Pena-Shokeir Sendromu
A Case Of Pena-Shokeir Syndrome
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Tirkiye

0z

Pena-Shokeir sendromu fetal akinezi, intrauterin gelisme geriligi, kas ve iskelet deformiteleri, fasiyal anomaliler, pulmoner hipoplazi, kisa umbilikal kord, polihid-
ramniyos ile giden Klinik bir fenotipdir. Bu makalede 35 haftalik dogan, prenatal ultrasonografisinde fetal hareketleri yavas ve ekstremitelerinde deformite olan,
postnatal muayenesinde multipl konjenital anomali tespit edilen Pena-Shokeir sendromu dzellikleri gdsteren bir vaka sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Pena-Shokeir sendrom, multipl konjenital anomaliler.

ABSTRACT

Pena-Shokeir syndrome is characterised by fetal akinesia, intrauterine growth retardation, deformites of musculoskeletal system, facial anomalies, pulmonary

hypoplasia, short umbilical cord and polyhydramnios. In this manuscript we reported a newborn case born at the 35th gestational weeks whose prenatal ultra-
sonography showed reduced fetal movements and multiple deformities of extremities. Physical examination showed multiple congenital anormalies congruent

with features of Pena-Shokeir syndrome.

Keywords: Pena Shokeir syndrome, multiple congenital anormalies.

Giris
Pena-Shokeir sendromu ilk kez 1974 yilinda Pena ve Shokeir tarafindan tanim-
lanmigtir (1). Oniki bin canli dogumda bir gdriiliir. Vakalarin yarisindan fazlas

otozomal resesif gegis gostermekte birlikte otozomal dominant, X’e bagl ya da
mitokondrial gecis gosteren tirleri de bildirilmistir (2).

Hastaligin en temel nedeni fetal akinezidir (fetal hareketlerin yavaslamas).
Embriyonik hayata kas ve eklem gelisimi normal baslar fakat fetisin hare-
ketlerini kisitlayan fiziksel, norolojik veya miyopatik nedenler fetiisiin geligimi
etkiler Klinik olarak kaslarda sertlik, giigsiizliik ve fibrozis, eklemlerde sertlik,
hareket kisithligi, deformite ¢ikiklar ve kontraktdrleri gorilebilir. Ekstremitele-
rinde atrofi, kisalik ve deformite eslik ediyorsa yenidogan bebege “Tahta Be-
bek” goriintiisi verir. Ayrica pulmoner hipoplazi, yiiz ve ¢ene anomalileri, kisa
umbilikal kord, kiigk plasenta, polihidroamnios ve Uriner sistem anomalileri
eslik eden anormaliler arasindadir (2-3).

intrauterin 14. Haftadan itibaren iki veya ii¢ boyutlu ultrasonografi (USG) Pena
Shokeir sendromu tanisi koymada yardimet olur. Fetal akinezi ile birlikte olan
Uist ve alt ekstremitelerin deformiteleri, eklemlerdeki kontraktiirler ve diger vi-
cut anormalileri fetal ultrasonografi ile tespit edilebilir (4-5). Ayrica, yapilan
klinik calismalarda Pena Shokeir sendromuna eslik eden fetal anomalilerinin
ozellikle merkezi sinir sistem anomalilerinin tespitinde fetal magnetik rezonans
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gorunttilemenin (MRG) 6nemli rol oynadigi bildirilmistir (5).

Pena-Shokeir sendromu tek bir etyolojiye bagli olmadidi igin kesin bir tani yon-
temi yoktur. Aile dykiisi, prenatal radyolojik yontemler, postnatal fizik muaye-
ne bulgular ile birlikte sitogenetik calismalardan taniya yaklagsilabilir ve benzer
konjenital hastaliklarin diglanmasi ile kesin tani konulabilir.(6)

Yazimizda multipl konjenital anormalili dogan ve Pena-Shokeir sendromu 6n
tanisi ile yenidogan klinigimizde izlenen 35 haftalik bir olgu sunulmustur.

Olgu

Hastamiz 27 yagindaki saglikli annenin ikinci gebeliginden 35 haftalik, ma-
kat gelisi nedeniyle sezaryan ile 2260 gr dogdu. Dogar dogmaz solunum si-
kintisi olan hasta resisite edilerek yogum bakim Unitesine yatirildi. Prenatal
oOykisiinden yapilan rutin ultrasonografisinde fetiisiin hareketlerinin hipoaktif
oldugu, ellerinde ve ayaklarinda deformitelerin tespit edildigi 6grenildi. Bebegin
soy gecmisinde anne ve babanin birinci derecede akraba oldugu, bir yil 6nce
33 haftalikken intrauterin eksitus olan, multipl fetal anomalisi olan ve yapilan
otopsi sonucu Pena- Shokeir sendromu tanisi alan bir kardesi oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde viicut agirhgr 2260 gr (25-50p), boy 46¢m (50-75p) bas
cevresi 36 cm (97p (izerinde) spontan solunumu yoktu. Viicudunda yaygin
odem, atipik yiiz, makrosefali, distik kulaklar, mikroftalmi, kisa boyun tespit
edildi. Hastada “Tahta Bebek™ goriinimii mevcuttu; kaslan sert, eklemlerde
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hareket kisitlihgi, st ekstremitelerde ekstansiyon kontraktirleri, kamptodaktili,
kalgada abduksiyon kisithgi ve fleksyon kontraktiirleri ve ayaklarda pes ekino-
varus vardi (Resim 1). Kisa iimbilikal kord vardi, haricen kizdi ve yenidogan
refleksleri alinmiyordu. Yapilan ekokardiyografi, tim abdomen ve kranial ultra-
sonografide ek bir anomali tespit edilmedi. Kromozom analizisi: 46 XX olarak
rapor edildi.

Resim 1: Makrosefali, diistik kulaklar, kisa boyun, eklemlerde ve ekstremite-
lerde kontrakturleri, ellerde kamptodaktili, ve ayaklarda pes ekinovarus gorii-

namd.

Tartisma

Vakamizda atipik yiiz, makrosefali, diisiik kulaklar, mikroftaimi, kisa boyun,
kaslarda atrofi, eklemlerde hareket kisithligi ve kontraktiirler, ellerde kampto-
daktili, kalgcada abduksiyon kisitliligr ve fleksiyon kontraktiirleri, ayaklarda pes
ekinovarus bulgulan mevcuttu. Bu fizik muayene bulgulan Pena ve Shokeir
tarafindan 1974 yilinda bildirilen Pena Shokeir sendrom fenotipik dzelikleri ile
uyumludur (1).

Pena- Shokeir sendromunda fetal akineziye bagl kaslarda atrofi, ekstremiteler-
de deformite ve eklemlerde kontraktiirler geliebilir. intrauterin hayatta 14. Haf-
tadan itibaren fetal USG, bilgisayarli tomografi veya MRG ile teshis edilebilir (4-
5). Vakamizda, yapilan rutin prenatal ultrasonografisinde fetiisiin hareketlerinin
az oldugu, ellerinde ve ayaklarinda deformiteleri tespit edildigi ogrenildi. Pe-
na-Shokeir sendromlu exitus olan kardeg dykisi olmasindan dolayr vakamiz
da prenatal déneminde Pena-Shokeir sendromu 6n tanisi ile izlenmeye bas-
lanmigtir. Medikal terminasyonu kabul etmeyen ve gebeligin devam etmesini
isteyen ebeveynlere hastaligin seyri ve koti prognozu ile ilgili bilgi aktanimistir.

Pena-Shokeir sendromunun kesin bir tani ydntemi yoktur ve etyolojisi net de-
Qildir. Ayinci tanida mutlaka diger iskelet sistemi anomalisine sebep olan send-
romlar akla gelmeli ve bunlar ekarte edildikten sonra Pena- Shokeir tanisi kon-
malidir. Ayirici tanida Freeman Sheldon sendromu, multip! pitejiyum sendromu,
Trizomi 18, Trizomi 13, , Potter sendromu, Neu-Laxova sendromu, amniyotik
bant sendromu, distal artogripozis, Larsen sendromu ve serebrookiiler-fasi-
yal-iskelet sendromu yer almaktadir (6-7). Pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir
sendromlu vakalarda gorildiga gibi Potter sendromlu vakalarda da gorilir
fakat Potter sendromda oligohidramniyos varken (8) Pena-Shokeir sendromda
polihidramniyos sik gérilir. Pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir sendromu igin
tani kriterlerden biridir. Olii dogum veya erken neonatal dénemdeki mortaliteyi
ciddi etkileyen pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir sendromu igin kétii prognoz
gostergesi olarak bilinmektedir ve diger sendromlardan ayirici tanida rol oy-
namaktadir.
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Sonugta nadir gérulen bir sendrom olsa da fetal hareketlerde azalma, kas is-
kelet sistemi deformiteleri ve multipl konjenital anomalisi olan vakalarin ayirici
tanisinda Pena-Shokeir sendromu da diisiinilmelidir.
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