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Erken telars bulunan bir Kabuki make-up
sendromu (Olgu sunumu)

A case report of Kabuki make-up syndrome associated with
premature thelarche

Arif Bahar(*), Ferhan Karademir(**), ismail Gégmen(***), Davut Guil(****)

Ozet

Kabuki make-up sendromu karakteristik yliz gorintimii, gelisme geriligi, iskelet anomalileri, ve mental retardasyonu kapsayan bir sendromdur.
Hastalarin bir kisminda eslik eden diger nadir anomaliler de gozlenmistir. Bunlardan 6nemli olanlan konjenital kalp defektleri ve tekrarlayan ku-
lak enfeksiyonlaridir. Iki yasinda Kabuki make-up sendromlu ve erken meme gelisimi bulunan kiz olgu diger spesifik bulgularinin yaninda agir
motor geriligi, jinekomastisi ve distik kulak anomalisinin varligiyla ilging bulunarak, bu bulgularin Kabuki make-up sendromuyla birlikteligi tar-
tisild.

Anahtar kelimeler: Kabuki make-up sendromu, erken meme geligimi, disiik kulak.

Summary

Kabuki Make-Up syndrome comprises characteristic facial changes, developmental delay, skeletal anomalies and mental retardation. Many
other inconsistent anomalies are observed. Important among them are congenital heart defects and recurrent otitis media. We report
a 2-year-old girl with Kabuki make-up syndrome associated with premature thelarche. In addition to the other specific clinical signs, she sho-
wed severe motor retardation, gynecomastia and low-set ears. The significance of premature thelarche and low-set ears in Kabuki make-up
syndrome is discussed.

Key words: Kabuki make-up syndrome, premature thelarche, low-set ears.

Giris

Kabuki Make-Up sendromu ilk kez 1981 yilinda
Kuroki ve Niikawa tarafindan tanimlanan, mental
retardasyon, postnatal blylime geriligi, egimi art-
mis kas cizgisi, uzun palpebral fissur, alt géz ka-
paklarinin dis bélimiinde ytikseklik, genis ve basik
burun koki, yarik-yliksek damagin bulundugu 6zel
yliz gériinim, skolyoz, parmak anomalileri, kiz ¢o-

cuklarinda memelerin erken gelismesi, tekrarlayan
kulak enfeksiyonlari, konjenital kalp defektleri, iske-
let anormallikleri ile karakterize bir sendromdur.
Kalitim sekli tam olarak bilinmemekle birlikte yeni
otozomal dominant bir mutasyonla olustugu dusu-
nllmektedir. Sendromun insidansi Japon gocukla-
rinda 1/32000 olarak bildirilmistir (1-4).

Hastanemize erken meme gelisimi ve ylirliyememe
sikayeti ile getirilen iki yasindaki kiz olgu sendro-
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mun oldukga nadir goriilmesi ve tanimlanan bulgu-
lara ek olarak dustik kulak anomalisini de berabe-
rinde bulundurmasi nedeniyle sunuldu.

Olgu Sunumu

iki yasinda kiz hasta servisimize yiirilyememe, go6-
guslerde blylme, alt goz kapaklarinda kizariklik
nedeniyle getirildi. Hikayesinde gézlerindeki kiza-
rikhidin iki aydan beri devam ettigi, sik sik akintili ku-
lak enfeksiyonu gegirdigi ve bu iki durumun tedavi-
si i¢in verilen antibiyotiklerle kulak enfeksiyonlari
diizeldigi halde, gozlerindeki kizarkhgin devam et-
tigi 6grenildi. Hastanin hig ytrimedigi, bu yonden
arastinimis olmasina ragmen tani konulamadid ifa-
de edildi. Prenatal 6zgegmisinde ozellik yoktu.
Otuzdért yasindaki gravida iki, para iki anneden,
normal spontan vajinal dogum ile, 3000 gr. agirl-
ginda ve 38 haftallk olarak dogdugu, sekizinci
ayinda destekli ve 9.5 aylik iken desteksiz oturabil-
digi 6grenildi. Alti yasindaki erkek kardesi, anne ve
babasi sag ve saglikl idi.

Fizik muayene; viicut agirhgr: 11 kg (%10-25),
boy: 84 cm (%25-50), bas gevresi: 49.6 (%75-
90). Genel ylz gérinimiinde genis alin, yukarya
dogru ileri derecede kavisli kas kemeri ve dis ki-
simlarda daha seyrek kaslar, hipertelorizm, g6z ka-
paklarinda bilateral blefarit dikkati gekiyor. Gz ka-
paklarinin dis kismi asagiya dogru egimli, burun
kokii basik ve genis goriiniimde. One dogru belir-
gin ve distk kulak sayvani mevcut. Agiz dis kenar
gizgileri asagiya egimli ve mikrognati nedeniyle
agiz stirekli agik. Agiz igi muayenesinde yliksek da-
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mak ve bifid uvula gériltiyor. Boyun muayenesin-
de ense sag ¢izgisi disik seviyede. Toraks yapisi
normal, bilateral belirgin jinekomasti mevcut (Re-
sim).

Akciger ve kardiyovaskiler sistem muayeneleri ta-
bii, ek ses yok, Ufiriim yok. Batin yumusak, orga-
nomegali yok. Ust ve alt ekstremitelerde refleks
kaybi veya patolojik refleks yok. Ayakta birinci par-
maklarda hafif diizeyde bilateral adduksiyon var.
Laboratuar tetkiklerinde hemogrami normal, ser-
best T3: 4.8 pmol/L, serbest T4: 1.3ng/dl, TSH:
4.4 mU/L, FSH: 8.6 U/L, LH: 0.3 U/L, testesteron:
0.1 ng/ml, prolaktin: 22 ng/ml, ACTH: 94 ng/L, id-
rar incelemesinde 6zellik yoktu. EEG, batin ultra-
sonografisi ve ekokardiografi normaldi. Iskelet
grafilerinde anormallik yoktu. Kranial MRI'da hipo-
fize ait adenom goriilmedi. Surrenal MRI normal
bulundu. Kromozom incelemesi: 46 XX, normal
karyotipik inceleme.

Tartisma

Niikawa ve arkadaslar tarafindan 1981 yilinda
mental retardasyon, atipik yliz gériinlimt, postna-

Resim:



tal blytime geriligi ile belirlenen yeni bir sendrom
tanimlanmistir (1). Daha sonra 33 kurulustan elde
edilen toplam 62 olguluk bir seri ile bu sendromun
ozellikleri ayrintili olarak siniflandirimistir.  Tirki-
ye'den de Erginel ve ark (5). sendromun karakte-
ristik 6zelliklerini tasiyan bir erkek ¢ocugu olgusu
bildirerek, belki de ¢cok seyrek olmayan olgularin
saptanmasina katkida bulunmuslardir.

Sendromun karakteristik 6zelliklerini tasiyan olgu-
larin buytik bolimiinde alt g6z kapaginin tgte bir
kisminda disa eversiyon, basik burun koki ve bii-
yuk kulaklarin bulundugu 6zel bir yliz gérinimd;
besinci parmakta brakidaktili; kalga, vertebra ekst-
remitelere ait iskelet anormallikleri; hafif veya orta
derecede mental retardasyon, postnatal blyime
geriligi vardi. Kabuki make-up sendromu olan kiz
¢ocuklarindaki erken gogiis gelisimine ek olarak,
ortak atriumla birlikte tek ventrikiil, VSD, ASD, Fal-
lot tetralojisi, aort koarktasyonu, PDA, gibi kardiyak
patolojilerin goriilebilecedi belirtilmistir. Bildirilen
bitlin olgular sporadik olgulardi ve kiz-erkek orani
esittir (2,4).

Olgumuzda tipik dismorfik yliz gériintimiiniin yani
sira her iki ayak birinci parmagindaki adduksiyon
deformitesi disinda iskelet anomalisi ve kardiyak
patolojiye rastlaniimadi. Literatiirde de bu birlikteli-
gin bitun olgularda bulunmasinin sart olmadig,
her olguda degisik grup anormalliklerin bir arada
bulunabilecegi bildirilmektedir (1-3).

Niikava'nin (1) bu sendromu Japon ¢ocuklarinda
tanimlamasindan sonra sendrom Kafkas, Arap, Ku-
zey Amerika ve Avrupali gocuklarda tanimlanmisgtir
(8-7). Hastalar ve liglincii dereceye kadar yakin
akrabalarinda belirgin ve genis filtrum bulundugu-
na dikkat cekilerek degisik ekspressivitelerde oto-
zomal dominant bir kalitimin séz konusu olabilece-
gi duslinilmesine ragmen bugtine kadar belirgin
bir genetik gecis bulundugu kanitlanamamistir
(1,7-11). Olgumuzda yapilan kromozom analizinde
de herhangi bir anormallik bulunamadi.
Sendromun ilk tanimlanan Gzelliklerine ek olarak alt
dudak orta bélimiinde depresyon, genis ve belirgin
filtrum, yarik damak, dis ve tirnak anomalileri, kinlgan-
sert sag, renal anomaliler, hepatik tutulum, nébetler,
rekirren otitis media, konjenital hipotiroidi, idyopatik
trombositopenik purpura, otoimmun hemolitik anemi,
hipogammaglobulinemi, diyafragma hernisi, ana ha-
va yollarinda stenoz, anorektal anomaliler, alt g6z ka-
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paklarinda ektropion gibi bulgularin sendromla birlik-
te olabilecegi bildirilmistir (12-16).

Olgumuz Kabuki make-up sendromu tanimlanan
U¢ ana malformasyon grubuna ait patolojileri tasi-
maktaydi. Belirgin hipertelorizmi, yliksek acili kas
kavsi, alt g6z kapagindaki ektropionu, biytik kulak-
lari, yliksek damak ve bifid uvula gibi agiz igi ano-
malilerinin yani sira, 6zellikle 2 yasinda jinekomasti
gelismis olmasi ve FSH ile LH dizeylerinin norma-
le gore yliksek olmasina ragmen radyolojik goriin-
tileme yontemleriyle bu sonuglan agiklayabilecek
bir patolojiye ulasilamamasi ilgingti. Bu yoniyle ol-
gu literatlirde bildirilen idyopatik puberte prekok-
sun bir formu olarak degerlendirildi (17,18).
Diger yandan yiiksek damak ve dis anormallikleriy-
le birlikte maksiller hipoplazi ve mikrognati de ta-
nimlanan sendromik 6zellikler arasindadir ve olgu-
muz bu yéniiyle de literatiirle uyumludur(1,5).
Degisik yayinlarda belirgin, blylik ve malforme kulak
sayvani ve i¢ kulak anormalliklerinin sendroma eslik
edebilecegi bildiriimistir, ancak diistik kulak anoma-
lisi sendromik 6zellik olarak bugune kadar tanimlan-
mamistir (1,13,19-21). Olgumuzda iki g6z hattindan
gecen horizontal gizginin kulak sayvaninin 1/3 Ust
kisminin gok tizerinde oldugu, bu kritere gére olgu-
da diisiik kulak bulundugu gézlendi (22).

Olgu halen 2 yas-6 aylik olup klinigimizce ayaktan
takip edilmektedir.
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