durante as
atividades ludicas. Quanto aos aspectos fonoldgi-
cos e sintaticos, a evolugédo foi menos expressiva,
como aumento da emissao oral por meio de voca-
bulos ininteligiveis e inteligiveis, com predominan-
cia no uso de vogais e algumas plosivas como /p/ e
/b/, no entanto, ndo chegou a estruturar frases.

A conduta adotada até o momento foi a conti-
nuidade da terapia fonoaudiolégica com énfase
nos aspectos semanticos e pragmaticos, por meio
da atividade ludica, visto que esta proposta tem
se mostrado efetiva na intervencéo do caso aqui
descrito.

DISCUSSAO

Os achados deste estudo confirmam dados da
literatura referentes aos disturbios de desenvolvi-
mento associados a sindrome de Kabuki 34, sendo
que o0 caso aqui descrito apresentou caracteristicas



fenotipicas, como: alteragcdo cardiaca congénita
2527 jctericia neonatal , crises convulsivas, episo-
dios de pneumonia, atraso no desenvolvimento
motor >¢ e deficiéncia intelectual ©.

A partir da avaliagdo fonoaudioldgica da crianca,
observaram-se diversas manifestagbes clinicas
citadas na literatura, como otite média secretora
recorrente bilateral e perfuragdo de membrana tim-
péanica ¢, além de alteragbes de motricidade oral '8
dos aspectos fonoldgicos, sintaticos, semanticos e
pragmaticos da linguagem &1516.19.21,

A alteracdo de linguagem mostrou-se significa-
tiva, assim como foi observado por outros autores
', No entanto, também foram descritos casos com
leve atraso no desenvolvimento de linguagem 2'.
Em relacao aos aspectos fonoldgicos e sintaticos, a
criangca comunicava-se quase que exclusivamente
por emissdes ininteligiveis e ndo estruturava fra-
ses 7, também foram observadas dificuldades de
compreensao oral e vocabulario restrito 814151921
prejuizos na interacdo social e problemas de com-
portamento 7, diferentemente de algumas criangas
relatadas como comunicativas e sociaveis 2'.

Quanto a terapia de linguagem, verificou-se que
foram alcancados os seus objetivos centrais. Assim,
houve aumento da frequéncia de comportamentos
comunicativos intencionais; melhora no uso funcio-
nal da linguagem e na compreensao oral; aumento
de vocabulario; e utilizagdo de meios comunicativos
considerados mais efetivos durante a comunicacao
e consequentemente melhor interacéo e integracao
social.

Neste estudo, a terapia de linguagem focada
em habilidades comunicativas e interacionais mos-
trou-se eficaz, principalmente quanto aos aspectos
semanticos e pragmaticos da linguagem e quanto
a interacéo social. No entanto, os aspectos sintati-
cos e fonoldgicos apresentaram apenas uma ligeira
melhora em decorréncia do importante prejuizo da
praxia oral observado. Além disso, as orientagbes
oferecidas aos familiares e a escola da crianca
foram fundamentais para a eficacia da interven-
cao fonoaudioldgica. A literatura descreveu casos
de sindrome de Kabuki que apresentaram melhora
quanto aos aspectos fonéticos e fonoldgicos, sem
evolucdo na prosddia e apontou a necessidade de
intervengé@o para melhor desenvolver fala e lingua-
gem de individuos com a sindrome '°.

Contudo, é importante considerar outros fatores
que podem ter tido implicacdes no desenvolvimento
da comunicacdo da crianca em questao, como a
deficiéncia intelectual, otite recorrente, episddios de
crise convulsiva e internagbes, além da dindmica
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familiar e escolar em que esta inserida. A relevancia
de se considerar esses aspectos também foi ressal-
tada por outros autores 6.

Estudos sobre o progndstico de desenvolvi-
mento da linguagem na sindrome de Kabuki sao
escassos. No entanto, devido a heterogeneidade
clinica descrita pela literatura 815921 é provavel que
0 prognostico fonoaudiolégico de individuos com a
sindrome seja bastante variavel. Assim, & impor-
tante a contribuicdo de estudos sobre as caracte-
risticas de comunicagdo nesses casos, a fim de
auxiliar o diagnéstico e o planejamento terapéu-
tico o0 mais precocemente possivel, para promover
melhor qualidade de vida da crianga e sua familia.

CONCLUSAO

Este estudo permitiu divulgar o percurso de
atuacao fonoaudiolégica na sindrome de Kabuki,
do processo diagnodstico a terapia de linguagem.
A partir da avaliagao fonoaudioldgica, foi possivel
constatar o fendtipo desta sindrome, identificando
a presenca de déficit cognitivo e disturbio de lin-
guagem, associado a problemas comportamentais.
Assim, destaca-se a necessidade da participagcéo
de fonoaudidlogos junto a equipes multidisciplina-
res nesses casos, a fim de possibilitar a realizacao
de diagndstico e intervengéo o mais precocemente
possivel.

No que se refere a terapia de linguagem, foi
priorizada a interacdo entre terapeuta e paciente
para promover o desenvolvimento cognitivo, social
e linguistico da crianca. Foi observada melhora
quanto aos aspectos semanticos e pragmaticos,
como aumento da compreensao oral, expansao de
vocabulario, gestos e expressoes faciais, evolugao
quanto ao uso da linguagem e a interagao social.
Quanto aos aspectos fonoldgicos e sintaticos, a
evolucao foi menos expressiva em decorréncia do
prejuizo na praxia oral.

Além disso, foram oferecidas orientagbes que
permitiram a troca de informacdes entre familia,
escola e terapeuta, que se mostraram fundamen-
tais no planejamento de estratégias terapéuticas
mais adequadas a realidade da crianga.

Vale ressaltar o reduzido numero de estudos
sobre os aspectos fonoaudioldgicos na SK, princi-
palmente no que se refere ao processo terapéutico
e sua evolucao. Dessa forma, estes dados podem
contribuir para elucidar lacunas existentes na litera-
tura cientifica e para subsidiar intervengoes clinicas
nesses casos.
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ABSTRACT

Background: this study aimed at describing the language intervention process in a Kabuki syndrome
case, emphasizing the language therapy. Procedures: this is a report of a six and a half year-old
girl, diagnosed with Kabuki syndrome, who attended language therapy for three years at a clinical
school. The documental analysis of the medical register form was made, concerning interview
evaluation and language therapeutic reports, examination and multidisciplinary evaluations. When
the child was three years and five months old, she went through language evaluation and showed
typical characteristics of Kabuki syndrome: cardiac alterations, pneumonia, recurrent secretory otitis
media, orthopedic alterations and convulsion crises. For the language evaluation, she presented a
reduced period of hearing and visual attention, impaired oral comprehension, communication through
only a few gestures and sounds and also behavioral problems. Results: the therapeutic process
aimed to promote language development emphasizing social interaction through ludic activities, and a
familiar and scholar follow-up. An improvement was observed for comprehension and oral language,
social interaction and attention steadiness. Conclusion: this study allowed the trajectory disclosure
of language development concerning the Kabuki syndrome, from the diagnosis to the language
therapy. It was observed that the therapy was effective concerning communication abilities and social
interaction. These data may contribute to clarify some aspects in the literature towards the language

therapy for the cited syndrome and also suggest clinical interventions for these cases.

KEYWORDS: Genetics; Language; Evaluation; Rehabilitation
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