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OZET

Multiple pterygium sendromu (MPS) anormal yiiz goriiniimii ve antekiibital,
servikal, popliteal, interdigital alanlarda ve boyunda cilt katlantilar, eklemlerde
fleksiyon kontraktiirii ile karakterize olup, pterygum colli sendromu, Escobar
sendromu veya pterygium sendromu olarak da bilinir. Bu yazida bir annenin 19
yil siiren infertil periyodundan sonra invitro fertilizasyon ile 28 haftalik ikiz esi
olarak MPS ile dogan bir olgu sunulmustur. Diinyada yilda yaklasik 3 milyon
dogum yardimei Gireme teknikleri ile meydana gelmektedir. Yardimci ireme
teknikleri ile gerceklesen gebeliklerde perinatal morbidite ve mortalite
artmistir. Multiple pterygium sendromunun karakteristik 6zelliklerini iceren ve
bildigimize gore invitro fertilizasyon sonucu goriilen ilk olgu olmasi nedeniyle
okuyucularin dikkatine sunduk. (Giincel Pediatri 2009; 7: 101-3)

Anahtar kelimeler: Multiple pterygium sendromu, yenidogan

SUMMARY

Multiple pterygium syndrome (MPS) is characterized by abnormal facial
appearance and skin folds on antecubital, cervical, popliteal, neck and
interdigital areas and flexor contractures of joints. It is also known as
pterygum colli syndrome, Escobar syndrome or pterygium syndrome. This
case report describes an infant with MPS born as a twin with a 28-week-ges-
tational period to an in vitro fertilized mother after 19 years of infertility
period. All over the world, approximately 3 million births per year occur by
means of assisted reproductive methods. Perinatal morbidity and mortality
rate increase in pregnancies implemented by reproductive techniques.
To the best of our knowledge, this is the first case with multiple features of
the MPS syndrome accompanying in-vitro fertilization. (Journal of Current
Pediatrics 2009; 7: 101-3)

Key words: Multiple pterygium syndrome, neonate

Giris

Multiple pterygium sendromu (MPS) kisa boy, anor-
mal yiiz goriiniimii ve antekiibital, servikal, popliteal, in-
terdigital alanlarda ve boyunda cilt katlantilariyla karak-
terize olup, pterygum colli sendromu, Escobar sendromu
veya pterygium sendromu olarak da bilinir (1).

Eklemlerde fleksiyon kontraktiirli, anormal vertebral
flizyon (skolyoz), torakal deformiteler, “rocker bottom”
(golf sopasi) ayak, sindaktili, kamptodaktili, yarik damak
ve anormal yiiz yapisiyla birlikte goriilebilen diger bulgu-

lardir (2). Baslica otozomal resesif kalitim gdriilmekle
birlikte, otozomal dominant ve X'e bagl gegis de goriile-
bilir (3). Bu olgu, MPS sendromunun ozelliklerini iceren
ilk in vitro fertilizasyon sonrasi gdriilen ilk olgu olmasi
nedeniyle sunulmustur.

Olgu Sunumu
Otuz alti yagindaki annenin 19 yil siiren infertil periyo-

dundan sonra, invitro fertilizasyon ile birinci gebeliginden,
28 haftalik, 1350 gr kiz ikiz esi olarak diinyaya geldi. Hasta
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dismorfik yiiz g6riiniimii, prematiirite ve solunum sikintisi
nedeniyle yogun bakim {initesine alindi. Hastanin ikiz egi
erkek ve fizik muayene bulgulari, takipne diginda normaldi.

Hikayesinden gebelik siiresince ilag kullanimi, X-ray
maruziyeti ve ciddi bir hastalik dykiisii olmadigi 6grenil-
di. Anne-baba arasinda akrabalik veya yakin akrabala-
rinda benzer bir hastalik 6ykiisii yoktu.

Fizik muayenesinde kilo, boy ve bas ¢evresi 1350 gr,
38,5 cm ve 28 cm, solunum sikintisi, takipne (70-80/dk),
subkostal ¢ekilme, tasikardi (180/dk) vardi, kardiyak din-
lemede patolojik ses ve iifiiriim yoktu. Diger patolojik fizik
muayene bulgular; mikrognati, yiiksek damak, diisiik
yerlesimli biiylik kulak, kisa boyun, antekiibital, popliteal
bdlge ve boyunda bilateral deri kivrimlari, skolyoz, diz ve
dirsekte fleksiyon kontraktiirii, sol ayak aganezisi, sag
ayakta pes ekinovarus ve “rocker bottom”, kisa ve rudi-
menter sol 6n kol ve sindaktili olan dismorfik el, anal at-
reziyle birlikte eksternal genital yapilar kiz ve biiyiik labi-
um hipoplazik goriinimdeydi (Resim 1,2). Kan biyokimya-
sinda kalsiyum seviyesi 7,6 mg/dl olup digerleri normal
idi. Torakoabdominal grafisinde torakal skolyoz disinda
normal akciger ve kalp gelisimi goriildii. Ekstremite grafi-
lerinde sol fibula aganezisi, rudimenter sol radius ve el

Resim 1. Hastanin posterior-kaudal yonden goriiniimii
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Resim 2. Hastanin dnden goriiniimii
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parmaklari vardi. Transfontanel USG'de grade-1 periven-
trikiiler hemoraji goriildii. Hastanin ekokardiyografisi, ab-
dominal ultrasonografisi normal sinirlarda ve kromozom
incelemesi normal goriiniimde 46, XX olarak rapor edildi.

Hastanin takibinde mekanik ventilasyon ihtiyaci arta-
rak devam etti ve {i¢iincii gliniinde dolagim ve solunum
yetmezligi ile eksitus oldu.

Tartisma

Multiple pterygium sendromu (MPS), pterygum colli
sendromu, Escobar sendromu veya pterygium sendro-
mu olarak da bilinir. Kargilagtirmada kolaylik saglamak
amaciyla fetal akinezi sekansi, multiple pterygium sen-
dromu (lethal tip) ve pterygium sendromu o6zellikleriyle
tablo halinde sunulmustur (Tablo 1).

Pterygium sendromunda go6zlenen dismorfik yiiz g6-
riiniimii, g6z kapaginda yapisiklik, kiigiik agiz, genis kisa
burun, yarik damak, kii¢ciik cene, yaygin kulak anomalisi
icermektedir (1,4). Kisa boyun ile birlikte servikal bolge-
de deri katlantisi, bu sendromu gosteren hastalarin ka-
rakteristik bulgusudur (1). Ayrica skolyoz, hipotoni, alt
ekstremite anomalileri gibi kas-iskelet sistemiyle ilgili
anomaliler oldukga sik gézlenir (1,5). Iskelet kas siste-
miyle ilgili anomalilerin néromiiskiiler patolojiler tarafin-
dan olusturulabilecedgi bildirilmistir (6). Hastalarda geni-
tal anomaliler goriilebilmektedir, ancak birgok vakanin
uzun donem izlemlerinde, ikincil seks karakterlerinin
normal geligebildigi goriilmiistiir (7). Hastamizin antekii-
bital ve popliteal bdolgedeki deri kivrimlari ile birlikte flek-
siyon kontraktiirii, skolyoz, hipotonisite belirgindi. Yaygin
pterygium oldugundan, sadece alt ekstremiteyi tutan
popliteal ptergyium sendromu tanida diglandi (2).

Bu hastalik baslica otozomal resesif gegislidir ve na-
diren diger kalitim mekanizmalariyla da gegis gosterir
(1,4). Goh ve arkadaslari (8) 4 yasinda kisa boylu, aksiller
ve antekiibital ptreygiumlu bir erkek vaka bildirmigtir.
Bunun sporadik veya otozomal kalitim gdstermis olabile-
cegi yoniinde goriis beyan etmistir. Mc Keown ve Haris
(9) MPS’lu annenin {i¢ ¢cocugunda otozomal dominant
kalitim bildirmigtir. Hastalarda siddetli skolyoz, hemiver-
tebra ve pitozis goriilmiistiir. Carnevale ve arkadaslari
(10) 7 olguda 3 dekad boyunca X'e bagh dominant kalitim
bildirmistir. Etkilenen babalarin tiim kizlarinda MPS g6-
riilmis, erkek cocuklari etkilenmemistir (10).

Diinyada, yilda yaklasik 3 milyon dogum yardimci iire-
me teknikleri ile meydana gelmektedir. Yardimci iireme
teknikleriile gerceklesen gebeliklerde perinatal morbidite
ve mortalite artmistir ve dzellikle cogul gebeliklerle iligki-
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Tablo 1. Fetal akinezi sekansi, multiple pterygium sendromu (lethal tip) ve pterygium sendromlarinin ozellikleri
Bulgular Fetal akinezi Multiple pterygium Pterygium
sekansi sendromu (lethal tip) | sendromu
“Small for gestational age”. Intrauterine biiyime geriligi + + +
Kistik higroma “Webbed neck” + + +
Rijid, maske yiiz + + +
Mikrognati + + +
Kiigiik, arkaya doniik kulaklar + + +
Cikik gdzler, kisa palpebral fissiirler, hipertelorizm, telekantus, pitoz + + +
Basik burun ucu, diiz burun + +
Yarik damak, yiiksek damak + + +
Pterji + +
Pulmoner hipoplazi + +
Kiigiik gdglis + +
Kriptorsidizm + +
Labia major hipoplazisi veya agenezi + +
Biiyiik eklem ankilozu + + +
Kamptodaktili + + +
“Rocker-bottom” ayaklar, talipes ekinovarus + + +
Skolyoz, diger vertebra anomalileri + + +
Noromuskiiler sistem bulgulari Hidrosefali, mikrogiri, Genel Kas
serebellar hipoplazi, amiyoplazi gligsiizliiga,
septum pellusidum agenezi, miyopati
norojenik kas atrofisi,
kavum septum pelusidum

lendiriimektedir. Major malformasyonlarin intrasitoplaz-
mik sperm enjeksiyon (ICSI) ve invitro fertilizasyon (IVF)
gebeliklerde %30 daha fazla oldugu bildirilmistir. Kromo-
zom bozukluklarinin ise IVF/ICSI igsleminden mi yoksa ebe-
veynden mi kalrtildigi tam ayirt edilemeyebilir (11).
Vakamizin anne-babasinda akrabalik yoktu, MPS ile
ilgili bulguya sahip dedillerdi ve birinci derece akrabala-
rinda da bildirilmemigti. Bu nedenle biz otozomal resesif
veya dominat kalitimi ve X'e bagh kalitimi diisinmedik.
Invitro fertilizasyonla gelismis sporadik bir vaka oldugu-
nu diislindiik. MPS sendromunun karakteristik 6zellikle-
rini igeren ve bildigimize gore invitro fertilizasyon sonu-
cu goriilen ilk vaka olmasi nedeniyle dikkatinize sunduk.
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