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Olgu 

• GϮPϮYϮDϬKϬ Ϯϳ yaşıŶdaki aŶŶedeŶ omfalosel taŶılı olarak 
genel anestezili C/S ile APGAR 8/9 4210 gram erkek bebek 
ϯϳ. geďelik haftasıŶda doğdu.  
• Doğar doğŵaz ağladı. Kalp tepe atıŵı>ϭϬϬ/dk idi. BatıŶ orta 

hatta, kese içerisiŶde ďağırsak aŶsları görülen ve umblikal 
kordu ayrıĐa seçileŶ hasta yeŶidoğaŶ yoğuŶ ďakıŵ üŶitesiŶe 
yatırıldı.  
• Oda havasıŶda izleŵe alıŶdı.  



Özgeçŵiş 

• Doğuŵ öŶĐesi öyküde fetal USG’siŶde omfalosel 
olduğu söyleŶŵiş. 
• Doğuŵ soŶrası K vit, göz ďakıŵı ve Hepatit B aşısı 

uygulaŶdı. 



Soygeçŵiş  

• AŶŶe Ϯϳ yaşıŶda, ev haŶıŵı, sağ-sağlıklı 
• Baďa ϯϮ yaşıŶda, ŵeŵur, sağ-sağlıklı 
• ϭ. çoĐuk ϰ yaş erkek, sağ-sağlıklı 
• Ϯ. çoĐuk hastaŵız 

• A-B akraďalık yok.  



Fizik Bakı 

• Baş çevresi:35,5 cm (90p)  

• Boy: 52 cm (90-97p)  

• Doğuŵ ağırlığı: 4210 gr (>97 p) 

 

• SoluŶuŵ sayısı:ϱϲ/dk  

• Kalp tepe atıŵı: 144/dk  

• VüĐut ısısı:ϯϲ,ϯ °C  

• KaŶ ďasıŶĐı: 
• Sağ kol: ϴϰ/ϲϭ ;ϲϵͿ   
• Sağ ďaĐak: ϴϮ/ϱϰ ;ϲϰͿ 
• Sol kol: 93/53 (66) 

• Sol bacak: 85/56 (65) 



Fizik Bakı 
• Genel durumu orta-iyi 

• Turgor tonusu doğal 
• Ön ve arka fontanel normal bombelikte 

• Konjunktiva/skleralar doğal, IR +/+ 

• Kulak aŶoŵalisi, yarık daŵak, dil ďüyük 
ve dışarıda 

• Kalp sesleri doğal, Sϭ/SϮ doğal, üfürüŵ 
yok 

• SoluŶuŵ sesleri doğal, HİHTSEK, 
ral,ronküs,ekspiryum uzaŵası yok, 
retraksiyon yok 

• BatıŶda orta hatta kese içerisinde 
ďağırsak aŶsları görülen ve umblikal 
kordu ayrıĐa seçilen omfalosel mevcut 

• HariĐeŶ erkek, kuşkulu genitalya yok 

• Meningeal irritasyon bulgusu yok. 
YeŶidoğaŶ refleksleri ĐaŶlı.  
 





Pozitif Bulgular 

• Geďelik haftasıŶa göre iri ďeďek ;Makrozomi-LGA) 

• Omfalosel  

• Dil ďüyük ve dışarıda 

• Kulak anomalisi 

• Yarık daŵak 



 

 

• ÖN TANI? 

 

• TETKİK VE İZLEM ÖNERİSİ? 



• Hasta Beckwith- Wiedemann SeŶdroŵu öŶ taŶısıyla takip 
edildi.  

• Biyokiŵya ve kaŶ sayıŵıŶda herhaŶgi ďir patoloji 
saptaŶŵadı. 

• KaŶ şekeri izleŵi Ŷorŵal aralıkta seyretti.  
• YapılaŶ ďatıŶ ultrasoŶografisiŶde karıŶ içi orgaŶlar Ŷorŵal 

yapı ve ďüyüklükte saptaŶdı. 
• ÇoĐuk Đerrahisi koŶsültasyoŶu sağlaŶdı. Doğuŵ soŶrası 

ϯ.güŶ aŵeliyatı yapıldı. 
• Genetik tahlilleri gönderildi.  



  

 Beckwith- Wiedemann Sendromu 
 
• İlk olarak AlŵaŶ ďiliŵ adaŵı Wiedeman tarafıŶdaŶ ϭϵϲϵ 

yılıŶda taŶıŵlaŶŶaŶ BWS neonatal hipoglisemi, makroglosi, 
makrosomi, visseromegali, farklı kulak aŶoŵalileri, 
omfalosel ile karakterize nadir görülen bir sendromdur.  

• Prevelans : 10,300-ϭϯ,ϳϬϬ arasıŶdadır. 
• Irk ve ĐiŶsiyet farkı yoktur. 
• %85 sporadik, %15 aileseldir.  

 



Genetik  

• BWS'li ďireyleriŶ yaklaşık yüzde ϴϬ'iŶde kroŵozoŵ 11p15 moleküler 
değişikliği taŶıŵlaŶŵıştır. 

• Bu bölgedeki kritik BWS genleri insülin benzeri büyüme faktörü 2 (IGF2), 
Hϭϵ, sikliŶe ďağıŵlı kinaz iŶhiďitörü ϭC ;CDKNϭCͿ ve potasyuŵ kaŶalı 
voltaj kapılı KQT ďeŶzeri alt aile üyesi ϭ ;KCNQϭͿ içerir. 

• IGF2 aşırı çoğalŵasıŶıŶ BWS'nin gelişiŵiŶde anahtar faktör olduğu 
düşüŶülŵektedir. 

• BWS'li ďireylerde tespit edileŶ ŵoleküler değişiklikler: 
 
● IC2'de metilasyon kayďı ;yüzde ϱϬͿ 
 
● Paternal UPD 11 (yüzde 20) 
 
● IC1'de metilasyonun kazaŶĐı ;yüzde ϱͿ 
 
● CDKN1C'nin mutasyonu (sporadik olgularda yüzde 5) 
 
● Paternal duplikasyon, maternal inversiyon veya pϭϱ.ϱ kroŵozoŵ ϭϭ ďaŶdıŶı içereŶ 
translokasyon (yüzde 1'den az) 



Prenatal ve Perinatal  

• BWS'nin prenatal en sık görüleŶ özellikleri makrozomi (%90) 
ve polihidramnios (%50) dur. 

• Etkilenen bebeklerin %ϱϬ’si  preterm doğar. 
• Göbek kordonu uzun olabilir ve plasenta normal ağırlığıŶıŶ  

iki katı olabilir. 

 
 



Klinik Bulgular 

• Makrosomi (boy ve kilo> 
ϵϳp olarak taŶıŵlaŶŵıştırͿ 
 

• Hemihiperplazi  (hücre 
çoğalŵası aŶorŵalliği 
nedeniyle vücudun bir veya 
daha fazla bölgesinin 
asiŵetrik aşırı ďüyüŵesiͿ  

 

 



• Makroglossi  



• Omfalosel  



• Umblikal herni  



• Anterior liŶeer kulak loďuŶuŶ kırışıklıkları, arkadaŶ 
helisel kulak çukurları 
 



Klinik Bulgular 

• YeŶidoğaŶ hipoglisemi 

 

 



Klinik Bulgular 

• KaraĐiğer, dalak, ďöďrekler, ďöďreküstü ďezleri ve pankreas 
gibi ďir veya daha fazla karıŶ içi organ visseromegalisi 

• Çocukluk çağıŶda embriyonal tümörler (örn. Wilms tümörü, 
hepatoblastoma, nöroblastoma, rabdomiyosarkom) 

• Nefromegali, nefrokalsinoz, daha sonra medüller sünger 
ďöďrek gelişiŵi giďi renal anormallikler 

• Kardiyomegali, yapısal kardiyak aŶoŵaliler, kardiyomiyopati 
(nadir) 

• Yarık damak (nadir) 

• Orta yüz hipoplazisi ve infraorbital bozukluklar 

• Gelişŵiş keŵik yaşı 
 



Büyüme  

• Makroglossi ve makrozomi geŶellikle doğuŵda mevcuttur 
ancak ďazeŶ doğuŵ soŶrası da gelişeďilir. 
• Hemihiperplazi vücudun segmental bölgelerini ya da  belirli 

orgaŶ ve dokuları etkileyeďilir. VüĐuduŶ ďir tarafıyla sıŶırlı 
olaďilir veya vüĐuduŶ karşı tarafıŶı içereďilir. 
• Hemihiperplazi geŶellikle doğuŵda ŵevĐuttur aŶĐak çoĐuk 

büyüdükçe belirgin hale gelebilir. 

• Büyüme erken çoĐuklukta hızlı iken 7-ϴ yaşlarıŶda yavaşlar. 

 



Metabolik Anormallikler  

• YeŶidoğaŶ hipoglisemisi görülebilir. 

• Hipoglisemi tespit veya tedavi edilŵezse gelişiŵsel sekel içiŶ 
önemli bir risk oluşturur. 

• Bu hastalar ŵutlaka hipogliseŵi açısıŶdaŶ takip edilŵelidir.  
• Çoğu hipogliseŵi vakası hafif ve geçicidir. Bununla birlikte 

nadiren hipoglisemi devam edebilir. 

• YaşaŵıŶ ilk iki haftasıŶdaŶ soŶra yeŶi ďaşlaŶgıçlı hipogliseŵi 
nadiren görülebilir.  



Yapısal AŶoŵaliler 

• Omfalosel, umbilikal herni ve diastasis rektisi de dahil olmak 
üzere anterior abdominal duvar defektleri yaygıŶdır. 
• BWS'de sıklıkla kardiyomegali görülür ancak genellikle tedavi 

olŵaksızıŶ geriler. 

• Renal aŶoŵaliler arasıŶda medüller displazi, çift toplayıĐı 
sistem, nefrokalsinoz, nefrolitiazis, medüller sünger böbrek, 
kistik değişiklikler ve nefromegaliler yer alır. Ultrason ile 
görüntülenen renal aŶorŵallikleriŶ yokluğuŶda ďile BWS'li 
çocuklarda hiperkalsiüri bulunabilir. 

 



Neoplazi  

• BWS'li çoĐuklarda tüŵör gelişiŵi içiŶ tahŵiŶ edileŶ risk 
%ϳ,ϱ’tur. 
• Neoplazi riski yaşaŵıŶ ilk sekiz yılıŶda yoğuŶlaşŵıştır. Sekiz 

yaşıŶdaŶ ďüyük çoĐuklarda tüŵör gelişiŵi Ŷadirdir. 
• EŶ sık Wilms tümörü ve hepatoblastom görülürken ayŶı 

zamanda nöroblastom, adrenokortikal karsinom ve 
rabdomiyosarkom da görülür. 

• BWS'li çocuklarda neoplazi ile ilişkili mortalite riski yüksektir. 

 

 

 



TaŶı 

• BWS'nin fenotipi oldukça değişkeŶdir ve taŶıŶaŶ kliŶik 
özelliklerin ikisiŶdeŶ azıŶı içereďilir. 
• VakalarıŶ yaklaşık yüzde ϭϱ'i aileseldir. Bu nedenle aile 

öyküsü önemlidir.  

• Polihidramniyos, plasental mezenkimal displazi ve 
prematürite gibi gebelikle ilgili bulgular da araştırılŵalıdır.  

• İzole fetal omfalosel (bilinen aile öyküsü olmayan ve fetal 
ultrasonda ek bulgu saptanmayan) ile klinik 
değerleŶdirŵeye ve/veya ŵoleküler testlere dayaŶaŶ 
vakalarıŶ% ϮϬ'siŶde BWS saptaŶŵıştır. Bu giďi duruŵlarda 
geŶetik araştırŵa öŶerilŵektedir. 
 



Ayırıcı TaŶı 

• YeŶi doğŵuş ďir ďeďekte  makroglosi ve/veya hipoglisemi 
ŵevĐut ise kapsaŵlı bir klinik muayene ve ardıŶdaŶ ilgili 
tetkikler yapılŵalıdır. 

• Simpson-Golabi-Behmel sendromu , Costello sendromu, 
Perlman sendromu, Sotos sendromu BWS ile ortak 
özelliklere sahiptir aŶĐak geŶetik testler ve taŶıŵlayıĐı 
özellikleriŶ ortaya çıkŵası ile ayırt edileďilir. 
 



Yönetim 

İlk taŶıyı takibeŶ değerleŶdirŵe 

• BWS taŶısı koŶaŶ bireyde; 
 Makroglosi varlığıŶda hava yolu yeterliliği sağlaŶŵalıdır. 
 Makroglosi önemli ďesleŶŵe soruŶlarıŶa ŶedeŶ oluyorsa beslenme uzŵaŶı 

tarafıŶdaŶ değerleŶdirilŵelidir. 
 Hipoglisemi şiddetli ise ya da yaşaŵıŶ ilk ďirkaç güŶüŶüŶ ötesiŶde devaŵ ederse 

pediatrik eŶdokriŶolog tarafıŶdaŶ değerleŶdirilŵelidir. 
 Organomegali, yapısal aŶorŵallik ve tüŵörleri değerleŶdirŵek içiŶ ďatıŶ 

ultrasoŶografi ile değerleŶdirilŵelidir. 
 HerhaŶgi ďir Đerrahi işleŵdeŶ öŶĐe veya kliŶik değerleŶdirŵede kardiyak 

aŶorŵallik şüphesi varsa elektrokardiyograŵ ;EKGͿ ve ekokardiyogram dahil 
olŵak üzere kapsaŵlı kardiyak değerleŶdirŵe yapılŵalıdır. 

 Hepatoblastom açısıŶdaŶ değerleŶdirŵek içiŶ ilk taŶı aŶıŶda alfa fetoprotein 
;AFPͿ ďakılŵalıdır 



Prognoz  

• Beckwith- Wiedemann sendromu olan bebeklerin surveyleri 
iyidir. 

• Mental gelişiŵ hafif düşük veya Ŷorŵal olaďilir. 
• Dildeki ďüyüklük ďesleŶŵe ve uyku soruŶlarıŶa ŶedeŶ 

olabilir. 

• Ailelere geŶetik daŶışŵaŶlık verilŵelidir. 



ÖŶeŵli Mesaj……. 

• Beďek yaşaŵıŶ ilk birkaç haftasıŶda hipoglisemi açısıŶdaŶ 
yakıŶ takip edilŵelidir. 
• Dört yaşıŶa kadar her ϯ ayda bir ďatıŶ ultrasoŶografi ve 4-8 

yıl arasıŶda her ϯ ayda bir adrenal bezler de dahil olmak 
üzere renal  ultrasoŶografi ile değerleŶdirilŵelidir. 

• Hepatoblastomun erkeŶ tespiti içiŶ yaşaŵıŶ ilk dört yılıŶda 
her 2-3 ayda bir serum AFP konsantrasyonunu ölçülmelidir. 

• AFP konsantrasyonunda düşüş görülmezse altta yatan tümör 
içiŶ kapsaŵlı ďir araştırŵa yapŵak uyguŶ olaĐaktır.  
 
 
 



Olgumuz 3. Ay Kontrolü 

Şiŵdiki ağırlığı:ϳϰϯϬ gr ;ϵϬpͿ 
Şiŵdiki ďoy: ϲϴ Đŵ (>97 p) 



3. Ay Kontrolü 



Genetik Tahliller 

• HastaŶeŵizde yapılaŶ geŶetik tahlil:  

 

 

 

 

• Dış ŵerkezde yapılaŶ geŶetik iŶĐeleŵe heŶüz 
soŶuçlaŶŵadı. 
• BesleŶŵe soruŶları ŶedeŶiyle yarık daŵak aŵeliyatı 

plaŶlaŶıyor.  
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