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ec kel-Gru ber Sen dro mu (MGS) (OMIM 24900) oto zo mal re se sif
ka lı tım özel li ği gös te ren na dir bir has ta lık tır. Ay nı za man da nö ral
tüp de fekt le ri nin sen dro mik olan la rı nın en sık göz le ne ni dir.1,2 İlk

ola rak 1822 yı lın da Mec kel ta ra fın dan ta nım lan mış tır ve 1934 yı lın da Gru ber
ta ra fın dan ‘Dy sen cep ha li ca Splenc hnocy sti ca’ ola rak ad lan dı rıl mış tır.3,4 Fark -
lı et nik grup lar da 17q21-24, 11q13, 8q24’de sı ra sıy la MKS1, MKS2, MKS3
gen le rin de lo kus he te ro je ni te si bil di ril mek te dir.5-7 8q’da bu lu nan MKS3 ge ni,
fonk si yon la rı tam ola rak bi lin me yen bir trans mem bran re sep tö rü olan Mec-
ke lin adı ve ri len pro te i ni kod la mak ta dır.8 Hastalığın insi dan sı fark lı ya yın -
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Dokuz Aya Kadar Yaşayan 
Meckel Gruber Sendromlu Bir Olgu 

ÖZET Meckel-Gruber sendromu, otozomal resesif geçişli, nadir bir hastalıktır. Klasik triadı oksipital
ensefalosel, kistik böbrekler ve postaksiyel polidaktilidir. Bu üç bulgu vakaların %52’sinde görülür.
Üç bulgudan ikisine sahip olan olgular da Meckel-Gruber sendromu olarak kabul edilebilir. Altı
buçuk aylıkken kliniğimize başvuran, gelişme geriliği ve pnömoni tanılarıyla interne edilen, Meckel
Gruber klinik tanısı alan bir kız olgu sunulmaktadır. Fizik muayenede mikrosefali, oksipital
ensefalosel operasyon skarı, polidaktili, hipertelorizm, mikrognati, düşük kulak, derin yerleşimli
gözler, makrostomi, yüksek damak, kısa boyun ve hipoplazik dış genitalya saptandı. Renal
ultrasonografi bulguları ve böbrek fonksiyon bozukluğunu gösteren biyokimyasal parametreler,
kistik renal displaziye sekonder kompanse kronik böbrek yetmezliği ile uyumlu bulundu. Olgunun
9 aylıkken evinde eksitus olduğu öğrenildi. Bu olgu, literatürdeki Meckel-Gruber sendromlu
hastalar içinde uzun süre yaşayan nadir bir örnek olması nedeniyle sunulmuştur.
Anahtar Kelimeler: Meckel-Gruber sendromu, oksipital ensefalosel, postaksiyel polidaktili 

ABSTRACT Meckel-Gruber syndrome, inherited autosomal recessively, is a rare disease. The clas-
sic triad is occipital encephalocele, cystic kidneys and postaxial polydactyly. We present here a 61/2
-month-old girl with Meckel-Gruber syndrome who was hospitalized due to failure to thrive and
pneumonia. Physical examination revealed microcephaly, operation scar of occipital encephalo-
cele, polydactyly, high-arched palate, facial dysmorphism including hypertelorism, deep set eyes,
micrognathia, macrostomy, low set ears, short neck and hypoplastic genitalia. Renal ultrasonogra-
phy findings and abnormalities in renal function tests had yielded compensated chronic renal fail-
ure secondary to cystic renal dysplasia. She died at home at the age of 9 months. The case was
presented due to longer survival usually not observed in Meckel-Gruber syndrome cases.
Key Words: Meckel-Gruber syndrome, occipital encephalocele, postaxial polydactyly
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lar da 13.250-140.000 can lı do ğum da bir ola rak bil di-
ril mek te dir.9,10 Tüm ırk ve et nik grup la rı et ki le mek -
le bir lik te Fin lan di ya po pu las yo nun da 9000 can lı
do ğum da bir gi bi yük sek bir do ğum in si dan sı ve ril -
mek te dir. Her iki cins te eşit oran da gö rü lür.10 Sen-
drom kla sik ola rak: ok si pi tal en se fa lo sel, pos tak si yel
po li dak ti li ve re nal ano ma li ler den (hi pop la zik/disp -
las tik böb rek ve ya mul tipl kist ler) olu şur. MGS kli-
nik ta nı sı için be lir ti len üç bul gu nun en az iki si
ol ma lı dır. Sen dro ma eş lik eden di ğer ano ma li ler ya -
rık da mak, san tral si nir sis te mi mal for mas yon la rı,
ge ni tal ano ma li ler ve he pa tik fib ro zis dir.11,12

Ye ni do ğan dö ne min de ço ğun luk la ölüm le son-
lan ma sı ve tek rar la ma ris ki nin %25 ol ma sı ne de niy -
le pre na tal ta nı önem ka zan mak ta dır. Pre na tal ta nı da
ha len en yay gın kul la nı lan yak la şım ul tra so nog ra fik
gö rün tü le me dir ve ta nı en az iki ma jor özel li ği nin
ul tra so nog ra fik ola rak gö rün tü len me si ile ko nur.
Am ni yo sen tez le al fa fe top ro te in dü ze yi nin am ni yon
sı vı sın da art tı ğı sap ta na bi lir. Disp la zik böb rek ler ne-
de niy le ge li şen oli go hid ro am ni yos ul tra so nog ra fi ile
gö rün tü le ne bi lir. Oli go hid ro am ni yos, fe tal pul mo -
ner hi pop la zi ye ne den olur ve pul mo ner hi pop la zi
MGS’li has ta lar da en sık ölüm ne de ni dir.1

MGS ol gu la rı nın pek ço ğu fe tal dö nem de ya da
er ken post na tal dö nem de kay be di lir.13 Ol gu muz, li-
te ra tür de bil di ril miş olan has ta la rın ço ğu na gö re
da ha uzun sü re ha yat ta kal dı ğı için su nul mak ta dır.  

OL GU SU NU MU
6 ay 15 gün lük kız ol gu, ge liş me ge ri li ği, mul tipl
kon je ni tal ano ma li, bron kop nö mo ni ön ta nı la rıy la
has ta ne mi ze ya tı rıl dı. Ara la rın da bi rin ci de re ce ku -
zen ev li li ği ta rif le nen sağ lık lı ai le nin ikin ci ço cu ğu
idi. Olgunun dü zen li ul tra so nog ra fik iz le mi ya pıl dı -
ğı bildirilen ge be lik son ra sı, za ma nın da, va ji nal yol
ile 3600 gram ağır lı ğın da doğ du ğu ve do ğu mu nun 3.
haf ta sın da en se fa lo sel ope ras yo nu ol du ğu öğ re nil di.
Ge liş me ge ri li ği ve hi po ak ti vi te si olan be be ğin fi zik
mu a ye ne sin de vü cut ağır lı ğı 5270 g (<3p), boy 61 cm
(<3p), baş çev re si 40 cm (<3p), ok si pi tal böl ge de en-
se fa lo sel ope ras yo nu na bağ lı skar, be lir gin ve ge niş
alın, hi per te lo rism, ba sık bu run kö kü, kü çük bu run,
dü şük ku lak lar, dar ve yük sek da mak, mak ros to mi,
kı sa bo yun (Re sim 1), el ler de bi la te ral prok si mal
yer le şim li baş par mak, pos tak si yel po li dak ti li (Re sim

2) ve 6. par mak la rın da kli no dak ti li, bi la te ral ayak-
lar da pos tak si yel po li dak ti li (Re sim 3) sap tan dı. Nö-
ro lo jik mu a ye ne sin de; bi la te ral ışık ref lek si
alı nı yor du, yay gın hi po to ni, baş kon tro lü yok tu, de -
rin ten don ref leks le ri art mış, sol göz de stra bis mus ve
ho ri zon tal nis tag mus mev cut tu.

RESĐM 1: Fasiyal dismorfik bulgular.

RESĐM 2: Elde postaksiyel hekzadaktili.

RESĐM 3: Ayakta bilateral postaksiyel hekzadaktili.



La bo ra tuv ar tet kik le rin de; BUN 16 mg/dl, se -
rum kre a ti ni ni 0.61 mg/dl (N:0.3-0.4), ürik asit 4.4
mg/dl, Na 145 mEq/L, K 4.9 mEq/L, Ca 9.7 mg/dl, P
6 mg/dl ola rak bu lun du. İdrar in ce le me sin de özel-
lik yok tu. Schwartz for mü lü ne gö re he sap la nan
kre a ti nin kli ren si: 29.5 ml/dak/1.73 m2 (N>80), se -
rum sis ta tin C dü ze yi 1.95 mg/L (N:0.9-1.1) ola rak
tespit edildi.

Rad yo lo jik in ce le me ler de; el ve ayak gra fi le -
rin de po li dak ti li ile uyum lu 6. me ta karp ve 6 me ta -
tars ya pı sı ve 6. me ta karp uzan tı sın da olan par mak ta
iki fa lanks ya pı sı mev cut tu (Re sim 4). Ak ci ğer gra-

fi sin de sağ di yaf rag ma da şüp he li even tras yon gö rül -
dü. Kra ni yal man ye tik re zo nans gö rün tü le me sin de
se re bel lar hi pop la zi ve hid ro se fa li sap tan dı, pos te -
ri or fos sa da ki kis tik lez yon ile dör dün cü ven tri kül
ara sın da di rekt bağ lan tı mev cut tu (Dandy-Wal ker
mal for mas yo nu) (Re sim 5, 6). Re nal ul tra so nog ra -
fi de, bi la te ral böb rek bo yut la rı nor mal sı nır lar da
(sağ 61, sol 60 mm), pa ran kim eko je ni te sin de ar tış
(gra de 2) ve bi la te ral kor teks me dul la ay rı mı nın ya-
pı la ma dı ğı pa ran kim gö rül dü; sol böb rek üst pol de
6x2 mm bo yut lu kis tik lez yon sap tan dı. Eko kar di -
yog ra fik in ce le me si nor mal idi. Kro mo zom ana li zi
46 XX, nor mal di şi kar yo ti pi ile so nuç lan dı.

İzlem de ap ne ik so lu nu mu ve kon vül zif ha re -
ket le ri ol ma sı ne de niy le an ti- kon vül zif te da vi baş-
lan dı. Ol gu nun 9 ay lık ken ev de ek si tus ol du ğu
öğ re nil di. 

TAR TIŞ MA
MGS, ço cuk luk yaş gru bun da gö rü len, oto zo mal re-
se sif ge çiş li, yük sek mor ta li te ve mor bi di tey le sey-
re den bir has ta lık tır. Ol gu lar da in tra u te rin
dö nem de baş la yan re nal pa to lo ji ye bağ lı oli go hid -
ro am ni yos ge li şir ve bu da pul mo ner hi pop la zi ye
ne den olur. Ak ci ğer ma tu ras yo nu nun ta mam lan -
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RESĐM 4: Elde başparmak proksimal yerleşimli ve altıncı metakarp uzantısı
olan parmakta iki falanks yapısı.

RESĐM 5: Kraniyal manyetik rezonans görüntülemesinde serebellar hipoplazi,
posterior fossadaki kistik lezyon (Blake kesesi) ile dördüncü ventrikül arasında
direkt bağlantı mevcuttu (Dandy-Walker malformasyonu).

RESĐM 6: Kraniyal manyetik rezonans görüntülemede hidrosefali.
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ma mış ol ma sı sık lık la do ğum dan kı sa  sü re son ra
ek si tus ne de ni dir.1

Ol gu muz da MGS’u nun öz gün bul gu la rı olan
ok si pi tal en se fa lo sel, pos tak si yal po li dak ti li ve re -
nal ano ma li bir lik te li ği  mev cut tu.

MGS’un da ge no tip ile fe no tip ara sın da ke sin
bir iliş ki gös te ri le me miş ol mak la bir lik te; MKS3
gen mu tas yo nu sap ta nan has ta lar da po li dak ti li ve
san tral si nir sis te mi mal for mas yon in si dan si nın
MKS1 ve MKS2 gen mu tas yon la rı ta şı yan  ol gu la ra
gö re da ha dü şük ol du ğu gös te ril miş tir. An cak ke sin
bir ge no tip/fe no tip iliş ki si be lir le ne me miş tir.6

Ol gu mu zun kra ni al man ye tik re zo nans gö rün-
tü le me (MRG) ile tespit edilen se re bel lum hi popla-
zi si, hid ro se fa li, se re bel lum pos te ri o run da kis tik
lez yo nu ve ope re en se fa lo sel hi ka ye si; li te ra tür de
MGS’da kla sik ola rak ta nım la nan po ren se fa lik dis-
ge ne zi, ok si pi tal en se fa lo sel ve rom bik ça tı ge li şim
ku su ru ile uyum luy du.6,14,15 MGS’da Dandy-Wal -
ker mal for mas yo nu bir lik te li ği li te ra tür de sı nır lı
sa yı da ya yın da bil di ril miş tir.14-17 Bu san tral si nir sis-
te mi bul gu su nun özel lik le an te na tal ul tra so nog ra -
fik in ce le me de sap tan ma sı du ru mun da MGS’u
ayı rı cı ta nı da göz önün de bu lun du rul ma lı dır.

MGS’da bil di ri len in tes ti nal mal ro tas yon ve he pa -
tik fib ro zi si dü şün dü re cek kli nik ve la bo ra tu var
bul gu su yok tu.18

MGS’u nun ayı rı cı ta nı sın da yer alan tri zo mi
13 sen dro mu nu dış la mak ama cıy la kro mo zom ana-
li zi ya pıl dı ve nor mal kar yo tip (46, XX) bu lun du.19

Re nal ano ma li le rin spek tru mu mul tipl kis tik
böb rek ler den, re nal disp la zi ve hi pop la zi ye ka dar
de ği şe bil mek te dir. Böb rek le rin ul tra so nog ra fik in-
ce le me  sin de bi la te ral gra de 2 eko je ni te ar tı şı ve kor-
teks-me dul la ay rı mı nın ya pı la ma mış ol ma sı ve sol
böb rek te kist bulunması kis tik re nal disp la zi ile
uyum lu idi. Böb rek fonk si yon test le ri ile de kom-
pan se kro nik böb rek yet mez li ği ge liş ti ği sap tan dı.

MGS’lu has ta la rın sağ ka lım sü re le ri ol duk ça kı-
sa dır. Sık lık la ya şa mın ilk ay la rın da kay be di lir ler.
Ol gu mu zun 9a ay gi bi uzun bir sağ ka lım sü re si gös-
ter me si, na dir gö rü len bir du rum dur. Li te ra tür de iki
ya şı na ka dar ya şı yan bir ol gu, ye di ve dört ay lı ğa ka -
dar ya şa yan ol gu lar bil di ril miş tir.13,14,20

Bu ol gu, li te ra tür de ki Mec kel-Gru ber Sen-
drom lu has ta lar için de uzun sü re ya şa yan na dir bir
ör nek ol ma sı ne de niy le su nul muş tur.
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