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OzZET

MECKEL-GRUBER SENDROMU: BIR OTOPSI OLGUSU

Amag: Meckel-Gruber sendromu oksipital ensefalosel, polidaktili ve polikistik bobrekler ile karakterize konjenital bir
durumdur. Bu nadir sendromun yasamla bagdasmadiqi literatiirde rapor edilmistir. Klasik triadli bir Meckel-Gruber
sendrom olgusunu kaynak bilgileri isiginda tartisilarak sunmayi amagladik.

Olgu: Onsekiz gebelik haftasinda kiz fetus olup otopsi incelemesinde oksipital ensefalosel, polidaktili, polikistik
bdbrekler, karacigerde fibrosiz, bilier disgenezis saptandi. Otopsi bulgulari sonucunda olguya Meckel-Gruber ta-
nisi kondu.

Sonug: Az gorilen anomaliler grubu olmasi nedeniyle ilgili literatlr gézden gegirilerek olgumuza ait 6zellikler su-
nulmustur.

Anahtar kelimeler: Meckel-Gruber sendromu, Fetal anomali.

SUMMARY

MECKEL-GRUBER SYNDROME (AN AUTOPSY CASE)

Objective: Meckel-Gruber syndrome is a congenital disorder characterized by occipital encephalocele, polydactyly
and polycystic kidneys. This rare syndrome has been reported as incompatible with life in the literature. We aimed
to discuss a case with Meckel-Gruber syndrome associated with the classic diagnostic triad in the light of literatu-
re.

Observation: In autopsy study of 18 weeks of gestational age female fetus. Occipital encephalocele, polydactyly,
polycystic kidneys, liver fibrosis and biliary disgenesis were detected and Meckel-Gruber Syndrome was diag-
nosed.

Conclusion: The literature is reviewed to present characteristics of our case because of a rarely seen anomaly
group.

Key words: Meckel-Gruber syndrome, Fetal abnormality.

M eckel-Gruber sendromu (MGS), 1822'de
Meckel tarafindan tanimlanmis otozomal re-
sesif gecisli nadir gortilen kalitsal bir hastaliktir (1).
Bu sendromu, kistik bobrek displazisi (%100), ok-
sipital ensefalosel (%90), postaksiyal polidaktili
(%83.3) klasik triad1 olusturur (2). Ayrica santral si-
nir sistemi anomalileri, Girogenital anomaliler, kara-
ciger ve pankreasta fibrotik degisiklikler, okiler
anomaliler, yartk damak ve dudak, hidrosefali ve
konjenital kalp defektleri siklikla eslik eden diger
anomalilerdir. Hastaliktan sorumlu gen lokusunun
baglanti analizi ile kromozom 17q21-24’de lokalize
oldugu bulunmustur (3).

MGS tanist hem gebeligin sonlandirilmast baki-
mindan, hem de daha sonraki gebelik icin bilgi
vermesi acisindan onemlidir (4).
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OLGU

On dokuz yasinda, G2,P1)Y1, iki yudlik evli,
esiyle 1. derece akraba evliligi ve ailesinde anoma-
lili bebek oykiisti mevcut olan olgu gebeliginin 18.
haftasinda perinatoloji polikligine basvurdu. Yapi-
lan ultrasonografide ensefalosel, multikistik bob-
rekler, mikrosefali ve oligohidramnios tesbit edildi.
Olguya tibbi tahliye uygulandi. Otopsi inceleme-
sinde makroskobik olarak boyun kisaligi, el ve
ayakta polidaktili, oksipital ensefalosel, her iki
bobregin kesit ylizeyinde ¢ok sayida kistik yapilar
(Resim 1), 150 g agirliginda ve normal goriinimde
plasenta tespit edildi. Mikroskobik incelenmesin-
de; bilateral polikistik bobrek (Resim 2), karaciger-
de fibrosiz, ve bilier disgenezis saptandi. Otopsi
bulgularimiz sonucunda olguya Meckel-Gruber ta-
nist kondu.

TARTISMA

Meckel-Gruber sendromu (MGS) ilk rapor edil-
mesinden beri bircok diagnostik kriter tariflenmis
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Resim 1. Bilateral polikistik bobrek ve tiim ekstremitelerde polidak-

+ali

Resim 2. Kistik tiibiiller avasinda normal glomeriil yapinry (HE
x 100)

ancak bu konuda hala calismalar devam etmekte-
dir. Hastaligin kesin tanisi icin tipik triadint olustu-
ran kistik bobrek displazisi, oksipital ensefalosel,
postaksiyal polidaktili bulgularindan en az ikisinin
tesbit edilmesi gerekmektedir (2). MGS, renal disp-
lazinin eslik ettigi, otozomal resesif gecisli santral
sinir sistem sendromlarinin en iyi bilinenlerinden
biridir (5). MGS’nin genel poptilasyonunda 12.000-
140.000°’de 1 oraninda gorildiigi bildirilmistir (6).
MGS’lu bebek oykiisti olan annelerin sonraki ¢o-
cuklarinda tekrar gorilme riski %25 oldugundan
sonraki gebeliklerinde takipleri ve gebeliklerinin
sonlandirilmasi onemlidir (7).

MGS’de oksipital ensefalosel 6énemli tan: krite-
ridir. Bazen MGS’nin ensefalosel bulgusu degisik
boyutlarda olmasi dolayisiyla zor tani alabilir. Oli-
gohidramnios kugciik boyuttaki ensefalosellerin ta-
nt almasini guiclestirebilir. Mikrosefali, ensefalose-
lin varligini belirlemek icin yararli bir bulgu olabi-
lir. Oksipital ensefalosel bulgusuna mikrosefali,
hidrosefali, korpus kallozum agenezisi ve serebral
hipoplazi gibi diger santral sinir sistemi anomalile-
ri eslik edebilir (4,7). Olgumuzda 18. gebelik haf-
tasinda yapilan ultrasonografide ensefalosel, multi-

kistik bobrekler, mikrosefali ve oligohidramnios
tesbit edildi. Tibbi tahliye uygulandi. MGS 6n tani-
st ile patoloji klinigine gonderilen fetusun yapilan
otopsi incelenmesinde makroskopik olarak; boyun
kisaligi, el ve ayakta polidaktili, oksipital ensefalo-
sel tespit edilirken mikroskopik incelenmesinde;
bilateral polikistik bobrek, karacigerde fibrosiz, ve
bilier disgenezis saptandu.

Hsia ve ark. bu sendroma siklikla eslik eden di-
ger anomalilerin yarik damak, yarik dudak, mikro-
sefali, mikroftalmi ve ambiguous genitalia olarak
rapor etmislerdir (8).

MGS'u tanist i¢in 6zel biyokimyasal ve kromo-
zomal belirte¢ bulunmamaktadir. Patolojik bulgu-
larin tanimlanmasi ve normal karyotipin bulunma-
st ile tant konmaktadir. Gebeligin 11.-14. haftasin-
da yapilan ultrasonografi muayeneleri ile MGS er-
ken tani1 alabilir. Ayrica alfa-feto protein spesifik ol-
mamakla birlikte taniya yardimct olmaktadir (9).
MGS en erken 10. gebelik haftasinda fetoskopi ile
prenatal tani aldigr bildirilmistir (10). Fetoskopi in-
vazif bir yontem oldugu icin gebeligin ilk trimeste-
rinde tarama testi olarak ultrasonografi, NT(Nuchal
translucency) ve CRL (Crown-rump lenght) 6l¢im-
leri tercih edilmektedir (11). Blaas ve ark. ylksek
rezolisyonlu Ui¢ boyutlu embriyonik beyin goriin-
tusi ile cesitli fetal santral sinir sistemi anomalileri-
ni tanimislardir. Uc boyutlu ultrasonografi gelecek-
te fetal anomalileri erken tanimada 6nemli tant bir
yontemi olacaktir (12). Quintero ve ark. 11. gebe-
lik haftasindaki MGS'li bir olguyu transabdominal
embriyofetoskop ile tanidiklarini rapor etmislerdir
(13). MGS'nin tanisinda invazif yontemler az sayi-
dadir. Giniimtzde kesin tant i¢in postnatal-posta-
bortal patolojik inceleme tek yontemdir.

MGS’da renal kistik displazi hemen hemen tim
vakalarda mevcuttur (14). Bobrekler bazen normal
boyutundan 10-20 kat buytik olabilir. Otopsi ice-
lenmesinde makroskobik olarak kistler gorilir.
Renal agenezis, renal hipoplazi ve treteral dupli-
kasyon gibi diger renal anomaliler de bu sendroma
eslik edebilir (15). Yapilan bir calismada, 32 vaka-
nin 7’sinde (%21) displastik bobrekler gorilmustur.
Bu oranin olmasinin nedeni, oligohidramnios var-
liginda fetal anatominin ¢ok iyi degerlendirileme-
mesi olabilir. Olgumuzun ultrasonografik, makros-
kobik ve mikroskobik incelemesinde her iki borek
dokusunda ¢ok sayida kistler tespit edildi. Eslik
eden baska renal patoloji saptanmadi.

MGS’nun, trizomi 13 ve Smith-Lemli-Opitz
sendromu ile ayrict tanist yapilmalidir. Bazen trizo-
mi 13 ile benzer patolojiler gosterdiginden ayirict
tanisi zor olabilmektedir. Clinkd, trizomi 13’e %15-
30 oraninda kistik bobrekler eslik etmektedir. Orta
hat santral sinir sitemi anomalileri veya holopro-
zensefali, trizomi 13 icin tani koydurucu iken, bii-
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ylik bobrekler, oligohidramnios ve oksipital ense-
falosel varligt MGS icin tan1 koydurucudur (16).

Sonug¢ olarak, ultrasonografi ve bazi invazif
yontemlerle fetal anomaliler prenatal donemde ta-
n1 alabilmekte ve etkilenmis fetuslar elimine edile-
bilmektedir. Otozomal resesif gecisli ve oOlimcil
bir hastalik olan MGS ultrasonografik taramalar ile
20. gebelik haftasindan 6nce tanmabilmektedir. Bu
sendrom riskini tastyan aileler genetik bilgilendir-
me yapildiktan sonra perinatoloji kliniklerinde ta-
kibe alinarak 11.-14. haftalarda ultrasonografik NT,
CRL ol¢timleri ve embriyoskopi ile daha erken pre-
natal tani alarak gebelikleri sonlandirilabilir.
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