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RESUMEN

El sindrome de Meckel es un desorden autosémico recesivo, raro y letal. Se
caracteriza por multiples malformaciones, entre estas, la triada de encefalocele
occipital, rifiones poliquisticos y polidactilia. Se presenta un caso con mdltiples
malformaciones incluyendo las menos frecuentes como el onfalocele, la hipospadia
y el labio fisurado.

Palabras clave: defecto congénito, polidactilia, encefalocele.

ABSTRACT

The Meckel Gruber syndrome is a lethal, rare and autosomal disorder. It is
characterized by multiple malformations, among these the triad of occipital
encephalocoele, large polycystic kidneys and post-axial polydactyly. A case with
multiple malformations, including the less frequent as omphalocele, hypospadias
and cleft lip is presented.
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INTRODUCCION

El sindrome de Meckel descrito por primera vez en 1822, es una enfermedad
monogénica de herencia autosémica recesiva y esta caracterizado por la triada:
rilones hiperplasicos poliquisticos (100 % de los casos), encefalocele occipital
(90 %) y polidactilia postaxial (< 80 %).! Este sindrome es diagnosticado
usualmente mediante ultrasonido en el 2do. o 3er. trimestre del embarazo.?

Se reporta un caso detectado prenatalmente por ecografia obstétrica de sindrome
de Meckel Gruber con onfalocele, labio fisurado y paladar hendido. Se hace una
revision sobre las caracteristicas clinicas y énfasis en el diagnéstico diferencial en la
practica clinica.

PRESENTACION DE CASO

Se presenta un caso de sindrome de Meckel hijo de padres no consanguineos,
producto de embarazo de madre de 37 afios, padre de 34 afos, gravida 4, partos
4, a quien se le atendio el parto en un hospital de tercer nivel a las 29 sem de
gestacion. Se le realizé diagnostico prenatal al 2do. y 3er. trimestre que
evidenciaba encefalocele occipital, labio-paladar hendido, polidactilia postaxial,
riflones poliquisticos y canal auriculo-ventricular completo (Fig. 1).

Fig. 1. En:n:uTgréﬁa obstétrica donde se evidencia onfalocele vy
polidactilia.

Al examen fisico se encuentra recién nacido con peso de 1 200 g, talla 39 cm,
perimetro cefalico 23 cm, encefalocele occipital, labio paladar hendido bilateral,
micrognatia severa, cuello corto, sinofris, polidactilia postaxial bilateral en manos,
onfalocele con protrusion de higado y asas intestinal a través del defecto con
membrana integra, hipospadia, criptorquidia e hirsutismo en cara y dorso

(Figs. 2, 3y 4).
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Fig. 2. Vista anterior del paciente donde se
observan las caracteristicas sugestivas del sindrome
de Meckel.

-
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Fig. 3. Yista posterior, donde se observa un

encefalocele occipital e hirsutismo en el dorso,

Fig. 4. Acercamiento de wista anterior, donde
se observa labio fisurado e hirsutismo facial.

http://scielo.sld.cu

275



Revista Cubana de Ginecologia y Obstetricia 2014;40(2):272-278

Estudios complementarios: Cariotipo: 46 XY. Ecocardiograma: Canal auriculo-
ventricular (AV) completo.

DISCUSION

En 1822 el anatomista aleman Johann Friedrich Meckel describié por primera vez a
dos hermanos recién nacidos que murieron por malformaciones idénticas
(meningoencefalocele occipital, rifiones poliquisticos, polidactilia y paladar
hendido). En 1934, George B. Gruber report6 varios casos similares a los que
nombro "diencefalia esplacnoquistica™ y sugiridé que la enfermedad tenia un origen
genético. En 1969, Opitz y Howe propusieron el nombre de "Sindrome de Meckel".3

La prevalencia del sindrome de Meckel Gruber varia de 1:13 250 a 1:140 000 de
los nacidos vivos, pero en Finlandia hay una prevalencia de 1:9 000.% En los
Estados Unidos se reporta una incidencia de 1:13 250.* También se ha reportado
una alta incidencia de casos entre los tartaros y los indios Gujarati.*

El sindrome de Meckel es una ciliopatia causada por una mutacion homocigota o
heterocigota compuesto en un gen que codifica un componente del proteoma del
cuerpo basal aparato flagelar. Las ciliopatias incluyen ademas la enfermedad renal
poliquistica, nefronoftisis, retinitis pigmentosa, el sindrome de Bardet-Biedl, y el
sindrome de Joubert.5®

El sindrome de Meckel Gruber es una enfermedad autosémica recesiva y se han
descrito diferentes tipos dependiendo del gen mutado. Existen diferentes tipos de
sindrome de Meckel, los cuales se describen en la tabla.5®

Tabla. Genes, locus y nameros MIM de genes y fenotipo comprometidos
en los diferentes tipos de sindrome de Meckel Gruber®

Tipo Locus Fenotipo MIM Genes Gen MIM

1 17gz22 249000 MES1 6095583
2 11912,2 603194 THMEMZ16 613277
3 gg22,1 607361 THMEMBGT 609334
4 12g21,32 611134 CEPZ90 610142
5 laglz, 2 611561 RPGRIP1L 610937
s} 4p15,32 6122834 CCZDIA 612013
7 3g22,1 267010 MPHP3 G0S002
2 12924,31 613885 TCTHZ 613846
9 17p11,2 614209 BoD1 Gl4144
10 19913,2 614175 BoD2 611951
11 16923,1 615397 THMEMZ231 614949
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Este sindrome se puede diagnosticar desde la semana 18 de gestacion por
ultrasonografia, o en familias consideradas de alto riesgo desde la semana 13.2
Aparte de las malformaciones mas comunes que se presentan, que son el
encefalocele occipital, polidactilia y rifiones poliquisticos, también se pueden
presentar hidrocefalia, agenesia de cuerpo calloso o del cerebelo, dismorfismo
facial, microftalmia o anoftalmia, hipoplasia del nervio 6ptico, coloboma del iris,
hipertelorismo, ausencia de I6bulos olfatorios, labio hendido, fisura palatina,
macrostomia, lengua lobulada, micrognatia, implantacion baja de orejas, cuello
corto, epiglotis hendida, hipoplasia pulmonar, coartacion de la aorta,
esplenomegalia, asplenia, bazo accesorio, onfalocele, malrotacion intestinal, ano
imperforado, genitales pequefios o0 ambiguos, vejiga hipoplasica, malformacion de
Dandy-Walker, malformacién de Arnold-Chiari, entre otros.® El caso presentado
incluye malformaciones poco frecuentes como el onfalocele, la hipospadia y el labio
fisurado.

En mujeres embarazadas con fetos con sindrome de Meckel Gruber puede
encontrarse un nivel elevado de o fetoproteina en sangre en el 70 % de los casos,*
asi también los niveles de acetilcolinesterasa, gonadotropina coriénica y fosfatasa
alcalina estan elevados.

El prondstico de los pacientes con este sindrome es grave, un tercio de los nifios
afectados muere antes de nacer, el resto sobrevive como promedio, no méas de 3 h.
Se menciona un caso que sobrevivio hasta los 4 meses de edad. Los diagndsticos
diferenciales incluyen para este sindrome la trisomia 13, sindrome de Smith-Lemli-
Opitz, sindrome C, sindrome hidroletalus, secuencia Potter, sindrome Joubert, entre
otros.5”

CONCLUSIONES

El sindrome de Meckel es un desorden que se ha asociado mas frecuentemente a
los hijos de parejas consanguineas. La asesoria genética incluye el calculo de riesgo
de recurrencia en las parejas que deseen tener un nuevo embarazo, el cual es
estimado en el 25 % de posibilidades para un segundo embarazo con sindrome de
Meckel Gruber.®

El diagndstico prenatal de rifiones poliquisticos y defectos del tubo neural alerta
acerca de un posible sindrome de Meckel Gruber y debe sugerir la bisqueda de
malformaciones del sistema nervioso central y polidactilia.8°
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