ADU Tip Fakiiltesi Dergisi 2006; 7(1) : 29 - 31

KABUKI MAKE-UP SENDROMU: OLGU SUNUMU

Onder YAVASCAN', Metin YUNUS', Orhan D. KARA', Nejat AKSU'

OZET

Kabuki make-up sendromu (KMS) mental retardasyon, gelisme geriligi ve multipl anomalilerle birlikte
seyreden, nedeni bilinmeyen nadir goriilen bir sendromdur. Olgular karakteristik bir yiiz gériiniimiine (ektropion,
kulak kepcelerinin genis ve diisiik olmasi, genis alin, genis ve basik burun kokii) sahiptirler. Bu yazida konugsma
bozuklugu, gozlerinde sik sik kizariklik ve yasarma ile birlikte sik tekrarlayan kulak akintis1 nedeniyle basvuran
ve karakteristik 6zellikleri ile KMS diisiiniilen 5 yasindaki bir kiz olgu nadir gériilmesi nedeniyle sunulmak
istenmistir.

Anahtar kelimeler: Kabuki make-up sendromu, mental retardasyon, gelisme geriligi

Kabuki Make-Up Syndrome: A Case Report

SUMMARY

Kabuki make-up syndrome (KMS) is a rare syndrome characterized by mental retardation, growth retardation
and multiple abnormalities. The etiology is obscure. Patients present with typical facies characterized by
ectropion of eyelids, a wide forehead, arched eyebrows and a depressed and broad nasal tip. In this paper we
report a 5-year-old girl who presented with speech abnormalities, recurrent red eyes, epiphora and recurrent otitis

Olgu Sunumu

media.
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Kabuki make-up sendromu (KMS) ilk kez 1981
yilinda Kuroki ve Niikawa tarafindan Japonya'da
tanimlanmigtir. Sendromun yiiz goriinimi geleneksel
Japon tiyatro sanati olan Kabuki aktorlerinin
makyajlarina benzemesi nedeni ile bu ismi aldig
bildirilmektedir. Multipl konjenital anomaliler ile
birlikte mental retardasyonla giden ve nedeni
bilinmeyen bir sendromdur. Kalitim sekli tam
bilinmemekle birlikte yeni otozomal dominant bir
mutasyon oldugu distiniilmektedir. Kabuki make-up
sendromu en ¢ok Japonya'da rastlanmasina ragmen
farklt cografyalardan bildirilen olgular giin gectikge
artmaktadir. Litaratiirde bugiine kadar sadece 350 olgu
tanimlanmis olup Japonya'daki insidansi 1/32.000
olarak ifade edilmektedir."” Ulkemizdeki ilk olgu ise
1994 yilinda Erginel ve ark. tarafindan tanimlanmugtir.”

Bu yazida, konusma bozuklugu, gozlerinde sik
sik kizariklik ve yasarma ile birlikte sik tekrarlayan
kulak akimtist nedeniyle bagvuran, dogumu ile birlikte
yarik damak, sekundum ASD, membrandz VSD
tanilarini aldigr Ogrenilen, fizik bakisinda ise genis
alini, yukari dogru kavisli kas kemeri, gozlerde
bilateral ektropionu, burun kokii genisligi ve basikligi,
diisiik kulagi ve ense sa¢ ¢izgisi ile birlikte yiiksek
damagi saptanan 5 yasindaki bir kiz cocugu,
muhtemelen ¢ok seyrek olmayan bu olgularin
saptanmasina katkida bulunmak amaciyla sunulmustur.

OLGU SUNUMU

5 yasinda kiz hasta, servisimize gozlerde
kizariklik, bogaz agris1 ve agiz ¢evresinde yaralarla
basvurdu. Oykiisiinde yaklasik alti aydir sik sik goz
kizariklig1 ve yasarmasi ile kulak akintisi yakimalari

nedeniyle doktora bagvurdugu, bu nedenle sik olarak
antibiyotik kullandigi, son olarak kulak
yakinmalarmin geriledigi, ancak goz yakinmalarimin
annenin 3. gebeliginden sezaryen ile 38 haftalik, 52
cm ve 3800 gram dogdugu belirtildi. Dogumu ile
birlikte yarik damak, sekundum ASD, membrandz
VSD tanilarini aldigi, yarik damak nedeniyle 14 ve 20
aylikken iki kez opere oldugu, kardiyak
problemlerinin ise asemptomatik ve sorunsuz olarak
takip edildigi 6grenildi. Ayrica sik sik idrar yolu
enfeksiyonu ve iist solunum yolu enfeksiyonu
gecirdigi ancak bu yoniiyle hi¢ tetkik edilmedigi
belirtildi. Soyge¢misinde ise anneanne ve dedesinin
amca c¢ocuklari oldugu, anne, baba ve 14 aylik erkek
kardesinin sag ve saglikli oldugu ifade edildi.

Fizik bakida; viicut agirligi 20 kg (%50-75), boy
105 cm (%25-50), kan basinct 122/53 mmHg, viicut
sicaklig1 37°C, kalp tepe atimi1 108/dk, solunum sayist
32/dk, biling agik, koopere, genel goriiniimii iyi ve
hidrasyonu normal olarak olarak degerlendirildi.
Hipotonisite saptanmadi. Genis alin, yukari dogru
kavisli kas kemeri, gozlerde bilateral ektropion, burun
kokii genis ve basik, kulak sayvanlari bilateral genis
ve disiik, ense sac ¢izgisi diigiik, kisa besinci el
parmagi, agiz i¢ci muayenesinde bozuk dis yapisi,
yiiksek damak ve yumusak damakta operasyon izi
izlenmekteydi (Resim 1-3). Nazone konusmasi olan
olgunun zihinsel geriligi WPPSI'ye (Wechsler Okul
Oncesi ve Birinci Smmif Zeka Olgegi, Weschler
Preschool and Primary Scale of Intelligence) gore
hafif derecede mental retardasyon olarak
degerlendirildi. Diger sistem bakilar1 ise olagan olarak
degerlendirildi. Rutin laboratuvar tetkiklerinde bir
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Kabuki make-up sendromu

Resim 1. Hastanin tipik yiiz goriiniimii

Resim 2. Hastanin bozuk dis ve damak yapist

Resim 3. Hastanin kisa besinci parmagi

anormallik saptanmadi. Tiroid fonksiyon testleri, EEG
ve kemik grafileri normal saptanirken,
ekokardiyografisinde patent foramen ovale (4-5 mm)
tespit edildi. Hasta bu fizik baki 6zellikleri ile KMS
olarak kabul edildi.

TARTISMA

Kabuki make-up sendromu ilk kez 1981 yilinda
Kuroki ve Niikawa tarafindan tanimlandiktan sonra
33 kurulustan elde edilen toplam 62 olguluk bir seri ile
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bu sendromun o&zellikleri ayrintili olarak
siniflandirilmustir.” Tiirkiye'den ilk olgu ise Erginel
ve ark. tarafindan bildirilmistir.’

Bu sendromun bes kardinal bulgusu oldugu
bildirilmektedir. Bu bulgulardan karakteristik yiiz
goriniimii (ektropion, kulak kepgelerinin genis ve
diisiik olmasi, basik burun kokii) tim olgularda
goriilirken, parmak anomalilerinin olgularin
%93'linde, iskelet anomalilerinin %92'sinde, mental
retardasyonun %92'sinde, boy kisaliginin %83'iinde
goriildiigii  belirtilmektedir.” Literatiirde olgularin
tipik yiiz gériiniimii ile tani aldiklar1 belirtilmektedir.”
" Kardinal belirtiler kadar sik olmayan diger
anomaliler ise eklem gevsekligi, rekiirren otitis media,
kardiyovaskiiler anomaliler, renal ve/veya iirogenital
anomaliler, biliyer atrezi, diyafragma hernisi,
anorektal anomaliler, konjenital hipotiroidi,
idiyopatik trombositopenik purpura, otoimmiin
hemolitik anemi, puberte prekoks,
hipogamaglobiilinemi, dis ve tirnak anomalileri, Tip I
diyabetes mellitus, epilepsi ve ana hava yollarinda
obstriiksiyon olarak belirtilmektedir.” Hastamiz genis
alin, yukar1 dogru kavisli kas kemeri, gozlerinde
bilateral ektropion, basik burun kokii, diistik ve biiyiik
kulak kepgeleri, diisiik ense sag¢ ¢izgisi, yiiksek ve
yarik damak, dis, parmak ve tirnak anomalileri
yaninda sik kulak akintisi, sik idrar yolu ve {ist
solunum yolu enfeksiyonu, patent foremen ovale,
mental retardasyon bulgulari ile literatiir ile uyumlu
bulunmustur (Resim 1-3).*” Hastanizda oldugu gibi
gozlerde kizariklik yakinmasi literatiirde bir olguda
daha bildirilmis olmasina ragmen, blefaritin
sendromik bir 0Ozellik olmasindan ¢ok bilateral
ektropion nedeniyle olabilecegi diisiiniilmiistiir."

Kaliim sekli tam bilinmemekle birlikte yeni
otozomal dominant bir mutasyon oldugu
diisinilmekte olup, KMS ile ilgili 13 farkli
kromozomal bozukluk saptanmasina ragmen
sendroma yol agan gen heniiz bulunamamistir."”
Masoto ve ark." KMS saptadiklar1 iki ailenin dort
bireyinde ve bireyler arasinda degisik diizeylerde
otozomal dominant kalitim oldugunu gostermislerdir.
Literatiirdeki hastalar ve onlarin ii¢lincii dereceye
kadar olan akrabalarinda belirgin ve genis filtrum
dikkati ¢cekmis ve bu da otozomal dominant kalittmin
s6z konusu olabilecegini diisiindiirmiistiir.’
Hastamizin aile {iiyelerinde ve ulasilabilen yakin
akrabalarinda genis filtruma sahip bireye
rastlanmamustir. Sendromun kalitim sekli ile ilgili son
gelisme 2003 yilinda Milunsky ve ark." tarafindan
bildirilen 8. kromozomun uzun kolunda saptanmis
olan 8p22-23.1. submikroskopik duplikasyondur.
Ancak bu mutasyon Sanlaville ve ark.” tarafindan
2005 yilinda 24 hastada yapilan genetik incelemede
saptanamamistir. Hastamizda kromozom analizi
yapilamamistir. Bununla birlikte ebeveynleri arasinda
3. dereceden akrabalik olmasi diginda aile dykiistinde
benzer yakinmalar1 olan bireye rastlanamadigindan
bunun yeni bir mutasyon olabilecegi diistiniilmiistiir.



Kabuki make-up sendromu'unda enfeksiyonlara
artan bir duyarliliktan bahsedilmekte ve oOzellikle
karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk, inatg¢i
stridor, ITP ve hemolitik anemili olgularda kronik
CMV enfeksiyonunun sik rastlanabilecegi
belirtilmektedir.’ Hastamizda sik tekrarlayan idrar
yolu enfeksiyonu ve {ist solunum yolu enfeksiyonu
oykisii verilmekle birlikte bunu agiklayacak organik
veya bagisiklik sistemine ait bir neden
bulunamamistir. Ancak opere yarik damaginin
yarattig1 anotomik durumun sik gecirilen {ist solunum
enfeksiyonlarina katkisi olabilecegi diistiniilm{istiir.

Mental retarde ve epilepsili olgularin
EEG'lerinde izlenen diken dalgalarin temporo-
occipital bolgede oldugu ve bunlarin siirekli diken
dalgadan tek diken dalgaya kadar farkliliklar
gosterebildigi belirtilmistir.” Ayrica bu olgularda
mikrosefali, serebellar atrofi, polimikrogiri gibi
anomalilerin de oldugu ve bu anomalilerin Japon
olmayan olgularda daha sik gorildigi
belirtilmektedir." Hastamizin konusmaya iki yasinda
baslamasi, konugmasinin anlagilir olmamasi ve
mental retardasyonunun olmasi nedeniyle yapilan
WPPSI testinde hafif derecede mental retardasyon
saptanmigtir. EEG'si ise normal oarak bulunmustur.
Literatiirde vakalarin %16'sinda normal boy ve zekaya
rastlandigi da belirtilmekte olup, hafif derecede
mental retardasyon saptanan hastamizda viicut
gelisimi ise normal olarak degerlendirilmistir.’
Konusma bozuklugunun normal biligsel fonksiyona
sahip olan hastalarda da goriilebildigi ve siklikla ana
dilindeki seslerin ¢ogunu ¢ikarabildikleri ancak ses
cikarmada ¢esitlilik oldugu da belirtilmektedir.’
Hastamizdaki konusma bozuklugunun gecirilmis
damak operasyonu yani sira hafif derecede olan
mental retardasyona bagli olabilecegi diisiiniilmiistiir.

Sonu¢ olarak, sendromik o&zelliklere sahip
olgularda nadir goriillen KMS'nin akla getirilmesinin,
olgularin erken donemde saptanmasina katkida
bulunacag diistiniilmiistiir.
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