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Ozet

Bu yazida hemihipertrofi, makroglossi, visseromegali, makrozomi ve kulak anomalisi olan ve bu bulgularla
Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS) tanisi alan iki aylik kiz olgu sunuldu. Bu sunumun amaci, hemihipertrofi,
makroglossi ve umblical hernili olgularda, nadir gorilen bir sendrom olan BWS' nin de hatirlanmasi gerektigini

vurgulamaktir.

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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Giris
Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), 1/13700 familyal sporadik mutasyon bildirilmistir (3,4).

canli dogumda bir gorilen neonatal hipoglisemi,
makroglossi, makrozomi, visseromegali, farkli kulak
anomalileri, omfalosel ile karakterizedir (1,2). BWS' da
familyal sporadik mutasyon % 85 oraninda
saptanmistir (3,4). Genetik defekt; insiline benzer
buyime faktor Il geni 11P15.5 bdlgesi icinde bulunur
ve nefromegali, hepatomegali, splenomegali,
pankreatik ada hiperplazisi, erkeklerde gonadal
intertisyel htcre hiperplazisinden sorumlu olabilir (1,2).
Bu olgu, umbilical herni, makroglossi ve
hemihipertrofinin ayirici tanisinda BWS' nun da dikkate
alinmasinin gerektigini vurgulamak amaciyla sunuldu.

Olgu Sunumu

Vicudunun sol tarafinin sag tarafa goére kalin
olmasi ve dilde blytklUk sikayetleri ile getirilen, dogum
agirhg tam olarak bilinmeyen, iki aylik kiz olgunun fizik
bakisinda bas c¢evresi 50-75, kilo 50-75 ve boy 50-75
persentillerde idi. Makroglossi, sag kulak memesinde
lobulasyon, umbilikal herni ve sol alt ekstremitede
saga goére 3.5 cm, sol Ust ekstremitede saga gore 3.8
cm lik gap buyUklUgu saptandi. Gz muayene bulgulari
ve mental motor gelisimi, hemogram, hematokrit, tam
kan sayimi, idrar incelemesi, bobrek fonksiyon testleri,
transaminazlar, total protein, albimin, aclik kan sekeri,
serbest T4 ve TSH, spot idrarda VMA normal idi. Alfa
feto-protein duzeyi 220 p-.g/L (88ug/L) normalden
yuksek idi. PA grafide kardiyotorasik oran artmis, EKO
normal idi. IVP' de sol bébrek normalden buytiik, sag
bdébrek normal idi.

Tartisma

1969'da Alman bilim adami Wiedemann tarafindan
tanimlanan BWS, neonatal hipoglisemi ve makroglosi,
makrozomi, visseromegali, farkli kulak anomalileri,
omfalosel ile karakterize nadir gérilen bir sendromdur
(1,5).Kiz erkek orani esittir (1,5). Olgularin % 85 inde

Sekil 1. Tipik gériiniim. Hemihipertrofi, Makroglossi,
Umbilical Herni

Olgumuzun kardegleri ve yakin akrabalarinin yapilan
arastirmasinda benzer bir tabloya rastlanmadi. Olguda
sendromun klasik bulgulari arasinda bildirilen
hemihipertrofi, kulakta lobullenme, makroglossi
varligina ragmen hipoglisemi ve kardiyak patoloji
saptanmadi. Yayinlanan BWS Iu olgu serilerinde
neonatal hipoglisemi % 57.9-69.2, konjenital kalp
hastaligi ise % 26-53.8 oraninda bildiriimig, kardiak
anormallikler iginde predominant spesifik tipin olmadigi
belirtiimistir. Kardiyomegalinin ise, visseromegalinin bir
parcasi veya hipoglisemi sonucu olusabilecedi
bildirilmistir (2,6,7), Olgumuzda hipoglisemi olmadig
icin visseromegaliye bagdli olabilecedi disunuldd. BWS'
lu olgularin % 5-10" unda adrenokortikal sendrom,
Wilms timdru yayilanmigtir. Nadiren, karsinoid timor,
embriyonal rabdomiyosarkom, fibroma, glioma,
gonadoblastoma, miksoma, retinoblastoma literatirde
bildirilmigtir (6,7). Bu hastalik genleri 11. kromozom
Uzerinde oldugundan, normal populasyona gére BWS'
lu olgularda bu kanserlerin gortilme sikhgr 600 kez
fazladir. BWS' lu gocuklarin serum alfa fetoprotein
dizeyinin duzenli olarak dlcilerek ve 7-8 yagina kadar
dizenli intervallerle seri abdominal USG ile izlenmesi
Onerilmektedir. Olgumuzun AFP dizeyi 220 pg/L (aya
gore saglhkh gocuklar icin normal deger: 88ug/L (7))
normalden yuksek olarak bulunmus idi. Fakat Everman
ve arkadaslarn saglikli ¢ocuklara gére BWS' Iu
cocuklarin AFP degerlerinin normalden ylksek
oldugunu saptamiglardir. Olgumuzun AFP degerinin
de literatlrde belirtilen BWS' lu olgular i¢cin hazirlanan
degerlerle karsilastirildiginda normal oldugu saptandi
(7) ve hastamiz 6 aylik araliklarla izlieme alindi. BWS'
lu olgularda makroglossi ve umblical herninin
birlikteligi nedeni ile ayirici tani dncelikle hipotiroidi ile
yapiimalidir.  Hipotiroidinin  énlenebilir bir mental
retardasyon nedeni olmasi, ayirici taninin dnemini
vurgulamaktadir.

Sekil 2. PA Grafide Artmis Kardliyotorasik Oran
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Olgumuzun FT, ve TSH duzeylerinin normal olarak
saptanmasi nedeni ile hipotiroidi ile ayiric
tanisiyapildi. Literaturde BWS ile hipotiroidinin
makroglossi ve umblical herni nedeniyle kanstirildigt,
fenotipik karakterlerle ve tiroid hormonu sonuglari ile
dogru taniya gidildigini beliten yayinlar mevcuttur
(8,9). Macroglossili olgular mukopolisakkaridoz ve
metabolik hastaliklar agisindan mutlaka
degerlendiriimelidir  (9). Olgumuzda hemihipertrofi
birlikteligi, go6z muaynesinin normal olmasi, hipoglisemi
yoklugu, kardes 6lum Oykusunin olmamasi nedenleri
ile bu on tanilardan uzaklagildi. BWS' lu olgularin
tedavisinde destekleyici multidisipliner yaklasimlar
onerilmektedir. Konusma terapileri, beslenme
zorluklarinda genis buyluk yumusak damak,
makroglossiye sekonder gelisen Ust hava yolu
obstruksiyonunun  Onlenmesi icin  duzeltme
operasyonlarl, omfaloselin  stabilizasyonu ve
enfeksiyonlardan korunmasi sayilabilir. Ayrica bu
olgularda genetik danigmaya onem vererek, aileler
ilerideki gebelikler igin uyariimali, BWS' lu olgularinda
tumor insidansinin  yuksekligi  konusunda aile
bilgilendirilmelidir.

Sonug olarak olgu, umblical herni, makroglossi ve
hemihipertrofide ayrici tanida BWS dusuniulmesine
dikkat gekmek amaciyla sunuldu.
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