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Özet

Amaç: Meckel Gruber Sendromu otozomal resesif geçifl gösteren, major triad› ensefalosel, polidaktili ve kistik displastik böbrekler olan

bir sendromdur. Bu olgu tekrarlayan gebelik kayb› olan vakalarda erken tan›n›n önemini vurgulamak için sunulmufltur. 

Olgu: 23 yafl›nda G6P0A5 olan akraba evlili¤i mevcut hasta son adet tarihine göre 12. haftas›n›n içinde klini¤imize baflvurdu. Daha

önceki gebelik kay›plar›ndan ikisinde meningomyelosel ve nöral tüp defekti öyküsü mevcuttu. Yap›lan ilk ultrasonografik

de¤erlendirmesinde CRL ölçümü 45mm (11 hafta), NT 4mm olarak ölçüldü. Hastan›n yap›lan ayr›nt›l› ultrasonografisinde ensefalosel

ve böbreklerde bilateral büyüklük dikkati çekti. Meckel Gruber Sendromu ön tan›s› konulan olguda hastanemiz perinatoloji konseyinin

karar› ile karyotip analizi sonras› gebelik sonland›r›ld›. Yap›lan histopatolojik incelemede ensefalosel, polidaktili ve bilateral olarak

büyümüfl böbreklerle MeckelGruber Sendromu tan›s› do¤ruland›. 

Sonuç: Meckel Gruber Sendromu otozomal resesif geçifl gösteren ve en çok trisomi 13 ile kar›flan bir sendromdur. Tekrarlayan gebe-

lik kay›plar› ve bu kay›plarda nöral tüp defekti öyküsü olan olgularda erken haftalarda tan› önemlidir. Akraba evlili¤i oran› yüksek olan

ülkemizde bu aç›dan dikkatli olunmal› ve genetik dan›flmanl›k önerilmelidir. 

Anahtar Sözcükler: Meckel-Gruber Sendromu, ensefelosel, displastik böbrek, polidaktili.

Early dignosed meckel gruber syndrome

Objective: The Meckel Gruber syndrome is a rare autosomal recessive disorder that is characterised by typical sonographical find-

ings: encephalocele, polydactyly and cystic dysplastic kidneys. Consecutive loss of pregnancies, appearing in the family history,

emphasises the importance of early prenatal diagnoses in such cases. 

Case: A 23-year-old woman, gravida 6, abortion 5, and having a consanguineous marriage was admitted to our clinic at 12th weeks

of gestation according to the date of her last menstrual date. Obstetric history revealed that two of the previous pregnancies were

affected with meningomyelocele and neural tube defects. In the sonographic evaluation, CRL was measured as 45 mm and NT 4.5

mm. The detailed sonographical examination of the fetus revealed encephalocele, and bilateral enlargement of the kidneys was

noticed. Meckel Gruber Syndrome was suspected. After fetal karyotyping, termination of pregnancy is performed by the decision of

perinatology counsil of our hospital. In the hystopatological examination, encephalocele, polydactyly and bilateral dysplastic kidneys

were diagnosed and MeckelGruber syndrome was established. 

Conclusion: Meckel Gruber Syndrome is a syndrome which displays an autosomal recessive inheritance and is mostly confused with

trisomy 13. In the cases with consecutive losses of pregnancy first trimester diagnosis is important. In countries with high rates of

consanguineous marriage, as it is in our country, one should be careful and genetic counselling should be advised. 
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Girifl 
Meckel-Gruber Sendromunun baz› bulgular›

ilk olarak 1898’de Meckel taraf›ndan tan›mlan-

m›flt›r. Gruber ise posterior ensefalosel, postaksi-

yel polidaktili ve kistik displastik böbreklerin de

bir arada bulunmas›yla bir sendrom olarak tarifle-

mifltir. Birlikte olabilecek di¤er anomaliler: kalp,

genital, yüz ve ekstremite defektleridir.1 Otozo-

mal resesif geçifl gösterir. Ailede etkilenmifl çocuk

olmas› durumunda tekrarlama riski %25’tir. Daha

önce etkilenmifl ailelerde erken prenatal tan› aç›-

s›ndan dikkatli olunmal›d›r. Bu olgu sunumunda

Meckel-Gruber sendromuna transvaginal ultra-

son ile erken dönemde tan› konulabilece¤inin

önemini vurgulamak ve bu konuda literatürün

gözden geçirilmesi amaçlanmaktad›r.

Olgu
Olgu 23 yafl›nda olup, G6P0A5 6.5 y›ll›k evli

oldu¤u ö¤renilmifl; efli ile aras›nda 2. dereceden

akrabal›¤›n (teyze çocuklar›) mevcut oldu¤u bil-

dirilmifltir. Daha önceki gebeliklerinden 1. gebe-

li¤i ensefalosel, 2. gebeli¤i missed abortus, 3. ge-

beli¤i meningosel, 4. gebeli¤i missed abortus, 5.

gebeli¤i missed abortus olarak sonlanm›fl oldu-

¤u ö¤renilmifltir. Hastan›n 3. gebeli¤inde yap›-

lan amniyosentez sonucu normal karyotip ola-

rak bulunmufl. Hastan›n özgeçmiflinde ve soy

geçmiflinde herhangi bir özellik görülememifltir.

Hasta son adet tarihine göre 12 haftal›kken klini-

¤imize baflvurdu¤unda yap›lan ultrasonografi-

sinde CRL: 45 mm (11 hafta 3 günlük) NT:

4.5mm olarak tespit edildi. Hastada ayr›ca ense-

falosel ve böbrekler bilateral belirgin olarak bü-

yük görüldü (Resim 1, 2, 3, 4). Hasta SB Ege Do-

¤umevi Perinatoloji Departman› Haftal›k Konse-

yinde görüldü. Karar gebeli¤in sonland›r›lmas›

ve aileye genetik dan›flmanl›k verilmesi yönün-

de oldu. Bulgular›n netleflmesi amac›yla 14. Haf-

taya kadar izlenen olguda fetal karyotip belirle-

nerek gebelik sonland›r›ld›. Fetal karyotip 46 XY

olarak bulundu. Fetüsün makroskopik görü-

nümde ensefalosel ve polidaktili tespit edildi.

Patolojik inceleme; fetusta el ve ayaklarda alt›flar

parmak izlendi. Yüz kurba¤a görünümünde, ok-

sipital bölgede ensefalosel deriyle örtülü kistik

bir yap› olarak görüldü. Bat›n aç›ld›¤›nda her iki

böbrek normalin 2-3 kat› büyüklükte ve tüm ba-

t›n› doldurmaktayd›. Kesitlerinde korteks ve me-

dullada çok say›da kistik yap› dikkati çekti. Di¤er

organlar makroskopik olarak ola¤an görünüm-

deydi (Resim 5, 6). Tan›; ensefalosel, polidaktili

ve polikistik böbrekler içeren 14 hafta ile uyum-

lu erkek fetus, Meckel-Gruber Sendromu ile

uyumlu histopatolojik bulgular olarak belirtildi. 
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Resim 1. Ensefalosel. Resim 2. Böbrek görüntüsü.



Tart›flma

Meckel Gruber sendromu nöral tüp defekt-

leri (NTD), ensefalosel (% 80), polidaktili (%75),

kistik ve displastik böbrek (%95) ile birlikte ola-

bilir.1,2 USG’de tespit edilen birliktelik gösteren

di¤er anomaliler: mikrognati, kardiyak anomali-

ler, sindaktili, klinodaktili, pes ekinovarus ola-

rak bildirilmektedir.1 Hastal›¤›n kesin tan›s› için

tipik triad›n› oluflturan kistik böbrek displazisi,

oksipital ensefalosel, postaksiyal polidaktili bul-

gular›ndan en az ikisinin tespit edilmesi gerek-

mektedir.3 Sunulan olguda ilk trimesterde yap›-

lan ultrasonografide ensefalosel ve bilateral

böbreklerde kistik büyüme saptanm›flt›r. Mec-

kel-Gruber sendromu, renal displazinin efllik et-

ti¤i, otozomal resesif geçiflli santral sinir sistem

sendromlar›n›n en iyi bilinenlerinden biridir.4

Meckel-Gruber sendromunun genel popülas-

yonda 12.000-140.000’de 1 oran›nda görüldü¤ü

bildirilmifltir.5 NTD tekrarlama riski %1-3 iken

Meckel-Gruber Sendromunda tekrarlama riski

otozomal resesif geçifl göstermesinden dolay›

%25’tir ve bu nedenle sonraki gebeliklerde pe-

rinatal takipleri ve erken tan› önemlidir.6 Tüm

NTD’lerin ancak %5’inde Meckel-Gruber sen-
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Resim 3. Fetüsün USG görüntüsü.

Resim 4. Fetüsün USG ölçümleri.



dromu saptan›r.1,7 Erken tan› sendromun yük-

sek tekrarlama riski (%25) ve Meckel-Gruber

Sendromlu do¤anlar›n do¤umda veya hemen

sonras›nda kaybedilmeleri nedeniyle önemli-

dir. Sonografik inceleme gebelikte ilk trimester

sonlar›na do¤ru yap›labilir. ‹ngiltere’de yap›l-

m›fl bir çal›flmada, rutin ultrasonografik incele-

me ile, Meckel-Gruber Sendromu 11-14 gebelik

haftalar›nda yüksek ve düflük risk gruplar›nda

gösterilebilmifltir.8,9 Bulgaristan’da bir önceki

gebeli¤i Meckel-Gruber Sendromu nedeniyle

ikinci trimesterde sonland›r›lm›fl annede, 13.

gestasyon haftas›nda transvaginal ultrasonogra-

fi ile Meckel-Gruber Sendromu varl›¤› saptana-

bilmifltir.10 Meckel-Gruber Sendromunun, trizo-

mi 13 ve Smith–Lemli-Opitz sendromu ile ay›r›-

c› tan›s› yap›lmal›d›r. Bazen trizomi 13 ile ben-

zer patolojiler gösterdi¤inden ay›r›c› tan›s› zor

olabilmektedir. Çünkü, trizomi 13’e %15-30 ora-

n›nda kistik böbrekler efllik etmektedir. Orta hat

santral sinir sistemi anomalileri veya holopro-

zensefali, trizomi 13 için tan› koydurucu iken,

büyük böbrekler, oligohidramnios ve oksipital

ensefalosel varl›¤› Meckel-Gruber Sendromu

için tan› koydurucudur.11 Bu bulgular saptand›-

¤›nda karyotipleme yap›lmas› gerekir.1,2 Sunu-

lan olguda da karyotipleme yap›lm›flt›r. Karyo-

tipleme sonucunda 46 xy normal karyotip ola-

rak saptanm›flt›r. Ayr›ca trizomi 13’te holopro-

zensefali, mikrosefali, korpus kallozum agenezi-

si, kalp defektleri, renal anomaliler, meningom-

yelosel, polidaktili, kistik higroma s›k görülür ve

sporadiktir. Meckel- Gruber sendromu ise oto-

zomal resesif geçifllidir. Bu aç›dan tekrarlama
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Resim 5. Fetüs. Resim 6. fetüs böbrekler.

Olgu Sunumu Tan› Arac› GY Fetal Anomali Ailesel Sporadik

Pachi et al. 198914 USG 13 OE, PB,HD 1 -

Quintero et al. 199315 EF 11 OE, PB*, HD, BD 1 -

Dumez et al. 199416 E E 10+4 OE, HD, AN 1 -

Braithwaite et al. 199517 USG 12+2 OE, PB, HD* - 1

Sepulveda et al. 199718 USG 11-14 OE, PB, HD 4 1

Den Hollander et al. 200219 USG 13+4 OE, PB 1 -

Liu et al. 200620 USG 13 OE, PB - 1

Bizim olgumuz USG 11+3 OE, PB, HD 1 -

Tablo 1. ilk trimesterde tan› alan Meckel-Gruber sendromlar›n›n karfl›laflt›r›lmas›.

GA: Gestasyonel yafl hafta/gün; USG: Ultrasonografi; E: Embriyoskopi; EF: Embryofetoskopi; OE: Oksipital ensefalosel; PB: Polikistik böbrek; HD: Hexadactili; BD: Biliary 
disgenesis (patolojik araflt›rmada tespit edilen); AN: Anormal nefrogeneszis (patolojik araflt›rmada tespit edilen); HD*: Hexadactili (do¤um s›ras›nda tepit edilen); PB*: Polikistik
böbrek (patolojik araflt›rmada tespit edilen)



oranlar› farkl›d›r. Aileye sonraki gebelikler aç›-

s›ndan genetik dan›flmanl›k verilmesi gerekir.1,2

Meckel-Gruber Sendromunda renal kistik disp-

lazi hemen hemen tüm vakalarda mevcuttur.12

Böbrekler bazen normal boyutundan 10-20 kat

büyük olabilir. Otopsi incelenmesinde makros-

kopik olarak kistler görülür. Renal agenezis, re-

nal hipoplazi ve üreteral duplikasyon gibi di¤er

renal anomaliler de bu sendroma efllik edebi-

lir.13 Gebenin prenatal takibinde ensefalosel tes-

pit edildi¤inde mutlaka ekstremiteler ve böb-

rekleri de içeren genifl bir inceleme yap›lmas›

gereklidir. Ense saydaml›¤› art›fl›n›n incelenme-

si ile tan› konulan bu olgudan da görülebilece¤i

gibi ense saydaml›¤› art›fl› bize sadece trizomi-

ler konusunda bilgi vermemekte ve baflka sen-

dromlar›n tan›nmas›na da olanak sa¤layabil-

mektedir. 11-14 hafta taramas› s›ras›nda sadece

ense saydaml›¤› art›fl› de¤il tüm fetus incelen-

melidir (Tablo 1).

Sonuç

Sonuç olarak, ultrasonografi ve baz› invazif

yöntemlerle fetal anomaliler prenatal dönemde

tan› alabilmekte ve etkilenmifl fetuslar elimine

edilebilmektedir. Otozomal resesif geçiflli ve

ölümcül bir hastal›k olan Meckel-Gruber Sen-

dromu ultrasonografik taramalar ile 20. gebelik

haftas›ndan önce de tan›nabilmektedir. Bu sen-

drom riskini tafl›yan aileler bilgilendirme yap›l-

d›ktan sonra perinatoloji kliniklerinde takibe

al›narak 11-14. haftalarda erken prenatal tan›

alarak gebelikleri sonland›r›labilir. 
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