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OZET

Konjenital malformasyonlan bulunmasinedeniyle poliklinigimize gonderilen iki
hastada genetik aragtirmalar (aile agac ve sitogenetik analiz) yapildi ve Multipl
Pterigium Sendromu (MPS) tanisi konarak ailelerine genetik darmgma verildi.

SUMMARY
Multiple Pterygium Syndrome

Two patients who applied to our Genetics Unit with multiple congenital
anomalies were examined for pedigree and cytogenetical analyses. The patients
were diagnosed as Multiple Pterygium Syndrome(MPS) and medical genetic
counselling was given to the patients families.

GIRIS
MPS; kisa boy, eklem kontraktiirleri, vertebral (6zellikle servikal) fiizyonlar, gok

sayida deri kivnimlan (pterigium), tipik yliz goriiniimii ile karakterize, az
rastlanan bir otozomal resesif hastahktir (1,2,3).

Tk defa 1976'da Gillin ve Pryse-Davies tarafindan sunulan letal tip MPS’de ise
klinik tablo daha agirdir ve yukandaki bulgulara ek olarak akciger ve kalp
hipoplazileri, nadir olarak da kemik displazileri bulunur (4).

Onceleri diz arkasinda pterigium olan hastalar yaymnlanmig (5), hemen
arkasindan, sadece bu bulgu goriilmeyen hastalarin farkh fenotipik bulgulan
saptanmug ve tarulann MPS olarak literatiire gegrnigtir.

1984’de Hall tarafindan bu sendromun spinal fiizyon ve konjenital kemik
flizyonu gosteren iki formu bildirilmigtir(6).

OLGULAR

Olgu I:Proband, annenin 8. gebeliginden dogan 2.5 ayhk kiz gocuk olup,
ebeveynleri saglamdi ve akraba evliligi bulunmuyordu ($ekil I). Daha dnceki
gebeliklerinden iki saglam gocuk ile,aym bulgulan gosteren beg gocugunun da
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oldugu, bunlardan ikisinin 6li (3. ve 4. gebeliklerden erkek gocuklar) tigliniin
ise canh dogdugu (1,6 ve 7.gebelikten, ilki kiz, digerleri erkek) ogrenildi. Canh
dogup olen malformasyonlu gocuklann 10 giin ile 3 yil arasinda yagadiklan
belirtildi. G-bantlama ile yapilan kromozom incelemesinde karyotip normal
bulundu.

OLGU |

n 0—0
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ll-1 multipl konjenital malformasyonlu kiz ¢ocuk, 2 yaginda eks.
II-2 saglam 10 yaginda kiz gocuk

1I-3 61G konjenital malformasyoniu erkek gocuk

li4 6lQ konjenital malformasyoniu erkek ¢ocuk

116 saglam 4 yaginda erkek gocuk

1146 multip! konjenital malformasyonlu erkek ¢ocuk, 2 ayda eks.
II-7 multipl konjenital malformasyoniu erkek ¢ocuk, 10 ginde eks.
18 proband

Sekil I:I.olguya ait pedigri
Olgu II:Annenin 2.gebeliginden dogan 3 aylhk kiz gocugu olup, ebeveynleri
saglamdi ve akraba evliligi yoktu (Sekil II) ilk gebelikten Olii dogan erkek

gocukta da aym bulgulann bulundugu ogrenildi. Probandin karyotip analizi
normald.
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Il -1 6id multipl konjenital malformasyoniu erkek gocuk
Il -2 proband

Sekil IL:II.olguya ait pedigri
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Olgulann ikisinde de tipik yiliz gorinimi; hipertelorizm, antimongoloid
gorunim, mikrognati, uzun filtrum, yass1 burun koki ve burun kanatlan
hipopazisi ile kemik ve kas atrofisi ve gok sayida deri kivimmlan mevcuttu
(Resim I). Aynica kemik displazileri bulunmaktaydi.

Resim I:Olgulann fenotipler’
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TARTISMA

Lethal tip MPS ¢ogunlukla intrauterin Olimle sonuglanir ve literaturde
bildirilmig vaka sayis1 g¢ok degildir (2). Van Regemorter ve ark.1984'de,
ebeveynleri 1.dereceden kuzen olan ve ge¢ spontan abortusla kaybedilmig iki
fdtusta lethal MPS bildirmiglerdir (7).

1987°de sunulan ve 11 MPS1i gocugun izlendigi bir ¢aligmada, olgularda
fenotipik bulgulann diginda igitme bozukluklani ve sik solunum yollan
enfeksiyonlar1 bulundugu vurgulanmigr. Izlenen ¢ocuklann 6’simin
ebeveynleri akraba (Pakistan’h ve Urdin‘li ailelerdi) idi. Dordiintin ebeveynleri
Ingiliz, birinin ise annesi Ingiliz, babas1 Hint’liydi. Bu aragtincilara gore
otozomal resesif gegis goOsteren bu sendrom, Avrupa ve Misliman
toplumlarinda farkli sikhkta gorulmektedir (8). Bir bagka g¢aligmada; bu
sendromun miisliman bir ulke olan Kuveyt'de gorecesel olarak yuksek sikhkta
bulundugu bildirilmigtir(9).

Literatiire gore ol veya canli dogan her 1000 bebekten 3‘linde kemik displazileri
gorulmektedir (10). Bu displazilerin izole malformasyon mu yoksa bir
sendromun semptomu mu oldugunu saptamak her zaman mimkin
olamamaktadir. Bizim olgulanmizin malformasyonlu dogan kardeglerinin
higbirine otopsi yapilmamigti. Klinik tablo agir oldugundan ve ailelerin
anamnezlerinde ayni bulgulan gosteren 6li dogmug ya da kisa siire yagamig
kardeg oOykileri bulundugu igin olgulara lethal tip MPS tarus1 kondu.

Hastalarimizin anne ve babalarimin saglam olmasi ve aym malformasyonu
gosteren her iki cinsiyette kardeglerinin bulunmasi otozomal resesif kaliima
uymaktadir. bu nedenle sonraki her gebelik igin ailelere ¥ 25 risk verildi ve
hastaligin antenatal tanis1 mimkin oldugundan (11) gebeligin 16.haftasindan
itibaren 4 haftada bir dizenli olarak ultrasound kontrolintin yapilmas: 6nerildi.
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