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OZET

Kabuki make-up sendromu, ilk kez Niikawa ve Kuroki tarafindan tanimlanan multipl
konjenital anomaliler, mental retardasyon, karakteristik yiz gorinimu, iskelet anor-
mallikleri, eklem laksisitesi, kisa boy, parmak ucu yastikgiklarinin belirginlesmesi ve
anormal dermatoglifik patern ile karakterize bir durumdur. Japonya’'da daha sik oldugu
bilinen bu sendrom dlinyanin degisik bolgelerinden bildirilmektedir. Unutkanlik, asiri
hareketlilik ve konusma bozuklugu nedeniyle getirilen olgu, mental retardasyon,
davranis ve fonolojik bozukluklara eslik eden atipik yliz goriinimi olan olgularda Kabuki
make-up sendromunun da dlsinlimesi gerektigine dikkati ¢ekmek amaciyla
sunulmustur.

Anahtar sozciikler: Kabuki make-up, gocukluk, fonolojik bozukluk

SUMMARY

Kabuki make-up syndrome which was first described by Niikawa and Kuroki is
characterized by multiple congenital anomalies, mental retardation, characteristic facial
appearance, skeletal abnormalities, joint laxity, short stature, prominent finger pads and
abnormal dermatoglyphic pattern. It is reported in any part of the world but mostly in
Japan. Here we report a case with mental retardation, developmental and phonologic
problems associated with atypical facies that was examined for his forgetfulness,
hyperactivity and speech delay to attract attention to this diagnosis.
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Kabuki make-up sendromu (KMS) geleneksel Japon
tiyatroculari olan Kabuki aktorlerinin makyajina benzeyen
tipik yuz gorinimu, iskelet anomalileri, dermatoglifik
anormallikler, postnatal blylme geriligi ve mental
retardasyon ile karakterize bir sendromdur (Tablo I) (1).

© 2008 DEU TIP FAKULTESI DERGISI

Onceleri sadece Japonya’dan bildirilen bu sendrom
son zamanlarda farkli etnik gruplardan da vaka serileri
seklinde bildiriimeye baslanmistir. Siklikla sporadik olarak
gorulur, yani aile dykisl bulunmaz. Kabuki sendromiu
hastalarin bazilarinda gesitli sitogenetik anomaliler rapor
edilmis olmasina ragmen altta yatan genetik etiyoloji he-

CILT 22, SAYI 1, (NISAN) 2008, S: 23-26



2 Kabuki-make up sendromu

niz aydinlatilamamistir. Biz de Kabuki sendromlu bir of
guyu nadir gorilen bir hastalik olmasi nedeniyle sunmayi
amagcladik.

Tablo |. Kabuki sendromunda gértlen bulgular

e Zeka geriligi (Siklikla hafif-orta)

e POSTNATAL BUYUME GERILIGI
. Hipotoni

. Fetal parmak yastikgiklari (%96)

® Eklem laksitesinde artis (%74)
. Uriner sistem anomalileri (%28)
. isitme kaybi (%32)
. Kraniofasial anomaliler
Uzun palpebral fisstirler
Alt g6z kapak lateralinin disa donik olmasi
Kaslarin lateral 1/3’lik kisminin seyrek olmasi
Mavi sklera
Strabismus
Epikantus
Kisa burun septumu
Blyuk-6ne agilanmis kulaklar
Kulak 6nli gukurcuklari “preaurikuler pit”
Yarik damak
Dis anomalileri
e Iskelet anomalileri (%88)
Brakidaktili
Kisa-ige donik 5. parmak
4-5. metakarplarda kisalik
Vertebral anomaliler (skolyoz, kifoz vb)
Kot anomalileri
Kalga ¢ikigi
e  Kardiyak anomaliler (%42)
Ventrikller septal defekt
Aort koarktasyonu
Bikusbit aort kapagi
Mitral kapak prolapsusu
Pulmoner-aort-mitral kapak stenozu
Fallot tetralojisi

OLGU

Poliklinigimize  unutkanlk, asin hareketlilik ve
konusma bozuklugu sikayetleriyle bagvuran yedi yasinda
erkek hastanin, aralarinda akrabalik olmayan saglikh
anne-babadan, normal spontan vaginal yol ile, miadinda
dogdugu ogrenildi.
Noéromotor gelisiminin yasitlarina gore geri oldugu, hala
konustuklarinin tam anlagilamadig belirtildi.

Uc kardesi sag ve saglikh idi.

Fizik muayenesinde; agirlk: 25 kilogram (<3P), boy:
109 cm (<3P), bas cevresi: 48 cm (<-2 SD) idi. Koope-
rasyon tam kurulamiyor, fonolojik bozukluk ve hiperaktif
davraniglari mevcut, kaslarda yaylanma, uzun palpebral
fissurler, alt g6z kapak lateralinde disa donuklik, burun
kanatlari ince, nazal septumu kisa, tim alt ve Ust ekst-
remitelerinde eklem laksisitesi artmig, kulaklar belirgin,
timpan zari mat, agiz agik, ellerde parmak yastikgiklari,
sik ve uzun kirpikleri vardi (Resim 1,2). Tim diger sistem
muayeneleri normal olarak degerlendirildi.

Uzun

Resim 1.
kulaklar

palpebral fissurler, buylik ve 6ne agcili

- ———

Resirﬁ 2. Fetal parmak yastikgiklari



Laboratuvar incelemelerinde hemogram, karaciger,

bébrek fonksiyon testleri normaldi. Kranial manyetik
rezonans gorintilemesi, batin ultrasonografisi normaldi.
WISC-R testinde agir derecede zeka geriligi (ortalama
1Q=48) saptandi. Elektroensefalografide jeneralize parok-
sismal anormallik saptanan olgunun bilissel fonksi-
yonlarina katkisi olabilecegi disunilerek valproat tedavisi
baslandi. Tekrarlayan otitis media ataklari nedeniyle
kulak-burun-bogaz hastaliklari tarafindan degerlendirilen
hastada iki tarafli isitme kaybi saptandi. Sitogenetik
inceleme planlanan hastanin gocuk nérolojisi ve ¢ocuk

genetik polikliniklerinden takibi devam etmektedir.
TARTISMA

Kabuki make-up sendromu, nedeni bilinmeyen coklu
dogumsal anomaliler ve zeka geriligi ile seyreden bir
sendromdur. ilk olarak Niikawa ve Kuroki tarafindan tarif
edilmistir. Karakteristik yuz goérinimdi, zeka geriligi,
iskelet anormallikleri, eklem laksisitesi, boy kisaligi ve sik
rastlanmayan dermatoglifik degisikliklerle karakterizedir.
Yarik damak gibi major malformasyonlar, kardiovaskdler
de-fektler,

anomalileri,

genitoliriner ve gastrointestinal  sistem

ilgili
goraldr.

anormallikler ve
Cogunlukla
sporadiktir, buna ragmen bazi ailesel olgular bildirilmistir.

kulak ve gbz ile
tekrarlayan  enfeksiyonlar sik
Kalitim sekli otozomal dominant veya X'e bagli resesif
kaltim modelleri ile uyumlu olabilecegi rapor edilmistir.
Birgok kromozomal anomali bildirilmis olmasina ragmen
higbiri KMS igin spesifik degildir (2).

En 6nemli bulgular; tipik yliz gérinimu, psikomotor ve
dil alanlarindaki gerilik, parmak ucu yastik¢iklarinin kaba-
rik olmasi ve klinodaktilidir ki bunlar tim hastalarda vardir.
Hiperaktivite, solunum yolu enfeksiyonlari ve/veya otit sik-
tir. Basglica bulgulari yiz goérinimi ve anatomik
anormallik olmaksizin beyin islevlerindeki bozukluktur (3).
Ayirt edici yuz bulgulan alt lateral gézkapaklarinda disa
dondklik, kaslarin yay seklinde olmasi ve yan Ugte bir
kisminin seyrek veya daginik olmasi, burun ucunun basik
olmasi ve belirgin kulaklardir (4). Hastamizda da
ile birlikte,

fonolojik bozukluk, ellerde kabarik parmak yastikgiklari,

karakteristik ylz bulgular zeka geriligi,

eklem laksitesi artisi ve hiperaktivite saptandi.

Bu sendromda %10 — 40 oraninda epilepsi gorulebile-

© 2008 DEU TIP FAKULTESI DERGISI

Olgu Sunumu

cegi bilinmektedir. Jeneralize ve/veya parsiyel epilepsi ve
West sendromu bildirilmistir.
fokal, diffiiz dikenler, keskin dalgalar veya hipsaritmi olabi
lir. Nébetler genellikle iyi kontrol altina alinabilmistir. Epi

Elektroensefalogramlarda

lepsi, zeka geriligi ile birlikte tek bulgu olabilir. Kabuki
make-up sendromundaki epilepsiler genelde lokalizasyon
ile iligkili ve sonuglarin iyi oldugu nébet cinsleridir (5,6).
Son yillarda nébet olmaksizin interiktal fokal veya jene-
ralize diken-dalga aktivitelerinin bilissel iglevleri boza-
bilecegi ve tedavi edilmeleri gerektigi ile ilgili bildiriler ya-
pilmaktadir (7,8). Hastamizin da nébeti olmamakla bera-
ber EEG’sinde jeneralize tipte paroksismal bir aktivite
vardi. Hiperaktivitesi de olan olguya kognitif fonksiyonla-
yapabilecegi
baslandi ve kisa slrede etki saglandi.

rinda dizelme dustnilerek valproat

Bu bes ana bulgunun yaninda eklem laksisitesi (%74),
dis anormallikleri (%68) ve tekrarlayan orta kulak iltihabini
da igeren enfeksiyonlara duyarliik (%63) diger sik
bulgular Bircok diger
anomalileri, kardiovaskiler anormallikler (%42), bobrek

ve/veya Uriner sistem anormallikleri (%28), bilier atrezi,

olarak saptanmislardir. organ

diafragma hernisi ve anorektal anomaliler de bildirilmistir
(9).

Van Lierde ve ark normal kognitif fonksiyonlara sahip
3 yas 8 aylik bir kiz olguda dil testinde algisal becerilerin
ve anlamh sozcik g¢ikarma yetilerinin iyi oldugu fakat
sOzdizimsel becerilerin ko6t oldugu bir olgu bildirdiler.
seslerin ¢ogunu ¢ikarabildigi fakat
seslerin  Uretiminde  ¢ok oldugu
gosterilmistir (10). Hastamizda da fonolojik bozukluk vardi
ve bunun igin 6zel egitim 6nerildi.

Konusma analizi
degiskenliklerin

Mikrosefali, brakisefali, hipotoni, beslenme guglikleri,
optik sinirin atrofisi, subaraknoid kist, serebellar ve beyin
sap! atrofisi yaninda santral sinir sistemi disfonksiyonu
nadiren bildirilmistir ve Japon olmayan hastalarda daha
sik gibi gérinmektedir (1).

Di-Gennaro ve ark. polimikrogiri ve parsiyel epilepsisi
olan KMS olan bir olgu bildirdiler (11). Degisik etnik grup-
lardan bildirilen KMS olgularinda degisik derecelerde 6&
renme guclikleri, zeka geriligi ve otistik davraniglar sap-
tanmistir (12). Hastamizin agir zeka geriligi ile birlikte
hiperaktivitesi mevcut idi.
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Sonug olarak dismorfik bulgularla birlikte 6grenme
glcligu, fonolojik ve davranis bozuklugu ve/veya otizmin
oldugu cocuklar degerlendirilirken KMS’nin de akla getirik
mesi gerektigini vurgulamak istiyoruz.

KAYNAKLAR

1. Linlea A, Abd El Moneim A, Aleck K et al. Further
delineation of Kabuki syndrome in 48 well-defined new
individuals. Am J Med Genet 2005; 132:265-272.

2. Vaccaro M, Salpietro DC, Briuglia S, Merlino MV,
Guarneri F, Dallapiccola B. Cutis laxa in Kabuki make-up
syndrome. J Am Acad Dermatol 2005; 53:247-251.

3. Pascual-Castroviejo |, Pascual-Pascual Sl, Velazquez-
Fragua R, Palencia R. Kabuki make-up syndrome. A
report of 18 Spanish cases. Rev Neurol 2005; 40:473-
478.

4. Adam MP, Hudgins L. Kabuki syndrome: a review. Clin
Genet 2005; 67:209-219.

5. Ogawa A, Yasumoto S, Tomoda Y, Ofhu M, Mitsudome
Mitsudome A, Kuroki Y. Favorable seizure outcome in
Kabuki make-up syndrome associated with epilepsy. J
Child Neurol 2003; 18:549-551.

10.

11.

12.

Mitsudome A, Yasumoto S, Fukami S, Ogawa A. Kabuki
make-up syndrome associated with West syndrome.
Acta Pediatr Jpn 1997; 39:392-394.

Aarts JHP, Binnie CD, Smith AM, Wilkins AJ. Selective
cognitive impairment during focal and generalized
epileptiform EEG activity. Brain 1984; 107:293-308.
Binnie CD. Cognitive impairment during epileptiform
discharges: is it ever justifiable to treat the EEG? Lancet
2003; 12:725-730.

Matsumoto N, Niikawa N. Kabuki make-up syndrome: a
review. Am J Med Genet 2003; 117:57-65.

Van Lierde KM, Van Borsel J, Van Cauwenberge P.
Speech patterns in Kabuki make-up syndrome: a case
report. J Commun Disord 2000; 33:447-461.

Di Gennaro G, Condoluci C, Casali C, Ciccarelli O,
Albertini G. Epilepsy and polymicrogyria in Kabuki make-
up (Niikawa - Kuroki) syndrome. Pediatr Neurol 1999;21:
566-568.

Ho HH, Eaves LC. Kabuki make-up (Niikawa-Kuroki)
syndrome: cognitive abilities and autistic features. Dev
Med Child Neurol 1997; 39:487-490.



