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OLGU SUNUMU - CASE REPORT
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OZET

Kabuki sendromu (Kabuki make-up sendromu, Niikawa-Kuroki sendromu), coklu konjenital malformasyon ve mental retardasyonla
seyreden bir durumdur. Hastalik kraniofasial dismorfik bozukluklar, iskelet-kas anomalileri, dermatolojik anormallikler, gelisim
geriligi, konjenital kalp defektleri, iirogenital bozukluklar, anorektal anomaliler, bilier atrezi, epilepsi, adenoid hipertrofi, rekiirren
otitis media, diafragma hernisi, eklem laksisitesi, dental anomaliler, yiiksek damak, oftalmolojik anomaliler ve mental retardasyonla
karakterizedir. Nadir karsilasilan bu sendroma sahip olan hastalarin anomalileri sebebi ile cerrahi gereksinimleri arttik¢a
anestezistlerin bu konudaki bilgi ve deneyimlerini artirmalart, hastalart detayli anamnez ve fizik muayene ile degerlendirmeleri
gerekmektedir. Olasi zor havayolu, kardiovaskiiler ve iirogenital hastaliklar, iskelet-kas anomalileri ve epilepsi anestezi riski-
ni artirmaktadir. Biz, bu vaka sunumu ile inguinal herni ve Ankiloglossi sebebi ile opere olan 5 yasindaki Kabuki sendromlu kiz
olguda uyguladigimiz basarili anestezi deneyimimizi, nadir rastlanan bu sendromu hatirlatmak i¢in paylasmay: amagladik.
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SUMMARY

Kabuki syndrome (Kabuki make-up syndrome, Niikawa-Kuroki syndrome) is a multiple malformation and mental retardation
condition. It is characterized by distinctive facial features, musculosceletal anomalies, dermatoglyphic abnormalities,
growth retardation, congenital heart defects, renal/genitourinary anomalies, anorectal anomalies, biliary atresia, epilepsia,
adenoid hypertrophy, recurrent otitis media, diaphragmatic hernia, joint laxity, dental anomalies, high-arched palate, ophthalmologic
abnormalities and mental retardation. Although this syndrome is rare, the surgical requirements of these patients increase because of
their abnormalities. Therefore, anesthetists should improve their knowledge and skills, and also evaluate the patients with detailed
anamnesis and physical examination. Possible difficult airway, cardiovascular, genitourinary, musculosceletal anomalies and
epilepsia may raise the risk of anesthesia. The objective of this report was to describe a case of successful anesthesia experience
in a 5-years-old girl patient with Kabuki syndrome, who had under gone inguinal hernia and ankyloglossia operations, and
we also aimed to remind this rare syndrome with this case.
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GIRIS

Kabuki sendromu (KS) (Kabuki make-up veya
Niikawa-Kuroki sendromu) ¢oklu konjenital malformas-
yon ve mental retardasyonla seyreden, nadir goriilen bir
durumdur. Ilk olarak Japonya’da Niikawa ve ark. (1) ile
Kuroki ve ark. (2) tarafindan 1981°de tanimlanmuistir.
Hastalik kraniofasial dismorfik bozukluklar (%100), dii-
siik ense sac ¢izgisi, iskelet-kas anomalileri (%92), der-
matolojik anormallikler (%93), postnatal gelisim geriligi
(%83), kardiyovaskiiler anomaliler (%42), renal-iiriner
bozukluklar (%28), anorektal anomaliler, bilier atrezi,
epilepsi (%17), ana hava yollarinda obstriiksiyon, ade-
noid hipertrofi, rekiirren otitis media (%63), diafragma
hernisi, konjenital hipotiroidi, eklem laksisitesi (%74),
dental anomaliler (%68), yiiksek damak, oftalmolojik
anomaliler, idiyopatik trombositopenik purpura, otoim-
miin hemolitik anemi, puberte prekoks, hipogamaglobii-
linemi, dig ve tirnak anomalileri, Tip I diyabetes melli-
tus ve mental retardasyonla (%92) karakterizedir (3-95).

"Kabuki make-up sendromu" ismi, sendromdan etkile-
nen cocuklarin yiizlerinin geleneksel Japon tiyatrosunda
aktorlere yapilan makyaja benzerlik gostermesi sebebi ile
Niikawa ve ark. (1) tarafindan konulmustur. Hastalarda
gozlenen "garip yiiz" ifadesi; uzun palpebral fissiirleri, alt
g6z kapaklarmin 1/3 lateralinin eversiyonunu, lateral 1/3’i
seyrek kavisli kaglari, kisa kolumelali genig/basik burun
kokiinii, genis ve diisiik kulak kepcelerini isaret etmekte-
dir ve hastalarin %100’iinde goriilmektedir (3).

KS’ye en ¢ok Japonya'da rastlanmasina ragmen
farkli cografyalardan bildirilen olgular giin gectikge art-
maktadir. Japon popiilasyonunda prevelans 1/32.000
olarak belirtilmisken (3), White ve ark. (6) Avusturalya
ve Yeni Zelanda’daki minimal KS’li dogum prevelansi-
n1 1/86.000 olarak bildirmislerdir.

KS’nin asil sebebi bilinmemektedir. Giiniimiizde,
sendromla ilgili pek ¢ok olast genetik anomali bildiril-
mis olsa da tan1 kriterleri ve taniy1 kesinlestirecek gene-
tik testler iizerinde bir fikir birligi heniiz saglanamamis-
tir. KS’li hastalarin ¢ogunlugunun sporadik olarak orta-
ya ciktig1 belirlenmis ve cinsiyetler arasindaki oranin
hemen hemen esit oldugu saptanmistir. Klinisyene KS
tanisint diistindiirten en 6nemli bulgularin benzersiz fa-
siyal anomaliler oldugu sonucuna varilmstir (5).

KS’li hastalar icin spesifik bir tedavi sekli mevcut
degildir. Tedavi hastalarin mental, fiziksel kapasitelerini
gelistirebilmeye dayanir ve hava yolu obstriiksiyonlari,
adenoid hipertrofisi, diafragma hernisi, renal-iiriner bo-
zukluklar, bilier atrezi, anorektal ve iskelet-kas anomali-
leri gibi sebeplerle yapilan cerrahi girisimleri de kapsar
(7). Bu sebeple hastalarin anesteziye olan gereksinimleri
de artar. Anestezistlerin bu konudaki bilgi ve deneyimle-

Yiicel ve ark: Kabuki sendromlu hastada anestezi

rini artirmalari, hastalar1 detayli anamnez ve fizik mu-
ayene ile degerlendirmeleri gerekmektedir. Zor havayo-
lu, kardiovaskiiler ve tirogenital hastaliklar, iskelet-kas
anomalileri ve epilepsi anestezi riskini artiran faktorler
arasinda yer almaktadir.

Bu yazida, inguinal herni ve ankiloglossi sebebi ile
opere olan 5 yasindaki KS’li kiz olguda uygulanan basa-
ril1 anestezi deneyimimiz sunulmustur.

OLGU SUNUMU

5 yasinda kiz hasta kasik bolgesinde agri, sislik ile
dil hareketlerinde kisitlilik, konusma/yeme bozuklugu
sikayetleri ile hastanemize bagvurdu. ilk olarak Cocuk
Cerrahi klinigi tarafindan degerlendirilen hastaya, ingu-
inal herni ve ankiloglossi cerrahilerinin uygulanmasi
planlandi.

Klinigimize bagvuran hastanin anamnezinde KS oy-
kiisii mevcuttu. Hastada uzun palpebral fissiirler, alt goz
kapaklarinin eversiyonu, seyrek kavisli kaslar, basik bu-
run koki, diisiik ense sa¢ cizgisi, biiyiik ve diisiik kulak
kepceleri, sasilik, pitozis, yiiksek damak, sik gecirilen
brongit/pnémoni/otitis media/tonsillit/gastrointestinal
sistem enfeksiyonlari, obstriiktif uyku apnesi, astim, ko-
nusma bozuklugu, mental retardasyon, hipertrikozis, ek-
lem laksisitesi, pes ekinovarus ve yiiriime bozuklugu ol-
dugu goriildii (Sekil 1).

Hastanin 6zge¢miginde 27 yasindaki annenin ilk ge-

fissiirler, alt goz kapaklarinin eversiyonu, seyrek kavisli kaslar,
basik burun kokii, diisiik ense sa¢ cizgisi, biiyiik ve diisiik kulak
kepceleri, sasilik, pitozis, hipertrikozis)
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beliginden 3250 g (25-50p) olarak termde vajinal yolla
dogdugu belirlendi. Soygecmisinde ise hastanin anne ve
babasinin amca cocuklari oldugu 6grenildi. Akrabalar-
dan anne ve babaya 2. derece kuzen olan bir olguya da-
ha mental retardasyon ve konjenital anomaliler sebebi
ile KS tanis1 kondugu saptandi. Annenin 2. gebeliginde
termde dogan, fizik muayenesinde herhangi bir patoloji
saptanmayan saglikli bebegin 12. saatte ve 3. gebeligin-
de ise fetusun 12. haftada intrauterin eksitus kabul edil-
lik (idrarda mukopolisakkarit, ketoasitler, nitroprussitad,
organik asit, kantitatif aminoasit) taramalarda annede,
babada ve hastada belirgin bir bulguya rastlanamadigi
tespit edildi.

Hastanin bagvuru anindaki agirligi 15 kg (%10-25 p)
ve uzunlugu 120 cm (> %97 p) idi. Akciger, kardiak ve
abdominal fizik muayenesi dogal olan hastanin mallam-
patisi II’ydi. Daha 6nce karaciger fonksiyon testlerinde
yiikseklik bulunan (ALT: 1482 IU I'' [0-31], AST: 1193
IU 1" [0-31], D Bil: 0,53 mg dI" [0-0,3]) hastanin tekrar-
lanan pre-operatif rutin laboratuvar tetkikleri, tiroid
fonksiyon testleri, postero-anterior akciger grafisi, oftal-
molojik muayenesi, isitme testleri dogaldi.

Pre-operatif muayenenin ertesi giinii olas1 zor hava-
yolu i¢in tiim ekipman hazirlandiktan sonra hasta ameli-
yathaneye alindi. Rutin monitorizasyon sonrasi elektro-
kardiyografi (EKG) normal siniis ritminde, oda havasin-
da oksijen saturasyonu (SpO,) %98, kan basinc1 (KB)
96/56 mmHg ve kalp hizi (KH) 98 atim dk olarak iz-
lendi. Hastaya sol el dorsumundan 22-gauge kaniil ile
intravendz damar yolu agildi. 0,1 mg kg midazolam ve
0,8 ug kg remifentanil ile sedasyon yapildi. Iki numara
yiiz maskesi ile %8 sevofluran, %50 O, / %50 N,O kari-
stmi igerisinde indiiksiyon i¢in uygulandi. Mallampati II

Tablo I. Hastanin pre / peri-operatif hemodinami takibi
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olarak degerlendirilmis olmasina ragmen, zor entiibas-
yonla karsilasilabilecegi diisiiniilerek kas gevsetici ya-
pilmadi. Hastanin ventilasyonu yiiz maskesi ile kolayca
saglandi. 0,15 pg kg dk*' dozunda remifentanil infiizyo-
nu baglandi. Yaklasik 3 dk. rahat ventilasyon sonrasinda,
cerrahi islemlerin kisa siirecegi diisiiniilerek hastaya 2,5
numara laringeal maske (LMA) yerlestirildi. Anestezi
idamesine remifentanil infiizyonu ve %1,5-2 sevofluran
ile devam edildi. LMA yerlestirilmesinden 8 dk. sonra
spontan solumaya baslayan hasta solunumu baskilanma-
dan takip edildi.

Hastaya once inguinal herni, laringeal maske ¢ikaril-
diktan sonra da ankiloglossi islemleri uygulandi. Cerra-
hi iglemler 18 dk. siirdii. Hastanin cerrahi siiresince he-
modinamisi stabil seyretti (Tablo I) ve hasta motor hare-
ketleri bagladiktan, yeterli tidal hacmi olusturduktan
sonra postoperatif yogun bakim iinitesine alindi. Analje-
zi amaci ile rektal 120 mg parasetamol uygulandi. Has-
ta 2 saat takip edildikten sonra servise gonderildi. Posto-
peratif 30. dk., 1., 3., 6., 12. ve 24. saatlerde vital bulgu-
lar1 ve postoperatif pediatrik agri1 skorlamasi (FLACC:
Postoperative Pain Assessment Tool) (8) ile takip edilen
hasta (Tablo II) herhangi bir problemle karsilasiimamasi
iizerine taburcu edildi.

TARTISMA

KS coklu konjenital malformasyon ve mental retar-
dasyonla seyreden, etyolojisi bilinmeyen nadir goriilen
bir durumdur. Niikawa ve ark. (1) ile Kuroki ve ark. (2)
tarafindan 1981 yilinda tanimlandiktan sonra 33 kuru-
lustan elde edilen toplam 62 olguluk bir seri ile sendro-
mun 6zellikleri ayrintili olarak siiflandirilmistir (1, 4).
Tiirkiye'den ilk olgular ise Erginel ve ark. (9) ile Tutar
ve ark. (10) tarafindan bildirilmistir.

Indiiksiyon éncesi | Indiiksiyon 5.dk 10.dk 15.dk 20.dk 25.dk

OAB (mmHg) 69 72 56 54 86 73 78
Kalp lmz1 (atim dk™) 98 101 96 112 85 118 116
SpO, (%) 98 100 100 100 100 100 100
OAB: Ortalama Arter Basinci
Tablo II. Hastanin post-operatif hemodinami ve agr1 takibi

30.dk 1.saat 3.saat 6.saat 12.saat 24.saat
OAB (mmHg) 73 70 71 67 65 67
Kalp hmiz1 (atim dk™) 104 102 101 97 85 93
SpO, (%) 98 99 98 99 99 99
FLACC* 6 4 3 1 0 0

OAB: Ortalama Arter Basinci

* FLACC Scale Postoperative Pain Assessment Tool: 0: agr1 yok,
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Sendrom kraniofasial dismorfik bozukluklar, iskelet-
kas anomalileri, dermatolojik anormallikler, gelisim ge-
riligi, kardiyovaskiiler anomaliler, renal-iiriner bozuk-
luklar, gastrointestinal sistem anomalileri, epilepsi, ek-
lem laksisitesi, dental anomaliler, yiiksek damak, oftal-
molojik anomaliler, konjenital hipotiroidi, idiyopatik
trombositopenik purpura, otoimmiin hemolitik anemi,
puberte prekoks, hipogamaglobiilinemi, dis ve tirnak
anomalileri, Tip I diyabetes mellitus ve mental retardas-
yonla karakterizedir (3-5). Literatiirde olgularin tipik
yiiz goriiniimii ile tan1 aldiklar belirtilmektedir (1, 4, 11,
12).

Hastamiz uzun palpebral fissiirleri, alt goz kapaklari-
nin eversiyonu, seyrek kavisli kaglar, basik burun kokii,
genis ve diisiik kulak kepceleri, sasilik, pitozis, yiiksek
damak, sik gecirilen bronsit/pnémoni/otitis media/ton-
sillit/gastrointestinal sistem enfeksiyonlari, obstriiktif
uyku apnesi, astim, konugsma bozuklugu, mental retar-
dasyon, hipertrikozis, eklem laksisitesi, pes ekinovarus
ve yiirlime bozuklugu bulgular ile literatiir ile uyumlu
bulunmustur (3-5, 11, 12).

Mental retardasyonun hafiften ciddiye kadar degisim
gosterebildigi bu hastalardaki diger norolojik sikintilar
epilepsi, hipotoni, eklem laksisitesi ve otistik davranis-
lardir (4). Bizim hastamizin mental retardasyonu, yapi-
lan Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligen-
ce (WPPSI) testine gore hafif olarak belirlenmistir. Bir-
iki heceli sozciikleri sdyleyebilmek disinda konugama-
yan hastamiz, basit istemlerini sadece isaretlerle veya
aglayarak gostermektedir. Konugma bozuklugunun nor-
mal biligsel fonksiyona sahip olan hastalarda da goriile-
bildigi belirtilmektedir. Olgularin siklikla ana dilindeki
seslerin ¢cogunu ¢ikarabildikleri, ancak ses ¢ikarmalarin-
da cesitlilik oldugu da bildirilmistir (13).

Literatiirde vakalarin %16'sinda normal boy ve zeka-
ya rastlandig1 da belirtilmekte olup (4), hastamizda agir-
lik diisiik, boy normal olarak degerlendirilmistir.

Sendromun kalitim sekli tam olarak bilinmemektedir
ve otozomal dominant bir mutasyon oldugu diisiiniil-
mektedir (4). KS ile ilgili 13 farkli kromozomal bozuk-
luk saptanmasina ragmen sendroma yol acan gen heniiz
bulunamamuistir (1, 4). Milunsky ve ark. (11) tarafindan
bildirilen 8. kromozomun uzun kolunda saptanmis olan
8p22-23.1. submikroskopik duplikasyonu, Sanlaville ve
ark. (12) tarafindan 2005 yilinda 24 hastada yapilan ge-
netik incelemede goriilmemistir. Hastamizda ve ailesin-
de yapilan kromozom analizlerinde mutasyon saptanma-
mustir. Ancak amca cocuklar1 olan anne ve babanin 2.
kusaktan bir kuzenlerinde daha KS tanis1 oldugu ortaya
cikmugtir.

KS’de major anomaliler kardiovaskiiler ve iirogeni-
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tal sistemde goriilmektedir. Atrial septal defekt, ventri-
kiiler septal defekt, aort koarktasyonu, patent duktus ar-
teriozus, biiyiikk damar transpozisyonu, bobrek malpo-
zisyonlari, hidronefroz, renal hipoplazi, atnali bobrek,
megaiireter, kriptorsidizm, hipospadias, mikropenis, hid-
roiireter, renal agenezis bu sistemlerde karsilasilabilecek
anomalilerin bir kismidir (4-6, 14). KS tanili hastamizda
herhangi bir kardiak veya renal patolojiye rastlanmamustir.

Altta yatan mekanizma bilinmiyor olsa da KS’li has-
talarda immiin yetmezlik belirlenmigtir (4). Bizim hasta-
mizdaki sik gecirilen bronsit, pnomoni, otitis media,
tonsillit ve gastrointestinal sistem enfeksiyonlar1 da bu
bilgi ile desteklenmektedir.

KS’nin anestezi yonetimini etkileyecegi diisiiniilen
anomalileri mikrognati ile yarik ve yiiksek damaktir.
Hastalarin bir kisminda hipotoni sebebiyle ergenlik do-
neminde obezite ve obstriiktif uyku apnesi ortaya cika-
bilmektedir (5, 15). Hastalarin %35’inde goriilen skol-
yoz respiratuar fonksiyonu etkileyebilmektedir (5, 16).
Bizim hastamizda, yiiksek damak ve obstriiktif uyku ap-
nesi diginda bu anomalilerden higbiri mevcut degildi ve
hastamizin mallampati skoru II olarak degerlendirilmis-
ti. Hastanin per-operatif yiiz maskesi veya LMA ile ven-
tilasyonunda herhangi bir sorunla kargilasiimadi.

Kas hipotonisi bu hastalar i¢in yaygin 6zelliklerden
biridir. Kas biyopsileri normal olmasina ragmen bu has-
talarda kas hipotonisinin varlig1 ve néromuskiiler bloka-
jin uzamast malign hipertermi riskini artirabilir (5, 17).
Remifentanilin inhalasyon anestezisine alternatif olabi-
lecegi ve komplikasyona sebep olmadig: bildirilmigtir
(18). Biz de hastamiza indiiksiyon ve idame esnasinda
agirlikli olarak remifentanil ve sevofluran kullandik,
operasyonun siiresinin kisa olmasi sebebiyle kas gevse-
ticiye gereksinim duymadik ve hicbir komplikasyonla
karsilasmadik.

Sonug olarak; nadir goriilen KS akla getirilmesi giic,
ozellikle yiiz anomalileri diginda tani kriterleri tam ke-
sinlesememis, anomaliler sebebi ile cerrahi islemlere ve
dolayisiyla anesteziye giderek daha fazla ihtiya¢ dogu-
ran bir sendromdur. Anestezistler olarak bizim bu hasta-
lar1 preoperatif detayli degerlendirmemiz, olast zor en-
tilbasyona kargi tiim onlemleri almamiz ve per / post-
operatif dénemdeki olasi1 sistemik, norolojik komplikas-
yonlara kars1 dikkatli olmamiz gerektigi kanisindayiz.
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