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Sindrome de Meckel-Gruber:
Reporte de un caso de autopsia

(Meckel Gruber”s syndrome. A case report)

Amanda M Garcia Morales,* Arturo Juarez Azpilcueta,* Marco Antonio Duran Padilla,** Luis
Paulino Islas Dominguez,*** Juan Manuel Valdés Miranda****

RESUMEN

El sindrome de Meckel-Gruber es una entidad genética, autosdmica recesiva, raray letal. Se caracteriza por multiples malfor-
maciones, conformadas por: encefalocele occipital, rifiones poliquisticos y polidactilia. Aqui se presenta el caso de un producto

del sexo femenino, obitado a las 35 semanas de gestacion.
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SUMMARY

The Meckel-Gruber’s syndrome is a rare genetic organization, usually letal. It is an inherited autosomal recessive syndrome characterized
by congenital malformations: occipital encephalocele, polycystic kidney and polydactylism. A case of a stillbirth female is reported.

Key words: Meckel-Gruber's syndrome, congenital malformations, autosomal recessive.

El sindrome de Meckel-Gruber es una enfermedad
rara que se hereda de forma autosémica recesiva, de-
bido a una anomalia que esta localizada en el brazo
largo del cromosoma |7. Se caracteriza por multiples
malformaciones; las principales son: encefalocele oc-
cipital, rinones poliquisticos y polidactilia: dos de cada
tres nifos son afectados por esta triada, en el resto se
manifiesta por una o dos de éstas, lo que hace dificil
su diagndstico. Otras caracteristicas anatomopatold-
gicas de este sindrome incluyen: fibrosis hepatica por-
tal, con dilatacién de los conductos biliares;
hidrocefalia, ausencia de lébulos olfatorios o malfor-
macién de Dandy-Walker.'?

Presentacion del caso. Se trata de producto feme-
nino, obitado alas 35 semanas de gestacion. Era la pri-
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mera gestaciéon de una mujer de 20 anos de edad, sin
control prenatal ni antecedentes familiares de altera-
ciones genéticas ni toxicomania. Peso 2,100 gramos,
talla 42 cm, perimetro cefalico 26 cm, perimetro tora-
cico 28 cm, perimetro abdominal 32 cm, Capurro 35
semanas.

Hallazgos de autopsia. Longitud cabeza-céccix de
28 cm y de cabeza-talén de 42 cm. En la cabeza se en-
contré encefalocele occipital roto, con fontanelas y su-
turas cerradas (Figura [); la duramadre con defecto en la
region occipital; hoz del cerebro incompleta en sitio de
insercién posterior. Cavidad toracica normal. Cavidad
abdominal con higado y bazo aumentados de tamario y
peso; estdmago con lesion de aspecto quistico en el
cuerpo, de 0.4 cm. Los rifiones aumentados de tamanoy
peso, parénquima renal sustituido por quistes de 0.3 a |
cm en su eje mayor (Figura 2). érganos genitales exter-
nos e internos normales. En cuanto al sistema muscu-
loesquelético, se describe luxacién de cadera derecha,
presencia de un sexto dedo en el pie derecho; denticidn
prematura en ambos arcos dentarios.

En la descripcidon microscoépica del cerebro se obser-
va ingurgitacion y congestion de los vasos parenquimato-
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sos y subaracnoideos, y extravasacion de eritrocitos en
el espacio subaracnoideo. En higado se encontré au-
mento en el nimero de conductos biliares, dilatados y
en espacio porta, aumento del tejido fibroconectivo; los
hepatocitos eran de un tamafo ligeramente mayor. En
los rifiones el parénquima renal esta sustituido por las
formaciones quisticas descritas; focalmente habia glomé-
rulos de aspecto embrionario.

Figura I. Sindrome de Meckel-Gruber en el ébito de 35
semanas. Se puede apreciar el encefalocele occipital, y el labio y
paladar hendido bilateral.

DISCUSION

En el sindrome de Meckel-Gruber, conocido también
como diencefalia esplacnoquistica, la combinacién de
anomalias congénitas es, ordinariamente: encefalocele
occipital, polidactilia y poliquistosis renal, que en este
caso estuvieron presentes. La frecuencia estimada de
esta enfermedad, varia entre | en 3,000 a | en 50,000
nacimientos. Tiene un patrén de herencia autosémico
recesivo; el locus se ha localizado en el cromosoma
17q21-q24.3

Este sindrome de Meckel-Gruber se manifiesta al na-
cimiento, pero es posible hacer el diagndstico desde la
semana |8 de la gestacion: mediante ultrasonografiay la
elevacién de la concentracién de alfa-fetoproteina,
cuando el encefalocele esta presente. En familias consi-
deradas en riesgo alto, es posible hacer el diagnéstico
desde la semana 3.2

En estos casos pueden encontrarse otras manifesta-
ciones, como hidrocefalia, agenesia de cuerpo calloso o
del cerebelo, dismorfismo facial, microftalmia o anoftal-
mia, hipoplasia del nervio éptico, coloboma del iris, hi-
pertelorismo, ausencia de Iébulos olfatorios, labio
hendido, fisura palatina, macrostomia, lengua lobulada,
micrognatia, implantacién baja de orejas, cuello corto,
epiglotis hendida, hipoplasia pulmonar, coartacién de la
aorta, esplenomegalia, asplenia, bazo accesorio, onfalo-
cele, malrotacién intestinal, ano imperforado, genitales
pequenos o ambiguos, vejiga hipoplasica, malformacion
de Dandy-Walker, malformacién de Arnold-Chiari. La
microcefalia con frente prominente es comun.*

La polidactilia usualmente es posaxial o ulnar y bila-
teral; las manos suelen encontrarse afectadas con ma-
yor frecuencia que los pies, aunque manos y pies
pueden tener esta anomalia. Casi en todos los hom-

Figura 2. Superficie externa de ambos rifiones multiquisticos y aumentados de tamario.
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bres se encuentra hipoplasia del pene y criptorquidia.
Sélo en dos de cada tres casos se reconoce la triada
de anomalias ya descritas; el resto puede tener sélo
una o dos de las malformaciones, por lo que es dificil
sustentar el diagndstico; en el caso que se discute, el
encefalocele fue de tipo etmoidofrontal. Ahora bien,
se considera como sindrome de Meckel-Gruber tipo |
cuando existe heterogeneidad clinica: en una pobla-
cién donde se analizaron |7 familias con este sindro-
me, sélo el 57% de los casos tuvieron las tres
caracteristicas mayores, |5% tuvieron dos.® Es con-
veniente senalar que el sindrome de Meckel-Gruber
puede ser confundido con una trisomia |3, la secuen-
cia Potter y el sindrome de Smith-Lemli-Opitz. El
prondstico es grave, un tercio de los nifios afectados
mueren antes de nacer, el resto sobrevive como no
mas de tres horas, aunque hay quien menciona casos
que viven hasta cuatro afos.
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