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Meckel-Gruber sendromunun karakteristik triadi; oksipital meningo-ensefalosel, kistik displastik bobrekler ve
postaksiyel polidaktilidir. Bu sendrom éliimciildiir ve otozomal resesif gegislidir. Nadir gorilmekle birlikte tekrarlama
riski yiiksektir. Burada polidaktili olmayan bilateral polikistik bébrek ve ensefalosel ile tan1 koydugumuz Meckel-
Gruber sendromlu bir yenidogan olgusunu; sonraki gebelikler igin genetik damismanligin énemine ve erken prenatal
tanisina vurgu yapmak tizere sunmaktayiz.
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Meckel-Gruber Syndrome: A Case Report

Meckel-Gruber syndrome is characterized by the triad: occipital meningo-encephalocele, cystic displastic kidneys and
postaxial polidactyly. Meckel-Gruber syndrome is a lethal and autosomal recessive condition. This syndrome seen
rarely but have high risk of reccurence. In this report was presented a newborn with encephalosel and bilateral renal
polycyst, absent polydactyly. In this case postnatal recognition requires genetic counseling of parents and obtaining

early prenatal diagnosis in next pregnancy.
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Girig

Meckel-Gruber sendromu (MGS), 1822’de Johan
Friedrich Meckel tarafindan tanimlanmistir.l] Meckel-
Gruber sendromu; polikistik boébrek, merkezi sinir
sistemi anormallikleri (ensefalosel), hepatik kanallarda
kist ve polidaktiliyle seyreden bir sendromdur. Nadir
goriliir, otozomal resesif gecis gosterir ve sonraki
gebeliklerde sik tekrarlar (%25). MGS insidanst degisken
olup 3000 ile 140,000 dogumda bir géraldigi
bildirilmistir.?

Bu yazida; yenidogan yogun bakim tUnitemizde bes giin
streyle takip edilip solunum problemleri ile kaybedilen;
kisa boyun, mikrognati, ensefalosel ve bilateral polikistik
bobrek varligi nedeniyle Meckel-Gruber sendromu
tanist konan bu olguyu genetik danismanligin énemine
vurgu yapmak {izere sunmaktayiz.

Olgu
Otuz iki yasindaki annenin tgtincti gebeliginden ikinci

yagayan olarak, 33 haftalik ve 2870 gram kiz bebek
sezaryen ile dogdu. Oykiisiinden takipsiz gebelik oldugu
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ve anne-babanin amca ¢ocuklart oldugu 6grenildi. Hasta
¢oklu anomalisi olmast nedeniyle yenidogan yogun
bakim tnitesine yatirildi.

Fizik muayenede; viicut agirligi 2870g (25-50 p), boyu
46cm (10-25 p), bas cevresi 32cm (< 3 p) idi.

Hasta hipotonikti ve yenidogan refleksleri zayift,
solunumu yiizeyel, genel durumu kéti, diger yagamsal
bulgulart olagan idi. Basin oksipital kisminda ensefalosel
saptandt. Hastanin mikrognatisi, ve kisa boynu
mevcuttu. Batin distansiyonu olduk¢a belirgin ve
bilateral bébrekler palpasyonla ele geliyordu (Resim 1).

Genitotiriner sistem muayenesi haricen kiz
gortinimiindeydi. Hastanin laboratuar incelemelerinde; Hb
14 ¢/dl, Htc %41, trombosit 210.000/mm3, Iokosit
7.700/mms. Glikoz 115 mg/dl, BUN 33 mg/dl, kreatinin
1,5 mg/dl, Na 132 mEq/1, K 3,9 mEq/1, C1 99 mEq/1, AST
67 U/], ALT 88 U/, T.protein 5,6 g/dl, albiimin 3,2 g/dl,
trat 11,2 mg/dl. Kan gazinda pH 7,11, pCO2 59, HCO3 12,
tam idrar tetkikinde dansite 1004, pH 7, protein (+), 5-6
16kosit/40 saptandi, idrar ve kan kultiirinde Greme olmadt.
Kromozom analizi 46 XX ile uyumluydu.



Tabel ve ark.

Resim 1a. Ensefalosel, mikrosefali, kisa boyun ve 1b. Karin
US’de sag hiperekojenik, kistik bobrek.

Ensefalosel nedeniyle hastaya bilgisayarli  beyin
tomografisi cekildi. Yuksek pariyetalde postetior
frontale uyan kesimde ensefalosel ile uyumlu olabilecek
gorinim izlendi (Resim 2).

Resim 2. Beyin BT’de oksipital ensefalosel

Hastaya cekilen direkt grafilerde bilateral polikistik
bobrekler nedeniyle distansiyon saptandr. Hastaya
yaptlan karin ultrasonografisinde; her iki bobrekte
buyiklikleri 0,2-0,5 cm arasinda ¢ok sayida diizgiin
konturlu kist izlendi. Her iki bobrek parankim ekosu
grade III artmis olup parankim medulla ayrimi
yapilamamakta seklinde rapor edildi. Ekokardiografik
incelemede patent foramen ovale saptand.

Izleminde genel durumu bozularak solunum stkintist gelisen,
solunum cihazinda takip edilen hasta ikinci giinde ensefalosel
onarimt yaptlmasina ragmen izleminin besinci gininde
solunum problemleriyle kaybedildi. Hastaya aileden onam
alnarak génderilen postmortem biyopsilerde karacigerde ve
akcigerde dizenli yapi saptandi. Yine postmortem bobrek
biyopsisi polikistik bébrek ile uyumlu geldi.

Tartisma

Meckel Gruber sendromunun klasik triadi, polikistik
bébrek, ensefalosel ve polidaktilidir.? Kesin tant i¢in bu
bulgulardan en az ikisi bulunmalidir.* Otozomal resesif
gecis gosterir. MGS‘ye siklikla eslik eden anomaliler;
ensefalo-meningosel, mikrosefali, serebral ve serebellar
hipoplazi, hidrosefali, korpus kallosum yoklugu,
buyime gerilikleri, mikroftalmi, mikrognati, yarik
damak, kisa boyun, polidaktili, polikistik bobrekler,
karacigerde fibrozis ve kriptorsidizmdir.> Olgumuzda
ensefalosel, bilateral polikistik bobrekler, kisa boyun ve
mikrognati  bulunmaktaydi.  Postmortem  yapilan
karaciger biyopsisinde fibrozis saptanmadi.

Erken tant yiiksek tekrarlama riski (%25) nedeniyle
6nemlidir. Ultrasonografi ile inceleme gebelikte ilk trimester
sonlarina  dogru  yapilabilir. Daha 6nce yapidmus bir
calismada, transvaginal ultrasonografi ile MGS tanst 13.
gestasyon haftasinda konulmustur.®

MGSli  gebeliklerin  ¢ogu intrauterin - dénemde  Sliimle
sonuglanir. Gebeligin  11-14. haftalarinda yapilan rutin
ultrasonografik tarama ile MGS tarust konulabilir.”# Gebelik
haftast ilerledikge oligohidramnioz gelistiginden ~ dolay1
polidakdili ve ensefaloseli degerlendirmek gliclesit.” En erken
prenatal tant almis olgu 12. gebelik haftasinda tant almustir.1
Olgumuz takipsiz gebelik oldugundan prenatal tanst
mimkiin olmamustir.

Molekiiler genetik incelemeler ile 6 ayn MKS lokusu
tanumlanmustir. MKS1 lokusu 17q21-24, MKS2 lokusu
11q13, MKS3 lokusu 8q21.3-22.1, MKS4 lokusu 12q21.3-
q21.3, MKS 5 lokusu 16q12.2, MKS6 lokusu ise 4p15.3
tzerinde saptanmustir>’ Bizim olgumuzda genetik analizler
yapilamanustir.

Ayirict  tanida  otozomal resesif polikistik  bébrek
hastaligi, trizomi 13, Smith-Lemli-Opitz sendromu,
Joubert sendromu, Larsen sendromu, Hidrolatalus
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sendromu ve Bardet-Biedl sendromu gibi merkezi sinir
sistemi, iskelet ve triner sistem anomalileri ile seyreden

hastaliklar 6ncelikle distintlmelidir, MGS'nin tirozomil3
ile ayrrict taninuin yapilabilmesi icin karyotip analizi gereklidir.

MGS'li olgularda karyotip normaldir.® Olgumuzun genetik
inceleme sonucunda 46 XX oldugu saptandi. Hastanin
kraniyal gériintilemesi ensefalosel disinda normal sinirlarda
oldugundan ve polikistik bobrek bulundugundan hastada
Joubert sendromu diigiinilmedi.

Ulkemizde yapilan bir calismada dért Meckel-Gruber
sendromu olgusu bilditilmis olup bu ¢alismada erkek/kiz
orant esit olarak saptanmustir. Bu calismadaki olgularin
timinde oksipital ensefalosel ve polikistk bébrek
saptanmustir. Olgulann iki tanesinde hepatik fibroz mevcut
iken higcbir olguda polidaktili saptanmamustir.!!  Bizim
olgumuzda da benzer sekilde polidaktili izlenmedi. Ancak bu
olgulardan farkls olarak hepatik fibroziste mevcut degildi.
Yine tlkemizden bildirilen bir olguda ensefalosel, korpus
kallozum agenezisi, hidrosefali, polidaktili ve gastrointestinal
sistem anomalisi  bildirilmistir.”> Bizim olgumuzda bu
olgudan farklt olarak merkezi sinir sisteminde herhangi bir
gelisim anomalisi saptanmadi. Bu olguda bahsedilen
gastrointestinal sistem anomalisi olgumuzda mevcut degildi.
Ancak bu olgudan farklt olarak bizim olgumuzda polidaktili
de mevcut degildi.

Sonug olarak; Meckel-Gruber sendromunun  tekratlama
riskinin yitksek olmast ve cogunlukla Sliimcil seyretmesi
nedeniyle, ailenin ¢ocuk sahibi olmak istemesi durumunda
diger gebeliklerinde mutlak surette yakin takip edilmesi ve

gebelik  oncesinde  genetik  damuigmanlik  almalarn
gerekmektedir.
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