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Ozet

Summary

Amag:  Multipl ve nadir gériilen anomalileri olan  Meckel-
Gruber Sendrom (MGS) Ilu bir vakamin sunumu ve literatiir

wigt  altnda MGS [lu  gebelere giincel yaklasimi — belirlemek.

Calismanin Kocaeli  Universitesi

Kadin  Hastaliklart ~ ve  Dogum  A.B.D.

Yapildigu Yer: Tip  Fakiiltesi

Materyel ve Metod: 31 yasindaki kadin hasta, 26. gebelik haf-

tasinda klinigimize miiracaat etti. Ultrasonografik
muayenesinde  ensefalosel,  polikistik  bobrek,  asin  ab-
dominal distansiyon ve oligohidramriioz tesbit edildi ve
gebeligi sonlandirdd.
Bulgular:  Fetus  dogumdan hemen  sonra exitus  oldu.
Makroskopik  muayenede;  Polidaktili(6 parmak), kisa ek-
stremitelet;  oksipital ensefalosel, skaféid abdomen,  club-
foot, dil iizerinde 2 adet papillomaloz yapr  goriildi.
Fetusun otopsi ve mikroskopik muayenesi, bilateral po-
likistik bobrek ve Ureteral agenezis, sag over agenezisi,
sol over iginde epididimal yapi,  karaciger portal sistemi-
nin fibrozisi ve karacigerde multipl duktal plate gibi bir

¢ok patolojik  durumu  tamimladi

Sonu¢:  Dogum  kliniklerinde j6-18  haftalar  arasinda
ultrasonografik muayene ile MGS teshis edilebilir.  Ozel-
likle risk grubunda olan hastalarda, MGS yiiksek re-
US(Ultrasonografi)
ceney (NT) ve GCRL (Crown-rump length) incelemeleri

Gebelik  haftalarinda  dahi  tesbit

ayrintili

zoliisyonlu taramasi,  Nuchal  translu-

sonucunda 11-14.
edilebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Meckel-Gruber Sendromu,
Multipl anomali, Erken teshis
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Objective: To present a case with Meckel Gruber Syndrome as-
sociated with multiple and rarely seen anomalies and re-

view the current diagnostic and management options.

Institution: Department of  Obstetrics and

University School of Medicine.

Gynecology,
Kocaeli

Materials and Methods: A 31 year old woman was admitted to
our clinic at 26 weeks ofgestational age. Encephalocele,
polycystic  kidney, severe abdominal distention and oligo-
hydramnios  were detected at ultrasonographic examina-

tion and termination ofpregnancy was performed.

Results: Fetus died immediately posl-partum.
digit), short
scaphoid — abdomen,

Polydactly (6
extremities, encephalocele,

club-foot,

occipital
two papillomatous  struc-
ture on tongue were the macroscopic findings. Autopsy
and microscopic examination of the fetus defined many
pathological conditions such as bilateral policystic kid-
ney, bilateral wureteral agenesis, right ovarian agenesis,
left ovarian tissue with epididimal structure, fibrosis of
the liver's portal system and multipl ductal plates in liv-

er.

Conclusion: ~ When detailed ultrasonographic — examination  is
performed between 16 and 18 weeks of gestation, MGS
can be diagnosed. Especially, in high risk patients, MGS
can be noted between 11 and 14 weeks ofgestation bv the

NT  (Nuchal

Translucency) and CRT (Crown-Rump length)

high  resolutional ~US  (Ultrasonography).

Key Words: Meckel-Graber Syndrome,
Multiple anomalies, Early diagnosis
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Meckel Gruber Sendromu (MG S) otozomal re-
sesif gecisli, 1étal bir hastaliktir ve bu hastaliktan
17 q21-q24'de lokalizedir .Bu
hastaliga 10.000'de 1 oraninda rastlanir. ilk defa
1822 yilinda Meckel, daha sonra Grubel tarafindan
aciklanmistir. Bu zamana kadar 200'iin ilizerinde
MGS wvakast bildirilmistir.

sorumlu gen

Occipital ensefalosel
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(%80), renal kistik displazi (%95), postaksiyal poli-
daktili (%75) hastaligin tipik triadidir. Degisik
vakalarda hidrosefali, mikrosefali, anensefali,
Dandy-Walker
patent ductus arteriosus, kardiak septal defekt, aort
yarik damak-dudak, omfalosel,
bildirilmigtir (1).
Ayrica genital sistem ve karacigere ait anomaliler
de bildirilmistir (2).

sendromu, akciger hipoplazisi,
koarktasyonu,

oligohidramnioz olabilecegi

Vaka Takdimi

31 yasinda, 9 yillik evli ve esiyle 1. derece
akraba evliligi bulunan hastada G:5, P:2, D&C:2
idi. Sekiz yil 6nce sezeryan ile gergeklestirilen term
dogumda, makat gelisi, 3000 g, erkek bebek
dogumdan hemen sonra eksitus olmus ve multipl
anomalileri olan bu bebegin anomalileri fenotipik
ve genotipik yonden arastirilamamisti. Yine 3 yil
once sezeryan ile 3600 g olarak dogurdugu erkek
bebek su anda saglikli ve ailenin tek ¢cocugu idi.

Simdiki gebeliginde SAT: 7.12.1996 ve 26.
gebelik haftasinda bulunan gebe gittigi rutin kont-
rol sirasinda yapilan Liltrasonografi'de ensefalosel,
batinda polikistik bobrek sebebiyle ileri derecede
distansiyon ve oligohidramnioz tesbit edilmesi -
la ve b).
Ozgegmisinde bir 6zellik bulunmayan hastanin

zerine klinigimize basvurdu (Sekil

anne, hala ve dayisinda diabetes mellitus mevcuttu.
Genel fizik muayenesi normal olan gebenin yapilan
obstetrik muayenesinde fundus-pubis uzunlugu 26
cm, CKS:158/dk, makat prezentasyonu; serviks
cksternal os 1 cm agik, internal os kapali ve silinme
yoktu. Degerlendirme sonucunda intravaginal
misopristol tablet - IV synpitan infiizyonu ile
dogum indiklendi ve 1370 g agirliginda, bas-topuk
uzunlugu 32 cm olan multipl anomalili kiz fetus
dogurtuldu (Sekil 2).

Makroskopik Muayene

*Ekstremite kisaligi, polidaktili (6 parmak), el
ve ayaklarda club-foot.

*Kisa boyun

*Kurbaga karni

*Qccipital ensefalosel

*Dilde 2 adet papillomatdz yap1

*Plasenta 560 g agirliginda ve normal olarak

gbzlenmekteydi.
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Sekil la. Bilateral polikistik bobrek ve batinda distansiyonun

nltrasonografik goériinimii.(Bb: Bobrek) b. Ensefaloselin ul-

trasonografik gériiniimii (E:Ensefalosel).

Otopsi ve Mikroskopik Muayene

*Karacigerde portal fibrozis-multipl duktal

plate yapilari
*Bilateral polikistik bobrek
*Bilateral ireter agenezisi

*Sag Over agenezisi ve sol overde epididimal
doku igerigi.

Tartisma

MGS genellikle 16.-20. haftalarda yapilan
ayrintilit US muayeneleri sirasinda tesbit edilebilir
(1). Bunun yaninda alfa- feto protein diizeylerinin
tayini de taniyi destekler. Daha 6nce MGS'lu bebek
oykiisii bulunan annelerin bir sonraki gebelik-
lerinde bu sendromun olma sansi %25 oldugundan
dolayi, daha dikkatli bir tarama ile tan1 konulur ve
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Sekil 2. Fetusun makroskopik goriiniimii: Oksipital ensefalosel,
tiim ekstremitelerde polidaktili, alt ekstremite deformitesi,
karacigerde fibrotik goriiniim, c¢ift tarafli polikistik bébrek,

gebelik ilk trimesterde sonlandirilir. Ingilterede
yapilan bir caligmada yiiksek riskli 7 annenin 9
gebeligi ve diisiik riskli 21.477 gebelik 11-14. haf-
talar arasinda ultrasonografik olarak kromozomal
anomaliler yo6niinden degerlendirilmistir (3). Bu
caligmada yiiksek riskli 9 gebede 4 MGS'lu fetus,
diistik riskli grupta ise yalnizca 1 adet MGS'lu fetus
tesbit edilmis ve hem yiliksek riskli hemde diisiik
riskli gebelerde ultrasonografik tarama yapilarak
bu sendromun 11-14. haftalar arasinda rahatlikla
tesbit edilebilecegi sonucuna varilmistir (3). Bu
gebelerde 2 trimesterde amnion mayii azaldigindan
1 .trimesterdeki dikkatli bir tarama ile daha kolay
tant konulabilmektedir. En erken tani risk grubunda
olan bir anneye 10. haftada embriyoskopi ile konul-
mustur (4). Bu yontem erken tanida etkili olmasina
ragmen invazif bir teknik oldugundan tarama testi
olarak kullanilamaz. Ultrasonografi kromozomal
anomalilerin ilk trimesterde teshisini saglarken, bu
donemdeki NT (Nuchal translucency) ve CRL
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(Crown-rump length) Olctiimleri de tarama testi
olarak 6nemlidir (3). Hastamiz daha onceki gebe-
liginde gerekli olan danismanlik hizmetini al-
mamisti ve bu gebeliginde de perinatolojide uzman
bir klinikte takip olmadigi i¢in ultrasonografik in-
celemeleri yapilmasina ragmen 26. haftaya kadar bu
anomali tesbit edilememisti. Klinigimize basvuran
gebenin yapilan degerlendirilmesinde ensefalosel,
bilateral polikistik bobrek, ileri derecede distan-
siyonda batin ve oligohidramnioz tesbit edilerek
dogum indiksiyonu yapildi. Dogum sonrasi
makroskopik ve histopatolojik bulgular1 incelenerek
MGS'a ait bulgular ortaya ¢ikarildi. Fetusun ince-
lenmesinde tipik triadm haricinde dildeki papillo-
matdz yapilar, bilateral {lireter agenezisi, tek tarafli
sag ovarian agenezis, sol Ooverde ektopik epididim
dokusu (gonadal disgenezis) ve karacigerdeki
histopatolojik degisiklikler nadiren bu sendromla

birlikte goézlenebilen anomalilerdir.

MGS, otozomal resesif gegisli ve lethal bir
hastalik oldugundan dolayi, risk grubunda olanlarin
prenatal tanilar1 erken dénemde konulup, gebelik
sonlandirilmalidir. Bu hastalarin bir sonraki gebe-
likleri i¢in genetik danigsmanlik verdikten sonra,
gebeliklerin perinatoloji kliniklerinde dikkkatli bir
bi¢cimde takibi yapilmalidir.

Sonug olarak, M GS kadin dogum kliniklerinde
16-20. haftalar arasinda yapilan ayrintilt US tetkik-
lerinde ortaya c¢ikartabilmektedir. Fakat 6zellikle
riskli gruplarda 11-14. haftalarda yiiksek rezoliis-
yonlu US cihazlariyla yapilan NT, CRL &l¢iimi ve
ayrintilt anomali taramasinin tanisal degeri yliksek-
tir. Ancak riskli olmayan hasta gruplarinda tecriibe-
11-14.hafta US
degerlendirmeside 6nemlidir. Olgumuzda MGS'nun
tipik bulgular:

li uzmanlar tarafindan yapilan

yaninda urogenital sistem ve
karaciger anomalilerinin gdzlenmesi tesbit et-

tigimiz ilave ozelliklerdir.
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