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4 ayhk erkek hasta

Gobek cevresinde sislik ve dilde bUuyukluk
mevcutmus.



Dogdugunda fizik muayenesinde dilde buyiklik fark edilmis

ve hastada solunum sikintisi olmus. Hasta entibe edilerek 29
gun YDYBUde izlenmis.

Ik 2-3 gUn hipoglisemisi olmus, ancak kontrol altina alinmis.

Dogdugunda gobek cevresinde sislik mevcutmus, takibinde
sislikte buyUme ya da ki¢ulme olmamis.

Hasta ileri tetkik ve tedavi amacli tarafimiza yonlendirilmis.



Ozgeg¢mis:

Prenatal: Annede gebelikte polihidramnios ve proteinuri

Natal: 33+3 GH , C/S dogum
D.A:3080 gr.(90-95 p) Boy: 49 cm(90-95 p)
Bas cevresi: 34 cm(95 p)



Soygecmis:

Anne: 30y, S-S, ogretmen
Baba: 30y, S-S, 6gretmen

1.Cocuk: Hastamiz

Anne ve baba arasinda akraba evliligi yok.



Fizik muayene:

Makroglossi mevcut.

Kardiyolojik muayenede pulmoner odakta sistolik Gfirim
mevcut.

Batin sol tarafi saga gore daha bombe gérinimde. Karaciger sol
lobu buyumUs, ele geliyor (kot alti midclaviculer hatta 3 cm, sol
lob 5 cm). Umblikal herni mevcut.

Sag el, kol, bacak ve ayak sola gore daha iri (ekstremitelerde 1 cm
cap farki) gorinmekteydi.

Sol el 4. parmakta makrodaktili

Kulak kepgesinde gamze















LABORATUVAR

BK: 8g60/mm3
Neu: 2050/mm3
Hgb:8.2 g/dI

Plt: ;26000/mm3

TSH:3.778 IU/L
sT4:0.77 ng/dl
AFP: 36.215 [lU/ml(2 ay 6nce 23.417 IU/ml)



Ekokardiyografi

07.08.2014

ASD (sekundum-orta)



Batin USG ve Doppler:

16.10.2014

Karacigerde posteromedialde doppler US ile kanlanan
1zo-hiperekoik nodul. Kontrastliabdomen MR ile
degerlendirme onerilir.

Sag bobrek boyutlarinda artis.Bobrek parankim ekosunda
Grade 1-2 artis.



Kontrasth Ust Batin MR

05.11.2014

Karaciger segment 6-7 de dncelikle hepatoblastom ile
uyumlu degerlendirilen lezyon.




Kesit: 3 mm
Dist: 3,5 mm
TR: 319

TE: 80

AC: 1

Coil: SENSE-XL-Torso
Pos: HFS

Series: 301

Image no: 15

Toplam 26 gériintliden 12.

28.10.2014, 10:41:27

C: 63,5, W: 110,5
C=635 W=1105 1/3
A




On taniniz?

Ek tetkik?



Genetik analiz

BWS destekleyen ICa bolgesi Hig geni
metilasyonda azalma.




Beckwith - Wiedemann sendromu

Yuksek dogum agirhgi, boy uzunlugu ve
organomegaliyle karakterize konjenital
genetik bir hastaliktir.



Nedeni, gorulme sikligi ve risk

faktorleri

Beckwith - Wiedemann sendromunun nedeni
bilinmemektedir, ancak genetik olabilir .
Vakalarin ¢ogu 11.kromozomdaki bir defektle
iliskilidir .

Infant donemi omfalosel, hipoglisemi ve timor
gelisiminin artma ihtimalinin olmasi nedeniyle
kritik bir donemdir.

Wilms tUmory, adrenal karsinom ve
hepatoblastom, bu sendromu olan hastalarda en
sik gorulen tUmorlerdir .



Overgrowth ve imprinting bozukluklari

Beckwith-Wiedemen
sendromu

Makroglossi, makrozomi, Hemihipertrofi

omfalosel, visseromegeli,
hipoglisemi



Overgrowth ve imprinting bozukluklari

“imprinting”: Bazi genlerin anne veya
babadaki kromozomlardan kalitilmasina bagl
olarak ekspresyonlarinin farkli olmasi (non-
Mendelien kalitim) (bir mutasyon degqil,
fonksiyonel bir epigenetik degisiklik)

11p15 (WT2 geni); IGF2 (onkogen), Hig, CDKNz1 (tm. sup. gen)
gen lokuslari
Uniparental disomi

WT gelisme riski yuksek olan herediter hastaliklarda

5 yasa dek, 4 ayda bir, daha sonra azalan siklikla 15 yasina dek
batin USG ile izlenmelidir.



Belirtileri

Karin duvari defekti : Umbilikal herni ya da omfalosel
Kulak loblarinda kirigikhiklar

Bazi organ ve dokularin buyumesi

Dis kulak ( kulak kepcesi) anormallikleri ve dusUk kulaklar
Gebelik yasina gore buyUk yenidogan

BUyuk, belirgin gozler

Makroglossi

Hipoglisemi

Hafif mikrosefali

Koty beslenme

Diastasis recti

Nobetler

Inmemis testisler ( kriptorsidizm)



Hepatoblastom:

Cocuklarda en sik goérilen karaciger tUmoru tipidir.
En sik <3 yas cocuklarda gorolur.

IVF gebelik, premature dogum ile hepatoblastom gelisme
riski arasinda pozitif iliski vardir.



Hepatoblastom:

Sikhikla semptomu olmayan ¢ocuklarda batinda palpe
edilen kitle ile fark edilir.
Normokromik normositer anemi ve trombositoz eslik

edebilir.

Karaciger enzimleri tanida % 15-30 hastada yuksektir.
a-fetoprotein siklikla yUksektir

Radyoloji tanida oldukta yardimcidir. USG, BT, MR, PET
siklikla kullanilan yontemlerdir.

Kemik ve akciger metastazlari en sik gozlenen
metastazlardir.



Hepatoblastom:

Neoadjuvan tedavi sonrasi tumoru ¢ikanlabilir hale
gelmeyen hastalar karaciger nakli adaylandir.

Cerrahi, kemoterapi ve gerekli durumlarda radyoterapi
uygulanmaktadir.



Komplikasyonlar

TUmOor gelisimi

Beslenme sorunlari

Hipoglisemi

Makroglossi nedeniyle solunum zorluklari
Nobet



Tedavi

Hipoglisemisi olan bebekler intravendz olarak
verilen sivilarla tedavi edilebilir .

Karin duvari defektlerinin tamir edilmesi
gerekebilir.

TUmor gelisimi agisindan yakindan takip
edilmelidir.



Prognoz

Beckwith - Wiedemann sendromu olan ¢ocuklarin
uzun sureli takip bilgileri mevcut olmamasina
ragmen bebeklik doneminde surveyleri iyidir.

Mental gelisimi ¢ok hafif dUsuk ya da normal
olabilir.

Dildeki bUyUklUk beslenme ve uyku ile ilgili
sorunlara neden olabilir.



Beckwith - Wiedemann sendromu i¢in bilinen
bir 6nlem yoktur .

Bu ailelere genetik danismanlik verilmelidir.



PUBMED beckwith-wiedemann syndrome (Cohen P,
Hosono H. Hyperpituitarism, tall stature, and
overgrowth syndromes. In: Kliegman, RM, Behrman
RE, St. Geme Il JW, Schor NF, Stanton BF,

eds. Nelson Textbook of Pediatrics. 19th ed.
Philadelphia, Pa: Saunders Elsevier; 2011:chap 554.)



DINLEDIGINIZ ICIN

TESEKKUR EDERIM...



