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MECKEL-GRUBER SENDROMU: ENSEFALOSEL
VE POLIDAKTILI BIRLIKTELIGI
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WITH ENCEPHALOCELE
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OZET

Meckel-Gruber sendromu; oksipital ensefalosel, polidaktili ve renal anomalilerin birlikteligi ile karakterize nadir
goriilen otozomal resesif bir hastaliktir. Solunum sikintist nedeniyle bagvuran dokuz aylik erkek hastada polidaktili
ve oksipital ensefaloselinin eslik etmesi nedeni ile Meckel-Gruber sendromu tanist aldi. Meckel-Gruber sendromu
polidaktiliye, oksipital ensefalosel ve bobrek displazisinin eslik etmesi ile diger polidaktili sendromlarindan ayrilir.
Bu yazida Meckel-Gruber sendromunun, oksipital ensefalosel ve renal anomalilerin tespiti ile erken donemde tam
alabilen bir polidaktili sendromu oldugu vurgulanmistir.
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ABSTRACT

GIRiS

Meckel-Gruber sendromu; kistik bobrek displazisi, ok-
sipital ensefalosel, postaksiyal polidaktili birlikteligi olarak
tanimlanmis otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir (1).
Bu sendroma ayrica santral sinir sistemi ve/veya iirogenital
anomaliler, karaciger ve pankreasta fibrotik degisiklikler,
okiiler anomaliler, yarik damak ve dudak, hidrosefali ve
konjenital kalp defektleri de eslik edebilir. Hastaliktan so-
rumlu gen; kromozom 17q21-24 de oldugu tespit edilmistir
(2). Bu yazida Meckel-Gruber sendromu tanisi alan dokuz
aylik erkek bir hasta sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Dokuz aylik erkek hasta akciger enfeksiyonuna bagli
solunum sikintis1 nedeni ile hastanemiz ¢ocuk yogun bakim
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Meckel-Gruber syndrome is an autosomal recessive disorder characterized by occipital encephalocele, postaxial
polydactyly and renal anomalies. A nine-month-old infant presented with respiratory distress associated with poly-
dactyly, occipital encephalocele and renal dysplasia was diagnosed as Meckel-Gruber syndrome. This syndrome
can be differentiated from the other polydactyly syndromes by the presence of occipital encephalocele and renal
dysplasia. In this report; we stressed that Meckel-Gruber syndrome is a polydactyly syndrome which could be di-
agnosed early by establishing occipital encephalocele and renal anomalies.

Key Words: Meckel-Gruber syndrome, polydactyly, encephalocele

birimine sevk edilmisti. Hastanin 6zge¢misinden gebeligin
37. haftasinda sezaryen ile 2300 gr olarak dogdugu, bu ya-
sina kadar alt1 kez akciger enfeksiyonu nedeniyle hastanede
yatarak tedavi gordiigii ve her iki elinden bilateral postaksi-
yel polidaktili nedeniyle ameliyat edildigi 6grenildi. Ailenin
tek cocugu ve kardes 6liim hikayesi bulunmamaktaydi.

Hastanin fizik muayenesinde genel durumu koti, siya-
noze, bilinci uykuya meyilli idi. Pupiller miyotik, anizoko-
rik ve goz dibi normal idi. Interkostal gekilmesi ve burun
kanadi solunumu mevcuttu. Her iki akcigerlerde dinlemek-
le yaygmn krepitan ralleri mevcuttu. Hastada hipertelrizm,
kisa boyun ve oksipital alanda 5x6 cm bilyiikliigiinde kitle
mevcuttu. Genitalyast hipoplazik ancak testisleri skrotumda
palpe edilmekteydi (Resim 1a). Her iki elinin medialinde
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polidaktili ameliyat izi bulunmaktaydi. Ayak parmaklarinin
sayis1 ve sekli normaldi. Kalp sesleri normal olarak alin-
maktayd.

Resim1a: Hastanin hipoplazik genitalyasi
1b: Beyin tomografisi kesitinde oksipital ensefa-
losel goriiniimii (beyaz ok)

Laboratuar incelemesinde 16kosit 7.37 K/Ul, hemoglo-
bin 9.08 gr/dl, trombosit sayis1 190 K/uL, iire 20.29 mg/dl,
kreatinin 2.19 mg/dl, albiimin 3.6 g/dl, sodyum 146 mEg/L,
potasyum 4.2 mEg/L idi. Hastanin tiroid fonksiyonlari ve
metabolik taramalar1 normal olarak sonuglandi. Hastanin
kortizol degeri 22 mcg/dl olarak tespit edildi. Yapilan ba-
tin ultrasonografisinde karaciger parankiminde periportal
ekojenite artis1 mevcuttu. Renal ultrasonografisinde ise pa-
rankim ekolar1 grade 2-3 artmis olup parankimi 6demli go-
riintimde oldugu tespit edildi. Hastanin beyin tomografisin-
de; oksipital kemik fiizyon defekti, ensefalosel, hidrosefali
mevcuttu (Resim 1b). Kromozom analizi 46,XY olarak tes-
pit edildi. Her iki testis skrotumda ancak genitalyasi hipop-
lazik goriintimde idi. Hasta mevcut klinik ve fizik muayene
bulgularia gore Meckel- Grubel sendromu tanisi aldi.

Hastanin kan gazi analizinde agir respiratuar asidozu
mevcut idi. Akciger grafisinde sol alt ve iist akciger lob-
larinda atelektazik alanlar mevcut idi. Hasta entiibe edilip
solunum cihazina baglandi ve vankomisin baslandi. Genel
durumu diizelen hasta yatiginin 10. giiniinde solunum ciha-
zindan ayrildi ve orogastrik sonda ile beslenmeye basland.
Ancak yatiginin 20. giiniinde tekrar solunum cihazina bag-
land1 ve takibinin 35. giiniinde solunum yetmezIligi nede-
niyle kaybedildi.

TARTISMA

Meckel-Gruber sendromu otozomal resesif gegisli mul-
tipl konjenital anomaliler ile karakterize genetik bir hasta-
liktir. Hastaligin tanist igin klasik triadim olugturan oksipital
ensefalosel, polidaktili ve kistik renal displaziden en az iki
tanesinin bulunmasi gerekmektedir (3). Olgumuzda oksi-
pital ensefalosel, ellerde bilateral postaksiyel polidaktili ve
renal displazi tespit edildi. Genellikle gebeligin 16-20. haf-
talar arasinda yapilan ultrasonografi incelemeleri esnasinda
tespit edilebilir (2). Bunun yaninda gebelikte alfa-feto pro-
tein diizeylerinin yliksek olmasi da tanty1 desteklemektedir.
Meckel-Gruber sendromu bebek sahibi olan annelerin bir
sonraki gebeliklerinde bu sendromun tekrarlama olasilig
%25°tir. Hastaligin tespitinden sonra gebeligin ilk trimeste-
rinde sonlandirilir. Hastamizin dogumda polidaktili ve ense-
faloseli bulunmasina ragmen tanisin1 dokuz aylik iken aldi.

Meckel-Gruber sendromunun diger polidaktili send-
romlari, trizomi 13 ve Smith-Lemli-Opitz sendromu ile ay1-
rict tanist yapilmalidir. Trizomi 13°te %15-30 oraninda kis-
tik bobrekler eslik etmektedir. Ancak orta hat santral sinir
sistemi anomalileri veya holoprozensefali trizomi 13 i¢in
tan1 koydurucudur (4). Meckel-Gruber sendromu olgularda
karyotip normal olarak bildirilmistir (5). Bizim olgumuzda
hastanin genetik analizinde kromozom yapisi normal olarak
tespit edildiginden, Trizomi 13 tamisindan uzaklasildi. Has-
taliktan sorumlu gen kromozom 17q21-24’de lokalize oldu-
gu bulunmustur (6). Smith- Lemli- Opitz sendromu otozo-
mal resesif bir sendrom olup santral sinir sisteminin multipl
malformasyonu ve genitotiriner sistem malformasyonu, po-
lidaktili, karaciger duktal sisteminin anormal sekillenmesi
ile karakterize bir sendromdur (7). Bizim olgumuzda poli-
daktili mevcuttu ancak Smith- Lemli- Opitz sendromunda
gortilen diger bulgular tespit edilmedi.

Oksipital ensefalosel ve mikrosefali Meckel-Gruber
sendromunda en sik rastlanan santral sinir sistemi anoma-
lileridir. Hidrosefali, korpus kallozum agenezisi, serebellar
hipoplazi, Dandy-Walker malformasyonu, Arnold Chiari
malformasyonu, hipotalamik defektler, optik sinir yoklugu
ve anensefali daha az siklikta goriilen diger santral sinir sis-
temi anomalileridir (8). Bizim olgumuzda oksipital ensefa-
losel ve serebellar hipoplazi tespit edildi, ancak diger sant-
ral sinir sistemi anomalileri tespit edilmedi. Meckel-Gruber
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sendromunda renal displazi tiim vakalarda mevcuttur (9).
Ayrica renal agenezis, renal hipoplazi ve iireteral dupli-
kasyon gibi diger renal anomaliler de bu sendroma eslik
edebilir (10). Olgumuzda bdbrek displazisi ve yetmezligi
tespit edildi ancak diger renal anomaliler mevcut degildi.
Olgumuzda tekrarlayan akciger enfeksiyonu mevcut idi
ve solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildi. Literatiirde
Meckel-Gruber sendromu ile tekrarlayan akciger enfeksi-
yonu arasinda bir iliskiyi gosteren yaym bulunmamaktadir.

Sonug olarak, Meckel-Gruber sendromunun mortalitesi
yiiksek bir polidaktili sendromudur. Bu nedenle; daha 6nce-
ki gebeliklerinde Meckel-Gruber sendromu tespiti yapilmis
ailelere, bu sendromun tekrarlama riski oldugu konusunda
genetik danigsma verilmeli ve erken gebelik haftalarinda (11-
14. gebelik haftalarinda) ultrasonografi ile renal displazi ve
ensefalosel taramasimnin yapilmasi 6nerilmelidir.
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