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ÖÖZZEETT
MMEECCKKEELL--GGRRUUBBEERR  SSEENNDDRROOMMUU::  BB‹‹RR  OOTTOOPPSS‹‹  OOLLGGUUSSUU
AAmmaaçç::  Meckel-Gruber sendromu oksipital ensefalosel, polidaktili ve polikistik böbrekler ile karakterize konjenital bir
durumdur. Bu nadir sendromun yaflamla ba¤daflmad›¤› literatürde rapor edilmifltir. Klasik triadl› bir Meckel-Gruber
sendrom olgusunu kaynak bilgileri ›fl›¤›nda tart›fl›larak sunmay› amaçlad›k.
OOllgguu::  Onsekiz gebelik haftas›nda k›z fetus olup otopsi incelemesinde oksipital ensefalosel, polidaktili, polikistik
böbrekler, karaci¤erde fibrosiz, bilier disgenezis saptand›. Otopsi bulgular› sonucunda olguya Meckel-Gruber ta-
n›s› kondu. 
SSoonnuuçç::  Az görülen anomaliler grubu olmas› nedeniyle ilgili literatür gözden geçirilerek olgumuza ait özellikler su-
nulmufltur.
AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr:: Meckel-Gruber sendromu, Fetal anomali.

SSUUMMMMAARRYY
MMEECCKKEELL--GGRRUUBBEERR  SSYYNNDDRROOMMEE  ((AANN  AAUUTTOOPPSSYY  CCAASSEE))  
OObbjjeeccttiivvee:: 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. 
OObbsseerrvvaattiioonn::  In autopsy study of 118 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. 
CCoonncclluussiioonn::  The literature is reviewed to present characteristics of our case because of a rarely seen anomaly
group.
KKeeyy  wwoorrddss::  Meckel-Gruber syndrome, Fetal abnormality.

eckel-Gruber sendromu (MGS), 1822’de
Meckel taraf›ndan tan›mlanm›fl otozomal re-

sesif geçiflli nadir görülen kal›tsal bir hastal›kt›r (1).
Bu sendromu, kistik böbrek displazisi (%100), ok-
sipital ensefalosel (%90), postaksiyal polidaktili
(%83.3) klasik triad› oluflturur (2). Ayr›ca santral si-
nir sistemi anomalileri, ürogenital anomaliler, kara-
ci¤er ve pankreasta fibrotik de¤ifliklikler, oküler
anomaliler, yar›k damak ve dudak, hidrosefali ve
konjenital kalp defektleri s›kl›kla efllik eden di¤er
anomalilerdir. Hastal›ktan sorumlu gen lokusunun
ba¤lant› analizi ile kromozom 17q21-24’de lokalize
oldu¤u bulunmufltur (3). 

MGS tan›s› hem gebeli¤in sonland›r›lmas› bak›-
m›ndan, hem de daha sonraki gebelik için bilgi
vermesi aç›s›ndan önemlidir (4). 

OOLLGGUU
On dokuz yafl›nda, G2,P1,Y1, iki y›ll›k evli,

efliyle 1. derece akraba evlili¤i ve ailesinde anoma-
lili bebek öyküsü mevcut olan olgu gebeli¤inin 18.
haftas›nda perinatoloji polikli¤ine baflvurdu. Yap›-
lan ultrasonografide ensefalosel, multikistik böb-
rekler, mikrosefali ve oligohidramnios tesbit edildi.
Olguya t›bbi tahliye uyguland›. Otopsi inceleme-
sinde makroskobik olarak boyun k›sal›¤›, el ve
ayakta polidaktili, oksipital ensefalosel, her iki
böbre¤in kesit yüzeyinde çok say›da kistik yap›lar
(Resim 1), 150 g a¤›rl›¤›nda ve normal görünümde
plasenta tespit edildi. Mikroskobik incelenmesin-
de; bilateral polikistik böbrek (Resim 2), karaci¤er-
de fibrosiz, ve bilier disgenezis saptand›. Otopsi
bulgular›m›z sonucunda olguya Meckel-Gruber ta-
n›s› kondu. 

TTAARRTTIIfifiMMAA

Meckel-Gruber sendromu (MGS) ilk rapor edil-
mesinden beri birçok diagnostik kriter tariflenmifl

M

YYaazz››flflmmaa  AAddrreessii:: Yrd. Doç. Dr. Nihal K›l›nç, Dicle Üniversitesi
T›p Fakültesi Patoloji AD, 21280, Diyarbak›r
“Bu çal›flma II. Word Congress of Perinatal Medicine ve 8.
Ulusal Perinatoloji Kongresi Antalya, 1-5 Ekim 2002’de poster
olarak sunulmufltur”.

OOllgguu  SSuunnuummuu



Nihal K›l›nç ve ark., Meckel-Gruber Sendromu (Bir Otopsi Olgusu)344

ancak bu konuda hala çal›flmalar devam etmekte-
dir. Hastal›¤›n kesin tan›s› için tipik triad›n› olufltu-
ran kistik böbrek displazisi, oksipital ensefalosel,
postaksiyal polidaktili bulgular›ndan en az ikisinin
tesbit edilmesi gerekmektedir (2). MGS, renal disp-
lazinin efllik etti¤i, otozomal resesif geçiflli santral
sinir sistem sendromlar›n›n en iyi bilinenlerinden
biridir (5). MGS’nin genel popülasyonunda 12.000-
140.000’de 1 oran›nda görüldü¤ü bildirilmifltir (6).
MGS’lu bebek öyküsü olan annelerin sonraki ço-
cuklar›nda tekrar görülme riski %25 oldu¤undan
sonraki gebeliklerinde takipleri ve gebeliklerinin
sonland›r›lmas› önemlidir (7). 

MGS’de oksipital ensefalosel önemli tan› krite-
ridir. Bazen MGS’nin ensefalosel bulgusu de¤iflik
boyutlarda olmas› dolay›s›yla zor tan› alabilir. Oli-
gohidramnios küçük boyuttaki ensefalosellerin ta-
n› almas›n› güçlefltirebilir. Mikrosefali, ensefalose-
lin varl›¤›n› belirlemek için yararl› bir bulgu olabi-
lir. Oksipital ensefalosel bulgusuna mikrosefali,
hidrosefali, korpus kallozum agenezisi ve serebral
hipoplazi gibi di¤er santral sinir sistemi anomalile-
ri efllik edebilir (4,7). Olgumuzda 18. gebelik haf-
tas›nda yap›lan ultrasonografide ensefalosel, multi-

kistik böbrekler, mikrosefali ve oligohidramnios
tesbit edildi. T›bbi tahliye uyguland›. MGS ön tan›-
s› ile patoloji klini¤ine gönderilen fetusun yap›lan
otopsi incelenmesinde makroskopik olarak; boyun
k›sal›¤›, el ve ayakta polidaktili, oksipital ensefalo-
sel tespit edilirken mikroskopik incelenmesinde;
bilateral polikistik böbrek, karaci¤erde fibrosiz, ve
bilier disgenezis saptand›.

Hsia ve ark. bu sendroma s›kl›kla efllik eden di-
¤er anomalilerin yar›k damak, yar›k dudak, mikro-
sefali, mikroftalmi ve ambiguous genitalia olarak
rapor etmifllerdir (8).

MGS’u tan›s› için özel biyokimyasal ve kromo-
zomal belirteç bulunmamaktad›r. Patolojik bulgu-
lar›n tan›mlanmas› ve normal karyotipin bulunma-
s› ile tan› konmaktad›r. Gebeli¤in 11.-14. haftas›n-
da yap›lan ultrasonografi muayeneleri ile MGS er-
ken tan› alabilir. Ayr›ca alfa-feto protein spesifik ol-
mamakla birlikte tan›ya yard›mc› olmaktad›r (9).
MGS en erken 10. gebelik haftas›nda fetoskopi ile
prenatal tan› ald›¤› bildirilmifltir (10). Fetoskopi in-
vazif bir yöntem oldu¤u için gebeli¤in ilk trimeste-
rinde tarama testi olarak ultrasonografi, NT(Nuchal
translucency) ve CRL (Crown-rump lenght) ölçüm-
leri tercih edilmektedir (11). Blaas ve ark. yüksek
rezolüsyonlu üç boyutlu embriyonik beyin görün-
tüsü ile çeflitli fetal santral sinir sistemi anomalileri-
ni tan›m›fllard›r. Üç boyutlu ultrasonografi gelecek-
te fetal anomalileri erken tan›mada önemli tan› bir
yöntemi olacakt›r (12). Quintero ve ark. 11. gebe-
lik haftas›ndaki MGS’li bir olguyu transabdominal
embriyofetoskop ile tan›d›klar›n› rapor etmifllerdir
(13). MGS’nin tan›s›nda invazif yöntemler az say›-
dad›r. Günümüzde kesin tan› için postnatal-posta-
bortal patolojik inceleme tek yöntemdir. 

MGS’da renal kistik displazi hemen hemen tüm
vakalarda mevcuttur (14). Böbrekler bazen normal
boyutundan 10-20 kat büyük olabilir. Otopsi ice-
lenmesinde makroskobik olarak kistler görülür.
Renal agenezis, renal hipoplazi ve üreteral dupli-
kasyon gibi di¤er renal anomaliler de bu sendroma
efllik edebilir (15). Yap›lan bir çal›flmada, 32 vaka-
n›n 7’sinde (%21) displastik böbrekler görülmüfltür.
Bu oran›n olmas›n›n nedeni, oligohidramnios var-
l›¤›nda fetal anatominin çok iyi de¤erlendirileme-
mesi olabilir. Olgumuzun ultrasonografik, makros-
kobik ve mikroskobik incelemesinde her iki börek
dokusunda çok say›da kistler tespit edildi. Efllik
eden baflka renal patoloji saptanmad›. 

MGS’nun, trizomi 13 ve Smith-Lemli-Opitz
sendromu ile ayr›c› tan›s› yap›lmal›d›r. Bazen trizo-
mi 13 ile benzer patolojiler gösterdi¤inden ay›r›c›
tan›s› zor olabilmektedir. Çünkü, trizomi 13’e %15-
30 oran›nda kistik böbrekler efllik etmektedir. Orta
hat santral sinir sitemi anomalileri veya holopro-
zensefali, trizomi 13 için tan› koydurucu iken, bü-



yük böbrekler, oligohidramnios ve oksipital ense-
falosel varl›¤› MGS için tan› koydurucudur (16).

Sonuç olarak, ultrasonografi ve baz› invazif
yöntemlerle fetal anomaliler prenatal dönemde ta-
n› alabilmekte ve etkilenmifl fetuslar elimine edile-
bilmektedir. Otozomal resesif geçiflli ve ölümcül
bir hastal›k olan MGS ultrasonografik taramalar ile
20. gebelik haftas›ndan önce tan›nabilmektedir. Bu
sendrom riskini tafl›yan aileler genetik bilgilendir-
me yap›ld›ktan sonra perinatoloji kliniklerinde ta-
kibe al›narak 11.-14. haftalarda ultrasonografik NT,
CRL ölçümleri ve embriyoskopi ile daha erken pre-
natal tan› alarak gebelikleri sonland›r›labilir. 
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