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OZET: Meckel sendromu oksipital ensefalosel, polidaktili, kistik renal displazi ve karacigerde duktal plate malformasyonu ile karakerize otozomal resessif gegis-
i bir hastaliktir. Olgumuzda, gebeligin 23. haftasinda yapilan ultrasonografide kistik renal displazi, oksipital ensefalosel ve oligohidroamnios belirtileri goste-
ren fetisiin saptanmasi (zerine gebelik sonlandinimigtir. Patolojik incelemede fetiiste ultrasonografik bulgulara ek olarak, karacigerde duktal plate malfor-
masyonu, serebellar agenezi ve mesane hipoplazisinin bulundugu ortaya ¢ikanimistir. Prenatal dénemde ultrasonografik inceleme ile tani konan bu olgu na-

dir gérillmesi nedeniyle yayinlanmigtir.
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SUMMARY: MECKEL SYNDROME: A CASE REPORT. Meckel syndrome is an autosomal recessive inherited disease characterized by occipital encephaloce-
le, postaxial polydactyly, cystic renal dysplasia and ductal plate malformation of the liver. In our case, the pregnancy was terminated, after the fetus demonst-
rated the evidence of cystic renal dysplasia, occipital encephalocele and oligohydroamnios, in the sonographical evaluation at the 23rd gestational week.
Pathologic examination revealed that the fetus has ductal plate malformation of the liver, cerebellar agenesis and hypoplasia of the urinary bladder in addi-
ton to ultrasonographic findings. This case, in which the diagnosis was made prenatally by ultrasonographic examination, is presented because of its rarity.
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GIRIS

Meckel Sendromu (MS) otozomal resessif gegisli na-
dir bir hastaliktir. Hastaligin major bulgulari kistik renal
displazi, oksipital ensefalosel ve postaksial polidaktilidir
(1-6). Bunun diginda eslik eden gesitli diger malformas-
yonlar da gézlenebilir (6). Fatal bir antite olan MS te pre-
natal tani ultrasonik muayene ile konabilir ve tant igin ma-
jor 6zelliklerden en az ikisinin bulunmasi gereklidir(2,6,7).

OLGU SUNUMU

25 yasinda, 5 yillik evli, bir yasayan ve bir abortus dy-
kisl olan, normal poliklinik takibindeki ve son adet tarihi-
ne gore 23 haftalik gebede yapilan ultrasonik inceleme-
de 19. hafta ile uyumlu ve fetal kardiak aktivitesi (+) olan
fetiis izlenmistir. Fetiisiin oksipital bdlgesinde 30x26 mm
boyutlarinda ensefalosel ile uyumlu olabilecek bir kitle
saptanmis ayrica sol bébrek boyutunun artmis oldugu
(44.7x33.8 mm) gorilerek kistik renal displazi agisindan
anlamli oldugu distntimastir. Amnion mayiinde de
azalma saptanan olguda MS 6n tanisi ile terminasyon
karari verilmistir. Hastanin 6zgegmisinde iki aylik missed
abortus dykisl ve guatr ameliyati mevcuttur. Soygegmi-
sinde ozellik yoktur. Yapilan fizik muayenesinde 6zellik
saptanmamistir.

Patolojik incelemeye génderilen materyal 190 gr agir-
likta, tepe topuk mesafesi 22.5 cm, bas gevresi 16 cm
olan kiz fetdistir.

Makroskopik Bulgular: Fetiisiin el ve ayaklarinda alti-
sar adet parmak (Resim 1), oksipital bélgede 2.5x2.5 cm
boyutlarinda ensefalosel kesesi dikkati gekmekteydi. Ke-
se igerisinde kahverengi renkte materyal ve doku parga-
lart meveuttu. Bu alanda sagh deri disseke edildiginde,
oksipital kemikte 1.5 cm ¢apinda kemik defekti bulundu-
gu ve bu defektten sol temporo-oksipital bélge ile iligkili
beyin dokularinin disari ¢iktidi, ve beynin bu bélgesinin
dizensiz yapida oldugu gézlendi. Beyin dig yizeyinde
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girus yapilari belirgin degildi. Sol temporal bélgede doku
defekti ve asimetri mevcuttu. Serebelluma ait doku goz-
lenmedi. Karin boslugunda karacigerin altinda genis bir
yer tutan bdbrek dokusu izlendi. Sag bébrek 5x3x2 cm
boyutlarinda ve 24.8 gr agirlikta; sol bobrek 2.5x1.5x1
cm boyutlarinda 7.6 gr agirlikta idi Kesit ylzeylerinde
medulla korteks ayrimi yapilamadi ve tim kesit ylzeyle-
rini kaplayan degisik boyutlarda, birkag milimetre ¢apin-
da kistik bogluklar gézlendi (Resim 2). Her iki tarafta tire-
ter traseleri izlendi ancak bunlarin mesaneye girdikleri ki-
sim degerlendirilemedi ve mesane dokusu makroskopik
olarak gézlenmedi. Akcigerler 6,5 gr agirlikta idi ve akci-
ger hipoplazisi saptanmadi. Diger bulgular normaldi.
Mikroskopik Bulgular: Her iki bébrek dokusunda nor-
mal organ yapisi tamamen bozulmus olup degisik boyut-
larda bir kismi kiiclk ¢apl bir kismi ileri derecede genis-
lemis, belirli bir dizilim 6zelligi gdstermeyen kistik yapilar
izlendi. Kistik yapilarin lGmeni genis alanlarda basiklas-
mis, yer yer ise kiiboidal tipte epitelle doseli idi (Resim 3).
Kistlerin arasinda gevsek bag dokulari, kapsiile yakin ki-
simlarda ise az miktarda primitif glomerdil ve tubulus ya-
pilari gézlendi. Karaciger dokusunda portal alanlarda fib-
roz doku artisi, ¢cok sayida ve dilate gérinimld safra duk-

Resim 1: Alt ekstremitelerdeki heksodaktili.
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Resim 2: Makroskopik olarak bibreklerin kesit yiizeylerinde, bilate-
ral olarak, oldukga kiigiik capl ve parankim boyunca uniform olarak
dagilmg kistik bogluklar gériilmektedir. Her iki bobrek belirgin ola-
rak biiyiimiigtiir.

tuslan izlendi (Resim 4). Ensefalosel kesesi iginde beyine
ait immatir gérintmli kortikal ve glial dokular ve koroid
pleksus yapilari mevcuttu. Serebellar doku demonstre
edilemedi. Makroskopik olarak mesaneye uyan alandan
hazirlanan kesitlerde saptanabilen mesane dokusu dar
bir yarik seklinde limene sahipti ve hipoplazik gérinim-
de idi. Diger organ ve dokularda patoloji saptanmadi.

TARTISMA

MS’'da major bulgulara eslik eden gesitli anormallikler
bildirilmistir. Bunlar mikrosefali, intrauterin geligme gerili-
di, oligohidroamnios, yarik damak, ambigious genitalia,
kriptorgidizm, epididim kistleri, serebellar hipoplazi ve
mikrognathiadir (6-8). Olgumuzda da klasik Ugli bulgu-
nun disinda eslik eden bulgu olarak karacigerde duktal
plate malformasyonu, oligohidroamnios mevcuttu. Sere-
bellum makroskopik ve mikroskopik olarak izlenemedi.
Mesane hipoplazik gériinimdeydi. Ayrica son adet tarihi-

Resim 3: Bibreklerin mikroskopik géariiniimiinde, parenkim kistlerle

yer degigtirmigtir ve glomeriil yapilar: segilememektedir. Gevgek bag
dokusu igerisinde yer alan degigik boyutlardaki kistik tubuluslar tek

kath kiiboidal epitelle dogelidir (HE x 100)

ne gore 23. gebelik haftasinda olan fetiis geligiminin ult-
rasonik ve patolojik olarak 19. hafta ile uyumlu olmasini
intrauterin gelisme geriligi olarak degerlendirdik.

MS tanisi almis 38 olguda yapilan bir arastirmada,
tim hastalarda bébreklerde kistik displazi, %68 hastada
oksipital meningosel, %55 hastada polidaktili bildirilmis,
olgularin %18 inde ise beyin malformasyonunun olmadi-
@1 belirtilmistir (9). Bu makalede varilan sonug kistik bob-
rek anomalisi olmadan MS tanisinin gegerli olamayaca-
gidir.

Altmigyedi olguluk bir baska seride ise benzer sekilde
tim olgularda bobreklerde kistik displazi mevcut olup, ka-
raciger érneklerinin bulunabildigi 41 olgunun tamaminda
safra duktuslarinda proliferasyon, dilatasyon ve fibrotik
degisiklikler saptanmistir. Pankreasta da fibrozis ve duk-
tus dilatasyonlar gézlenebilir (11). Hepatik lezyonlarin
siddeti ile renal lezyonlarin siddetinin birbiri ile korele ol-
dugu belirtilmistir (12).

MS'da antenatal olarak vaginal ultrasonografi ile ge-
beligin 11-12. haftas| kadar erken bir déneminde tani
koymak mimkdnddr (1). Kromozom 17q22 de lokalize ol-
dugu saptanan otozomal resessif gegisli genetik defektte
daha sonraki bebeklerde de benzer malformasyonlarin
gorilme olasiligi mevcuttur. 17g22 ile baglantisi sapta-
nan bu tip ailelerde DNA analizi ile de prenatal tani mim-
kin olabilir (1). Literatirde prenatal olarak tani konan
MS'lu olgulara rastianmaktadir (13,14).

MS geninin gériilme orani 1/400 diir. Ozellikle trizomi
13 ve 18'den ayirici tanisinin yapilabilmesi igin karyotip
belirlenmelidir (3). MS'lu olgularda karyotip normal olarak
bildirilmistir (5,8). Olgumuzda karyotiplendirme igin érnek
alinmis ancak treme olmamigtir.

MS antenatal dénemde ultrasonografi ile tani konula-
bilen, kesin olarak 6ldirtict bir hastaliktir. Daha énceki
gebeliklerinde malformasyonlu bebek dykisu olan ve risk
altinda oldugu bilinen ailelerde bu inceleme &zellikle
oénemlidir. Tani koyma agisindan ensefaloseli olan be-
beklerde otopsi incelemesi mutlaka yapiimali ve 6zellikle
bdbreklere dikkat edilerek tim organ ve sistemler multipl
anomaliler yoninden degerlendirilmelidir.
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Resim 4: Karacigerde portal alanda fibréz genigleme ve safra duktus
artigi gariilmektedir. Fetal karaciger parankiminde ¢ok sayida, koyu
boyanan kiigiik hiicre topluluklar: halinde, tipik ekstramediiller he-
matopoez odaklar mevcuttur (HE x 100)
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