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Spot diagnosis case 1 

Kabuki syndrome 

เดมิเรยีกว่า Kabuki-makeup syndrome หรอื Niikawa-Kuroki syndrome ซึ่งเป็นผูบ้รรยายลกัษณะของ
โรคน้ีในปี 1981 เป็นโรคทางพนัธุกรรมทีท่ าใหเ้กิดความผดิปกตใินหลายอวยัวะทัว่ร่างกายโดยมลีกัษณะเด่นคอืรูป
ใบหน้าทีผ่ดิปกติดูคลา้ยการแต่งหน้าของนักแสดงคาบูกิ 

โรคน้ีถ่ายทอดทางพนัธุกรรมในรูปแบบ Mendelian disorders of epigenetic machinery สว่นใหญ่เกดิขึน้เอง
เป็น de novo mutation พบในเดก็แรกเกดิราว 1 ใน 32,000 ปัจจุบนัมกีารพบยนี 2 ต าแหน่งทีเ่ป็นสาเหตุของ
โรค ไดแ้ก่ KMT2D และ KDM6A ซึ่งมผีลต่อ histone methyltransferase และ histone demethylase 

ตามล าดบั การกลายพนัธุ์ของยนีในต าแหน่งน้ีจงึมผีลต่อการควบคุมการแสดงออกของยนีจนเกดิความผดิปกตใินช่วง
การพฒันาการ อย่างไรกต็ามมรีาวรอ้ยละ 30 ของผูป่้วยโรคน้ีทีต่รวจไม่พบต าแหน่งยนีทีผ่ดิปกต ิ

การวนิิจฉัยเดมิในตอนแรกเป็น clinical diagnosis โดยม ี5 cardinal manifestations ไดแ้ก่ 

1. Typical facial features: Elongated palpebral fissures with eversion of the lateral third of 

the lower eyelid; arched and broad eyebrows with the lateral third displaying sparseness 

or notching; short columella with depressed nasal tip; large, prominent, or cupped ears 

2. Skeletal anomalies: Spinal column abnormalities, including sagittal cleft vertebrae, 

butterfly vertebrae, narrow intervertebral disc space, and/or scoliosis, Brachydactyly V 

Brachymesophalangy Clinodactyly of fifth digits 

3. Dermatoglyphic abnormalities: persistence of fetal fingertip pads 

4. Mild to moderate intellectual disability 

5. Postnatal growth deficiency 

ในเดอืนธนัวาคม 2561 ไดม้ ีInternational Consensus Diagnostic Criteria ส าหรบั Kabuki syndrome 

โดยสามารถ definite diagnosis ไดใ้นผูท้ี่มปีระวตั ิinfantile hypotonia, developmental delay and/or 

intellectual disability, และมอีย่างน้อย 1 ขอ้ของ major criteria ไดแ้ก่ 

1. Pathogenic or likely pathogenic variant in KMT2D or KDM6A 

2. Typical dysmorphic features ไดแ้ก่ long palpebral fissures with eversion of the lateral 

third of the lower eyelid และมอีย่างน้อย 2 ขอ้ดงัต่อไปน้ี ได้แก่ 

2.1 Arched and broad eyebrows with the lateral third displaying notching or 

sparseness 

2.2 Short columella with depressed nasal tip 

2.3 Large, prominent or cupped ears 

2.4 Persistent fingertip pads 

ส าหรบัความผดิปกตใินระบบต่อมไรท้่อมรีายงานพบในโรคน้ีได้ไม่บ่อย โดยทีพ่บมากไดแ้ก่ hyperinsulinemic 

hypoglycemia in infancy นอกจากนัน้มรีายงานการศกึษา Hypothalamic Pituitary Complications ใน
โรคน้ีซึ่งพบไดน้้อยมาก ไดแ้ก่ GH deficiency, Central DI ในขณะทีเ่บาหวานมรีายงานเป็น case report 

เท่านัน้โดยพบเป็นเบาหวานชนิดที ่1 และ 2 อย่างละ 1 ราย 

https://en.wikipedia.org/wiki/Brachydactyly
https://en.wikipedia.org/wiki/Clinodactyly

