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Nadir Gérulen Bir Fetal Anomali, Meckel-Gruber Sendromu: Olgu Sunumu
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0z

Meckel-Gruber sendromu nadir goriilen, otozomal resesif gegis gosteren ve ana bulgulan renal kistik displazi, ensefalosel ve polidaktili olan 6limciil seyreden
kalitsal bir hastaliktir. Bunlardan iigiinden en az ikisinin olmasi taniyi koydurur. Nadir gériilmekle birlikte tekrarlama riski yiiksektir. Gebeligin 11-14. haftalannda
yapilan rutin ultrasonografik tarama ile Meckel-Gruber sendromu tanisi konulabilir. Sendroma yénelik bulgular aranarak tani miimkiin oldugunca erken konmaldir.
%25 tekrarlama riski nedeniyle bu hastalar sonraki gebeliklerinde yakin takip edilmelidirler. Bu yazida intrauterin Mecgel Gruber Sendromu saptanan bir olgu
sunulmasini amagladik.

Anahtar Kelimeler: Meckel-Gruber sendromu, ensefalosel, multikistik displastik bobrek, polidaktili

ABSTRACT

Meckel-Gruber syndrome is a rare, lethal autosomal recessive disorder, which is mainly characterized by cystic renal disease, encephalocele, and polydactyly.
For diagnosis, two out of these three findings required to be present. This syndrome seen rarely but have high risk of reccurence. The signs of the syndrome can
be detected during the routine ultrasonographic examination between 11-14th weeks of the pregnancy. Early diagnose should be made by examining the fetus
ultrasonographically for the signs of syndrome. Because of 25% chance of recurrence, these patients should be closely followed up in future pregnancies. In

this article, we aimed to present a case with intrauterineMGS.
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GiRiS

Meckel-Gruber Sendromunun (MGS) bazi bulgular ilk olarak 1822’de Mec-
kel tarafindan tanimlanmig ancak Gruber tarafindan 1934 yilinda bir sendrom
olarak tariflenmigtir. Otozomal resesif gecis gosteren kalitsal bir hastaliktir ve
sinonimi “’Disensephali Splanchnocystica” olarak da adlandinimistir (1, 2).
Karakteristik major anomali triadi; multikistik displastik bobrek (%100), ok-
sipital ensefalosel (%90) ve postaksiyel polidaktili (%83)’dir (3). Tani i¢in bu
bulgulardan en az ikisinin tespit edilmesi gerekmektedir. Ailede etkilenmig go-
cuk olmasi durumunda tekrarlama riski %25'tir. Daha 6nce etkilenmis ailelerde
erken prenatal tani agisindan dikkatli olunmalidir. Yapilan genetik incelemeler
MGS igin 11 ayr lokus tanimlamistir (4). Standart karyotip incelemeler normal
olup gen diizeyinde incelemeler yapilmasi gerekmektedir. MGS insidansi de-
Gisken olup 3000 ile 140,000 dogumda bir gorildugi bildirilmistir (5).

Bu olgu sunumunda MGS’nin transvaginal ultrason ile erken donemde tani
konulabilecegini vurgulamak amaclanmaktadir. Olimciil olan bu Kiinik tab-
lonun erken tanisi ve terminasyonu annenin fiziksel ve psikolojik travmasini
azaltacaktr.
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OLGU SUNUMU

Otuzbes yaginda G4Y2A1 kadin, Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip
Fakiiltesi Kadin Hastaliklar ve Dogum Servisi, Perinatoloji Unitesine 13.gebelik
haftasinda fetal anomali stiphesi ile sevk ediliyor. Daha 6nce 1 kez 18.haftada
disik yapan ancak dustk materyali ile ilgili tibbi kaytlara ulagilamayan has-
tanin esi ile 2.dereceden bir akrabaligi s6zkonusu idi (teyze hala gocuklar;
kuzen evliligi).

ilk trimester transvajinal ultrasonografik incelemede bilateral polikistik babrek-
ler, ensefalosel ve polidaktili (Sekil 1) saptandi. Hasta multible fetal anomali ve
muhtemel MGS acisidan bilgilendirilerek terminasyon segenegi sunuldu. An-
cak hasta ve esi bu segenegi istemediklerini beyan ettiler. Bunun iizerine kar-
yotip anomalisi agisindan koryon villus biyopsisi (CVS) énerildi. iglemi kabul
eden hastaya yapilan CVS’in QF-PCR sonucu 13, 18, 21, X ve Y kromozomlari
acisindan normal raporlandi. Hasta ile yapilan ikinci gorisme neticesinde daha
once multible fetal anomali nedenli terminasyon énerilen ancak kabul etmeyen
hasta bu gériismede terminasyon istegini beyan etti. Bunun iizerine 14.haftada
terminasyon gerceklestirildi.
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Sekil 1: Ustte ensefalosel, altta ise bilateral polikistik bobrekler izlenmektedir.
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Abort materyalinin eksternal muayenesinde cinsiyeti belirsiz olan fetusta en-
sefalosel ile birlikte her iki el ve ayaklarinda polidaktili tespit edildi (Sekil 2).
Otopsi kabul etmeyen hastanin postabort incelemesi bu asamada kalmistir.

Sekil 2: (A) Ensefalosel (Ok) (B) Distandii fetal abdomen (Ok) (C) Ellerde pos-
taksiyal polidaktili (D) Ayaklarda postaksiyal polidaktili
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Terminasyondan 2 hafta sonra kesin CVS sonucu da normal gelen hasta son-
raki gebeliklerinde de MGS gelismesi agisindan danigmanlik verilerek taburcu
edildi.

TARTISMA

MGS icin karakteristik major anomali triadi; multikistik displastik bobrek
(%100), oksipital ensefalosel (%90) ve postaksiyel polidaktili (%83)’ dir. OI-
gulann yaklasik %57’sinde 3 bulgu birlikte goriilebilmektedir (3). Tani igin bu
bulgulardan en az ikisinin tespit edilmesi gerekmektedir. USG'de tespit edilen
birliktelik gosteren diger anomaliler: mikrognati, kardiyak anomaliler, sindaktili,
klinodaktili, pes ekinovarus olarak bildiriimektedir (6).

Erken tani sendromun yiiksek rekiirrens riski ve hastaligin fatal olmasi nede-
niyle oldukga 6nemlidir. Gebeligin 11. ve 14. haftasinda yapilan ultrasonografi
muayeneleri ile MGS erken tani alabilir. MGS’nin yilksek maternal - alfa fe-
toprotein (AFP) seviyesi ve ikinci trimester tarama testinde anormal sonuglarla
iligkili olabilecegi ileri siirilmektedir (7). AFP degerlendirmesi spesifik degildir
ancak taniya yardime olabilmektedir ve bu hormonun diizeyi MGS hastalarin-
daki ensefalosel nedeniyle yiikselmis olarak saptanabilir. Trizomi 13’den ayirici
tanida anlamli olabilir. Ancak membranla kapli olanlarda AFP seviyesi normal
olarak da saptanabilir (7). Gebeligin 11. haftasi gibi ok erken haftalarinda
MGS’li fetiisii transabdominal embryofetoskopi ile taninmasi mimkiindir (8)

MGS’da oliim inutero veya erken postnatal dénemde gerceklesebilir. Oligo-
hidramnios pulmoner hipoplaziye neden olarak dlimin en onemli sebebidir.
Dogumdan sonra ilk birkag saat i¢inde 6liim gorulebilir. Nadir vakalarda diisiik
yagam Kalitesi ile birkag aylik yasam gorilebilir. Literatiirde canl dogan iki va-
kadan birinin 18 ay digerinin ise 28 ay yasadiklari bildirilmigtir (9). Bu nedenle
belirlenmesi durumunda gebeligin sonlandinimasi onerilmelidir.

1990-2011 yillar arasinda 34 Avrupa iilkesinden 191 MGS vakasini incelen-
digi bir caismada 145 vaka (%75,9) termine edilmis, 13 vaka (%6,8) 6Imis,
33 vaka (%17.3) canl dogmustur. Vakalarinin %90’inin 14,3+/-2,6 haftalarda
saptandigini belirlemiglerdir (10).

Ayinci tamnida otozomal resesif polikistik bobrek hastaligi, trizomi 13,
Smith-Lemli-Opitz sendromu, Joubert sendromu gibi merkezi sinir sistemi, is-
kelet ve Uriner sistem anomalileri ile seyreden hastaliklar dncelikle diisiinilme-
lidir. MGS’nin tirozomi 13 ile ayirici tanisinin yapilabilmesi icin karyotip analizi
gereklidir. MGS’li olgularda karyotip normaldir (7). Sunulan hastanin genetik
inceleme sonucu 46 XX olarak saptandi ancak DNA analizi yapilamadi. Has-
tanin kraniyal goriintiilemesi ensefalosel disinda normal sinirlarda oldugundan
ve polikistik bobrek bulundugundan hastada Joubert sendromu diistinilmedi.

Smit- Lemli- Opitz sendromu otozomal resesif bir sendrom olup santral si-
nir sisteminin multipl malformasyonu ve genitodriner sistem malformasyonu,
polidaktili, karaciger duktal sisteminin anormal etkilenmesi ile karakterize bir
sendromdur (11).

Sonug olarak; MGS tekrarlama riskinin yiiksek olmasi (%25) ve dlimciil sey-
retmesi nedeniyle 6nemlidir. MGS’li bebekler dogumda veya dogumdan hemen
sonra kaybedilir. Fetal otopsinin taninin dogrulanmasinda yardimei oldugu bi-
linmektedir. Bu sendrom riskini tasiyan aileler bilgilendirme yapildiktan sonra
perinatoloji kliniklerinde takibe edilerek 11-14. haftalarda erken prenatal tani
almalar ve erken haftalarda gebelik terminasyonu yapmalar saglanabilir.
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