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Bir Kabuki Sendromu

A Case of Kabuki Syndrome Accompanied by Autistic Symptoms
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OZET

Kabuki sendromu (KS) multipl konjenital anomaliler ve

mental retardasyonun bulundugu nadir gorilen bir
sendromdur. Bilindigi kadariyla simdiye dek Turk
cocuklarinda KS  bulunan  olgu sunumu fazla

bildirilmemistir. Bu yazida 11 yas 9 aylik otistik belirtiler
gosteren KS bulunan bir olgu sunulacaktir. Bu yazinin
amact olgunun anomalilerinin yaninda noropsikiyatrik
belirtileri aciklanarak cocuk psikiyatrisi kliniklerinde belki
de bu kadar seyrek olmayan bir sendromun taninmasina
katki saglamaktir.

Anahtar Kelimeler: Otizm, Kabuki sendromu, mental
reterdasyon

Girig

Kabuki sendromu (KS), multipl] konjenital
anomaliler ve mental retardasyonun bulundugu
nadir go6rilen bir sendromdur. Tami klinik
gbzlemler sonucunda belirlenen bes kardinal
belirtilerin gbrillmesi tzerine konur: 1. sendroma
Ozgl garip yiz gérinimi 2. hafiften orta diizeye
mental retardasyon 3. iskelet anomalileri 4.
dermatoglifik anomaliler 5. postnatal biiyime
geriligi. Butiin olgu sunumlarinda neredeyse ortak
bir yliz g6rinimi tariflenir: asagt lateral goz
kapaginda disa doénme, kavisli seyrek daginik
kaslar, uzun palpebral fissiir, basik genis burun ve
genis 6ne dogru kulaklar seklindedir (1-3). Ilk olgu
sunumlart iki binli yillarin basinda Japonlar
tarafindan bildirilmistir. Japon populasyonundaki
prevalansinin 32000°de 1 oldugu disintlmektedir.
Kiresel prevalans ise tahmin edilememektedir.
Daha sonraki yillarda ¢ok cesitli etnik yapilarda da
bu sendromun bulundugu bildirilmigtir.
Sendromun nedeni 2010 yilina kadar bilinmezken
bu tarihten sonra hastaligin en sik nedeninin
KMT2D genindeki sonradan meydana gelen
mutasyonlar oldugu tespit edilmistir. Bundan daha
az oranda olguda KDMOGA geninde mutasyon
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Kabuki syndrome (KS) is a rare syndrome characterized
by multiple congenital anomalies and mental retardation.
As far as we know, there are not many reported KS cases
in Turkish children. In this article we present an 11-year
9-month old KS case with autistic symptoms. The aim of
this article is to explain the neuropsychiatric signs of the
case along with the physical anomalies and help
recognize that this syndrome may not be as rare are
previously thought at child psychiatry clinics.
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oldugu bulunmustur. KMT2D ve KDMO6A genleri
ise histon modifikasyonu yapan proteinleri
kodlamaktadirlar.  Gelisim  sirasinda  KMT2D
kompleksi tarafindan transkripsiyonel olarak
kontrol edilen genler hakkinda ¢ok az sey
bilinmektedir (3). Bilindigi kadariyla simdiye dek
Tirk c¢ocuklarinda KS  bulunan olgu fazla
bildirilmemistir (4-7). Bu yazida 11 yas 9 aylk
otistik belirtiler gbsteren ve KS bulunan bir olgu
sunulmustur.  Bu  yazinin  amact  olgunun
anomalilerinin yaninda sendromun néropsikiyatrik

belirtileri actklanarak cocuk psikiyatrisi
kliniklerinde belki de bu kadar seyrek olmayan bir
sendromun  taninmasina  katki  saglamaktir.

Bilgilendirilmis onam alinmistir.

Olgu Sunumu

11 yas 9 aylik erkek hasta tekerlekli sandalye ile
getirildi.  Dismorfik  yiz  6zellikleri  olarak
strabismus, hipertelorizm, seyrek daginik ve
yiksek kaslar, palpebral fissir uzunlugu, belirgin
biyik ve One dogru kulaklar, burun k&kinde
belirgin basiklik, genis alin, mikrognati, agiz
acikligt ve akintisi, kiicik yaslarda daha belirgin
oldugu soylenen alt g6z kapaginda disa dontklik
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bulunuyordu. Ancak destekle, kiciik adimlarla
tedirginlik i¢inde yuriyebiliyordu. Sirtinda belirgin
asimetrik gérinim ve costavertebral deformite
bulunuyordu. Trokalumbal skolyozu mevcuttu.
Dizlerinin alti gastrokinemius kaslart hafif atrofik
gorinimdeydi. Karninda belirgin bir anomali
yoktu.  Sadece  gecirilmis  umblikal  herni
operasyonuna ait skar vardi. G6gus kafesi 6nde
hafif ¢ukurdu. Her iki el parmaklar1 kisaydi. 5.
parmaklarda belirgin kisalik vardi. Parmak uclari
sis gorinimliydi (finger pads). Kas glici hafif
zayifti. Patolojik refleksler alinamadi. Gérme ve
isitme kaybi yoktu. Katt gidalart yutma giicligu
(disfaji) vardt. Kardiyovaskiler sistem,
gastrointestinal sistem anomalisi yoktu.
Genitouriner sistemde dogustan stinnetli olma ve
hipospadias bulunuyordu. Boy 135 cm (boy
persentil degeri: <=%3)., kilo 36 kg (agirlik
persentil degeri: %10-%25 arasi) ve bas ¢evresi 56
cm  idi. Psikiyatrik muayenesinde konusma hig
yoktu.  TIletisim  kurulamadi.  Géz  kontagi
kurulamadi. Ismi seslenildiginde ilgilenmiyordu.
Kendi halinde bir gérintimi vardi. Orta dizeyde
mental kisithilik anlagiliyordu. 30 yasinda annenin
2. gebeliginden 2. yasayan olarak miadinda,
sezeryan dogumla 3250 gr hipotonik bir bebek
olarak dogmustu. Sistemik hastalik, epilepsi,
enfeksiyon ve travma Oykisi yoktu. Anne sitid
neredeyse hi¢c almamisti. Psikomotor gelisimi
gecikmisti. 5 yasinda destekle ylriimeye baglamis.
Konusma hi¢ gelismemisti. Tuvalet egitimini hig
Ogrenememis ve altt baglaniyordu. Cok sayida
pnoémoni ataklart gecirmisti. Bu nedenle pek ¢ok
defa hastanede yatarak tedavi g6érmisti. Bunun
yaninda bronsiektazi tanist da almisti. Enfeksiyon
riski nedeniyle 6zel egitim alamamis. Yapilan
kromozom analizleri 46XY seklinde normal olarak
bulunmus. Kranial MR’da atrofik korteks ve buna
bagli periferik ve ventrikiler BOS alanlarinda
genisleme saptanmis. Immiinglobulin azhigi gibi
imminojik  bulgular  saptanmamis. EEG’de
diizensiz zemin aktivitesi tespit edilmis. Rutin
laboratuvar degerlerinde belirgin bir bozukluk
bulunmamis. Psikometrik testlerde 1Q puaninin 40
civarinda oldugu tespit edilmistir. Cocukluk c¢ag1
otizm oranlama skalasinda (CARS) 58 Puan ile
ileri  diizeyde  otisttk  bulgular  saptandi.
Soygecmisinde 6nemli bir 6zellik yoktu.

Tartigma

Hastanin ylz gorinim O&zellikleri, iskelet sistemi
anormallikleri, mental retardasyonu ve psikomotor
gelisim geriligi KS’na uygunluk gdsteriyordu.
Niikawa ve  Kuroki bu sendromu ilk

tanimladiklarinda karekteristik yiz gérinimind,
geleneksel Japon tiyatrosundaki Kabuki makyajina
benzetip sendroma Kabuki Make-up sendromu
adint  vermisler. Bu yiz gbériniminde
palpebral fisstr, asagi géz kapaginin lateral igte
birinde disa dénuklik, kaslar kemerimsi, daginik
seyrek, belirgin kulaklar ve basitk burun
bulunmaktadir. Iskelet anomalileri olarak kaburga
ve vertebra anomalileri, parmaklarda kisalik
(brakidaktili) veya carpiklik (klinodaktili) olgularin
%80 kadarinda goralmektedir (1-3). Bu olguda
sunulan hastada da skolyoz ve brakidaktili olmasi
tanty1 desteklemektedir. KS’da tamamina yakininda

uzun

ve

parmak uclarinda “fingertip pads” denilen
kabariklik bulunmaktadir (8). Bu hastanin da
parmak uclarinda buna benzer bulgu

gorilmektedir. Genitoiiriner anomali olarak renal
hipoplazi veya displazi, kriptorsidizm, kiigik penis
ve hipospadias %30-40 oraninda gorilmektedir.
KS bulunan bir olguda da unilateral renal
agenezinin eslik ettigi bildirilmistir (4). Bu olguda

da hipospadias bulunmaktaydi. %40-50
gorilebilen ASD, VSD ve aort koarktasyonu
seklinde kardiak malformasyonlar
gorilebilmektedir. Bu olguda kardiak anomali
saptanmamistir. Norolojik olarak hipotoni ve
nobetlerin  olabilecegi  bildirilmistir.  Ayrica
hastamizda disfaji bulunmasi KS’da %100’

yakininda beslenme zorluklart bildirilmesi (9) ile
uyumlu bulunmustur. Bu olguda epilepsi tespit
edilmemistir. KS’na otistik  bozukluk benzeri
bulgularin eslik edebilecegi bildirilmistir (10-12).
Bu olguda konusma hi¢c gelismemesi, iletisim
kisithligs, kendi halinde olmasi, goz kontad
kurmamast ve One arkaya sallanma seklinde
stereotipik  hareketler otistik bulgular olarak
degerlendirildi.  Sonu¢  olarak  spesifik  yiiz
gbrinimi, orta dlizeyde mental retardasyon,
iskelet sistemi anomalileri, psikomotor gelisim
geriligi dykiisii olan hastaya otistik bozukluk eslik
ettigi  kararina vardmustir. Cocuk psikiyatrisi
poliklinigine basvuran mental retardasyon ve
otistik hastalarda bu 6zelliklerin distinilmesi tant
konulmasi actsindan 6nemli olabilecegi
distuntlmustir.

Cikar catigmasi: Yazarlar ¢ikar catismasi beyan
etmemislerdit.

Finansal destek: Yazalar finansal destek beyan
etmemislerdir.
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