
abuki makyajı sendromu veya Niikawa–Kuroki sendromu olarak da
adlandırılan, özgün yüz görünümü taşıyan bir çoklu doğumsal ano-
mali olan Kabuki sendromu, genetik kökenli olduğu düşünülen ve
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Göz Bulgularıyla Tanıya Gidilen Bir
Kabuki Sendromu Olgusu

ÖÖZZEETT  Zihinsel ve nöromotor geriliği, doğumda tanı almış kalp-damar, kas iskelet sistemi deformi-
teleri olan, gözlerde kayma ve az görme şüphesiyle kliniğimize getirilen 3 yaşındaki erkek çocuk;
dış kısımları dökük kaşlar, uzun palpebral fissürler, aşağı yerleşimli lateral epikantal kıvrımlar, geniş
burun kökü, malforme dişler, yarık damak ve çıkık kulak sayvanları içeren dismorik bir yüz ifadesi
taşımaktaydı. Oftalmolojik muayenede sağ gözde mikroftalmi ve nistagmus, iris kolobomu ve ko-
rioretinal kolobom tespit edildi. Ayrıntılı inceleme için çocuk hastalıkları ile konsülte edilen has-
tanın yapılan kromozom analiziyle Kabuki sendromu teşhisi kesinleşti. Hastaların yüz hatlarının
geleneksel Japon danslı tiyatrosu oyuncularının makyajlarını andırmasından adını almış olan Ka-
buki sendromu (Kabuki makyajı sendromu veya Niikawa-Kuroki sendromu) dismorfik yüz görü-
nümü, postnatal büyüme gelişme geriliği, zihinsel gerilik, iskelet deformiteleri ve çeşitli
dermatolojik paternleri içeren 5 ana bulgusunun yanında kalp damar, üriner, nörolojik, gastroin-
testinal sistem anomalileri de içerebilmektedir. Olgumuzun oftalmolojik muayeneden yola çıkıla-
rak tanı alması, oldukça özgün bir yüz görünümü ve göz bulguları taşıyan bu tip olgularda nadir
görülen bu sendromun göz doktorları tarafından akla getirilmesinin erken tanı ve tedaviye önemli
katkı sağlayacağı düşünülmektedir.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Kolobom; Kabuki sendromu

AABBSSTTRRAACCTT  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. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Coloboma; Kabuki syndrome  
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1/32 000 prevalansa sahip nadir görülen bir sen-
dromdur. Kalıtım şekli tam olarak açığa kavuşma-
mış olan bu sendrom, dismorfik yüz görünümünün
yanında büyüme gelişme ve zihinsel ve nöromotor
gerilik, kalp damar, üriner ve kas iskelet sistemi de-
formiteleri ve değişik dermatolojik lezyonlarla sey-
retmektedir.1,2 Bu çalışmada, yüz görünümü ve göz
bulgularından yola çıkılarak tanıya ulaşılan bir Ka-
buki sendromlu olgu sunulması amaçlanmaktadır.

OLGU SUNUMU

Doğumda tanı almış ve takip edilen kalp iletim bo-
zuklukları, skolyoz ve yarık damak anamnezi veri-
len, gözlerde kayma ve az görme şüphesiyle
kliniğimize getirilen 3 yaşındaki erkek çocuğun ya-
kınlarından alınan bilgiyle aile ve doğum öyküsü-
nün doğal olduğu öğrenildi. Zihinsel ve nöromotor
işlevlerinin zayıf olduğu gözlenen çocuk; dış kı-
sımları dökük kaşlar, ptosis, uzun palpebral fissür-
ler, aşağı yerleşimli lateral epikantal kıvrımlar,
geniş burun kökü, malforme dişler, yarık damak ve
çıkık kulak sayvanları içeren dismorik bir yüz ifa-
desi taşımaktaydı (Resim 1). Sağ gözün mikroftal-
mik ve nistagmik olduğu görülen çocukta bilateral
yüksek hipermetropi tespit edildi fakat görme kes-
kinlikleri tam olarak alınamadı. Biyomikroskobik
muayenesinde sağ gözde iris kolobomu, fundus
muayenesinde de sağda korioretinal kolobom bu-
lundu (Resim 2 A,B). Hasta sahiplerinden bilgilen-
dirilmiş olur alındı. Ayrıntılı inceleme için çocuk
hastalıkları ile konsülte edilen hastanın yapılan
kromozom analizinde MLL2 gen mutasyonu bakı-

mından pozitif olduğu saptandı ve Kabuki sen-
dromu teşhisi kesinleşti.

TARTIŞMA

Hastaların yüz hatlarının geleneksel Japon danslı
tiyatro oyuncularının makyajlarını andırmasından
adını almış olan Kabuki sendromu, ilk defa Niikawa
ve Kuroki başkanlığında yürütülen 2 ayrı çalışma
grubu tarafından 1981 yılında Japonya’da tanım-
lanmıştır.1 Sendromun 5 ana bulgusu; dismorfik
yüz görünümü, postnatal büyüme gelişme ve zi-
hinsel gerilik, iskelet deformiteleri ve çeşitli der-
matolojik lezyonlardır. Bunun yanında eklem
gevşekliği, diş bozuklukları, tekrarlayan otitis
media gibi enfeksiyonlara yatkınlık, kalp damar
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RESİM 2A: Sağ gözdeki iris kolobomu.
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 2B: Sağ gözdeki koryoretinal kolobom.
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 1: Olgumuzun dismorfik yüz ifadesi, ptosis ve sağ gözünün mikrof-
talmik olduğu görülüyor. Avuçlarında simian çizgileri de görülebiliyor. 
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)



anomaliler, genitoüriner sistem anomalileri, nöro-
lojik anomaliler, gastrointestinal problemler, idi-
yopatik trombositopenik purpura, otoimmün
hemolitik anemi, hipogamaglobülinemi gibi hema-
tolojik anomaliler, Tip 1 diabetes mellitus, konje-
nital hipotiroidi gibi endokrin sistem anomalileri
de gözlenebilmektedir.1,2

Sendromun kalıtım şekli tam olarak biline-
memekle beraber sendromla ilgili 13 farklı kro-
mozom anomalisi tanımlanmıştır.1,2 Ng ve ark.
2010 yılında özel bir teknik kullanarak ekzon ta-
raması yaptıkları çalışmalarında, saptadıkları
MLL2 mutasyonunun Kabuki sendromu vakaları-
nın %75’inden sorumlu olduğunu bildirmişlerdir.3

MLL2 gen mutasyonları, büyüme gelişme evre-
sinde transkripsiyon aktivasyonunda görev alan
H3K4 histon metiltransferazın kısa ve nonfonksi-
yone üretimi ile sonuçlanmaktadır. Sendromun he-
terojen yani birden fazla genin mutasyonuyla
seyrettiği düşünülmektedir.3

Sendromun ana bulgusu olan özgün yüz görü-
nümünü oluşturan özellikler arasında yüksek ka-
visli ve dış kısımları dökük kaşlar, uzun palpebral
fissürler, alt yerleşimli lateral epikantal kıvrımlar,
uzun kirpikler, basık burun ucu, geniş filtrum, yarık

damak-dudak, dismorfik kulak sayvanları ve mal-
forme dişler sayılabilmektedir.1,2 Olgumuz sayılan
bu yüz özelliklerinin hepsini göstermektedir.

Sendromun oftalmolojik özellikleri arasında
mavi sklera, strabismus, kolobom, ptozis ve mik-
roftalmi daha sık görülmektedir. Nistagmus,
Peter anomalisi ve Marcus Gunn fenomeni, optik
disk hipoplazisi, nazolakrimal kanal obstrüksi-
yonu ve kırma kusurları, şaşılık, fotofobi de 
görülebilir.2,4-9 Retina, koroid, optik sinir, lens,
siliyer cisim veya sklerada kolobom sıklığı her 
10 bin canlı doğumda %0,5-0,7’dir. Bazı yeni ya-
yınlarda tapatoretinal dejenerasyon ve maküler
distrofi görülen sendromlu olgular da bildirilmiş-
tir.10,11 Ülkemizden ilk olgu 1994 yılında Erginel
ve ark. tarafından tanımlanmış, daha sonra karşı-
laşılan olgular yapılan pediatrik olgu sunumlarında
tanıtılmıştır.12-15

Sonuç olarak, olgumuzun oftalmolojik muaye-
neden yola çıkılarak tanı alması, oldukça özgün bir
yüz görünümü ve göz bulguları taşıyan bu tip ol-
gularda nadir görülen bu sendromun göz doktor-
ları tarafından akla getirilmesinin erken tanı ve
tedaviye önemli katkı sağlayacağı düşünülmekte-
dir.
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