Kabuki make-up syndrom

* 1980 — objeven dvéma nezavisle na sobé pracujicimi japonskymi lIékari — Dr.
Niikawa a Dr. Kuroki (nékdy nazyvan také Niikawa-Kuroki syndrom)

* Geneticky podminéné onemocnéni

e Vyskyt u 1z 32 000 narozenych deéeti

* U novorozencu nebyva na prvni pohled rozpoznan

* Nazev podle liceni japonskych hercl v tradicnim divadle Kabuki

* Charakteristické znaky v obliceji: protahlé ocni stérbiny, povisla horni vicka,
dlouhé rasy, namodralé ocni bélmo, stlaceny koren nosu, vysoko klenuté
ridké oboci, rozstépy patra a rtu, chybéjici nebo deformované zuby, velke,
nizko polozené odstaté usi



Dalsi oblasti s typickymi rysy:
e Kosterni a svalové abnormality (srusty prstu, kratké prsty, hypotonie)

* Odlisna dermatoglyfie (kozni liSty a ryhy na prstech, dlanich a
chodidlech)

* Snizeny intelekt (lehka az stfedné tézka mentalni retardace)
* NizSi vzrust (porodni parametry v normalu, poté se rust zpomaluje)

e Zhruba u poloviny postizenych vyskyt vrozenych vad srdce a traviciho
ustroji

* Chovani — citlivost, uzkostnost, rysy autismu

* Re& — expresivni slozka zaostava za receptivni slozkou
e Casté zanéty stiredniho ucha — typické poruchy sluchu
* Nebylo prokazané snizeni délky zivota



Pricina:

e Zhruba 66% pripadu zpusobeno mutaci genu MLL2 (kdduje enzym
histon-lysin N-methyltransferasu) — objeveno roku 2010

e Zbylé priciny zUstavaji zatim neobjasnény

Diagnostika:

 Existence krevniho testu, spolehlivé odhali pouze onemocnéni
zpusobené mutaci genu MLL2

* Rozhoduijici je stale pritomnost typickych znaku
Terapie:
* Nemozna, pouze symptomaticka



