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Nadir Bir Olgu: Kabuki Make-Up Sendromu

Esra Tiire, Abdullah Yazar, Fatih Akin, Ayse Giil Zaimoglu, Dursun Odabas

Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Konya

Ozet

Kabuki make-up sendromu (KMS) multipl konjenital anomaliler ve mental retardasyonla seyreden, kalitim sekli tam
bilinmeyen ancak otozomal dominant bir mutasyonun sebep oldugu distinllen nadir bir sendromdur. Bu yazida, men-
tal-motor retardasyon, genis alin, yukari dogru kavisli kas kemeri, lateral 2/3'si dokiik kasi, cekik ve ayrik gozleri, alt g6z
kapak lateralinde disa donukligu, basik ve genis burun koki, gaga burnu, bilateral genis ve disuk kulak sayvanlar,
seyrek ve kirilgan saclari, dar ve yiiksek damagi, dismorfik disleri, belirgin el parmak pulpalari, 5. parmak kisaligi ve kara-
ciger enzim yulksekligi saptanan 27 aylik bir kiz cocudu literatiire katkida bulunmak amaciyla sunulmustur.

Anahtar sozciikler: Cocuk; kabuki make-up sendromu; mental retardasyon.

A Rare Case: Kabuki Make-Up Syndrome

Abstract

Kabuki make-up syndrome (KMS) is a rare syndrome characterized by multiple congenital anomalies and mental retarda-
tion. Its inheritance pattern is not precisely known, but it is thought to be caused by an autosomal dominant inheritance.
Presently described is the case of a 27-month-old girl who had mental and motor retardation; frontal bossing; arched eye-
brows that were sparse in the lateral two-thirds; long palpebral fissures with eversion of the lateral part of the lower eyelid;
a broad, depressed nasal root; a beaked nose; large, protuberant, low-set ears; sparse and fragile hair; a high, arched palate;
dysmorphic teeth; prominent finger pads; short fifth fingers; and hypertransaminasemia as a contribution to the literature.
Keywords: Child; kabuki make-up syndrome; mental retardation.

Kabuki make-up sendromu (KMS) multipl konjenital
anomaliler ve mental retardasyonla seyreden, nedeni
bilinmeyen bir sendromdur. Sendrom ilk kez 1981 yilinda
Kuroki [ ve Niikawa [ tarafindan Japonya'da tanimlanmistir.
Sendromun yliz goriinimi geleneksel Japon tiyatro sanati
olan Kabuki aktorlerinin makyajlarina benzedigi icin bu ismi
almistir. Kalitim sekli tam bilinmeyen sendroma otozomal
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dominant bir mutasyonun neden oldugu disintlmektedir.
KMS'ye en ¢ok Japonya'da rastlanmis ve litaratiirde sadece
350 olgu tanimlanmistir [:2],

Bu yazida, 6ksurik sikayetiyle cocuk acil servisine basvuran
ve bronkopnémoni tanisi alan, karakteristik dismorfik
bulgulanyla KMS diistinlilen hasta lieteratlirde nadir goériilen
bir olgu olarak sunuldu.

This is an open access article under the CC BY-NC license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/).
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Olgu Sunumu

Yirmi yedi aylik kiz hasta ¢ocuk acil klinigimize oksuriik ve
hiriltih solunum sikayeti ile bagvurdu. Hastanin éykiisiinden
saglikli anne-babadan, 2400 gram olarak, spinal sezeryan ile
miadinda dogmus oldugu, soyge¢misinde anne baba ara-
sinda birinci dereceden akrabalik (hala-day1 ¢ocuklar) bu-
lundugu ve sendromik goriiniimli kiz kardesinin dort yasin-
da 6ldiigu 6grenildi. Fizik muayenesinde; hastanin agirhg 8
kg (<3P), boyu 70 cm (<3P) ve bas cevresi 44 cm (<3P) idi.
Bilinci acik, genel durumu iyi olan hastanin viicut sicakhg
37°C, kan basinci 70/50 mmHg, kalp tepe atimi 132/dakika,
solunum sayisi 38/dakika 6lcildi. Atipik yliz goriiniimd, ge-
nis alin, yukari dogru kavisli kas kemeri, lateral 2/3'si dokiik
kas, cekik ve ayrik gozler, alt g6z kapadi lateralinde disa d6-
niklik, basik ve genis burun koki, gaga burun, bilateral ge-
nis ve duistik kulak sayvanlari, seyrek ve kirilgan saclar, dar ve
ylksek damak, dismorfik disler, belirgin el parmak pulpalari
ve 5. parmak kisaligi mevcuttu (Sekil 1). Eklem hiperlaksisi-
tesi ve hipermobilitesi vardi. Solunum sistemi muayenesin-
de bilateral ronflan ralleri mevcuttu. Hastanin yalnizca tek
kelimeleri konusabildigi ancak climle kuramadigi, desteksiz
oturabildigi ancak yurtiyemedigi ve norolojik gelisim basa-
maklarinin yasitlarinin gerisinde oldugu gorildu. Diger sis-
tem muayene bulgular normaldi. Bronkopndmoni tanisi ile
yatirilan hastaya intravendz antibiyoterapi ve inhale tedavi
baslandi. Laboratuvar incelemesinde; beyaz kiire 10900/
mm?3, hemoglobin 9.7 g/dL, trombosit 480000/mm3, erit-
rosit sedimentasyon hizi 32 mm/saat, C-reaktif protein 45.2
mg/dL, AST 87 U/L, ALT 98 U/L idi. Periferik yaymada %65
nétrofil, %20 lenfosit, %13 monosit ve %2 eozinofil gorildi.
Diger laboratuvar bulgularinda anormallik goriilmedi. Has-
tanin karaciger enzim ytiksekligi nedeni ile pediatrik gastro-
enteroloji bolim tarafindan takipli oldugu 6grenildi. Atipik
gOrinidmu olan hastada oncelikle KMS dustnilerek multip-
le organ anomalileri agisindan tarama amacli batin ultraso-

=

Sekil 1. Hastanin kranio-fasiyal bulgulan ve besinci parmadinda
kisalik.
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nografisi, ekokardiyografi ve elektroensefalografi yapildi ve
sonuclari normal olarak bulundu. Kraniyal manyetik rezo-
nans goruntilemesinde (MRG) orta kulak ve mastoidlerde
sivi, sol maksiller sinliste mukozal kalinlasma, ethmoidde
sivi odaklar gorildu. Seyrek ve kirlgan saglar trikoreksis
nodoza agisindan incelendi ve normal olarak degerlendi-
rildi. Takibinde hastanin antibiyotik tedavisi yeterli giin ve
doza tamamlanarak onerilerle ve sifa ile taburcu edildi.

Tartisma

KMS multipl anomaliler, biytme geriligi, mental retardas-
yonla seyreden ve nedeni bilinmeyen nadir gérilen bir
sendromdur (2], Bu yazida tipik dismorfik yiiz bulgulari ile
beraber gelisme geriligi olan KMS diistinlen bir olgu sunul-
du.

ilk kez Japonya'da tanimlanan KMS'nin bes kardinal bulgusu
bilinmektedir. Bunlar; karakteristik yliz gorinim, parmak
anomalileri, iskelet anomalileri, mental retardasyon ve boy
kisaligi olarak tanimlanmustir. Tipik yliz goriinimu ektropi-
on, kulak kepcelerinin genis ve dusiik olmasi, basik burun
kokii olarak tanimlanmis ve literatiirdeki olgularin cogunun
tipik yliz gortinimui ile tani aldiklari bildirilmistir. Bunun ya-
ninda parmak anomalilerinin olgularin %93'linde, iskelet
anomalilerinin %92'sinde, mental retardasyonun %92'sin-
de, boy kisaliginin %83'tinde gériildiigii bildirilmistir B3I, Bi-
zim hastamizda da tipik yliz gortiniimiiniin yanisira parmak
anomalisi, mental reterdasyon ve boy kisaligi olmasi KMS'yi
desteklemektedir.

KMS'de enfeksiyonlara artan bir duyarliliktan bahsedilmekte
ve Ozellikle karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk ola-
bilecegi belirtiimektedir. Kardinal belirtiler kadar sik olma-
yan diger anomaliler ise eklem gevsekligi, rekiirren otitis
media, kardiyovaskiler anomaliler, renal ve/veya Urogeni-
tal anomaliler, biliyer atrezi, diyafragma hernisi, anorektal
anomaliler, konjenital hipotiroidi, idiyopatik trombositope-
nik purpura, otoimmun hemolitik anemi, puberte prekoks,
hipogamaglobulinemi, dis ve tirnak anomalileri, tip 1 diya-
betes mellitus, epilepsi ve ana hava yollarinda obstriiksiyon
olarak belirtiimektedir 48], Bazi vakalarda ektodermal anor-
mallikler saptanmis olup, sagin mikroskobik incelemesinde
trikoreksis nodosa tespit edilmistir (%], Bizim hastamizda da
karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk, eklem gevsek-
ligi mevcut olup, otitis media hikayesi olmayan hastanin
MRG'sinde orta kulak ve mastoidlerde sivi, sol maksiller si-
niiste mukozal kalinlasma, ethmoidde sivi odaklari gorildu.
Kirllgan ve seyrek sa¢ yapisi olan hastamizda sa¢in mikros-
kobik incelemesinde trikoreksis nodosaya ait bulgu tespit
edilmedi.
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Kahtim sekli tam bilinmemekle birlikte otozomal dominant
bir mutasyon oldugu distinilmekte olup, KMS ile ilgili 13
farkli kromozomal bozukluk saptanmasina ragmen sendro-
ma yol acan gen hentiiz bulunamamistir Bl Bunun yaninda
Hannibal ve ark. [0 110 KMS'li hastanin ailelerini taramis ve
%74'tinde (81/110) MLL2 gen mutasyonu tespit etmislerdir.
Miyake ve ark. "' MLL2 gen mutasyonu olmayan 32 KMS
olgusunun 3’linde KDM6A nokta mutasyonu tespit etmis-
lerdir. Hastamizin soyge¢misinde anne baba arasinda birinci
dereceden akrabalik ve sendromik goriinimli kardes 6lim
hikayesi vardi. Mevcut bulgularla hastamizda KMS diisiini-
lerek MLL2 gen mutasyonu arastirmasi icin genetik incele-
me baslatildi ancak heniiz sonuc elde edilemedi.

Sonug olarak, bilinen dismorfik yliz bulgulariyla beraber bii-
yume geriligi ve mental retardasyon tespit edilen hastalarda
KMS akla getirilmeli ve diger sistem incelemeleri ayrintili bir
sekilde yapilmaldir.
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