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Pena-Shokeir Sendromu: Bir olgu sunumu

Pena-Shokeir Syndrome: A case report

Erhan Karaaslan® Resul Yilmaz!, Samet Ozer!, Nafia Ozlem Kazanct?,
Haluk Esmeray?

OZET

Pena-Shokeir Sendromu (PSS) nadir goriilen bir kalitsal hastaliktir.
PSS multipl ankiloz, fasial anomaliler, pulmoner hipoplazi, gelisme geriligi,
kisa umblikal kord, polihidramnios ile karakterizedir. Yazimizda 32 haftalik
ikiz esi olarak dogan PSP’li bir hasta sunuldu. Olgumuzda yiiz anomalileri,
eklem bulgular1 ve akciger sorunlar1 vardi. Hasta yasaminin {igiincii ayinda
akciger komplikasyonlari ile kaybedildi. Bu olgu, PSS’ nin nadir goériilmesi
ve etiyolojisinin tam olarak belli olmamasi nedeniyle literatiire katk:
amactyla sunulmustur.

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

ABSTRACT

Pena-Shokeir Syndrome is a rare, autosomal recessive disorder. PSS
is characterized by multible ankyloses, various facial anomalies, pulmonary
hipoplasia, short umblical cord and polyhidramniosis. We report a patient
who is 32 weeks of gestational age and has PSP compatible findings. The
patient had facial anomalies, multible anklosis and pulmonary disease. The
patient died in 3 month of her life due to pulmonary complications. We
present this case, which is rare and has multible etiology, in order to a
contribution to the literature.
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GIRIS

Pena-Shokeir Sendromu (PSS) nadir goriilen
otozomal resesif gecigli bir hastaliktir. Son
calismalar tek bir etiyolojiye bagli olmadig1 goste-
rilmistir (1, 2). PSS en karakteristik &zelligi noro-
jenik artrogripoz, yiiz anomalileri ve akciger hipop-
lazisidir (3). Bu bulgulara kisa gobek kordonu, po-
lihidroamnios, gelisme geriligi, kisa boyun, kiigiik ve
anormal plasenta, mikrognati, diisiik malforme
kulaklar eslik edebilir. PSS’ 1i bebeklerin bir kismi1
prematiire olarak diinyaya gelirken zamaninda dogan
bebeklerin siklikla dogum tartist diisiiktiir. Olgularin
% 30'unda 6lii dogum bildirilmistir. Canli doganlarin
biiyilk bolimii birka¢g hafta icinde pul- moner
hipoplazi nedeniyle kaybedilir. Sadece bir olgunun
12 ay kadar yasadigi bildirilmistir (4).

Yazimizda multipl konjenital anomalileri olan,
32 haftalik ikiz esi olan ve pulmoner komplikasyon
nedeniyle kaybedilen Pena-Shokeir Send- romu
vakasi sunulmaktadir.

OLGU

20 yasindaki annenin ikinci gebeliginden 32
haftalik olarak sezaryen ile ikiz esi olarak dogan
hasta, dogumdan itibaren ortaya ¢ikan solunum
sikintis ile yatirildi. Hastanin yapilan muayenesinde
genel durumu koétii, hipoaktif, viicut agirlign 1700 gr
( < 3p), boyu 42 cm ( <3p), bas cevresi 29.7 cm (
<3p) saptandi. Alin ve burun belirgin, burun delikleri
one dogru izlendi. Mikrognatisi, yiiksek damagi ve
diz eklemlerinde ankilozu mevcuttu (Resim 1 ve 2).
Belirgin solunum sikintis1 olan hastanin dinlemekle
sagda akciger sesleri azalmis, her iki akcigerde
yaygin ince ralleri vardi. Metabolik ve enfeksiyon
tarama sonuclari normaldi. Toraks BT’ sinde
kotlarda anomali ve vertebra- larda artroz tespit
edildi. Pelvik USG de sol kalgada tip Ilc, sag kal¢ada
tip Ila, kalca ¢ikiklig1 saptandi. Eklem grafilerinde ve
eklem ultrasonografik incelemesinde her iki dizde
eklem mesafesinin ileri derecede daraldigi goriildii.
Hasta  yasammin  {iglincii  ayinda  akciger
komplikasyonlar1 sonucu kaybedildi.

TARTISMA

Pena ve Shokeir 1974 yilinda ilk kez kamp-
todaktili, artrogripozis, yiiz anomalileri ve pulmoner
hipoplazisi olan iki ikiz tanimlamiglardir (5). 1983 te
Moessinger farelerde gestasyonun 18.gilinlinden
term’e kadar transiiterin kiirar uygulamis, dogum
sonrasinda ¢oklu eklem kontraktiirleri, pulmoner hi-
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poplazi, mikrognati, fetal biiylime geriligi, kisa umb-
likal kord, ve polhidramnios gelismistir. Bu durumu
fetal akinezi veya immobilizasyon sonucu gelisen
“fetal akinesia deformation sequence” olarak
tanimlamistir (6).

Resim 1

Asemptomatik myastenia gravis hastaligi olan
annenin alt1 canli dogan bebeginde de PSP feno- tipi
bulunmus ve maternal antikorlarm fetal AChR
(asetilkolinesteraz)  baskilayarak  gelisen  fetal
paralizi, PSP ile neticelendigi sonucuna varilmigtir
(1). Bu olgu Moessinger’ in agiklamalarmi
desteklemekte, fetal hareket kisitliligi PSS ye yol
actig tezini gliclendirmektedir.

PSS 1/12000 oraninda goriiliir, olgularin
yarisinda otosomal resesif gecis vardir. Fakat bu
sendrom tek bir etiyolojiye bagli olmadig: bildiril-
mistir (3).

Resim 2

Vakalardaki kas atropisi, eklemlerin anormal
sekli ve pozisyonun, hareket kisitligina bagl oldugu
diigiintilmiigtir (7). Akcigerlerin hipoplazisi ise
diyaframatik ve interkostal kaslarm disfonksiyonu
sonucu ritmik gogiis hareketleri bozarak, kiigiik go-
giis kafesine ve akciger hipoplasizine yol agtig1 ileri
stirlilmiistiir (2). Intraiiterin hareket kisithligi olan
hastalarda kisa umblikal kord bulgusu bildirilmistir
(8).

Vakamizda mikrosefali, mikrognati, kosta
anomalisi, alt eksremite eklemelerinde ankilozlar ve
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diisiik dogum agirligi PSF’yi desteklemektedir. Ol-
gunun diger bildirilen olgulardan ayirici 6zelligi ikiz
esi olmast ve bu ikiz esinin saglikli olmasidir. Bu
durum intraiiterin immobilizasyon varligini diisiin-

18°de alt ekstremitelerde artogripoz, mikrognati
ve kavisli (rockerbottom) ayak iskelet anomalileri
PSS ile benzerlik gostermektedir. Ancak kesin tani
karyotipleme ile yapilabilmektedir (9). Olgumuzda
karyo- tipleme yapilamadigindan trisomi 18 ekarte
edilememistir. Serebro-okiiler-fasiel-skeletal
sendrom (COFS) Pena-Shokeir tip 1l olarak
tanimlanmaktadir. COFS’da mikrosefali,
mikroftalmus, katarakt, mikrognati, artrogripozlar ve
beyinde yapisal anomaliler bildirilmistir (10).
Olgumuzda beyinde ve gdzde herhangi bir yapisal
anomali tespit edilmemistir.

PSS, nadir goriildiigii icin bu hastalar arttikca
etiyolojiye  yonelik  daha  fazla  arastirma
yapilabilecegini diisiindiigiimiizden erken dénemde
tan1 alan bu olgumuzu tiim O6zellikleri ile sunmay:
uygun gordiik.
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