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OZET 

Konjenital malformasyonlan bulunması nedeniyle polikliniğimize gönderilen iki 
hastada genetik araşhrmalar (aile ağao ve sitogenetik analiz) yapıldı ve Multipl 
Pterigium Sendromu (MPS) tanısı konarak ailelerine genetik danışma 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. 

. . 

GiRiŞ 

MPS; kısa boy, eklem kontraktürleri, vertebral (özeJlikle servikal) füzyonlar, çok 
sayıda deri kıvrımlan (pterigium), tipik yüz görünümü ile karakterize, az 
rastlanan bir otozomal resesif hastahkhr (1,2,3). 

İlk defa 1976'da Gillin ve Pryse-Davies tarafından sunulan letal tip MPS'de ise 
klinik tablo daha ağırdır ve yukarıdaki bulgulara ek olarak akciğer ve kalp 
hipoplazileri, nadir olarak da kemik displazileri bulunur (4). 

ünceleri diz arkasında pterigium olan hastalar yayınlanmış (5), hemen 
arkasından, sadece bu bulgu görülmeyen hastaların farklı fenotipik bulguları 
saptanmış ve tanılan MPS olarak literatüre geçmiştir. 

1984'de HaJI tarafından bu sendromun spinal füzyon ve konjenitaJ kemik 
füzyonu gösteren iki formu bildirilmiştir(6). 

OLGULAR 

Olgu I:Proband, annenin 8. gebeliğinden doğan 2.5 aylık kız çocuk olup, 
ebeveynleri sağlamdı ve akraba evliliği buiunmuyordu (Şekil 1). Daha Önceki 
gebeliklerinden iki sağlam çocuk ile,ayru bulguları gösteren beş çocuğunun da 
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olduğu, bunlardan ikisinin ölü (3. ve 4. gebeliklerden erkek çocuklar) üçünün 
ise canlı doğduğu (1,6 ve ?.gebelikten, ilki kız, diğerleri erkek) öğrenildi. Canlı 
doğup ölen malformasyonlu çocukların 10 gün ile 3 yıl arasında yaşadıkları 
belirtildi. G-bantlama ile yapılan kromozom incelemesinde karyotip normal 
bulundu. 

OLGU 1 

11 

1 2 3 4 5 

11-1 multipl konjenital malformasyonlu kız çocuk, 2 yaşında ekı.
11-2 sa.Olam 10 yaşında kız çocuk
11..J ölü konjenital malformasyonlu erkek çocuk
11-4 ölü konjenital mıılformaıyonlu erkek çocuk
il� sa.glam 4 ya,ında erkek çocuk
11-6 multipl konjenital malformasyonlu eri<ek çocuk, 2 ayda eks.
11-7 multipl konjenital malformasyonıu erkek çocuk, 10 günde eks.
il� proband

Şekil I:I.olguya ait pedigri 

Olgu 11:Annenin 2.gebeliğinden doğan 3 aylık kız çocuğu olup, ebeveynleri 
sağlamdı ve akraba evliliği yoktu (Şekil II) ilk gebelikten ölü doğan erkek 
çocukta da aynı bulguların bulunduğu öğrenildi. Probandın karyotip analizi 
normaldı. 

OLGU il 

II 

il -1 ölü multipl konjenital maJformasyonlu erkek çocuk 
il -2 proband 

Şekil II:II.olguya ait pedigri 
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Olguların ikisinde de tipik yüz görünümü; hipertelorizm, antimongoloid 
gorunum, mikrognati, uzun filtrum, yassı burun kökü ve burun kanatlan 
hipopazisi ile kemik ve kas atrofisi ve çok sayıda deri kıvnmlan mevcuttu 
(Resim I). Aynca kemik displazileri bulunmaktaydı. 

Resim I:Olguların fenotipler 
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TARTIŞMA 

Lethal tip MPS çoğunlukla intrauterin ölümle sonuçlanır ve literatürde 
bildirilmiş vaka sayısı çok değildir (2). Van Regemorter ve ark.1984'de, 
ebeveynleri l.dereceden kuzen olan ve geç spontan abortusla kaybedilmiş iki 
fötusta lethal MPS bildirmişlerdir (7). 

1987'de sunulan ve 11 MPS'Ii çocuğun izlendiği bir çalışmada, olgularda 
fenotipik bulguların dışında işitme bozuklukl�n ve sık solunum yollan 
enfeksiyonları bulunduğu vurgularunışhr. izlenen çocukların 6'sının 
ebeveynleri akraba (Pakistan'lı ve Urdün'IÜ ailelerdi) idi. Dördünün ebeveynleri 
İngiliz, birinin ise annesi İngiliz, babası Hint'liydi. Bu araşhncı1ara göre 
otozomal resesif geçiş gösteren bu sendrom, Avrupa ve Müslüman 
toplumlarında farklı sıklıkta görülmektedir (8). Bir başka çalışmada; bu 
sendromun müslüman bir ülke olan Kuveyt'de görecesel olarak yüksek sıklıkta 
bulunduğu bildirilmiştir(9). 

Literatüre göre ölü veya canlı doğan her 1000 bebekten 3'ünde kemik displazileri 
görülmektedir (10). Bu displazilerin izole malformasyon mu yoksa bir 
sendromun semptomu mu olduğunu saptamak her zaman mümkün 
olamamaktadır. Bizim olgulanmızın malformasyonlu doğan kardeşlerinin 
hiçbirine otopsi yapılmamıştı. KJinik tablo ağır olduğundan ve ailelerin 
anamnezlerinde aynı bulguları gösteren ölü doğmuş ya da kısa süre yaşamış 
kardeş öyküleri bulunduğu için olgulara Iethal tip MPS tanısı kondu. 

Hastalarımızın anne ve babalarının sağlam olması ve aynı malformasyonu 
gösteren her iki cinsiyette kardeşlerinin bulunması otozomal resesif kahhma 
uymaktadır. bu nedenle sonraki her gebelik için ailelere % 25 risk verildi ve 
hastalığın antenatal tanısı mümkün olduğundan (11) gebeliğin 16.haftasından 
itibaren 4 haftada bir düzenli olarak ultrasound kontrolünün yapılması önerildi. 
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