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Özet 

Bu yazıda hemihipertrofi, makroglossi, visseromegali, makrozomi ve kulak anomalisi olan ve bu bulgularla 
Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS) tanısı alan iki aylık kız olgu sunuldu. Bu sunumun amacı, hemihipertrofi, 
makroglossi ve umblical hernili olgularda, nadir görülen bir sendrom olan BWS' nin de hatırlanması gerektiğini 
vurgulamaktır. 

Anahtar kelimeler: BWS, Hemihipertrofi, Makroglossi 

Summary 

A case of Beckwith-Wiedemann Syndrome is presented here in a two-month-old female with macroglossia, 
macrosomia, visseromegalia, anomaly of ear, umbilical hernia, and characteristically hemihypertrophy. 
Radiological finding included increased cardiothrosic ratio. ECO was normal. The aim of this presentation is to 
emphasize the need of being kept in mind BWS which is rarely seen in patients with umbilical hernia 
hemihypertrophy and macroglossia 
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Giriş 

Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), 1/13700 
canlı doğumda bir görülen neonatal hipoglisemi, 
makroglossi, makrozomi, visseromegali, farklı kulak 
anomalileri, omfalosel ile karakterizedir (1,2). BWS' da 
familyal sporadik mutasyon % 85 oranında 
saptanmıştır (3,4). Genetik defekt; İnsüline benzer 
büyüme faktör II geni 11P15.5 bölgesi içinde bulunur 
ve nefromegali, hepatomegali, splenomegali, 
pankreatik ada hiperplazisi, erkeklerde gonadal 
intertisyel hücre hiperplazisinden sorumlu olabilir (1,2). 
Bu olgu, umbilical herni, makroglossi ve 
hemihipertrofinin ayırıcı tanısında BWS' nun da dikkate 
alınmasının gerektiğini vurgulamak amacıyla sunuldu. 

Olgu Sunumu 

Vücudunun sol tarafının sağ tarafa göre kalın 
olması ve dilde büyüklük şikayetleri ile getirilen, doğum 
ağırlığı tam olarak bilinmeyen, iki aylık kız olgunun fizik 
bakısında baş çevresi 50-75, kilo 50-75 ve boy 50-75 
persentillerde idi. Makroglossi, sağ kulak memesinde 
lobulasyon, umbilikal herni ve sol alt ekstremitede 
sağa göre 3.5 cm, sol üst ekstremitede sağa göre 3.8 
cm lik çap büyüklüğü saptandı. Göz muayene bulguları 
ve mental motor gelişimi, hemogram, hematokrit, tam 
kan sayımı, idrar incelemesi, böbrek fonksiyon testleri, 
transaminazlar, total protein, albümin, açlık kan şekeri, 
serbest T4 ve TSH, spot idrarda VMA normal idi. Alfa 
feto-protein düzeyi 220 µ-.g/L (88µg/L) normalden 
yüksek idi. PA grafide kardiyotorasik oran artmış, EKO 
normal idi. IVP' de sol böbrek normalden büyük, sağ 
böbrek normal idi. 

Tartışma 

1969'da Alman bilim adamı Wiedemann tarafından 
tanımlanan BWS, neonatal hipoglisemi ve makroglosi, 
makrozomi, visseromegali, farklı kulak anomalileri, 
omfalosel ile karakterize nadir görülen bir sendromdur 
(1,5).Kız erkek oranı eşittir (1,5). Olguların % 85 inde 

familyal sporadik mutasyon bildirilmiştir (3,4). 
Olgumuzun kardeşleri ve yakın akrabalarının yapılan 
araştırmasında benzer bir tabloya rastlanmadı. Olguda 
sendromun klasik bulguları arasında bildirilen 
hemihipertrofi, kulakta lobüllenme, makroglossi 
varlığına rağmen hipoglisemi ve kardiyak patoloji 
saptanmadı. Yayınlanan BWS lu olgu serilerinde 
neonatal hipoglisemi % 57.9-69.2, konjenital kalp 
hastalığı ise % 26-53.8 oranında bildirilmiş, kardiak 
anormallikler içinde predominant spesifik tipin olmadığı 
belirtilmiştir. Kardiyomegalinin ise, visseromegalinin bir 
parçası veya hipoglisemi sonucu oluşabileceği 
bildirilmiştir (2,6,7), Olgumuzda hipoglisemi olmadığı 
için visseromegaliye bağlı olabileceği düşünüldü. BWS' 
lu olguların % 5-10' unda adrenokortikal sendrom, 
Wilms tümörü yayınlanmıştır. Nadiren, karsinoid tümör, 
embriyonal rabdomiyosarkom, fibroma, glioma, 
gonadoblastoma, miksoma, retinoblastoma literatürde 
bildirilmiştir (6,7). Bu hastalık genleri 11. kromozom 
üzerinde olduğundan, normal populasyona göre BWS' 
lu olgularda bu kanserlerin görülme sıklığı 600 kez 
fazladır. BWS' lu çocukların serum alfa fetoprotein 
düzeyinin düzenli olarak ölçülerek ve 7-8 yaşına kadar 
düzenli intervallerle seri abdominal USG ile izlenmesi 
önerilmektedir. Olgumuzun AFP düzeyi 220 µg/L (aya 
göre sağlıklı çocuklar için normal değer: 88µg/L (7)) 
normalden yüksek olarak bulunmuş idi. Fakat Everman 
ve arkadaşları sağlıklı çocuklara göre BWS' lu 
çocukların AFP değerlerinin normalden yüksek 
olduğunu saptamışlardır. Olgumuzun AFP değerinin 
de literatürde belirtilen BWS' lu olgular için hazırlanan 
değerlerle karşılaştırıldığında normal olduğu saptandı 
(7) ve hastamız 6 aylık aralıklarla izleme alındı. BWS' 
lu olgularda makroglossi ve umblical herninin 
birlikteliği nedeni ile ayırıcı tanı öncelikle hipotiroidi ile 
yapılmalıdır. Hipotiroidinin önlenebilir bir mental 
retardasyon nedeni olması, ayırıcı tanının önemini 
vurgulamaktadır. 

 

Şekil  1.   Tipik görünüm.  Hemihipertrofi,  Makroglossi, 
Umbilical Herni 

Şekil 2. PA Grafide Artmış Kardiyotorasik Oran 
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Olgumuzun FT4 ve TSH düzeylerinin normal olarak 
saptanması nedeni ile hipotiroidi ile ayırıcı 
tanısıyapıldı. Literatürde BWS ile hipotiroidinin 
makroglossi ve umblical herni nedeniyle karıştırıldığı, 
fenotipik karakterlerle ve tiroid hormonu sonuçları ile 
doğru tanıya gidildiğini belirten yayınlar mevcuttur 
(8,9). Macroglossili olgular mukopolisakkaridoz ve 
metabolik hastalıklar açısından mutlaka 
değerlendirilmelidir (9). Olgumuzda hemihipertrofi 
birlikteliği, göz muaynesinin normal olması, hipoglisemi 
yokluğu, kardeş ölüm öyküsünün olmaması nedenleri 
ile bu ön tanılardan uzaklaşıldı. BWS' lu olguların 
tedavisinde destekleyici multidisipliner yaklaşımlar 
önerilmektedir. Konuşma terapileri, beslenme 
zorluklarında geniş büyük yumuşak damak, 
makroglossiye sekonder gelişen üst hava yolu 
obstrüksiyonunun önlenmesi için düzeltme 
operasyonları, omfaloselin stabilizasyonu ve 
enfeksiyonlardan korunması sayılabilir. Ayrıca bu 
olgularda genetik danışmaya önem vererek, aileler 
ilerideki gebelikler için uyarılmalı, BWS' lu olgularında 
tümör insidansının yüksekliği konusunda aile 
bilgilendirilmelidir. 

Sonuç olarak olgu, umblical herni, makroglossi ve 
hemihipertrofide ayrıcı tanıda BWS düşünülmesine 
dikkat çekmek amacıyla sunuldu. 
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