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ÖZET
Kabuki sendromu (Kabuki make-up sendromu, Niikawa-Kuroki sendromu), çoklu konjenital malformasyon ve mental retardasyonla

seyreden bir durumdur. Hastal›k kraniofasial dismorfik bozukluklar, iskelet-kas anomalileri, dermatolojik anormallikler, geliflim
gerili¤i, konjenital kalp defektleri, ürogenital bozukluklar, anorektal anomaliler, bilier atrezi, epilepsi, adenoid hipertrofi, rekürren
otitis media, diafragma hernisi, eklem laksisitesi, dental anomaliler, yüksek damak, oftalmolojik anomaliler ve mental retardasyonla
karakterizedir. Nadir karfl›lafl›lan bu sendroma sahip olan hastalar›n anomalileri sebebi ile cerrahi gereksinimleri artt›kça
anestezistlerin bu konudaki bilgi ve deneyimlerini art›rmalar›, hastalar› detayl› anamnez ve fizik muayene ile de¤erlendirmeleri
gerekmektedir. Olas› zor havayolu, kardiovasküler ve ürogenital hastal›klar, iskelet-kas anomalileri ve epilepsi anestezi riski-
ni art›rmaktad›r. Biz, bu vaka sunumu ile inguinal herni ve Ankiloglossi sebebi ile opere olan 5 yafl›ndaki Kabuki sendromlu k›z
olguda uygulad›¤›m›z baflar›l› anestezi deneyimimizi, nadir rastlanan bu sendromu hat›rlatmak için paylaflmay› amaçlad›k. 

ANAHTAR KEL‹MELER: Kabuki Sendromu; ‹nguinal F›t›k; Ankiloglossi ; Anestezi, Genel

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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G‹R‹fi

Kabuki  sendromu  (KS)  (Kabuki  make-up  veya
Niikawa-Kuroki sendromu) çoklu konjenital malformas-
yon ve mental retardasyonla seyreden, nadir görülen bir
durumdur. ‹lk olarak Japonya’da Niikawa ve ark. (1) ile
Kuroki ve ark. (2) taraf›ndan 1981’de tan›mlanm›flt›r.
Hastal›k kraniofasial dismorfik bozukluklar (%100), dü-
flük ense saç çizgisi, iskelet-kas anomalileri (%92), der-
matolojik anormallikler (%93), postnatal geliflim gerili¤i
(%83), kardiyovasküler anomaliler (%42), renal-üriner
bozukluklar (%28), anorektal anomaliler, bilier atrezi,
epilepsi (%17), ana hava yollar›nda obstrüksiyon, ade-
noid hipertrofi, rekürren otitis media (%63), diafragma
hernisi, konjenital hipotiroidi, eklem laksisitesi (%74),
dental anomaliler (%68), yüksek damak, oftalmolojik
anomaliler, idiyopatik trombositopenik purpura, otoim-
mün hemolitik anemi, puberte prekoks, hipogamaglobü-
linemi, difl ve t›rnak anomalileri, Tip I diyabetes melli-
tus ve mental retardasyonla (%92) karakterizedir (3-5).   

"Kabuki make-up sendromu" ismi, sendromdan etkile-
nen çocuklar›n yüzlerinin geleneksel Japon tiyatrosunda
aktörlere yap›lan makyaja benzerlik göstermesi sebebi ile
Niikawa ve ark. (1) taraf›ndan konulmufltur. Hastalarda
gözlenen "garip yüz" ifadesi; uzun palpebral fissürleri, alt
göz kapaklar›n›n 1/3 lateralinin eversiyonunu, lateral 1/3’ü
seyrek kavisli kafllar›, k›sa kolumelal› genifl/bas›k burun
kökünü, genifl ve düflük kulak kepçelerini iflaret etmekte-
dir ve hastalar›n %100’ünde görülmektedir (3). 

KS’ye en çok Japonya'da rastlanmas›na ra¤men
farkl› co¤rafyalardan bildirilen olgular gün geçtikçe art-
maktad›r. Japon popülasyonunda prevelans 1/32.000
olarak belirtilmiflken (3), White ve ark. (6) Avusturalya
ve Yeni Zelanda’daki minimal KS’li do¤um prevelans›-
n› 1/86.000 olarak bildirmifllerdir.

KS’nin as›l sebebi bilinmemektedir. Günümüzde,
sendromla ilgili pek çok olas› genetik anomali bildiril-
mifl olsa da tan› kriterleri ve tan›y› kesinlefltirecek gene-
tik testler üzerinde bir fikir birli¤i henüz sa¤lanamam›fl-
t›r. KS’li hastalar›n ço¤unlu¤unun sporadik olarak orta-
ya ç›kt›¤› belirlenmifl ve cinsiyetler aras›ndaki oran›n
hemen hemen eflit oldu¤u saptanm›flt›r. Klinisyene KS
tan›s›n› düflündürten en önemli bulgular›n benzersiz fa-
siyal anomaliler oldu¤u sonucuna var›lm›flt›r (5). 

KS’li hastalar için spesifik bir tedavi flekli mevcut
de¤ildir. Tedavi hastalar›n mental, fiziksel kapasitelerini
gelifltirebilmeye dayan›r ve hava yolu obstrüksiyonlar›,
adenoid hipertrofisi, diafragma hernisi, renal-üriner bo-
zukluklar, bilier atrezi, anorektal ve iskelet-kas anomali-
leri gibi sebeplerle yap›lan cerrahi giriflimleri de kapsar
(7). Bu sebeple hastalar›n anesteziye olan gereksinimleri
de artar. Anestezistlerin bu konudaki bilgi ve deneyimle-

rini art›rmalar›, hastalar› detayl› anamnez ve fizik mu-
ayene ile de¤erlendirmeleri gerekmektedir. Zor havayo-
lu, kardiovasküler ve ürogenital hastal›klar, iskelet-kas
anomalileri ve epilepsi anestezi riskini art›ran faktörler
aras›nda yer almaktad›r.

Bu yaz›da, inguinal herni ve ankiloglossi sebebi ile
opere olan 5 yafl›ndaki KS’li k›z olguda uygulanan bafla-
r›l› anestezi deneyimimiz sunulmufltur. 

OLGU SUNUMU

5 yafl›nda k›z hasta kas›k bölgesinde a¤r›, flifllik ile
dil hareketlerinde k›s›tl›l›k, konuflma/yeme bozuklu¤u
flikayetleri ile hastanemize baflvurdu. ‹lk olarak Çocuk
Cerrahi klini¤i taraf›ndan de¤erlendirilen hastaya, ingu-
inal herni ve ankiloglossi cerrahilerinin uygulanmas›
planland›. 

Klini¤imize baflvuran hastan›n anamnezinde KS öy-
küsü mevcuttu. Hastada uzun palpebral fissürler, alt göz
kapaklar›n›n eversiyonu, seyrek kavisli kafllar, bas›k bu-
run kökü, düflük ense saç çizgisi, büyük ve düflük kulak
kepçeleri, flafl›l›k, pitozis, yüksek damak, s›k geçirilen
bronflit/pnömoni/otitis media/tonsillit/gastrointestinal
sistem enfeksiyonlar›, obstrüktif uyku apnesi, ast›m, ko-
nuflma bozuklu¤u, mental retardasyon, hipertrikozis, ek-
lem laksisitesi, pes ekinovarus ve yürüme bozuklu¤u ol-
du¤u görüldü (fiekil 1). 

Hastan›n özgeçmiflinde 27 yafl›ndaki annenin ilk ge-

fiekil 1. Kabuki sendromuna özgü yüz görünümü (uzun palpebral

fissürler, alt göz kapaklar›n›n eversiyonu, seyrek kavisli kafllar,

bas›k burun kökü, düflük ense saç çizgisi, büyük ve düflük kulak

kepçeleri, flafl›l›k, pitozis, hipertrikozis)
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olarak de¤erlendirilmifl olmas›na ra¤men, zor entübas-
yonla karfl›lafl›labilece¤i düflünülerek kas gevfletici ya-
p›lmad›. Hastan›n ventilasyonu yüz maskesi ile kolayca
sa¤land›. 0,15 µg kg-1 dk-1 dozunda remifentanil infüzyo-
nu baflland›. Yaklafl›k 3 dk. rahat ventilasyon sonras›nda,
cerrahi ifllemlerin k›sa sürece¤i düflünülerek hastaya 2,5
numara laringeal maske (LMA) yerlefltirildi. Anestezi
idamesine remifentanil infüzyonu ve %1,5-2 sevofluran
ile devam edildi. LMA yerlefltirilmesinden 8 dk. sonra
spontan solumaya bafllayan hasta solunumu bask›lanma-
dan takip edildi.  

Hastaya önce inguinal herni, laringeal maske ç›kar›l-
d›ktan sonra da ankiloglossi ifllemleri uyguland›. Cerra-
hi ifllemler 18 dk. sürdü. Hastan›n cerrahi süresince he-
modinamisi stabil seyretti (Tablo I) ve hasta motor hare-
ketleri bafllad›ktan, yeterli tidal hacmi oluflturduktan
sonra postoperatif yo¤un bak›m ünitesine al›nd›. Analje-
zi amac› ile rektal 120 mg parasetamol uyguland›.  Has-
ta 2 saat takip edildikten sonra servise gönderildi. Posto-
peratif 30. dk., 1., 3., 6., 12. ve 24. saatlerde vital bulgu-
lar› ve postoperatif pediatrik a¤r› skorlamas› (FLACC:
Postoperative Pain Assessment Tool) (8) ile takip edilen
hasta (Tablo II) herhangi bir problemle karfl›lafl›lmamas›
üzerine taburcu edildi. 

TARTIfiMA

KS çoklu konjenital malformasyon ve mental retar-
dasyonla seyreden, etyolojisi bilinmeyen nadir görülen
bir durumdur. Niikawa ve ark. (1) ile Kuroki ve ark. (2)
taraf›ndan 1981 y›l›nda tan›mland›ktan sonra 33 kuru-
lufltan elde edilen toplam 62 olguluk bir seri ile sendro-
mun özellikleri ayr›nt›l› olarak s›n›fland›r›lm›flt›r (1, 4).
Türkiye'den ilk olgular ise Erginel ve ark. (9) ile Tutar
ve ark. (10) taraf›ndan bildirilmifltir. 

beli¤inden 3250 g (25-50p) olarak termde vajinal yolla
do¤du¤u belirlendi. Soygeçmiflinde ise hastan›n anne ve
babas›n›n amca çocuklar› oldu¤u ö¤renildi. Akrabalar-
dan anne ve babaya 2. derece kuzen olan bir olguya da-
ha mental retardasyon ve konjenital anomaliler sebebi
ile KS tan›s› kondu¤u saptand›. Annenin 2. gebeli¤inde
termde do¤an, fizik muayenesinde herhangi bir patoloji
saptanmayan sa¤l›kl› bebe¤in 12. saatte ve 3. gebeli¤in-
de ise fetusun 12. haftada intrauterin eksitus kabul edil-
di¤i ö¤renildi. D›fl merkezde yap›lan genetik ve metabo-
lik (idrarda mukopolisakkarit, ketoasitler, nitroprussitad,
organik asit, kantitatif aminoasit) taramalarda annede,
babada ve hastada belirgin bir bulguya rastlanamad›¤›
tespit edildi. 

Hastan›n baflvuru an›ndaki a¤›rl›¤› 15 kg (%10-25 p)
ve uzunlu¤u 120 cm (> %97 p) idi. Akci¤er, kardiak ve
abdominal fizik muayenesi do¤al olan hastan›n mallam-
patisi II’ydi. Daha önce karaci¤er fonksiyon testlerinde
yükseklik bulunan (ALT: 1482 IU l-1 [0-31], AST: 1193
IU l-1 [0-31], D Bil: 0,53 mg dl-1 [0-0,3]) hastan›n tekrar-
lanan pre-operatif rutin laboratuvar tetkikleri, tiroid
fonksiyon testleri, postero-anterior akci¤er grafisi, oftal-
molojik muayenesi, iflitme testleri do¤ald›. 

Pre-operatif muayenenin ertesi günü olas› zor hava-
yolu için tüm ekipman haz›rland›ktan sonra hasta ameli-
yathaneye al›nd›. Rutin monitorizasyon sonras› elektro-
kardiyografi (EKG) normal sinüs ritminde, oda havas›n-
da oksijen saturasyonu (SpO2) %98, kan bas›nc› (KB)
96/56 mmHg ve kalp h›z› (KH) 98 at›m dk-1 olarak iz-
lendi. Hastaya sol el dorsumundan 22-gauge kanül ile
intravenöz damar yolu aç›ld›. 0,1 mg kg-1 midazolam ve
0,8 µg kg-1 remifentanil ile sedasyon yap›ld›. ‹ki numara
yüz maskesi ile %8 sevofluran, %50 O2 / %50 N2O kar›-
fl›m› içerisinde indüksiyon için uyguland›. Mallampati II

Tablo I.  Hastan›n pre / peri-operatif hemodinami takibi

‹ndüksiyon öncesi ‹ndüksiyon 5.dk 10.dk 15.dk 20.dk 25.dk

OAB (mmHg) 69 72 56 54 86 73 78

Kalp h›z› (at›m dk-1) 98 101 96 112 85 118 116

SpO2 (%) 98 100 100 100 100 100 100

OAB: Ortalama Arter Bas›nc› 

Tablo II. Hastan›n post-operatif hemodinami ve a¤r› takibi

30.dk 1.saat 3.saat 6.saat 12.saat 24.saat

OAB (mmHg) 73 70 71 67 65 67

Kalp h›z› (at›m dk-1) 104 102 101 97 85 93

SpO2 (%) 98 99 98 99 99 99

FLACC* 6 4 3 1 0 0

OAB: Ortalama Arter Bas›nc› 
* FLACC Scale Postoperative Pain Assessment Tool: 0: a¤r› yok, 10: çok fliddetli a¤r›
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Sendrom kraniofasial dismorfik bozukluklar, iskelet-
kas anomalileri, dermatolojik anormallikler, geliflim ge-
rili¤i, kardiyovasküler anomaliler, renal-üriner bozuk-
luklar, gastrointestinal sistem anomalileri, epilepsi, ek-
lem laksisitesi, dental anomaliler, yüksek damak, oftal-
molojik anomaliler,  konjenital hipotiroidi, idiyopatik
trombositopenik purpura, otoimmün hemolitik anemi,
puberte prekoks, hipogamaglobülinemi, difl ve t›rnak
anomalileri, Tip I diyabetes mellitus ve mental retardas-
yonla karakterizedir (3-5). Literatürde olgular›n tipik
yüz görünümü ile tan› ald›klar› belirtilmektedir (1, 4, 11,
12).

Hastam›z uzun palpebral fissürleri, alt göz kapaklar›-
n›n eversiyonu, seyrek kavisli kafllar, bas›k burun kökü,
genifl ve düflük kulak kepçeleri, flafl›l›k, pitozis, yüksek
damak, s›k geçirilen bronflit/pnömoni/otitis media/ton-
sillit/gastrointestinal sistem enfeksiyonlar›, obstrüktif
uyku apnesi, ast›m, konuflma bozuklu¤u, mental retar-
dasyon, hipertrikozis, eklem laksisitesi, pes ekinovarus
ve yürüme bozuklu¤u bulgular› ile literatür ile uyumlu
bulunmufltur (3-5, 11, 12). 

Mental retardasyonun hafiften ciddiye kadar de¤iflim
gösterebildi¤i bu hastalardaki di¤er nörolojik s›k›nt›lar
epilepsi, hipotoni, eklem laksisitesi ve otistik davran›fl-
lard›r (4). Bizim hastam›z›n mental retardasyonu, yap›-
lan Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligen-
ce (WPPSI) testine göre hafif olarak belirlenmifltir. Bir-
iki heceli sözcükleri söyleyebilmek d›fl›nda konuflama-
yan hastam›z, basit istemlerini sadece iflaretlerle veya
a¤layarak göstermektedir. Konuflma bozuklu¤unun nor-
mal biliflsel fonksiyona sahip olan hastalarda da görüle-
bildi¤i belirtilmektedir. Olgular›n s›kl›kla ana dilindeki
seslerin ço¤unu ç›karabildikleri, ancak ses ç›karmalar›n-
da çeflitlilik oldu¤u da bildirilmifltir (13). 

Literatürde vakalar›n %16's›nda normal boy ve zeka-
ya rastland›¤› da belirtilmekte olup (4), hastam›zda a¤›r-
l›k düflük, boy normal olarak de¤erlendirilmifltir. 

Sendromun kal›t›m flekli tam olarak bilinmemektedir
ve otozomal dominant bir mutasyon oldu¤u düflünül-
mektedir (4). KS ile ilgili 13 farkl› kromozomal bozuk-
luk saptanmas›na ra¤men sendroma yol açan gen henüz
bulunamam›flt›r (1, 4). Milunsky ve ark. (11) taraf›ndan
bildirilen 8. kromozomun uzun kolunda saptanm›fl olan
8p22-23.1. submikroskopik duplikasyonu, Sanlaville ve
ark. (12) taraf›ndan 2005 y›l›nda 24 hastada yap›lan ge-
netik incelemede görülmemifltir. Hastam›zda ve ailesin-
de yap›lan kromozom analizlerinde mutasyon saptanma-
m›flt›r. Ancak amca çocuklar› olan anne ve baban›n 2.
kuflaktan bir kuzenlerinde daha KS tan›s› oldu¤u ortaya
ç›km›flt›r. 

KS’de majör anomaliler kardiovasküler ve ürogeni-

tal sistemde görülmektedir. Atrial septal defekt, ventri-
küler septal defekt, aort koarktasyonu, patent duktus ar-
teriozus, büyük damar transpozisyonu, böbrek malpo-
zisyonlar›, hidronefroz, renal hipoplazi, atnal› böbrek,
megaüreter, kriptorflidizm, hipospadias, mikropenis, hid-
roüreter, renal agenezis bu sistemlerde karfl›lafl›labilecek
anomalilerin bir k›sm›d›r (4-6, 14). KS tan›l› hastam›zda
herhangi bir kardiak veya renal patolojiye rastlanmam›flt›r.

Altta yatan mekanizma bilinmiyor olsa da KS’li has-
talarda immün yetmezlik belirlenmifltir (4). Bizim hasta-
m›zdaki s›k geçirilen bronflit, pnömoni, otitis media,
tonsillit ve gastrointestinal sistem enfeksiyonlar› da bu
bilgi ile desteklenmektedir.

KS’nin anestezi yönetimini etkileyece¤i düflünülen
anomalileri mikrognati ile yar›k ve yüksek damakt›r.
Hastalar›n bir k›sm›nda hipotoni sebebiyle ergenlik dö-
neminde obezite ve obstrüktif uyku apnesi ortaya ç›ka-
bilmektedir (5, 15). Hastalar›n %35’inde görülen skol-
yoz respiratuar fonksiyonu etkileyebilmektedir (5, 16).
Bizim hastam›zda, yüksek damak ve obstrüktif uyku ap-
nesi d›fl›nda bu anomalilerden hiçbiri mevcut de¤ildi ve
hastam›z›n mallampati skoru II olarak de¤erlendirilmifl-
ti. Hastan›n per-operatif yüz maskesi veya LMA ile ven-
tilasyonunda herhangi bir sorunla karfl›lafl›lmad›. 

Kas hipotonisi bu hastalar için yayg›n özelliklerden
biridir. Kas biyopsileri normal olmas›na ra¤men bu has-
talarda kas hipotonisinin varl›¤› ve nöromusküler bloka-
j›n uzamas› malign hipertermi riskini art›rabilir (5, 17).
Remifentanilin inhalasyon anestezisine alternatif olabi-
lece¤i ve komplikasyona sebep olmad›¤› bildirilmifltir
(18). Biz de hastam›za indüksiyon ve idame esnas›nda
a¤›rl›kl› olarak remifentanil ve sevofluran kulland›k,
operasyonun süresinin k›sa olmas› sebebiyle kas gevfle-
ticiye gereksinim duymad›k ve hiçbir komplikasyonla
karfl›laflmad›k.   

Sonuç olarak; nadir görülen KS akla getirilmesi güç,
özellikle yüz anomalileri d›fl›nda tan› kriterleri tam ke-
sinleflememifl, anomaliler sebebi ile cerrahi ifllemlere ve
dolay›s›yla anesteziye giderek daha fazla ihtiyaç do¤u-
ran bir sendromdur. Anestezistler olarak bizim bu hasta-
lar› preoperatif detayl› de¤erlendirmemiz, olas› zor en-
tübasyona karfl› tüm önlemleri almam›z ve per / post-
operatif dönemdeki olas› sistemik, nörolojik komplikas-
yonlara karfl› dikkatli olmam›z gerekti¤i kan›s›nday›z. 
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