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Erken telarfl bulunan bir Kabuki make-up 
sendromu (Olgu sunumu)
A case report of Kabuki make-up syndrome associated with 
premature thelarche
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ÖÖzzeett
Kabuki make-up sendromu karakteristik yüz görünümü, geliflme gerili¤i, iskelet anomalileri, ve mental retardasyonu kapsayan bir sendromdur.
Hastalar›n bir k›sm›nda efllik eden di¤er nadir anomaliler de gözlenmifltir. Bunlardan önemli olanlar› konjenital kalp defektleri ve tekrarlayan ku-
lak enfeksiyonlar›d›r. ‹ki yafl›nda Kabuki make-up sendromlu ve erken meme geliflimi bulunan k›z olgu di¤er spesifik bulgular›n›n yan›nda a¤›r
motor gerili¤i, jinekomastisi ve düflük kulak anomalisinin varl›¤›yla ilginç bulunarak, bu bulgular›n Kabuki make-up sendromuyla birlikteli¤i tar-
t›fl›ld›. 
AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr::  KKaabbuukkii  mmaakkee--uupp  sseennddrroommuu,,  eerrkkeenn  mmeemmee  ggeelliiflfliimmii,,  ddüüflflüükk  kkuullaakk..

SSuummmmaarryy
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.
KKeeyy  wwoorrddss::  KKaabbuukkii  mmaakkee--uupp  ssyynnddrroommee,,  pprreemmaattuurree  tthheellaarrcchhee,,  llooww--sseett  eeaarrss..

Girifl

Kabuki Make-Up sendromu ilk kez 1981 y›l›nda
Kuroki ve Niikawa taraf›ndan tan›mlanan, mental
retardasyon, postnatal büyüme gerili¤i, e¤imi art-
m›fl kafl çizgisi, uzun palpebral fissür, alt göz ka-
paklar›n›n d›fl bölümünde yükseklik, genifl ve bas›k
burun kökü, yar›k-yüksek dama¤›n bulundu¤u özel
yüz görünümü, skolyoz, parmak anomalileri, k›z ço-

cuklar›nda memelerin erken geliflmesi, tekrarlayan
kulak enfeksiyonlar›, konjenital kalp defektleri, iske-
let anormallikleri ile karakterize bir sendromdur.
Kal›t›m flekli tam olarak bilinmemekle birlikte yeni
otozomal dominant bir mutasyonla olufltu¤u düflü-
nülmektedir. Sendromun insidans› Japon çocukla-
r›nda 1/32000 olarak bildirilmifltir (1-4).
Hastanemize erken meme geliflimi ve yürüyememe
flikayeti ile getirilen iki yafl›ndaki k›z olgu sendro-
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mun oldukça nadir görülmesi ve tan›mlanan bulgu-
lara ek olarak  düflük kulak anomalisini de berabe-
rinde bulundurmas› nedeniyle sunuldu.

Olgu Sunumu

‹ki yafl›nda k›z hasta servisimize yürüyememe, gö-
¤üslerde büyüme, alt göz kapaklar›nda k›zar›kl›k
nedeniyle getirildi. Hikayesinde gözlerindeki k›za-
r›kl›¤›n iki aydan beri devam etti¤i, s›k s›k ak›nt›l› ku-
lak enfeksiyonu geçirdi¤i ve bu iki durumun tedavi-
si için verilen antibiyotiklerle kulak enfeksiyonlar›
düzeldi¤i halde, gözlerindeki k›zar›kl›¤›n devam et-
ti¤i ö¤renildi. Hastan›n hiç yürümedi¤i, bu yönden
araflt›r›lm›fl olmas›na ra¤men tan› konulamad›¤› ifa-
de edildi. Prenatal özgeçmiflinde özellik yoktu.
Otuzdört yafl›ndaki gravida iki, para iki anneden,
normal spontan vajinal do¤um ile, 3000 gr. a¤›rl›-
¤›nda ve 38 haftal›k olarak do¤du¤u, sekizinci
ay›nda destekli ve 9.5 ayl›k iken desteksiz oturabil-
di¤i ö¤renildi. Alt› yafl›ndaki erkek kardefli, anne ve
babas› sa¤ ve sa¤l›kl› idi. 
Fizik muayene; vücut a¤›rl›¤›: 11 kg (%10-25),
boy: 84 cm (%25-50), bafl çevresi: 49.6 (%75-
90). Genel yüz görünümünde genifl al›n, yukar›ya
do¤ru ileri derecede kavisli kafl kemeri ve d›fl k›-
s›mlarda daha seyrek kafllar, hipertelorizm, göz ka-
paklar›nda bilateral blefarit dikkati çekiyor. Göz ka-
paklar›n›n d›fl k›sm› afla¤›ya do¤ru e¤imli, burun
kökü bas›k ve genifl görünümde. Öne do¤ru belir-
gin ve düflük kulak sayvan› mevcut. A¤›z d›fl kenar
çizgileri afla¤›ya e¤imli ve mikrognati nedeniyle
a¤›z sürekli aç›k. A¤›z içi muayenesinde yüksek da-

mak ve bifid uvula görülüyor. Boyun  muayenesin-
de ense saç çizgisi düflük seviyede. Toraks yap›s›
normal, bilateral belirgin jinekomasti mevcut (Re-
sim).
Akci¤er ve kardiyovasküler sistem muayeneleri ta-
bii, ek ses yok, üfürüm yok. Bat›n yumuflak, orga-
nomegali yok. Üst ve alt ekstremitelerde refleks
kayb› veya patolojik refleks yok. Ayakta birinci par-
maklarda hafif düzeyde bilateral adduksiyon var.
Laboratuar tetkiklerinde hemogram› normal, ser-
best T3: 4.8 pmol/L, serbest T4: 1.3ng/dl, TSH:
4.4 mÜ/L, FSH: 8.6 Ü/L, LH: 0.3 U/L, testesteron:
0.1 ng/ml, prolaktin: 22 ng/ml, ACTH: 94 ng/L, ‹d-
rar incelemesinde özellik yoktu. EEG, bat›n ultra-
sonografisi ve ekokardiografi normaldi. ‹skelet
grafilerinde anormallik yoktu. Kranial MRI’da hipo-
fize ait adenom görülmedi. Sürrenal MRI normal
bulundu. Kromozom incelemesi: 46 XX, normal
karyotipik inceleme.

Tart›flma

Niikawa ve arkadafllar› taraf›ndan 1981 y›l›nda
mental retardasyon, atipik yüz görünümü, postna-
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tal büyüme gerili¤i ile belirlenen yeni bir sendrom
tan›mlanm›flt›r (1). Daha sonra 33 kurulufltan elde
edilen toplam 62 olguluk bir seri ile bu sendromun
özellikleri ayr›nt›l› olarak s›n›fland›r›lm›flt›r. Türki-
ye’den de Erginel ve ark (5). sendromun karakte-
ristik özelliklerini tafl›yan bir erkek çocu¤u olgusu
bildirerek, belki de çok seyrek olmayan olgular›n
saptanmas›na katk›da bulunmufllard›r. 
Sendromun karakteristik özelliklerini tafl›yan olgu-
lar›n büyük bölümünde alt göz kapa¤›n›n üçte bir
k›sm›nda d›fla eversiyon, bas›k burun kökü ve bü-
yük kulaklar›n bulundu¤u özel bir yüz görünümü;
beflinci parmakta brakidaktili; kalça, vertebra ekst-
remitelere ait iskelet anormallikleri; hafif veya orta
derecede mental retardasyon, postnatal büyüme
gerili¤i vard›. Kabuki make-up sendromu olan  k›z
çocuklar›ndaki erken gö¤üs geliflimine ek olarak,
ortak atriumla birlikte tek ventrikül, VSD, ASD, Fal-
lot tetralojisi, aort koarktasyonu, PDA, gibi kardiyak
patolojilerin görülebilece¤i belirtilmifltir. Bildirilen
bütün olgular sporadik olgulard› ve k›z-erkek oran›
eflittir (2,4).
Olgumuzda tipik dismorfik yüz görünümünün yan›
s›ra her iki ayak birinci parma¤›ndaki adduksiyon
deformitesi d›fl›nda iskelet anomalisi ve kardiyak
patolojiye rastlan›lmad›. Literatürde de bu birlikteli-
¤in bütün olgularda bulunmas›n›n flart olmad›¤›,
her olguda de¤iflik grup anormalliklerin bir arada
bulunabilece¤i bildirilmektedir (1-3).
Niikava’n›n (1) bu sendromu Japon çocuklar›nda
tan›mlamas›ndan sonra sendrom Kafkas, Arap, Ku-
zey Amerika ve Avrupal› çocuklarda tan›mlanm›flt›r
(3-7). Hastalar ve üçüncü dereceye kadar yak›n
akrabalar›nda belirgin ve genifl filtrum bulundu¤u-
na dikkat çekilerek de¤iflik ekspressivitelerde oto-
zomal dominant bir kal›t›m›n söz konusu olabilece-
¤i düflünülmesine ra¤men bugüne kadar belirgin
bir genetik geçifl bulundu¤u kan›tlanamam›flt›r
(1,7-11). Olgumuzda yap›lan kromozom analizinde
de herhangi bir anormallik bulunamad›.
Sendromun ilk tan›mlanan özelliklerine ek olarak alt
dudak orta bölümünde depresyon, genifl ve belirgin
filtrum, yar›k damak, difl ve t›rnak anomalileri, k›r›lgan-
sert saç, renal anomaliler, hepatik tutulum, nöbetler,
rekürren otitis media, konjenital hipotiroidi, idyopatik
trombositopenik purpura, otoimmun hemolitik anemi,
hipogammaglobulinemi, diyafragma hernisi, ana ha-
va yollar›nda stenoz, anorektal anomaliler, alt göz ka-

paklar›nda ektropion gibi bulgular›n sendromla birlik-
te olabilece¤i bildirilmifltir (12-16).
Olgumuz Kabuki make-up sendromu tan›mlanan
üç ana malformasyon grubuna ait patolojileri tafl›-
maktayd›. Belirgin hipertelorizmi, yüksek aç›l› kafl
kavsi, alt göz kapa¤›ndaki ektropionu, büyük kulak-
lar›, yüksek damak ve bifid uvula gibi a¤›z içi ano-
malilerinin yan› s›ra, özellikle 2 yafl›nda jinekomasti
geliflmifl olmas› ve FSH ile LH düzeylerinin norma-
le göre yüksek olmas›na ra¤men radyolojik görün-
tüleme yöntemleriyle bu sonuçlar› aç›klayabilecek
bir patolojiye ulafl›lamamas› ilginçti. Bu yönüyle ol-
gu literatürde bildirilen idyopatik puberte prekok-
sun bir formu olarak de¤erlendirildi (17,18). 
Di¤er yandan yüksek damak ve difl anormallikleriy-
le birlikte maksiller hipoplazi ve mikrognati de ta-
n›mlanan sendromik özellikler aras›ndad›r ve olgu-
muz bu yönüyle de literatürle uyumludur(1,5).
De¤iflik yay›nlarda belirgin, büyük ve malforme kulak
sayvan› ve iç kulak anormalliklerinin sendroma efllik
edebilece¤i bildirilmifltir, ancak düflük kulak anoma-
lisi sendromik özellik olarak bugune kadar tan›mlan-
mam›flt›r (1,13,19-21). Olgumuzda iki göz hatt›ndan
geçen horizontal çizginin kulak sayvan›n›n 1/3 üst
k›sm›n›n çok üzerinde oldu¤u, bu kritere göre olgu-
da düflük kulak bulundu¤u gözlendi (22). 
Olgu halen 2 yafl-6 ayl›k olup klini¤imizce ayaktan
takip edilmektedir.
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