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 Giriş
Pena-Shokeir sendromu ilk kez 1974 yılında Pena ve Shokeir tarafindan tanım-

lanmıştır (1). Oniki bin canlı doğumda bir görülür. Vakaların yarısından fazlası 

otozomal resesif geçiş göstermekte birlikte otozomal dominant, X’e bağlı ya da 

mitokondrial geçiş gösteren türleri de bildirilmiştir (2). 

Hastalığın en temel nedeni fetal akinezidir (fetal hareketlerin yavaşlaması). 

Embriyonik hayata kas ve eklem gelişimi normal başlar fakat fetüsün hare-

ketlerini kısıtlayan fiziksel, nörolojik veya miyopatik nedenler fetüsün gelişimi 

etkiler klinik olarak kaslarda sertlik, güçsüzlük ve fibrozis, eklemlerde sertlik, 

hareket kısıtlılığı, deformite çıkıkları ve kontraktürleri görülebilir. Ekstremitele-

rinde atrofi, kısalık ve deformite eşlik ediyorsa  yenidoğan bebeğe ‘’Tahta Be-

bek’’ görüntüsü verir. Ayrıca pulmoner hipoplazi, yüz ve çene anomalileri, kısa 

umbilikal kord, küçük plasenta, polihidroamnios ve üriner sistem anomalileri 

eşlik eden anormaliler arasındadır (2-3).

İntrauterin 14. Haftadan itibaren iki veya üç boyutlu ultrasonografi (USG) Pena 

Shokeir sendromu tanısı koymada yardımcı olur. Fetal akinezi ile birlikte olan 

üst ve alt ekstremitelerin deformiteleri, eklemlerdeki kontraktürler ve diğer vü-

cut anormalileri fetal ultrasonografi ile tespit edilebilir (4-5). Ayrıca, yapılan 

klinik çalışmalarda Pena Shokeir sendromuna eşlik eden fetal anomalilerinin 

özellikle merkezi sinir sistem anomalilerinin tespitinde fetal magnetik rezonans 

görüntülemenin (MRG) önemli rol oynadığı bildirilmiştir (5).

Pena-Shokeir sendromu tek bir etyolojiye bağlı olmadığı için kesin bir tanı yön-

temi yoktur. Aile öyküsü, prenatal radyolojik yöntemler, postnatal fizik muaye-

ne bulguları ile birlikte sitogenetik çalışmalardan tanıya yaklaşılabilir ve benzer 

konjenital hastalıkların dışlanması ile kesin tanı konulabilir.(6)

Yazımızda multipl konjenital anormalili doğan ve Pena-Shokeir sendromu ön 

tanısı ile yenidoğan kliniğimizde izlenen 35 haftalık bir olgu sunulmuştur.

 Olgu
Hastamız 27 yaşındaki sağlıklı annenin ikinci gebeliğinden 35 haftalık, ma-

kat gelişi nedeniyle sezaryan ile 2260 gr doğdu. Doğar doğmaz solunum sı-

kıntısı olan hasta resüsite edilerek yoğum bakım ünitesine yatırıldı. Prenatal 

öyküsünden yapılan rutin ultrasonografisinde fetüsün hareketlerinin hipoaktif 

olduğu, ellerinde ve ayaklarında deformitelerin tespit edildiği öğrenildi. Bebeğin 

soy geçmişinde anne ve babanın birinci derecede akraba olduğu, bir yıl önce 

33 haftalıkken intrauterin eksitus olan, multipl fetal anomalisi olan ve yapılan 

otopsi sonucu Pena- Shokeir sendromu tanısı alan bir kardeşi olduğu öğrenildi.

Fizik muayenesinde vücut ağırlığı 2260 gr (25-50p), boy 46cm (50-75p) baş 

çevresi 36 cm (97p üzerinde) spontan solunumu yoktu. Vücudunda yaygın 

ödem, atipik yüz, makrosefali, düşük kulaklar, mikroftalmi, kısa boyun tespit 

edildi. Hastada ‘’Tahta Bebek’’ görünümü mevcuttu; kasları sert, eklemlerde 

Olgu Sunumu Case Report

ÖZ
Pena-Shokeir sendromu fetal akinezi, intrauterin gelişme geriliği, kas ve iskelet deformiteleri, fasiyal anomaliler, pulmoner hipoplazi, kısa umbilikal kord, polihid-

ramniyos ile giden klinik bir fenotipdir. Bu makalede 35 haftalık doğan, prenatal ultrasonografisinde  fetal hareketleri yavaş ve ekstremitelerinde  deformite olan, 

postnatal muayenesinde multipl konjenital anomali tespit edilen Pena-Shokeir sendromu özellikleri gösteren bir vaka sunulmuştur.

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.
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hareket kısıtlılığı, üst ekstremitelerde ekstansiyon kontraktürleri, kamptodaktili, 

kalçada abduksiyon kısıtlığı ve fleksyon kontraktürleri ve ayaklarda pes ekino-

varus vardı (Resim 1). Kısa ümbilikal kord vardı,  haricen kızdı ve yenidoğan 

refleksleri alınmıyordu. Yapılan ekokardiyografi, tüm abdomen ve kranial ultra-

sonografide ek bir anomali tespit edilmedi. Kromozom analizisi: 46 XX olarak 

rapor edildi.

Resim 1: Makrosefali, düşük kulaklar,  kısa boyun, eklemlerde ve ekstremite-

lerde  kontraktürleri, ellerde kamptodaktili, ve ayaklarda pes ekinovarus görü-

nümü.

 Tartışma
Vakamızda atipik yüz, makrosefali, düşük kulaklar, mikroftalmi, kısa boyun, 

kaslarda atrofi, eklemlerde hareket kısıtlılığı ve kontraktürler, ellerde kampto-

daktili, kalçada abduksiyon kısıtlılığı ve fleksiyon kontraktürleri, ayaklarda pes 

ekinovarus bulguları mevcuttu. Bu fizik muayene bulguları Pena ve Shokeir 

tarafından 1974 yılında bildirilen Pena Shokeir sendrom fenotipik özelikleri ile 

uyumludur (1). 

Pena- Shokeir sendromunda fetal akineziye bağlı kaslarda atrofi, ekstremiteler-

de deformite ve eklemlerde kontraktürler gelişebilir. İntrauterin hayatta 14. Haf-

tadan itibaren fetal USG, bilgisayarlı tomografi veya MRG ile teşhis edilebilir (4-

5). Vakamızda, yapılan rutin prenatal ultrasonografisinde fetüsün hareketlerinin 

az olduğu, ellerinde ve ayaklarında deformiteleri tespit edildiği öğrenildi. Pe-

na-Shokeir sendromlu exitus olan kardeş öyküsü olmasından dolayı vakamız 

da prenatal döneminde Pena-Shokeir sendromu ön tanısı ile izlenmeye baş-

lanmıştır. Medikal terminasyonu kabul etmeyen ve gebeliğin devam etmesini 

isteyen ebeveynlere hastalığın seyri ve kötü prognozu ile ilgili bilgi aktarılmıştır.

Pena-Shokeir sendromunun kesin bir tanı yöntemi yoktur ve etyolojisi net de-

ğildir. Ayırıcı tanıda mutlaka diğer iskelet sistemi anomalisine sebep olan send-

romlar akla gelmeli ve bunlar ekarte edildikten sonra Pena- Shokeir tanısı kon-

malıdır. Ayırıcı tanıda Freeman Sheldon sendromu, multipl pitejiyum sendromu, 

Trizomi 18, Trizomi 13, , Potter sendromu, Neu-Laxova sendromu, amniyotik 

bant sendromu, distal artogripozis, Larsen sendromu ve serebrooküler-fasi-

yal-iskelet sendromu yer almaktadır (6-7). Pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir 

sendromlu vakalarda görüldüğü gibi Potter sendromlu vakalarda da görülür 

fakat Potter sendromda oligohidramniyos varken (8) Pena-Shokeir sendromda 

polihidramniyos sık görülür. Pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir sendromu için 

tanı kriterlerden biridir. Ölü doğum veya erken neonatal dönemdeki mortaliteyi 

ciddi etkileyen pulmoner hipoplazi Pena-Shokeir sendromu için kötü prognoz 

göstergesi olarak bilinmektedir ve diğer sendromlardan ayırıcı tanıda rol oy-

namaktadır.

Sonuçta nadir görülen bir sendrom olsa da fetal hareketlerde azalma, kas is-

kelet sistemi deformiteleri ve multipl konjenital anomalisi olan vakaların ayırıcı 

tanısında Pena-Shokeir sendromu da düşünülmelidir.
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