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Introduccién: El sindrome Meckel-Gruber es una enfermedad
autosomica recesiva causada por disfuncién ciliar primaria
durante la embriogénesis temprana. Su incidencia es variable
y depende de la region geografica y el origen étnico. Caso
clinico: Femenino de 21 afos de edad, referida por centro de
segundo nivel debido a embarazo de 19 semanas de gestacion
y feto con malformaciones. Se realiza ecografia estructural que
reporta encefalocele occipital y displasia quistica renal bilateral,
se integra el diagndstico ecografico de Meckel-Gruber. Con
base en lo anterior (prondstico malo para funcién y vida del feto)
se propone a la pareja interrupcion del embarazo. Se efectua
estudio anatomopatolégico que describe encefalocele occipital,
displasia quistica renal y polidactilia postaxial izquierda. Con
base en los hallazgos ecograficos y anatomopatoldgicos se
integra el diagnostico definitivo de Meckel-Gruber. Conclusién:
El sindrome Meckel-Gruber es una patologia que presenta
un pronostico letal para la vida y funcién del feto. Es impor-
tante realizar en forma temprana el diagndstico prenatal del
padecimiento, ello permitira establecer un adecuado manejo
genético-reproductivo posterior.
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Introduction: Meckel-Gruber syndrome is an autosomal
recessive disease; caused by primary ciliary dysfunction during
early embryogenesis. Its incidence is variable and depends
on the geographical region and ethnic origin. Clinical case:
21-year-old female, referred by second level center; due to a 19-
week pregnancy and malformed fetus. A structural ultrasound
was performed that reported occipital encephalocele, bilateral
renal cystic dysplasia; integrating the ultrasound diagnosis of
Meckel-Gruber. Based on the above (predict poor function and
life of the fetus) it was proposed to terminate the pregnancy.
An anatomopathological study was carried out that described
occipital encephalocele, renal cystic dysplasia, and left
postaxial polydactyly. Based on the ultrasound and pathological
findings, the definitive diagnosis of Meckel-Gruber is integrated.
Conclusion: Meckel-Gruber syndrome is a pathology that
presents a lethal prognosis both for the life and function of
the fetus. It is important to carry out the prenatal diagnosis
of the disease early, to allow the establishment of adequate
subsequent genetic-reproductive management.
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"Jefa de Investigacion. El sindrome Meckel-Gruber (MKS) (disencefalia esplacno-

quistica, OMIM #249000) es una enfermedad autosémica
recesiva causada por disfuncion ciliar primaria durante la
embriogénesis temprana. Es caracterizado por la triada
siguiente: displasia quistica renal bilateral (100%), ence-
falocele occipital (90%) y polidactilia postaxial (83.3%).'
La prevalencia estimada a nivel mundial oscila entre uno
en 1,300 y uno en 140,000. Su incidencia es variable,
depende de la region geogréfica y del origen étnico.*>
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El MKS es una alteracién genéticamente heterogénea,
con al menos 13 diferentes genes conocidos. Los genes
con mayor repercusion son: MKS1, MKS3, MKS4 y MKS6.°

El objetivo es reportar un caso de sindrome Meckel-
Gruber diagnosticado prenatalmente, el cual presentaba
los hallazgos ecograficos clasicos.

CASO CLINICO

Femenino de 21 afos, primigesta, acude por referencia de
centro de segundo nivel debido a embarazo de 19.4 sema-
nas de gestacion por ultrasonido del segundo trimestre, el
cual reporta feto con alteraciones estructurales. Sin ante-
cedentes heredofamiliares de importancia, antecedentes
de patologia genética-reproductiva negados y antecedente
de consanguinidad negativa (Figura 7).

Se realizo estudio ecogréafico de alta definicion (estruc-
tural), el cual reporté lo siguiente: feto de 19 semanas,
por fetometria promedio (tres semanas menor), se observo
microcraneo a expensas de encefalocele occipital con gran
cantidad de materia protruyendo la cavidad amnidtica,
derrame pericardico de predominio derecho y probable
transposicion de grandes vasos. El tamano abdominal fue
excesivo a expensas de nefromegalia bilateral, los pies con
talones prominentes; no se observé distensién de camara
gastrica ni vejiga. Debido a posicion fetal y liquido amni6-
tico subjetivamente disminuido no fue posible confirmar
la cuenta de dedos de manos y pies. La impresion de
diagndstico desde el punto de vista ecogréfico fue sin-
drome Meckel-Gruber (debido al encefalocele occipital
y nefromegalia).

Se llevé a cabo el asesoramiento genético a los padres,
explicando de forma detallada y clara los hallazgos observa-

19 SDG

Figura 1: Arbol genealdgico.
SDG = semanas de gestacion.

dos en la ecografia, haciendo mencién de que el sindrome
tiene mal prondstico para la vida y funcién del paciente
(feto), por lo cual solicitan la interrupcién del embarazo
mediante consentimiento informado.

Los familiares autorizaron la autopsia, la cual fue reali-
zada en nuestra unidad hospitalaria. El reporte del estudio
anatomopatolégico menciond lo siguiente: feto masculino
de 20 semanas aproximadamente con alteraciones de siste-
ma nervioso central (encefalocele occipital) y alteraciones
en la migracién neural, displasia renal quistica bilateral,
sin anomalias obstructivas en vias urinarias, alteraciones
hepéticas con proliferacion de la placa limitante (fibrosis
hepatica congénita), alteraciones ductales en pancreas,
polidactilia postaxial izquierda (Figura 2) que constituyen
Meckel-Gruber.

De acuerdo con las caracteristicas ecograficas y ana-
tomopatoldgicas previamente descritas se estableci6 el
diagnéstico definitivo de sindrome Meckel-Gruber.

DISCUSION

El MKS fue descrito por primera vez por Johann Friedrich
Meckel en 1822 en dos hermanos que murieron de mal-
formaciones idénticas de encefalocele occipital, rifiones
poliquisticos y polidactilia. George B. Gruber en 1934 in-
formé casos familiares con caracteristicas similares y acui6
el término disencefalia esplacnoquistica.”®

El diagnéstico prenatal de MKS puede realizarse me-
diante ecografia del primero (11-14 SDG) o segundo
trimestre (18-23 SDQ). Ello obedece a que, dependiendo
de las semanas de gestacion, podran ser detectables cada
uno de los hallazgos correspondientes a la patologia.” ' La
edad gestacional en la cual se llevé a cabo el diagnéstico
en nuestro caso fue de 19 semanas, similar a lo reportado
en los articulos publicados.

Los criterios diagnéstico de MKS incluyen la presencia
de al menos dos de los siguientes: displasia quistica renal
(100%), encefalocele occipital (90%) y polidactilia posta-
xial (83.3%). En la mayoria de los casos el encefalocele
es de localizacién occipital (75-80%), parietal (15-20%)
y frontal (5%).""'? En nuestro reporte se observé que los
criterios de diagndstico y la localizacién del encefalo-
cele corresponden con lo previamente informado en la
literatura.

Los hallazgos anatomopatolégicos que se han descrito
en la literatura son: displasia quistica renal, encefalocele
occipital, polidactilia postaxial y displasia hepética (fibrosis,
infiltracién linfocitaria, alteracién ductal). Es importante
realizar el estudio anatomopatolégico correspondiente, ello
permitird corroborar y relacionar los hallazgos ecograficos,
anatomopatoldgicos y genéticos permitiendo un diagnoés-
tico de certeza.">'* En nuestro caso se realizo el estudio
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Figura 2: A) Feto con encefalocele occipital y talones prominentes. B) Encefalocele occipital (corte sagital). C) Displasia

quistica renal bilateral. D) Polidactilia postaxial izquierda.

Tabla 1: Diagnéstico diferencial.

Encefalocele Displasia  Polidactilia
Sindrome occipital quistica renal postaxial Herencia Cromosoma y/o gen Locus
Meckel-Gruber Si Si Si Autosomica recesiva MKS1 17922
Trisomia 13 No Si Si Cromosomica Cromosoma 13
Rifén poliquistico No Si No Autosomica recesiva PKHD1 6p12.3-p12.2
Smith-Lemli-Opitz No Si Si Autosémica recesiva DHCR7 11q13.4
Bardet-Bied| No Si Si Autosémica recesiva BBS1 11913.2

anatomopatoldgico respectivo, en el cual se observaron los
hallazgos caracteristicos descritos en la literatura.

El diagnéstico diferencial del MKS se establece con
trisomia 13, rifndn poliquistico autosémico recesivo,
Smith-Lemli-Opitz y Bardet-Biedl, debido a que com-
parte datos clinicos con algunas de estas patologias.'”
En nuestro caso, la presencia de los hallazgos clasicos

de MKS permitieron el diagnéstico del padecimiento
(Tabla 1).

El asesoramiento genético es un proceso importante
que permite establecer el diagndstico, prondstico y manejo
prenatal, el cual se llevé a cabo en nuestro caso. Para la
posterior planificacion genética-reproductiva de un em-
barazo se debera ofrecer a las pacientes con mayor riesgo
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de recurrencia, el acceso a las pruebas de diagnéstico
prenatal de acuerdo a la edad gestacional respectiva, un
control prenatal estricto y las valoraciones multidisciplina-
rias correspondientes.

CONCLUSION

El sindrome Meckel-Gruber es una patologia que presenta
un prondstico letal para la vida y funcion del feto. Es impor-
tante realizar en forma temprana el diagnéstico prenatal del
padecimiento, pues ello permitird establecer un adecuado
manejo genético-reproductivo posterior.
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