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‹lk trimester fetüste Meckel-Gruber sendromu
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Amaç: Gebeli¤in erken döneminde tespit edilebilen ve ölüm-
le sonlanan Meckel-Gruber sendromunun erken tan›s› ve ter-

minasyonunun önemine dikkat çekmek amac›yla bu olgu sunu-
su haz›rlanm›flt›r.

Yöntem: Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um Klini¤ine baflvuran
35 yafl›ndaki gebenin anomali saptanan ultrason bulgular›
kullan›lm›flt›r.

Bulgular: Meckel-Gruber sendromu nöral tüp defektlerinin
sendromik olanlar›n›n en s›k görülenidir. Görülme s›kl›¤› 3250
ile 140000 canl› do¤umda birdir. Her iki cinste eflit s›kl›kta gö-
rülmektedir. Klasik triad›; multikistik böbrek (%100), oksipital
ensefalosel (%90) ve postaksiyel polidaktili (%83). Üçü birlikte
hastalar›n %52’sinde görülmektedir. USG’de tan› koyarken ise

fiekil 1 (PB-27): Gebeli¤in 14. haftas›nda hidropik görünümde akardiyak ikiz görüntüsü (a), fetal gövdeye olan kan ak›m›
görüntüsü (b), renkli Doppler ultrasonografi yard›m› ile yap›lan intrafetal lazer fotokoagülasyon ifllemi (c, d).
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üç major kriterden ikisi olmal›d›r. Beraberinde görülen di¤er
anomaliler; SSS malformasyonlar›, yar›k damak, mikrognati,
sindaktili, klinodaktili, genitoüriner anomaliler, kardiyak ano-
maliler, pes ekinovarustur. Kesin tan› otopsi ile konulmaktad›r.
Bizim olgumuzda ultrasonografide oksipital kranial defekt, bila-
teral polikistik böbrek ve flüpheli polidaktili görünümü mevcut-
tur (fiekil 1-10 PB-28). Bu sendromda ölüm nedeni ise hipopla-
zik/displazik veya kistik böbrek nedeniyle geliflen oligohidroam-
niyozun yol açt›¤› pulmoner hipoplazidir. ‹ntrauterin dönemde
böbrek 16. haftada fonksiyon kazan›p amniyon s›v›s› oluflumuna
katk› sa¤lamaktad›r. Bu nedenle 12 haftal›k gebeli¤i olan bu ol-
guda oligohidroamniyoz izlenmemektedir. Meckel-Gruber
sendromu, Trizomi 13 ile benzer fenotipik özellikler göster-
mektedir. Meckel-Gruber sendromunun sonraki gebeliklerde

tekrarlama riski %25, Trizomi 13’ün tekrarlama riski %1’dir.
Bu olgunun 8. gebeli¤i olup 3 tane anomalili bebek do¤um öy-
küsü ve 4 spontan abortusu mevcuttur. Terminasyon sonras›
morfolojik olarak fetüste kranial defekt, ensefalosel ve bat›n dis-
tansiyonu izlenmifltir. Olguda üç majör kriterden ikisinin (ense-
falosel, polikistik böbrek) olmas› Meckel-Gruber sendromu ön
tan›s›n› güçlendirmifltir. Polidaktili izlenmemifltir. Fetüsten ek-
zom dizi analizi için örnekleme al›nm›flt›r. Koryon villüs biyop-
sisi yap›lm›flt›r.

Sonuç: Meckel-Gruber sendromu, yenido¤an döneminde
ölümle sonlanmas› ve tekrarlama riskinin %25 olmas› nede-
niyle prenatal tan› önem kazanmaktad›r.

Anahtar sözcükler: Meckel-Gruber sendromu, ensefalosel,
polikistik böbrek.

fiekil 1 (PB-28): CRL ölçümü. CRL: 78.1 mm (13w+6d). fiekil 1 (PB-28): Ensefalosel.

fiekil 3 (PB-28): Ensefalosel.
fiekil 4 (PB-28): Ensefalosel ölçümü. 26×10.4 mm boyutunda ölçü-
len ensefalosel görünümü
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fiekil 5 (PB-28): Transvers kesitte bilateral polikistik böbrek görünümü.

fiekil 7 (PB-28): fiüpheli polidaktili görünümü. fiekil 8 (PB-28): fiüpheli polidaktili görünümü.

fiekil 9 (PB-28): Polikistik böbreklere sekonder bat›n distansiyonu. fiekil 10 (PB-28): Kranial defekt ve ensefalosel.

fiekil 6 (PB-28): Koronal kesitte bilateral polikistik böbrek görünümü.




