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Abstract

Beckwith-Wiedemann  sendromu  neonatal  hipoglisemi,
abdominal duvar defekti, makroglossi, organomegali, kulak memesin-
de kivrilma, hemihipertrofi, artmis dogum agirlig: ile karakterize bir
sendromdur. Klinik olarak Beckwith-Wiedemann sendromu tanisi
konulan ve neonatal hipoglisemisi mevcut olan bir yenidogan olguyu
sunmak amaclandi. Olgu: 3 giinliik kiz hasta morarma ve nefes alma-
da zorlanma yakinmasi ile getirildi. Fizik muayenede makrozomi,
makroglossi, kulak memesinde ¢entiklenme, abdominal duvar defekti,
organomegali, hemihipertrofi saptandi. Laboratuvar incelemede
hiperinsiilinemik hipoglisemi belirlendi. Kranial tomografi ve manye-
tik rezonans goriintiilemesinde, oksipital bolgede iskemi tespit edildi.

Beckwith-Wiedemann sendromlu olgularda yenidogan done-
minde neonatal hipoglisemi agisindan inceleme yapilmasi ve neoplazi
gelisimi agisindan takip edilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Beckwith-Wiedemann Sendromu;
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Beckwith-Wiedemann syndrome is characterized by neonatal
hypoglycemia, abdominal wall defects, macroglossia, organomegaly,
ear creases, hemihypertrophy, and increased birthweight. A newborn
with the diagnosis of Beckwith-Wiedemann syndrome is presented.
We aim to present a newborn with neonatal hypoglycemia who is
diagnosis to be Beckwith-Wiedemann syndrome clinically. Case: A 3-
days-old girl presented with cyanosis and tachypnea. Macrosomia,
macroglossia, ear creases, abdominal wall defect, organomegaly,
hemihypertrophy were determined on physical examination. Labora-
tory data revealed hyperinsulinemic hypoglycemia. An ischemic area
has been detected in the occipital region of the brain at cranial tomo-
graphy and Magnetic resonance imaging.

Beckwith-Wiedemann syndrome cases should be investigated
for neonatal hypoglisemia and should be followed for development of
neoplasia.

Key Words: Beckwith-Wiedemann Syndrome;
hypoglycemia; infant, newborn

eckwith-Wiedemann sendromu (BWS)

konjenital asir1 bitylime bozuklugudur. Bu

sendrom ilk olarak Beckwith tarafindan
1963’de ve Wiedemann tarafindan 1964°de tanim-
lanmlstlr.l’2 Bu sendrom omfalosel, makroglosi,
jigantizm, neonatal hipoglisemi, hemihipertrofi,
hepatosplenomegali, nefromegali, kardiyak anoma-
liler, adrenal sitomegali, pankreas hiicre hiper-
plazisi, fasiyal nevus flammeus ve kulak memesin-
de pili olusumu ile karakterizedir. Bu ¢ocuklarda
ozellikle hemihipertrofi mevcut ise embriyonal

Gelis Tarihi/Received: 25.04.2006 Kabul Tarihi/Accepted: 07.11.2006

Yazigma Adresi/Correspondence: Dr. Alpay CAKMAK
Harran Universitesi Tip Fakiiltesi,
Cocuk Saghgi ve Hastaliklart AD, SANLIURFA
alpaycakmak@gmail.com

Copyright © 2007 by Turkiye Klinikleri

58

neoplazi gelisim riski yiiksektir. Ozellikle Wilms
tiimorii stk goriiliir.’” Bunun disinda  hepatob-
lastoma, noroblastoma, adrenokortikal kar-sinom,
rabdomiyosarkom da gelisebilecek neoplaziler
arasinda sayilabilir.

BWS’lu yenidoganlarin takibinde prognozu
etkileyen onemli bir faktér de neonatal hipoglise-
midir. Tedavi edilmedigi takdirde santral sinir
sisteminde ciddi hasar birakabilir.

Calismamizda BWS’u ve neonatal hipoglise-
misi mevcut olan bir yenidogan olguyu degerlen-
dirdik.

Olgu Sunumu
Ug giinliik kiz hasta, solunum sikintis1 ve mo-
rarma yakinmasi ile klinigimize getirildi. Oykii-
stinde 40 haftalik olarak 4500 gr agirliginda, nor-
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mal vajinal yolla dogdugu 6grenildi. Akraba evlili-
g1 bulunmayan hastanin diger kardesleri saglikli
idi. Olgunun klinigimize getirildiginde, solunum
sikintisi, morarma ve karin sisliginde artma semp-
tomlar1 mevcuttu. Fizik muayenede; agirlik: 4300
g (%97 p), boy: 54 cm (%97 p), bas gevresi: 38 cm
(%97 p) bulundu. Genel durumu kétii, tiim viicutta
gode birakmayan odem mevcut, sklera ve cilt
ikterik, yiiz siyanoze, dispneik, dil biiyiik,
hepatosplenomegali, kulak memesinde centiklen-
me, karin duvar defekti ve sag hemihipertrofi mev-
cuttu (Resim 1). Hemihipertrofi agisindan yapilan
Olciimlerde sag bacak cevresi, sol bacak cevresin-
den 2 cm fazla olarak tespit edildi. (Resim 2). La-
boratuvar incelemesinde; lokosit: 10,500/mm’,

hemoglobin: 24 g/dl, trombosit: 124000/mm’, kan
sekeri: 36 mg/dL, aynm1 anda bakilan kan insulin
diizeyi 11.25 pIU/mL (normal degeri < 2 pIU/mL),
total bilirubin: 12.5 mg/dl, indirekt bilirubin: 11

Resim 1. Olgunun genel goriiniimii.
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Resim 2. Sag bacaktaki hemihipertrofinin goriiniimii.

mg/dl idi. Elektrolitler, iire, kreatinin, kalsiyum,
transaminazlar, tiroid fonksiyon testleri ve idrar
incelemesi normal sinirlarda idi. Yapilan ekokardi-
yografik incelemede minimal patent duktus
arteiozus (PDA) ve atrial septal defekt (ASD) sap-
tandi. Kranial tomografide, oksipital bolgede
hipodens alan tespit edildi. Manyetik rezonans
goriintiilemesinde, oksipital bolgede iskemi belir-
lendi. Hipoglisemi ve sepsis tanilarn ile izleme
alman hastaya 6 mg/kg/dk. dekstroz infiizyonu,
sefotaksim ve amikasin tedavisi baslandi. Dekstroz
infiizyonu, kan sekeri normoglisemi saglanincaya
kadar yiikseltildi. Olguda antiinsiilin ila¢ tedavisine
gerek duyulmadi. Bu sekilde normoglisemi saglan-
diktan sonra anne siitiine baglanan hastanin izle-
minde hipoglisemi saptanmadi. Iki haftanin sonun-
da sadece diizenli beslenme ile normoglisemisi
saglanan hasta taburcu edildi. Wilms tiimorii geli-
simi acisindan ii¢ ay arayla batin ultrasonografi ile
kontrol yapilmasi 6nerildi.

Tartisma
BWS 13700 dogumda bir goriiliir.* Bunlarin
%80’1 otozomal dominant olup 11. kromozomun
kisa kolunda mutasyon mevcuttur.”® Kadin ve
erkeklerde goriilme siklig1 esittir.”

Bu olgular neonatal hipoglisemi, abdominal
duvar defekti, makroglossi, organomegali, kulak
memesinde kivrilma, hemihipertrofi, artmis dogum
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agirhig ile karakterizedir. Literatirde BWS ile
birlikte farkli bulgularin eslik ettigi olgular belir-
tilmistir. Bas ve ark.® BWS klinik tanis1 alan 4ii
kiz 4’1 erkek 8 hastayi, ortalama 33 aylik bir sii-
recte izlemisler, olgularin tiimiinde makroglossi,
kulak lobunda enine ¢izgilenme ve kulak arkasinda
zimba deligi seklinde cukurlanmalar tespit etmis-
lerdir. Karin 6n duvar defekti ve iri dogum Oykiisii
5, hemihipertrofi 6, jigantismi 4 olguda saptamis-
lardir. Iki olguda yenidogan doéneminde hiperin-
siilinemik hipoglisemi ve farkli 2 olguda ise
konjenital primer hipotiroidi belirlemislerdir.
Khatib ve ark.” BWS ile birlikte akut lenfositik
I6semi olan 3 yasinda bir cocuk olgu sunmuslardir.
Bu sendromda ALL olusumunda insiilin bilyiime
faktoriiniin rol alabilecegini belirtmislerdir. Baldis-
serotto ve ark.'” BWS ve bilateral adrenal feokro-
mositoma olan bir olgu sunmuslar, olgunun dogu-
munda sag hemihipertrofi, nefromegali, um-blikal
herni, hipoglisemi epizodlar1 disinda bagka klinik
bulgu bulunmazken, c¢ocuk 6 yasina geldiginde
adrenal bezde genisleme tespit etmislerdir. Akata
ve ark.'' ilk olarak bir yenidogan olguda BWS ile
birlikte bilateral benign adrenal makrokist tespit
emiglerdir. Yine Anoop ve ark.'"> BWS ile birlikte
bilateral benign hemorajik adrenal kist tarif etmis-
lerdir. Takano ve ark.” BWS gorillen bir
yenidogan olguda beraberinde biiyiiyen karaciger
kisti saptamiglardir. Bizim olgumuz, klinigimize
bagvurdugunda solunum sikintisi, siyanoz gibi
bulgulart mevcuttu. Bu hastalarin yenidogan do-
neminde adaptasyon giicliiklerinin olabilecegi,
apne, siyanoz ve konvulsiyon goriilebilecegi bildi-
rilmektedir.'* Hastanin muayenesinde, makrozomi,
makroglossi, abdominal duvar defekti, kulak me-
mesinde centiklenme, sag hemihipertrofi, or-
ganomegali, neonatal hipoglisemi, kalp anomalisi
gibi major bulgular mevcuttu. Makrozomi ve hi-
pogliseminin etyopatogenezinde, IGF-2 (insulin
benzeri biiyiime faktorii-2) ve H19 genleri ile ilgili
bozukluklardan soz edilmekte ve bu genlerin
lokuslari olarak da 11pl15 isaret edilmektedir."

BWS’lu ¢ocuklarda gelisim  riski
%'7.5’ dur. Bu ¢ocuklarda en sik gelisen tiimor %60
Wilms tiimoriidiir.” Hemihipertrofi mevcut olan
olgularda Wilms tiimor gelisim riski %3’tiir. BWS

timor
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ve hemihipertrofi birlikteliginde Wilms timor
gelisim riski ise %40’dir.” Bu ¢ocuklarda yasanun
ilk 8 yilinda tiimor gelisim riski yiiksektir. Ik 8
yildan sonra ise nadir goriiliir.* Bu olgularin 7 ya-
sina kadar yilda en az 2 kez ultrasonografi ile kont-
rolleri yapilmalidir. Puberteye kadarda yilda bir
kez ultrasonografi yapilmalidir. Tiimor takibinde
alpha-fetoprotein diizeylerinin de 6l¢iilmesi anlam-
lidir. Everman ve ark.'® 22 BWS’lu olguda alpha-
fetoprotein  diizeyini  yitkksek  bulmuslardir.
Postnatal peryotta alpha-fetoprotein diizeyinin
diisme hizininda saglikli cocuklara gore belirgin
olarak yavas oldugunu tespit etmislerdir. Olgumu-
zun alpha-fetoprotein diizeyi normal bulundu. Tii-
mor gelisimi acisindan {ic ay arayla batin
ultrasonografi ile kontrol yapilmasi 6nerildi.

BWS’nun takibinde en 6nemli prognostik fak-
tor %50 oraninda goriilen ve hiperinsiilinemiye
sekonder olarak gelisen persistan hipoglisemidir.
Koétii kontrollii ve persistan asemptomatik hipogli-
semilerde biligsel fonksiyonlar bozulabilir. Degi-
sen derecelerde zeka geriligi gosteren vakalarin
yaninda, zeka diizeyi normal olanlar da bildiril-
mektedir.'” Bu nedenle kan sekeri diizeyi konusun-
da uyamk olunmali ve hizla diizeltilmelidir. Iste-
nen hedef kan sekeri diizeyi ve hipogliseminin
diizeltilmesi i¢in antiinsiilin ilaglara gereksinme
olabilir. BWS’lu yenidogan olgular ilk 3 giin bo-
yunca her 6 saatte bir santral sinir sistem kompli-
kasyonlarimi onleyebilmek i¢in glisemi kontrolil
acisindan monitorize edilmelidir.” Neonatal hipog-
lisemi, tedavi edilmedigi takdirde santral sinir sis-
teminde ciddi hasar birakabilir. Vakamizda solu-
num sikintis1 ve morarma gibi hipoglisemi semp-
tomlar intravendz dekstrozlu sivi ve sik beslenme
ile kontrol altina alindi, sivi kesilmesinden sonra
hipoglisemi saptanmadi. Ug aylik takibinde nérolo-
jik sekel saptanmayan hastamizin bagini dik tuttu-
gu, anneyi tamdigi, giilimsedigi ve cevre ile ilgi-
lendigi goriildii.

Olgularin ¢ogunda gelisim iyi olmasina rag-
men prematiirite, makroglossi ve nadiren kardiyo-
miyopati nedeniyle %20 oliim goriiliir.* Bu olgu-
larda makrozominin ayiric1 tanisinda, Simpson-
Golabi-Behmel, Sotos sendromu, Wever, Klippel-
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Trenaunay Weber sendromlar1 da diisiintilmelidir.
Bu hastalarin takibinde dil biiyiikliigii sorun yara-
tabilir; dental ve konusma problemlerine yol acabi-
leceginden, parsiyel diizeltme ameliyatlart ile ko-
nusma ve ugras terapileri gerekebilir.

Sonu¢ olarak BWS’u, makrozomik ve hipo-
glisemik olan yenidoganlarda ayirici tamida diisii-
niilmelidir. Embriyonal malignensi insidanst yiik-
sek oldugu i¢in sik araliklarla takiplerinin yapilma-
s1 Onerilir.
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