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eckel-Gruber Sendromu (Dysencephalia
Splanchnocystica) otosomal ressesif geçifl

gösteren, multipl iç ve d›fl anomalilerin efllik et-
ti¤i, ender rastlanan  bir sendromdur. Kaynaklar-
da 13 000-400 000 do¤umda bir olarak de¤ifl-
mektedir (1).

Perinatal veya erken infant döneminde ölüm-
le sonlanan oksipital ensefalosel, polidaktili ve
kistik böbrekler triad› ile karakterizedir. Ancak
bu klasik triad d›fl›nda konjenital hepatik fibro-
zis, mesane hipoplazisi, psödohermafroditizm
gibi ürogenital sistem anomalileri, mikrosefali,
göz ve orbita anomalileri, mikrognati, yar›k da-
mak, yar›k dudak, kalp defektleri  ve hidrosefa-
li de görülebilir (2-5).

Bu çal›flmada intrauterin 17 haftada ultraso-

nografik olarak tan› konulan, etik kurul ve anne
- baba karar›yla gebelik terminasyonu yap›lan
Meckel-Gruber Sendromlu erkek fetusun otopsi
bulgular› sunuldu.

OOLLGGUU

Gebeli¤inin 17.  haftas›nda hastanemize bafl-
vuran Z.A.'n›n yap›lan II. düzey ultrasonografik
incelemesinde; ansefalosel (Resim-1), bilateral
polidaktili (Resim-2), bilateral polikistik böbrek
(Resim-3) saptand›. Ultrasonografik olarak Mec-
kel-Gruber Sendromu tan›s› konuldu. Hastaya
yap›lan amniyosentez s›v›s›n›n karyotipik incele-
mesi 46 XY olarak saptand›. Etik kurulda tart›fl›-
lan olguya, anne ve baban›n iste¤i ve onay› so-
nucu gebelik terminasyonu uyguland›. Vaginal
yolla abort ettirilen fetus otopsi yap›lmak üzere
patoloji laboratuvar›na gönderildi.      

A¤›rl›¤› 171 gr, bafl-makat uzunlu¤u 12 cm,
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ÖÖZZEETT
MMEECCKKEELL--GGRRUUBBEERR  SSEENNDDRROOMMUU
AAmmaaçç::  Meckel-Gruber Sendromu (Dysencephalia Splanchnocystica), otozomal resesif geçiflli multipl iç ve d›fl ano-
malilerin görüldü¤ü az rastlanan bir sendromdur. Bafll›ca karakteristik özellikleri multikistik böbrek hastal›¤›, oksi-
pital ansefalosel ve polidaktilidir. 
OOllgguu::  Olgumuzda gebeli¤in 17. haftas›nda yap›lan ultrason incelemesinde elde ve ayakta polidaktili, ansefalosel,
bilateral multikistik böbrek anomalisi saptanarak gebelik sonland›r›ld›. Fetusun patolojik incelemesinde Meckel-
Gruber sendromunun klasik özelliklerine ek olarak hepatik portal traktta fibrozis ve safra kanal proliferasyonu sap-
tand›. 
SSoonnuuçç:: Prenatal dönemde ultrasonografik incelemeyle tan› konulan bu olgu ender görülmesi nedeniyle sunuldu.
AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr::  Meckel-Gruber Sendromu, Dysencephalia Splanchnocystica

SSUUMMMMAARRYY
MMEECCKKEELL--  GGRRUUBBEERR    SSYYNNDDRROOMMEE
OObbjjeeccttiivvee:: Meckel-Gruber Syndrome  (Dysencephalia Splanchnocystica) is a rarely seen syndrome which is tras-
mitted through autosomal recessive inheritance. The main caracteristics are multicystic disease of the kidneys, oc-
cipital encephalocele  and polydactyly.
CCaassee::  In our case, we have found polydactyly in both hands and in both feet, encephalocele  and abnormalities
in the kidneys through sonographic diagnose in the 17th week of pregnancy and therefore the pregnancy was en-
ded. In the pathological anaysis of the fetus, in addition to the classical characteristics of Meckel-Gruber Syndro-
me, fibrozis in the hepatic portal tract and bile duct proliferation were found.                                                        
CCoonncclluussiioonn::  This case which was diagnosed sonografically in prenatal period because of its rare characteristics,
was presented .
KKeeyy  wwoorrddss::  Meckel-Gruber Syndrome, Dysencephalia Splanchnocystica
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bafl-topuk uzunlu¤u 17 cm. olan erkek fetusta;
yüzde mikrognati yan› s›ra,  kafada, oksipital
bölgede; 2,5 cm. çap›nda, d›fl yüzü saçl› deri ile
örtülü kese fleklinde meningoensefalosel izlendi.

Her iki el ve ayakta alt›flar parmak mevcuttu. Ka-
r›n flifl ve gergin görünümdeydi. Genital bölgede
penis hipoplazikti, scrotumda testisler palpas-
yonda tespit edilemedi (Resim-4).

Meningoansefalosel aç›ld›¤›nda; kese içinde
kanamal› ve ak›c› k›vamda beyin dokusu izlen-
di. Kafatas› aç›ld›¤›nda; serebellum hipoplazikti.
Gö¤üs bofllu¤unda organlar normal konum  ve
büyüklükte olup, bat›n bofllu¤u aç›ld›¤›nda her
iki böbrek normalin üç kat› büyüklükte ve poli-
kistik görünümdeydi. Böbreklere yap›lan kesit-
lerde kapsül alt›nda, çaplar› 0,1- 0,7 cm. aras›n-
da de¤iflen kistlerin parankimin yerini ald›¤› sap-
tand›. Mesane hipoplazik, testisler küçük pelvis-
te yerleflim göstermekteydi.

Böbreklerin mikroskopik incelenmesinde;
tek katl› kübik epitelle döfleli de¤iflik büyüklük-
te yuvarlak kistler, yo¤un interstisyel fibrozis ile
birbirinden ayr›lm›flt›. Normal glomerul yap›s› iz-
lenmedi (Resim-5). Karaci¤erin histolojik ince-
lenmesinde; portal ba¤ dokusunun konjenital
hepatik fibrozise benzer flekilde artm›fl oldu¤u
ve uzam›fl, eliptik safra duktuslar›n›n proliferas-

RReessiimm  44..  Oksipital meningoansefalosel ve postaksiyel polidaktili
gösteren fetusun makroskopik görünümü.



yonu dikkati çekti (Resim-6). Pankreas ola¤an
görünümdeydi.

TTAARRTTIIfifiMMAA

‹lk olarak 1822’de Meckel taraf›ndan tan›mla-
nan ve daha sonra 1934’de Gruber taraf›ndan
"Dysencephalia Splanchnocystica" olarak isim-
lendirilen sendrom, 1969’da Opitz ve Howe ta-
raf›ndan tekrar gözden geçirilmifltir (6). Otoso-
mal ressesif geçiflli bir hastal›kt›r (2,7). Kaynak-
larda s›kl›¤› 13 000 ile 400 000 aras›nda de¤ifl-
mektedir (1). Her iki cinste ayn› oranda görülür.

Klasik tan› koydurucu triad; bilateral polikis-
tik böbrekler, postaksiyel polidaktili, oksipital
ansefaloseldir (6). Böbrekteki patoloji, otosomal
ressesif geçiflli infantil tipte polikistik böbrek
hastal›¤›ndaki özelliklere benzeyebilir. Ancak

konjenital hepatik fibrozun da efllik edebildi¤i
bu hastal›kta, böbrekler diffüz olarak büyürse
de; böbrek yüzeyi düzgün, kesitinde çok say›da
küçük çapl› radier yerleflimli kistlerden dolay›
karakteristik süngerimsi görünümdedir (2,4,6).

Olgumuzda böbreklerin kesitlerinde çaplar›
0,1 ile 0,7 cm aras›nda de¤iflen çok say›da yuvar-
lak  kistler, artm›fl fibrotik ba¤ dokusu içerisinde
gelifligüzel yerleflim göstermekteydi.

Oksipital ansefaloselden baflka, bu sendrom-
da, kranial raflisis, Dandy-Walker, Arnold-Chiari
malformasyonu, hidrosefali ve polimikrogiria
görülebilen di¤er santral sinir sistemi anomalile-
ridir. Ayr›ca oküler anomaliler, yar›k damak, ya-
r›k dudak, mikrognati, konjenital kalp defektle-
ri, adrenal gland hipoplazisi, erkeklerde psödo-
hermafroditizm ve di¤er malformasyonlar  sapta-
nabilir (2-4,6).                                            

Olgumuzda triada özgü karakteristik bulgula-
r›n yan›s›ra karaci¤erde portal alanda fibrozis ve
safra duktus proliferasyonu belirgindi. Ayr›ca
mikrognati, hipoplazik mesane  ve penis mev-
cuttu.

Antenatal dönemde ultrasonografik inceleme
ile tan› konulan bu olgu ender görülmesi, anne-
nin sonraki gebeliklerinde % 25 gibi yüksek
nüks olas›l›¤›n›n  bulunmas› nedeniyle sunuldu.
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RReessiimm  55..  Böbrekte mezenkimal ba¤ dokusu  içinde kübik epitelle
döfleli kistler. (HE x 110)

RReessiimm  66..  Portal alanda artm›fl ba¤ dokuda prolifere safra duktus-
lar›. (HE x 110)


