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Meckel-Gruber syndrome is a monogenic congenital disorder 

characterized by occipital encephalocele, polydactyly, and polycystic 

kidneys. This syndrome is incompatible with life. We report a case 

diagnosed on fetal ultrasound at a gestational age of 22 SA and 6 days, 

presenting the clinical triad of Meckel-Gruber syndrome. A medical 

termination of the pregnancy was indicated. From this rare case, and 

through a review of the literature, we will discuss the different clinical, 

ultrasound and prognostic aspects of this rare pathology. 
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Introduction:- 
Le syndrome de Meckel-Gruber (SMG) est un syndrome polymalformatif à transmission autosomique récessive, 

incompatible avec la vie.[1] La plupart des bébés affectés sont soit avortés médicalement, mort-nés, ou décèdent 

peut après la naissance. Ce syndrome a été décrit la première fois par Meckel en 1822, et Gruber en 1934. Il associe 

une encéphalocèle, polydactylie, ainsi qu’une une dysplasie kystique des reins. Toutefois, la présence que des deux 

premiers signes peut être suffisante pour établir le diagnostic. L’échographie constitue le meilleur moyen de 

dépistage de cette polymalformation rare. 

 

Observation:-  
Mme N.E, âgée de 34ans, 6G 6P, avec notion de consanguinité de premier degré, et antécédent d’une mort fœtale. 

La patiente a consultéà 22SA et 6 jours pour suivi de grossesse. L’échographie morphologique fœtale a objectivé 

une grossessemonofoetale évolutive, avec des biométries correspondant à 16 semaines d’aménorrhée et 3 jours 

inférieures au 3
ème

 percentile, en faveur d’un retard de croissance intra-utérin, révélant un syndrome 

polymalformatif : une dysmorphie cranio-faciale avec encéphalocèle occipitale, (fig. 1) unenéphromégalie 

microkystique bilatérale, (fig. 2-3), un oligoamnios, un thorax hypoplasique. Les membres étaient mal suivis, 

l’estomac et la vessie n’étaient pas identifiés. Par ailleurs le cœur paraissait normal.  

 

L’interruption médicale de la grossesse a été indiquée, et acceptée par les parents, donnant naissance par voie basse, 

à un fœtus de sexe indéterminé, mort-né de 200 grammes. Il présentait une dysmorphie cranio-facialeà type 
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d’enphalocèle occipitale, une polydactyliepostaxialeainsi qu’une incurvation des os longs des quatre membres. 

L’abdomen était distendu par deux gros reins. (fig. 4-6) 

 

Devant ces données clinico-échographique, le syndrome de Meckel-Gruber a été évoquée. L’examen foeto-

pathologique a été indiqué, mais refusé par la famille.  

 

Discussion:-  
Le syndrome de Meckel-Gruber (SMG)a été décrit pour la première fois dans la littérature allemande. Il a été 

longtemps diagnostiqué sur résultat d’autopsie chez des bébés mort-nés, ou des fœtus avortés. Il touche 1 personne 

sur 13250 à 1140000 personnes dans le monde.Il est beaucoup plus fréquent en Finlande,où sa prévalence est de 1 

pour 9000 naissance, et où la fréquence de la mutation est de 1%.Trois locus ont été cartographiés : le MKS1 sur le 

chromosome 17q, le MKS2 sur le 11q et le MKS3 sur le 8q. [2] 

 

Cliniquement, les bébés atteints de syndrome de Meckel-Gruber présentent une triade classique, comprenant une 

encéphalocèle occipitale,polydactyliepostaxiale, et des reins polykystiques. D’autres anomalies peuvent s’y 

associer,notamment la présence d’une fente palatine, des anomalies cardiaques congénitales, des kystes hépatiques 

et pancréatiques, ou un oligo-hydramnios. Des anomalies génitales ont été décriteségalement, à type d’un pénis 

hypoplasique, un testicule non descendu, un vagin septal ou un utérus bicorne.[3] Pour retenir le diagnostic, deux 

des trois anomalies majeures doivent être présentes. [4-6] 

 

Le diagnostic prénatal est possible par une échographie fœtale du premier trimestre,devant une image kystique 

anéchogène intracrânienne, avec ou sans malformation crânienne, ou devant des reins kystiques de grande taille. 

Cependant, les autres stigmates échographiques du syndrome peuvent être détectés plus tardivement. [7,8] L’âge 

gestationnel moyen du diagnostic est de 19 semaines. [8] L’amniocentèse peut également orienter le diagnostic, avec 

un taux élevé d’alpha-foetoprotéine amniotique dû à l’encéphalocèle. Cette élévation est observée surtout entre 11 et 

16 semaines d’aménorrhée. [3]L'analyse des chromosomes par amniocentèse ou prélèvement de villosités choriales 

est également une méthodede diagnostic importante.  

 

Le syndrome de Meckel-Gruber est incompatible avec la vie. L’évolution est marquée par le décès périnatal durant 

les 24 heures suivant la naissance en moyenne. Un cas a été décrit par Genuardi, présentant un syndrome de Meckel-

Gruber associant des reins polykystiques, Dandy Walker, et une polydactylie post-axiale, ayant survécu pendant 43 

mois, et décédé suite à une insuffisance rénale. [9,10] 

 

Le diagnostic de certitude est établigrâce au caryotype, ainsi le diagnostic différentiel se fait avec la trisomie 13, la 

trisomie 18 et le syndrome de Smith-Lemli-Opitz, et éliminé devant un caryotype normal. [11] 

 

Le syndrome de Meckel-Gruber se transmet sur un mode autosomique récessif. Un conseil génétique est 

recommandé pour sensibiliser le couple du risque de récurrence lors des grossesses ultérieures estimé à 25%, du 

pronostic du fœtus et de l'issue de la maladie. 

 

Conclusion:- 
Le syndrome de Meckel-Gruber est une malformation létale de transmission autosomique récessive. Il faut être 

prudenten cas de mariage consanguin.Les anomalies fœtales observées dans le syndrome de Meckel-Gruber peuvent 

être diagnostiquées par l’échographie fœtale anténatale.Une interruption médicale de la grossesse et un conseil 

génétique seront proposés. L'isolement du gène responsable va constituer l'étape ultérieure vers un diagnostic de 

certitude, et son application au diagnostic anténatal. 
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Figures:-  

 
Figure 1:- Encéphalocèle occipital 

 

 
Figure 2:- Polykystose rénale bilatérale. 

 

 
Figures 3:- Polykystose rénale bilatérale. 
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Figures 4:- Distension abdominale par la néphromégalie, et incurvation des os longs. 

 

 
Figures 5:- Encéphalocèle occipitale (1), et une polykystose rénale (2). 
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Figures 6:- Polydactiliepostaxiale(3) et incurvation des os longs. (4) 

NB : L’ouverture de la paroi abdominale était accidentelle, conduisant à une extériorisation rénale bilatérale.  
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