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Meckel-Gruber Sendromu

Figen Aksoy, Giilsen (3zbay, Sibel Erdamar, R. Madazli, Cihat Sen
Cervahpasa Top Fakiiltesi Patoloji Anabilim Dalr ve Kadin-Dogum Anabilim Daly

OZET
MECKEL-GRUBER SENDROMU

Calismamizda Patoloji Anabilim Dalinda 1990-1994 yillari arasinda tani almis 4 Meckel-Gruber Sendromu olgusu sunul-
maktadir. Olgularimizda erkek/kiz orani esittir. Tumiinde oksipital ensefalosel ve polikistik bébrek hastaligi, iki tanesinde
kongenital hepatik fibré6z mevcuttu. Diger anomaliler de bazen eglik etmekteydi. Perinatal ultrasonografi ile polikistik bob-
rek hastalig: tespit edilen bebeklerde, infantil polikistik bobrek hastali§i yaninda Meckel-Gruber Sendromu da ayirici tani-
da distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Meckel-Gruber Sendromu.

SUMMARY

MECKEL-GRUBER SYNDROME

It's presented in this study, 4 cases with Meckel-Gruber Syndrome that were diagnosed in CTF Pathology Department
between 1990-1994. Female/male ratio was equal. All of them has oxipital encephalocel and bilateral renal cystic disea-
se and two of them have kongenital hepatic fibrosis. It must considered that Meckel-Gruber Syndrome also like infantil

cystic renal disease in infants were shown policystic kidneys with high-resulation ultrasonografi.
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eckel-Gruber  Sendromu  (Dysencephalia
M Splanchnocystica) multipl i¢ ve dis anomali-

lerin eslik ettigi, otozomal resesif gecisli az
rastlanan bir sendromdur (1). Literattirde sikligt 10000
dogumda bir olarak bildirilmektedir (2). Bu sendrom-
da gorilen baslica anomaliler, multikistik bobrek has-
talig1, kongenital hepatik fibrozis ve oksipital ensefa-
loseldir. Ayrica bunlara polidaktili gibi ekstremite
anomalileri, mesane hipoplazisi, psodohermafrodi-
tizm gibi urogenital sistem anomalileri, mikrosefali,
g6z ve orbita anomalileri, mikrognati, yarik damak,
yarik dudak, kalp defektleri ve hidrosefali de eslik
edebilir (1,3,4,5).

Calismamizda 1990-1994 yillart arasinda anabilim
dalimizda tani konmus 4 Meckel-Gruber sendromu
vakasi yas, cins ve eslik eden anomaliler yéniinden
incelenmistir.

OLGU SUNUMU

Caligmamizda yer alan™ 4 Meckel-Gruber Sendro-
md olgusunun klinik ozellikleri Tablo 1'de 6zetlendi.
Olgularin otopsi bulgulart benzer ozellikte idi.

Makroskopik Bulgular: Hepsinde oksipital yerle-
simli, kesiti kanamal1 ve akici kivamda kese gorini-
miinde ensefalosel izlendi. Burun kokii genelde ba-
stk olup; karin olgularin timinde ileri derecede bii-
yimiis bobrekler nedeniyle sis ve gergin gorinim-
deydi (Resim 1,2). Bobreklerin kesit ylzeyinde pa-
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renkimin yerini alan, kapsil altinda daha belirgin ola-
rak izlenen caplari 0.1-1 cm arasinda degisen cok sa-
yida kist izlenmekteydi (Resim 3). 2 olguda karaciger-
de genelde blylume, damarlar ve safra kanallar ¢ev-
resinde gri-beyaz renkli cizgilenmeler ve safra sfazi
mevcuttu.

Mikroskopik Bulgular: Bobreklerden yapilan kesit-
lerde kistlerin tek katli kiibik epitel ile doseli oldugu
vzenkimal hiicrelerden olusan kalin saptalarla ayril-
diklar1 izlendi (Resim 4). Karaciger parenkiminde
ozellik gorilmedi. Portal alanlarda bag dokusu artist
ve orada kistik genislemis safra kanallart izlendi. Bag
dokusu elemanlarinin ¢zellikle safra kanallart cevre-

Resim 1.Oksipital bolgede ensefnlosel izlenmekte olup karin sis ve
gergin gorintimdedir (Ot. No: 193/90)
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Resim 2. Karne dolduwran multikistik bobrekler ve oksipital bolge-
deki ensefaloselin yans sira mikvografi, diisiik kulak ve alt ekstre-
mitelerin capraz hali (B.4746/94)

sinde onlart ¢epe ¢evre kusatarak artai gorildigi
(Resim 5). Bu bulgularla kongenital hepatik fibrozis
tanust kondu. Ensefalosel dokusundan yapilan kesit-
lerde cesitli biyuklikte damar kesitleri arasinda kis-
men degenere immatur beyin dokusu izlendi (Sereb-
ro vaskuloza).

Resim 4. Mezenkimal hiicrelerden olusan bag dokusu icinde kiibik
epitelle doseli kistik olusumlar (H.Ex32)

TARTISMA VE SONUG

Olgularimizda erkek/kiz orani esitti. Iki tanesi
mort de fetus olup ancak bir tanesi 3 gliin yagsayabil-
misti. Olgularin makroskopik ve mikroskopik ¢zellik-
leri literatiirde bildirilen olgularla benzer ozellikler
gOstermekteydi (4,5,6).

Meckel-Gruber Sendromundaki bobrek ¢zellikleri,
otozomal resesif gecisli bir bagka. hastalik olan infan-
til tip polikistik bobrek ile karistirlmamalidir. Konge-
nital hepatik fibrozun da eslik edebildigi bu hastalik-
ta bobrekler yine diffiiz buyumustir, ancak bobrek
ylizeyi diizgiin, kesiti ise sayica kiiclik caplt kesitler-
den dolay: karakteristik stingerimsi goriiniimdedir.

Perinatal ultrasonografide polikistik bobreklerle
birlikte hidrosefali ve ensefaloselin saptanmasi Mec-
kel-Gruber Sendromunu akla getirmektedir. Bu be-
beklerde yasam-en cok 1 hafta ile sinurli olup; send-
romun taninmasi, annenin sonraki gebeliklerinde go-
rilme olasiiginin  yitksek (1/4) olusu nedeniyle
énemlidir (1,2,4,7,8).

Resim 3. Mulsikistik bibrekler ve fibrotik karaciger

Resim 5. Cok snysdn, genislemis safra kanal ve cevresinde artmis
baygj dokensu elemanlary (H.Ex32)



Perinatoloji Dergisi o Cilt: 4, Sayi: 1/Mart 1996

61

Tablo 1. Vakalarimizdaki Otopsi Bulgular
Bobrek

Vaka Yas Cins Akraba 5SS Karaciger Eslik Eden
Eviiligi Anomalisi Anomalisi Lezyonu Diger
Anomaliler
| Mort de fetus E (I. derece) Bilateral Ensefalosel Kongenital Polidakiili
(36 hi) multikistik hepatik fibrosis Ambigus
Cenitalia
I 45 dk (34 hf) K (I.derece) Bilateral Meningo- Kongenital Yizde sekil
muliikistik Ensefalosel hepatik fibrosis anomalisi
mesane
hipoplatzisi
Ml Mort de fetus E — Bilateral Ensefalosel Kongenital Dusik kulak
(23 h) multikistik hepatik fibrosis Hipertelorizm
Mikrognati
Y 3 gin K — Bilateral Ensefalosel Kongenital Kongenital
multikistik hepatik fibrosis ankreas
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