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Go6z Bulgulariyla Taniya Gidilen Bir
Kabuki Sendromu Olgusu

Distinctive Facial and Ocular Findings Leading
to Kabuki Syndrome: Case Report

OZET Zihinsel ve néromotor geriligi, dogumda tan1 almis kalp-damar, kas iskelet sistemi deformi-
teleri olan, gozlerde kayma ve az gorme stiphesiyle klinigimize getirilen 3 yasindaki erkek cocuk;
dis kisimlar1 dokiik kaslar, uzun palpebral fissiirler, agag1 yerlesimli lateral epikantal kivrimlar, genis
burun kokii, malforme disler, yarik damak ve ¢ikik kulak sayvanlari igeren dismorik bir yiiz ifadesi
tasimaktaydi. Oftalmolojik muayenede sag gozde mikroftalmi ve nistagmus, iris kolobomu ve ko-
rioretinal kolobom tespit edildi. Ayrintili inceleme i¢in gocuk hastaliklar ile konsiilte edilen has-
tanin yapilan kromozom analiziyle Kabuki sendromu teshisi kesinlesti. Hastalarin yiiz hatlarinin
geleneksel Japon dansh tiyatrosu oyuncularinin makyajlarin1 andirmasindan adini almig olan Ka-
buki sendromu (Kabuki makyaji sendromu veya Niikawa-Kuroki sendromu) dismorfik yiiz gori-
niimii, postnatal biiyiime gelisme geriligi, zihinsel gerilik, iskelet deformiteleri ve cesitli
dermatolojik paternleri iceren 5 ana bulgusunun yaninda kalp damar, iiriner, norolojik, gastroin-
testinal sistem anomalileri de i¢erebilmektedir. Olgumuzun oftalmolojik muayeneden yola ¢ikila-
rak tan1 almasi, oldukca 6zgiin bir yiiz goriinimii ve goz bulgular tagiyan bu tip olgularda nadir
goriilen bu sendromun g6z doktorlar: tarafindan akla getirilmesinin erken tani ve tedaviye 6nemli
katki saglayacag: diistintilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kolobom; Kabuki sendromu

ABSTRACT A 3-year-old boy presented to our clinic with misaligned eyes and suspected low vi-
sion. He was both mentally and motor retarded and had cardiovascular and musculoskeletal system
anomalies diagnosed at birth. He had a dysmorphic face including arched eyebrows with sparse
outer lateral half, long palpebral fissures with lower palpebral eversion, cleft palate, flat nasal tip,
abnormal dentition and prominent ears. His ophtalmological examination revealed microphtalmus,
nystagmus, iris and chorioretinal coloboma in his right eye. He was consulted to pediatric clinic and
was performed a chromosomal analysis, which verified the Kabuki syndrome. Kabuki syndrome
(Kabuki make-up syndrome or Niikawa-Kuroki syndrome), which was named after the distinctive
make up stye of traditional Japanese dance-drama characters, is characterized by 5 cardinal findings,
which are dysmorphic face appearance, postnatal growth retardation, mental retardation, skeletal
anomalies and several dermatologic patterns. Also cardiovascular, urinary, norological, gastroin-
testinal anomalies may be seen. The fact that our case is diagnosed after a detailed ophtalmological
examination, we think that ophtalmologists can contribute to an early diagnosis and treatment in
this syndrome by recognising the characteristical facial and ocular findings in such cases.

Key Words: Coloboma; Kabuki syndrome
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abuki makyaji sendromu veya Niikawa—Kuroki sendromu olarak da
adlandirilan, 6zgiin yliz gortinimt tagiyan bir ¢coklu dogumsal ano-
mali olan Kabuki sendromu, genetik kokenli oldugu diistiniilen ve
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1/32 000 prevalansa sahip nadir goriilen bir sen-
dromdur. Kalitim sekli tam olarak agiga kavusma-
mis olan bu sendrom, dismorfik yiiz gériiniimiiniin
yaninda biiyiime gelisme ve zihinsel ve néromotor
gerilik, kalp damar, iiriner ve kas iskelet sistemi de-
formiteleri ve degisik dermatolojik lezyonlarla sey-
retmektedir."? Bu ¢caligmada, yiiz gérintimii ve goz
bulgularindan yola ¢ikilarak taniya ulagilan bir Ka-
buki sendromlu olgu sunulmas: amaglanmaktadir.

OLGU SUNUMU

Dogumda tani almis ve takip edilen kalp iletim bo-
zukluklari, skolyoz ve yarik damak anamnezi veri-
len, gozlerde kayma ve az gorme siiphesiyle
klinigimize getirilen 3 yasindaki erkek cocugun ya-
kinlarindan alinan bilgiyle aile ve dogum oykdisii-
niin dogal oldugu 6grenildi. Zihinsel ve ndromotor
islevlerinin zayif oldugu goézlenen gocuk; dis ki-
simlar1 dokiik kaglar, ptosis, uzun palpebral fissiir-
ler, asag1 yerlesimli lateral epikantal kivrimlar,
genis burun kokii, malforme disler, yarik damak ve
¢ikik kulak sayvanlar iceren dismorik bir yiiz ifa-
desi tasimaktaydi (Resim 1). Sag goziin mikroftal-
mik ve nistagmik oldugu goriilen ¢ocukta bilateral
yliksek hipermetropi tespit edildi fakat gorme kes-
kinlikleri tam olarak alinamadi. Biyomikroskobik
muayenesinde sag gozde iris kolobomu, fundus
muayenesinde de sagda korioretinal kolobom bu-
lundu (Resim 2 A,B). Hasta sahiplerinden bilgilen-
dirilmis olur alindi. Ayrintili inceleme i¢in ¢ocuk
hastaliklar ile konsiilte edilen hastanin yapilan
kromozom analizinde MLL2 gen mutasyonu baki-
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mindan pozitif oldugu saptand: ve Kabuki sen-
dromu teghisi kesinlesti.

TARTISMA

Hastalarin yiiz hatlarinin geleneksel Japon dansh
tiyatro oyuncularinin makyajlarini andirmasindan
adin1 almig olan Kabuki sendromu, ilk defa Niikawa
ve Kuroki baskanhiginda yiiriitillen 2 ayr c¢aligma
grubu tarafindan 1981 yilinda Japonya’da tanim-
lanmigtir.! Sendromun 5 ana bulgusu; dismorfik
yliz gérinim, postnatal bliyiime gelisme ve zi-
hinsel gerilik, iskelet deformiteleri ve cesitli der-
matolojik lezyonlardir. Bunun yaninda eklem
gevsekligi, dis bozukluklari, tekrarlayan otitis

media gibi enfeksiyonlara yatkinlik, kalp damar

RESIM 1: Olgumuzun dismorfik yiiz ifadesi, ptosis ve sag goziiniin mikrof-
talmik oldugu goriliiyor. Avuglarinda simian cizgileri de gorulebiliyor.
(Renkli hali icin Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RESIM 2A: Sag gbzdeki iris kolobomu.
(Renkli hali icin Bkz. http:/oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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RESIM 2B: Sag gozdeki koryoretinal kolobom.
(Renkli hali igin Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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anomaliler, genitotiriner sistem anomalileri, néro-
lojik anomaliler, gastrointestinal problemler, idi-
yopatik trombositopenik purpura, otoimmiin
hemolitik anemi, hipogamaglobiilinemi gibi hema-
tolojik anomaliler, Tip 1 diabetes mellitus, konje-
nital hipotiroidi gibi endokrin sistem anomalileri
de gozlenebilmektedir."

Sendromun kalitim sekli tam olarak biline-
memekle beraber sendromla ilgili 13 farkli kro-
mozom anomalisi tanimlanmigtir.”? Ng ve ark.
2010 yilinda 6zel bir teknik kullanarak ekzon ta-
ramas: yaptiklar1 c¢alismalarinda, saptadiklar
MLL2 mutasyonunun Kabuki sendromu vakalari-
nin %75’inden sorumlu oldugunu bildirmislerdir.?
MLL2 gen mutasyonlari, biiylime gelisme evre-
sinde transkripsiyon aktivasyonunda gorev alan
H3K4 histon metiltransferazin kisa ve nonfonksi-
yone iiretimi ile sonu¢lanmaktadir. Sendromun he-
terojen yani birden fazla genin mutasyonuyla
seyrettigi digiinilmektedir.?

Sendromun ana bulgusu olan 6zgiin yiiz gorii-
niimiind olusturan 6zellikler arasinda yiiksek ka-
visli ve dis kisimlar1 dokiik kaglar, uzun palpebral
fisstirler, alt yerlesimli lateral epikantal kivrimlar,
uzun kirpikler, basik burun ucu, genis filtrum, yarik

Amber SENEL ve ark.

damak-dudak, dismorfik kulak sayvanlar1 ve mal-
forme digler sayilabilmektedir."? Olgumuz sayilan
bu yiiz 6zelliklerinin hepsini gostermektedir.

Sendromun oftalmolojik 6zellikleri arasinda
mavi sklera, strabismus, kolobom, ptozis ve mik-
roftalmi daha sik goriilmektedir. Nistagmus,
Peter anomalisi ve Marcus Gunn fenomeni, optik
disk hipoplazisi, nazolakrimal kanal obstriiksi-
yonu ve kirma kusurlari, sasilik, fotofobi de
goriilebilir.>*® Retina, koroid, optik sinir, lens,
siliyer cisim veya sklerada kolobom siklig1 her
10 bin canl dogumda %0,5-0,7’dir. Baz1 yeni ya-
yinlarda tapatoretinal dejenerasyon ve makiiler
distrofi goriilen sendromlu olgular da bildirilmis-
tir.!*!! Ulkemizden ilk olgu 1994 yilinda Erginel
ve ark. tarafindan tanimlanmig, daha sonra kargi-
lagilan olgular yapilan pediatrik olgu sunumlarinda

tamtilmigtir.'> 15

Sonug olarak, olgumuzun oftalmolojik muaye-
neden yola ¢ikilarak tani almasi, oldukga 6zgiin bir
yliz goriiniimii ve goz bulgular tasiyan bu tip ol-
gularda nadir goriilen bu sendromun goz doktor-
lar1 tarafindan akla getirilmesinin erken tam ve
tedaviye 6nemli katki saglayacag: diisiiniilmekte-

dir.
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