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ena-Shokeir Fenotipi (PSF) 1974 y›l›nda iki
k›zkardeflte Pena ve Shokeir taraf›ndan tarif

edilmifltir (1-7). Daha sonra Punnet ve arkadafllar›
bu fenotipe kesinlik kazand›rm›flt›r (1,5). Seyrek
görülen bu fenotipteki anomaliler multipl ankiloz-
lar, kamptodaktili, fasial anomaliler ve pulmoner
hipoplazidir (1-8). Ayr›ca k›sa göbek kordonu, po-
lihidramnios, k›sa boyun, küçük ve anormal pla-
senta di¤er efllik eden anomaliler aras›ndad›r (2,4-
8).

Yay›nlanm›fl vakalar›n yar›s›nda OR geçifl tarif
edilmekle birlikte (1,4-7) X’e ba¤l› geçifl de bildiril-
mifltir (4,6,7). Son y›llarda yap›lan çal›flmalarda Pe-
na-Shokeir fenotipinin tek bir etyolojiye ba¤l› ol-
mad›¤› gösterilmifltir (2,3).

Yaz›m›zda multipl konjenital anomali ön tan›-
s›yla anabilim dal›m›za otopsi için gönderilen PSF
özellikleri gösteren biri yenido¤an, di¤eri fetüs iki
olgu sunulmufltur.

OOLLGGUU  11
20 yafl›nda sa¤l›kl› annenin ilk gebeli¤inden 34.

gebelik haftas›nda do¤an erkek bebekti. Yüzde
gözler birbirinden uzak, burun ucu bas›k, kulak
çizgisi düflük, çene küçük ve gerideydi. A¤›z için-
de damak yar›¤› mevcuttu. Her iki elde kampto-
daktili, diz ve kalça ekleminde artrogripozis, dir-
sekte fleksiyon kontraktürü, skolyoz görülen di¤er
özelliklerdi (Resim 1,2,3,4). Bebek do¤du¤undan
itibaren solunum güçlü¤ü çekmekteydi. Ventilatö-
re ba¤land›ktan bir gün sonra ailenin iste¤iyle ven-
tilatörden ç›kart›lan bebek ex oldu. Yap›lan otop-
side akci¤erler atelektatik görünümdeydi. Di¤er iç
organlarda hiperemi ve ödem saptand›. Kromozom
analizinde bir özellik bulunmad›.
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ÖÖZZEETT
PPEENNAA--SSHHOOKKEEIIRR  FFEENNOOTT‹‹PP‹‹
AAmmaaçç::  Peno-Shokeir Sendromu multipl ankiloz, fasial anomaliler, pulmoner hipoplazi, geliflme gerili¤i, k›sa umbi-
likal kord, polihidramnios ile karakterizedir. 
OOllgguu:: Yaz›m›zda Pena-Shokeir Sendrom’lu 2 otopsi olgusu sunuldu. ‹lk olgu 34, ikinci olgu 19 gebelik haftas›nday-
d›. ‹lk olguda kamptodaktili, skolyoz, diz ekleminde ankiloz, dirsekte fleksiyon kontraktürü, damak yar›¤›, mikrog-
nati, hiperteleorizm, kulak çizgisi düflüklü¤ü; di¤er olguda ise hiperteleorizm, mikrognati, kulak hipoplazisi, kampo-
daktili, boyunda k›sal›k, dirsekte fleksiyon kontraktürü, kalça, diz ayak bile¤inde artrogripozis, pes kavus gözlendi.
‹lk olguda akci¤erler a¤›rl›k kriterine göre hipoplazik de¤ildi. Fakat di¤er anomaliler aç›s›ndan her iki otopsi olgusu
da Pena-Shokeir Sendromu ile uyumluluk göstermekteydi.
AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Pena-Shokeir Sendromu, Multipl konjenital anomali.

SSUUMMMMAARRYY
PPEENNAA--SSHHOOKKEEIIRR  SSYYNNDDRROOMMEE
BBaacckkggrroouunndd:: Pena-Shokeir Syndrome is characterized by multiple ankylosis, facial anomalies, pulmonary hypop-
lasia, growth retardation, short umbilical cord, polyhydramnios.
OObbsseerrvvaattiioonn:: 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.
KKeeyy  WWoorrddss:: Pena-Shokeir Syndrome, Multiple congenital anomaly.

P

YYaazz››flflmmaa  AAddrreessii::  Dr. Figen Aksoy, Cerrahpafla T›p Fakültesi
Patoloji Anabilim Dal›/‹stanbul
* Bu çal›flma 11-17 Nisan 1999 tarihinde Kufladas›’nda

düzenlenen XIV. Ulusal Patoloji Kongresi’nde poster olarak
sunulmufltur.

OOllgguu  SSuunnuummuu
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OOLLGGUU  22
28 yafl›nda sa¤l›kl› annenin ikinci gebeli¤inden

olan 19 haftal›k haricen k›z görünümlü fetus. Ge-
belik s›ras›nda yap›lan US’de polihidramnios ve
multipl konjenital anomali tespit edilmifl. Fetüse 19
haftal›kken t›bbi tahliye yap›lm›fl.

Fetüste d›fl incelemede mikrosefali, hipertele-
orizm, burun kökü bas›kl›¤›, göz kapaklar›nda k›-
sal›k, epikantus çizgisinin laterale do¤ru yönelmifl
ve kulaklar›n tam geliflmemifl hali, mikrognati gö-
rülmekteydi. Ayr›ca yüksek damak ve damak yar›-
¤› mevcuttu. Boyun mesafesi k›sa, toraks dard›.
Mikromeli, alt ve üst ekstremitelerde artrogripozis,
kamptodaktili, pes kavus, skolyoz görülen di¤er
anomalilerdi (Resim 5,6,7,8). Otopside akci¤erler
a¤›rl›k kriterlerine göre hipoplazik olup tüm iç or-
ganlarda hiperemi ve ödem izlendi. Yap›lan kro-
mozom analizinde bir özellik bulunmad›.

TTAARRTTIIfifiMMAA

PSF 1/12000 do¤umda görülür ve heterozigot
s›kl›¤› 1/55’dir. Fenotipik özellikler ise nonspesifik-
dir. En s›k görülen bulgulardan bir tanesi intraute-

rin geliflme gerili¤idir (1). Büyüme gerili¤inde bafl
çevresi ölçüsü de etkilenmifltir (2). Bizim ikinci ol-
gumuzda anomalilere ilaveten mikrosefali efllik
eden bir bulgu olarak saptanm›flt›r.

PSF’li bebeklerin bir k›sm› da prematüre olarak
dünyaya gelmektedir. Miad›nda do¤an bebeklerin
genellikle do¤um tart›s› düflüktür, % 30’unda ölü
do¤um bildirilmifltir (2,4). Canl› do¤anlar›n büyük
bölümü birkaç hafta içinde pulmoner hipoplazi ne-
deniyle kaybedilir (2,6,7). Bir gün yaflayan birinci
olgumuz a¤›rl›k kriterine göre pulmoner hipoplazi
göstermemekle birlikte klinikteki solunum güçlü¤ü
nedeniyle ventilatöre ba¤lanm›flt›r. Bu bebe¤in ak-
ci¤erleri atelektatik görünümdeydi. Polihidramni-
os, diafragma ve interkostal kaslardaki nöromüskü-
ler eksikli¤in pulmoner hipoplaziye neden oldu¤u
bildirilmektedir (2,6,7). Polihidramnios da ikinci
olgumuzun bulgusuydu. PSF’de kas, medulla spi-
nalis ve beyin yap›s›nda patoloji gözlenebilmekte-
dir. Bu yap›sal bozukluklar›n, multipl eklem kont-
raktürlerinin ve k›sa göbek kordonunun PSF’de s›k
rastlanan fetal hareketlerde azalmaya neden oldu-
¤u bildirilmektedir (2-7). Olgular›m›zda kas ve be-
yin dokusunda özellik saptanmam›flt›r.

RReessiimm  11.. Olgu 1: Yüz anomalileri, ellerde kamptodaktili, alt ekst-
remitelerde artrogripozis.

RReessiimm  22.. Olgu 1: Alt ekstremitelerde artrogripozis, üst ekstremi-
telerde fleksiyon kontraktürü.
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RReessiimm  33.. Olgu 1: Yüzde hiperteleorizm, burun ucu bas›kl›¤,
mikrognati.

RReessiimm  44.. Olgu 1: Kulak çizgisi düflüklü¤ü, burun ucu bas›kl›¤›,
mikrognati.

RReessiimm  55.. Olgu 2: Mikrosefali, göz anomalileri, ekstremitelerde
arthrogrypozis.

RReessiimm  66.. Olgu 2: Mikrosefali, hiperteleorizm, göz kapaklar›nda
k›sal›k, epikantus çizgisinin laterale yönelmesi, burun kökü bas›k-
l›¤›, mikrognati, kulak çizgisi düflüklü¤ü, k›sa boyun.
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Olgular›n yar›s›nda OR geçifl tespit edilmifltir
(1,4-7). Fakat bu sendromun tek bir etyolojiye ba¤-
l› olmad›¤› ve bu nedenle genetik dan›flmanl›¤›n
zor oldu¤u bildirilmifltir (2,3). Sporadik olgularda
tekrarlama riski % 0-25 aras›nda de¤iflmektedir (2).

Fenotipik özellikler yönünden PSF trizomi 18’e
benzemekle birlikte anomaliler aç›s›ndan baz› fark-
l›l›klar göstermektedir. Trizomi 18’de hipertonisite,
iskelet kaslar›nda hipoplazi, inguinal-umbilikal
herni, VSD, ASD, PDA gibi kalp anomalileri s›k
rastlanan bulgular aras›ndad›r (9). Pulmoner hi-
poplazi ise PSF’de s›k görülen bir bulgudur (2). Ay-
r›ca Distal Arthrogrypozis sendromu, mukopolisak-
karidozlar, Trizomi 4p,8,9 ay›r›c› tan› aras›na al›n-
mal›d›r (2).

Her iki olgumuzda hiperteleorizm, mikrognati,
kamptodaktili, multiple ankilozlar ve düflük do-
¤um a¤›rl›¤› ortak özelliklerdir. Bu anomaliler PSF
tan›s›n› desteklemektedir. Birinci olgumuzda pul-
moner hipoplazi görülmemekle birlikte kulak çiz-
gisi düflüklü¤ü, damak yar›¤›, skolyoz gibi özellik-
ler PSF olgular›nda s›kça bildirilmektedir. ‹kinci ol-
gumuzda polihidramnios yan›nda k›sa boyun, ku-
lak hipoplazisi ve mikrosefali efllik eden anomali-
ler olarak saptanm›flt›r.
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RReessiimm  77.. Olgu 2: Ellerde kamptodaktili.
RReessiimm  88.. Olgu 2: Pes kavus, arthrogrypozis.




