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OzZET o

PENA-SHOKEIR FENOTIPI

Amag: Peno-Shokeir Sendromu multipl ankiloz, fasial anomaliler, pulmoner hipoplazi, gelisme geriligi, kisa umbi-
likal kord, polihidramnios ile karakterizedir.

Olgu: Yazimizda Pena-Shokeir Sendrom’lu 2 otopsi olgusu sunuldu. ik olgu 34, ikinci olgu 19 gebelik haftasinday-
di. llk olguda kamptodaktili, skolyoz, diz ekleminde ankiloz, dirsekte fleksiyon kontraktiirli, damak yarigi, mikrog-
nati, hiperteleorizm, kulak ¢izgisi distkliga; diger olguda ise hiperteleorizm, mikrognati, kulak hipoplazisi, kampo-
daktili, boyunda kisalik, dirsekte fleksiyon kontraktiirii, kalga, diz ayak bileginde artrogripozis, pes kavus gézlendi.
llk olguda akcigerler agirlik kriterine gore hipoplazik degildi. Fakat diger anomaliler agisindan her iki otopsi olgusu
da Pena-Shokeir Sendromu ile uyumluluk géstermekteydi.

Anahtar Kelimeler: Pena-Shokeir Sendromu, Multipl konjenital anomali.

SUMMARY

PENA-SHOKEIR SYNDROME

Background: Pena-Shokeir Syndrome is characterized by multiple ankylosis, facial anomalies, pulmonary hypop-
lasia, growth retardation, short umbilical cord, polyhydramnios.

Observation: We described two autopsy cases of Pena-Shokeir Syndrome. First case was a fetus at the 34th ges-
tational week and second case was at the 19th gestational week. In first case, camptodactyly, scoliosis, ankylose
at knee, flexion contracture at elbow, cleft palate, micrognathia, hypertelorism, low set ears were observed. In
second case, hypertelorism, micrognathia, hypoplasia of ears, camptodactyly, short neck, flexion contracture at el-
bow, arthrogryposis at hip, knee, ankle, pes cavus were detected. However in the first case lungs were not hypop-
lastic for weight ratio. Nevertheless, the other anomalies were compatible with Pena-Shokeir Syndrome in these
two autopsy cases.

Key Words: Pena-Shokeir Syndrome, Multiple congenital anomaly.

P ena-Shokeir Fenotipi (PSF) 1974 yilinda iki
kizkardeste Pena ve Shokeir tarafindan tarif
edilmistir (1-7). Daha sonra Punnet ve arkadaslari
bu fenotipe kesinlik kazandirmustir (1,5). Seyrek
gorllen bu fenotipteki anomaliler multipl ankiloz-
lar, kamptodaktili, fasial anomaliler ve pulmoner

Yazimizda multipl konjenital anomali 6n tani-
styla anabilim dalimiza otopsi icin gonderilen PSF
ozellikleri gosteren biri yenidogan, digeri fetis iki
olgu sunulmustur.

OLGU 1

hipoplazidir (1-8). Ayrica kisa gobek kordonu, po-
lihidramnios, kisa boyun, kiiciik ve anormal pla-
senta diger eslik eden anomaliler arasindadir (2,4-
8).

Yayinlanmis vakalarin yarisinda OR gegis tarif
edilmekle birlikte (1,4-7) X’e baglt gecis de bildiril-
mistir (4,6,7). Son yillarda yapilan ¢aligmalarda Pe-
na-Shokeir fenotipinin tek bir etyolojiye bagli ol-
madig1 gosterilmistir (2,3).
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20 yasinda saglikli annenin ilk gebeliginden 34.
gebelik haftasinda dogan erkek bebekti. Yizde
gozler birbirinden uzak, burun ucu basik, kulak
cizgisi distik, cene kiiciik ve gerideydi. Agiz icin-
de damak yarigi mevcuttu. Her iki elde kampto-
daktili, diz ve kal¢a ekleminde artrogripozis, dir-
sekte fleksiyon kontraktiirti, skolyoz gorilen diger
ozelliklerdi (Resim 1,2,3,4). Bebek dogdugundan
itibaren solunum gticligu cekmekteydi. Ventilato-
re baglandiktan bir giin sonra ailenin istegiyle ven-
tilatorden cikartilan bebek ex oldu. Yapilan otop-
side akcigerler atelektatik gorintimdeydi. Diger ic
organlarda hiperemi ve 6dem saptandi. Kromozom
analizinde bir 6zellik bulunmadi.
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Resim 1. Olgu 1: Yiiz anomalileri, ellerde kamptodaktili, alt ekst-
remitelerde artrogripozis.

OLGU 2

28 yasinda saglikli annenin ikinci gebeliginden
olan 19 haftalik haricen kiz gorintimli fetus. Ge-
belik sirasinda yapilan US’de polihidramnios ve
multipl konjenital anomali tespit edilmis. Fettise 19
haftalikken tibbi tahliye yapilmus.

Fetiiste dis incelemede mikrosefali, hipertele-
orizm, burun koku basiklig:, goz kapaklarinda ki-
salik, epikantus cizgisinin laterale dogru yonelmis
ve kulaklarin tam gelismemis hali, mikrognati go-
rilmekteydi. Ayrica yliksek damak ve damak yari-
g1 mevcuttu. Boyun mesafesi kisa, toraks dardi.
Mikromeli, alt ve st ekstremitelerde artrogripozis,
kamptodaktili, pes kavus, skolyoz gorilen diger
anomalilerdi (Resim 5,6,7,8). Otopside akcigerler
agirlik kriterlerine gore hipoplazik olup tim i¢ or-
ganlarda hiperemi ve 6dem izlendi. Yapilan kro-
mozom analizinde bir 6zellik bulunmadi.

TARTISMA

PSF 1/12000 dogumda gorilir ve heterozigot
sikligi 1/55'dir. Fenotipik 6zellikler ise nonspesifik-
dir. En sik goriilen bulgulardan bir tanesi intraute-
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Resim 2. Olgu 1: Alt ekstremitelerde artrogripozis, iist ekstremi-
telerde fleksiyon kontraktiirii.

rin gelisme geriligidir (1). Biylme geriliginde bas
cevresi Olclist de etkilenmistir (2). Bizim ikinci ol-
gumuzda anomalilere ilaveten mikrosefali eslik
eden bir bulgu olarak saptanmustir.

PSF’li bebeklerin bir kismi1 da prematire olarak
diinyaya gelmektedir. Miadinda dogan bebeklerin
genellikle dogum tartisi diisuktir, % 30'unda olu
dogum bildirilmistir (2,4). Canli doganlarin buyiik
boltimi birkag hafta icinde pulmoner hipoplazi ne-
deniyle kaybedilir (2,6,7). Bir giin yasayan birinci
olgumuz agirlik kriterine gore pulmoner hipoplazi
gostermemekle birlikte klinikteki solunum gicligi
nedeniyle ventilatore baglanmistir. Bu bebegin ak-
cigerleri atelektatik goriinimdeydi. Polihidramni-
os, diafragma ve interkostal kaslardaki noromuskii-
ler eksikligin pulmoner hipoplaziye neden oldugu
bildirilmektedir (2,6,7). Polihidramnios da ikinci
olgumuzun bulgusuydu. PSF’de kas, medulla spi-
nalis ve beyin yapisinda patoloji gbzlenebilmekte-
dir. Bu yapisal bozukluklarin, multipl eklem kont-
raktirlerinin ve kisa gobek kordonunun PSF’de sik
rastlanan fetal hareketlerde azalmaya neden oldu-
gu bildirilmektedir (2-7). Olgularimizda kas ve be-
yin dokusunda ozellik saptanmamuistir.
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Resim 3. Olgu 1: Yiizde hiperteleorizm, burun ucu basiklig,
mikrognati. Resim 5. Olgu 2: Mikrosefali, gz anomalileri, ckstremitelerde

arthrogrypozis.

Resim 6. Olgu 2: Mikrosefali, hiperteleorizm, géz kapaklarinda
Resim 4. Olgu 1: Kulak ¢izgisi diisiikliigii, burun ucu basikligr, — kisalik, epikantus ¢izgisinin laterale yonelmesi, burun kokii basik-
mikrognati. hig1, mikrognati, kulak ¢izgisi diisiikliigii, kisa boyun.
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Resim 7. Olgu 2: Ellerde kamptodaktili.

Olgularin yarisinda OR gecis tespit edilmistir
(1,4-7). Fakat bu sendromun tek bir etyolojiye bag-
It olmadigi ve bu nedenle genetik danismanhigin
zor oldugu bildirilmistir (2,3). Sporadik olgularda
tekrarlama riski % 0-25 arasinda degismektedir (2).

Fenotipik 6zellikler yoniinden PSF trizomi 18’e
benzemekle birlikte anomaliler acisindan bazi fark-
liliklar gostermektedir. Trizomi 18'de hipertonisite,
iskelet kaslarinda hipoplazi, inguinal-umbilikal
herni, VSD, ASD, PDA gibi kalp anomalileri sik
rastlanan bulgular arasindadir (9). Pulmoner hi-
poplazi ise PSF'de sik goriilen bir bulgudur (2). Ay-
rica Distal Arthrogrypozis sendromu, mukopolisak-
karidozlar, Trizomi 4p,8,9 ayirict tant arasina alin-
malidir (2).

Her iki olgumuzda hiperteleorizm, mikrognati,
kamptodaktili, multiple ankilozlar ve dusik do-
gum agirligi ortak ozelliklerdir. Bu anomaliler PSF
tanisint desteklemektedir. Birinci olgumuzda pul-
moner hipoplazi goriilmemekle birlikte kulak c¢iz-
gisi dusukligi, damak yarigi, skolyoz gibi 6zellik-
ler PSF olgularinda sikca bildirilmektedir. Tkinci ol-
gumuzda polihidramnios yaninda kisa boyun, ku-
lak hipoplazisi ve mikrosefali eslik eden anomali-
ler olarak saptanmuistir.

Resim 8. Olgu 2: Pes kavus, arthrogrypozis.
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