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Pena-Shokeir fenotipi: Bir olgu sunumu

Pena-shokeir phenotype: A case report
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Ozet

Pena-Shokeir fenotipi, multipl eklem kontraktiirleri, yiiz anomalileri ve pulmoner hipoplazi ile
karakterize bir hastaliktir. Bu olguda mikrosefali, asimetrik yiiz, mikrognati, kisa boyun, diisiik
retroverte kulak yapisi, kubbe damak, yiiksek burun kokii, anteverte nostril, ellerde ulnar
deviasyon, kamptodaktili, dirsekte fleksiyon kontraktiirii, diz ve kal¢a eklemlerinde ankiloz, rocker
bottom feet, club feet, viicut ¢izgilerinde silinme olan bir erkek hasta sunulmustur.

Anahtar sozciikler: Pena-Shokeir, multipl eklem kontraktiirii, fasial anomali, akciger hipoplazisi

Abstract

Pena-Shokeir phenotype is characterized by multiple ankylosis, facial anomalies and, pulmonary
hypoplasia In this case, a male patient with microcephaly, asymmetric face, micrognathia, short
neck, low set and posteriorly angulated ears, high-arched palate, high nasal bridge, anteverte
nostril, ulnar deviation of the hands, camptodactly, flexion contracture at elbow, ankylozis at hip
and knee, rocker bottom feet, club feet, sparse absent dermal ridges is described.
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Giris

1974 yilinda Pena ve Shokeir tarafindan multipl eklem kontraktiirleri, fasial anomaliler ve
pulmoner hipoplaziyi igeren erken letal bir hastalik olan Pena-Shokeir fenotipi
tanimlanmugtir [1]. Prenatal baglayan biiyiime geriligi vardir, bas ¢evresi siklikla
kiigiiktiir. Hipertelorizm, telekantus, epikantal fold, kii¢iik ve posterior rotasyonlu
kulaklar, deprese burun yapisi, kiigiik agiz, yiikksek damak, mikrognati, multipl ankiloz
(dirsek, diz, kalca, ayak bilegi), ellerde unlar deviasyon, rocker-bottom feet, talipes
egiunovarus, kamptodaktili, dermal ¢izgilerin azhig1r veya yoklugu (siklikla ellerde ve
parmaklarda flexiyon ¢izgilerinin yoklugu), pulmoner hipoplazi, kriptorsidizm, kisa
boyun, polihidramniyos, kii¢iik veya anormal plasenta, kisa umblikal kord sik goriilen
anomalilerdendir [2]. Yarik damak, kardiak defektler nadir goriilen anomalilerdir.
Otozomal resesif (OR) gegis bildirilmektedir. Yayinlanmis vakalarin yarisinda OR gegis
tarif edilmekle birlikte X’e bagh gecis de bildirilmistir [3, 4]. Son yillarda yapilan
calismalarda Pena-Shokeir fenotipinin tek bir etyolojiye bagli olmadig1 gésterilmistir [5].
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Olgu sunumu

Otuz bir yasindaki saglikli anne ve babadan miadinda dogmus bir giinliik erkek bebekti.
Annenin iigiincii gebeligiydi ve diger iki kardes saglikli ve erkekti. Fizik muayenesinde
kilosu 2840 gr, boyu 46 cm’di. Mikrosefali, mikrognati, asimetrik yiiz gériiniimii, kisa
boyun, diisiik ve retroverte kulak yapisi, kubbe damak, yiiksek ve genis burun kokii,
anteverte nostril (Resim 1 ve 2), ellerde ulnar deviasyon ve kamptodaktili, el bilegi ve
dirsekte fleksiyon kontraktiirii (Resim 3), rocker-bottom feet, club foot (Resim 4), diz ve
kalga ekleminde ankiloz, viicut ¢izgilerinde silinme goriilen bulgulardi (Resim 5).

Resim 1. Mikrosefali, mikrognati, asimetrik, yiiz, yiiksek ve genis burun kokii.

3

Resim 2. Kisa boyun, diisiik ve retroverte kulak.
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Resim3. El bilegi ve dirsekte fleksiyon kontraktiirii, kamptodaktili

Resim 4. Rocker-bottom feet, club foot.

Resim 5. Kal¢a ve diz ekleminde ankiloz, viicut ¢izgilerinde silinme.
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Hemogram ve biyokimyasal incelemeleri normaldi. Batin ultrasonografisi (USG) ,
tranfontanel USG ve beyin manyetik rezonans goriintiilemesi normaldi. Hastadan
kromozom analizi ¢alisildi, 46XY normal kromozom kurulumu olarak degerlendirildi.
Anne ve baba arasinda akrabalik yoktu. Ailede diger ¢cocuklar saglikliydi ve akrabalarda
benzer 6zellikler yoktu.

Tartisma

Pena-Shokeir fenotipi ilk olarak Pena ve Shokeir tarafindan 1974°te artrogripozis,
kamptodaktili, fasiyal anomaliler ve pulmoner hipoplazi ile karakterize letal otozomal
resesif bir sendrom olarak tanimlanmistir [1]. Nadir goriilen bu sendromun insidansi
yaklagik olarak 1/12000 dogumdur. Prognozu kétiidiir, etkilenmis bebeklerin %30°u 6lii
dogar. Canli doganlarin ¢ogu erken neonatal donemde pulmoner hipoplaziye bagl
komplikasyonlar sebebiyle oliir [6]. Olgularin yaklasik yarisinda OR(otozomal resesif)
gecis bildirilmistir, ancak bu sendromun birden ¢ok etyolojik nedene bagli oldugu ve
bundan dolay1 béyle ailelere verilecek genetik damismanlhigin ¢ok giic oldugu
bildirilmistir. Sporadik vakalarda tekrarlama riski %0-25 civarinda oldugu tahmin
edilmektedir [1]. Hipertelorizm, telekantus, epikantal fold, kiigiik ve posterior rotasyonlu
kulaklar, deprese burun yapisi, kii¢iik agiz, yiikksek damak, mikrognati, multipl ankiloz
(dirsek, diz, kalga, ayak bilegi), ellerde ulnar deviasyon, rocker-bottom feet, talipes
eqiunovarus, kamptodaktili, dermal cizgilerin azligi ve yoklugu (siklikla ellerde ve
parmaklarda fleksiyon cizgilerinin yoklugu), pulmoner hipoplazi, kriptorsidizm, kisa
boyun, polihidramniyos, kii¢iik veya anormal plasenta, kisa umblikal kord sik goriilen
anomalilerdendir [2]. Solunum ve ekstremite fonksiyonlarinin normal gelisimi i¢in uterus
icerisinde fetal hareketin siirekliligi gerekmektedir. Eger hareketler durursa eklem
sertlesir ve kas kitlesi azalir. Polihidramniyoz ve pulmoner hipoplazi normal solunumun
yoklugu ve yutkunmanin azalmasiyla iliskilidir [6]. Pena-Shokeir sendromunda omurga
kaslar1, st ve alt ekstremiteler etkilenir ve deformiteler bilateral ve simetriktir. Bu
vakada da iist ve alt ekstremiteler simetrik ve bilateral olarak etkilenmisti. Ancak vakada
pulmoner hipoplazi yoktu [7]. Pena-Shokeir fenotipik olarak trizomi 18’¢ benzedigi igin
ayirict tanisinin  yapilmasi gerekir. Trizomi 18’de hipertonisite, iskelet kaslarinda
hipoplazi, inguinal-umbilikal herni, ventrikiiler septal defekt, atrial septal defekt, patent
duktus arteriyozus gibi kalp anomalileri sik rastlanan bulgular arasindadir [2, 8]. Bu
bulgular vakada bulunmamaktaydi. Kamptodaktili, rocker bottom feet, club foot trizomi
18’de de goriilen bulgulardi. Kromozom analiyle trizomi 18 ekarte edildi.

Sonug olarak belirgin eklem kontraktiirleri, fasiyal anomalileleri olan hasta benzer
sendromlar ekarte edilerek sunulmustur.
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