
eckwith-Wiedemann sendromu (BWS) 13.700 doğumda bir görülen,
cinsiyet farkı gözetmeyen aşırı büyüme sendromlarından biridir.1

Pek çok anomalinin bulunabileceği bu sendrom aynı zamanda, ço-
cukluk çağında artmış kanser geliştirme riski taşır. Özellikle hemihipertro-
fi varlığında kanser geliştirme riski (Wilms tümörü ve hepatoblastom gibi)
daha da artar. Bu nedenle bu hastalar yakından izlenmelidir.2

Doğumsal makroglossi nedeni ile takip ettiğimiz ve 2. ayında hemihi-
pertrofi, 4. ayında ise hepatoblastom saptadığımız olgumuzdan dolayı, bu
çalışmada, hemihipertrofi sendromları ile çocukluk çağı tümörleri arasın-
daki ilişkiyi vurgulamayı ve aşırı büyüme sendromlarını literatür bilgileri
eşliğinde gözden geçirmeyi amaçladık.
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Beckwith-Wiedemann Sendromu ve
Hepatoblastoma

ÖÖZZEETT  Beck with-Wi e de mann sen dro mu (BWS) bir aşı rı bü yü me sen dro mu olup, ço cuk luk ça ğın -
da art mış kan ser ris ki ile iliş ki li dir. Pek çok ano ma li nin bu lu na bi le ce ği bu sen drom da özel lik le he -
mi hi per tro fi var lı ğı kan ser ge liş tir me ris ki ni be lir gin ola rak ar tı rır. Do ğu mun dan iti ba ren
mak rog los si ve in tra u te rin re nal pa to lo ji si ne de ni i le iz le nen 2 ay lık er kek ol gu da he mi hi per tro fi
sap tan dı; do ğum da ve post na tal dö nem de boy açı sın dan 90 per sen til üs tü ol ma sı, mi ni mal kar di yak
ano ma li si ve in gu i nal her ni si, fa syal hi pop la zi si gi bi ek bul gu la rı ne de ni i le BWS ola rak de ğer len -
di ril di. Post na tal dör dün cü ay da ki iz lem de al fa-fe top ro te in dü ze yi nin yük sek bu lun ma sı üze ri ne ya -
pı lan in ce le me ler de he pa tob las tom sap tan dı. Bu çalışma da, BWS ta nı sı ile iz le nir ken er ken dö nem de
ta nım la nan bir he pa tob las tom ol gu su su nul muş tur.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Beckwith-Wiedemann sendromu; hepatoblastom; makroglossi       

AABBSS  TTRRAACCTT  Beck with-Wi e de mann syndro me (BWS), an over growth syndro me, is re la ted to in cre -
a sed risk of can cer. Se ve ral ano ma li es are as so ci a ted with this syndro me, in cre a sing the can cer risk,
es pe ci ally with he mihy per trop hi a. A two-months old boy was fo und to ha ve he mihy per trop hi a whi -
le on fol low up for mac rog los si a and in tra u te ri ne re nal pat ho lo gi es. He had al so mi ni mal car di ac
ano ma li es, in gu i nal her ni a and fa ci al hypop la si a. His he ight was abo ve 90 per cen ti le at birth and
post na tal pe ri od. He was di ag no sed as BWS with the se ad di ti o nal fin dings. Alp ha-fe top ro te in le vel
was fo und to be high on the fo urth post na tal month, the re af ter, in ves ti ga ti ons re ve a led he pa tob las -
to ma. In this re port, we pre sen ted a ca se of an early di ag no sed of he pa tob las to ma with BWS, who
was on fol low up. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Beckwith-Wiedemann syndrome; hepatoblastoma; macroglossia     
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OLGU SUNUMU   



OLGU SUNUMU
Baş kent Üni ve rsi te si İstan bul Sağ lık Uy gu la ma ve
Araş tır ma Has ta ne sin de se zar yen ile 3.500 g ağır lı -
ğın da ve 51 cm bo yun da do ğan er kek be bek, 
do ğum son ra sı ya pı lan ilk mu a ye ne sin de mak rog -
los si si sap ta na rak ta ki be alın dı. Di ğer fi zik mu a ye -
ne bul gu la rı nor mal di. An ne si ile ba ba sı ara sın da
ak ra ba ev li li ği bu lun ma yan ol gu mu zun di ğer kar-
de şi sağ lık lı idi. Ai le öy kü sün de uzak ak ra ba olan
dört ki şi de ak ci ğer kan se ri öy kü sü dı şın da özel lik
yok tu. Ol gu mu zun pre na tal öy kü sün de, 21 haf ta -
lık  iken ya pı lan ul tra so nog ra fi  (USG)’de her iki
böb rek pel vi sin de ha fif de re ce li di la tas yon sap tan -
dı ğı ve ta kip edil di ği bil di ril di. Ol gu mu za, üç gün-
lük ken be lir le nen fiz yo lo jik sa rı lı ğı ne de ni ile
fo to te ra pi ve ril di ve ye ni do ğan dö ne min de hi pog -
li se mi si sap tan ma dı. Bir ay lık iken ya pı lan fi zik
mu a ye ne sin de; ağır lık: 4.330 g (75-90 p), boy: 56
cm (> 90 p), vü cu dun sol ya rı mın da he mi hi per tro -
fi, di lin sol ya rı mı nın da ha hi per tro fik ol du ğu
(mak rog los si) göz len di (Re sim 1), umbi li kal her ni,
di as ta zis rek ti ve kalp te 1/6 de re ce den sis to lik üfü-
rüm sap tan dı. Ab do mi nal USG ’de sol böb rek bo-
yut la rın da ar tış ve sol böb rek te pel vi ka lik si yel
sis tem de or ta de re ce li di la tas yon, böb rek sin tig ra -
fi sin de: Nonobs trük tif hid ro nef roz, eko kar di yog ra -
fi  (EKO)’de pa tent fo ra men ova le ve ha fif de re ce li
tri küs pid yet mez li ği sap tan dı. Ti ro id fonk si yon
test le ri, me ta bo lik ta ra ma test le ri, bi la te ral kal ça
USG ve kra ni al USG ’de her han gi bir pa to lo ji be lir -
len me di. Kro mo zom ana li zi 46 XY ola rak bu lun du. 

Olgumuz mak rog los si ye eş lik eden he mi hi -
per tro fi, pre-na tal ve post-na tal sap ta dı ğı mız re nal
ano ma li, um bi li kal her ni, mi ni mal kar diy ak ano-
ma li, yüz de asi met ri bul gu la rı ne de ni i le Beck with-
Wi e de mann ola rak de ğer len di ril di (Re sim 2).

Bec with-Wi e de mann sen dro mu ta nı sı ile iz le -
me alı nan ol gu mu zun 4 ay lık  iken ya pı lan kon tro -
lün de al fa-fe top ro te in (AFP) dü ze yi 443.8 ng/mL
bu lun du. Dört bu çuk ay lık iken ya pı lan ab do mi nal
USG ’de ise (Re sim 3) ka ra ci ğer sağ lob an te ri o run -
da 19.0 x 15.5 mm bo yut la rın da, sı nır la rı çev re pa-
ran kim den net ola rak ay rı la ma yan izo-he te ro jen
ya pı da so lid kit le tes pit edil di ve ol gu muz ile ri ta -
nı ve te da vi için  Baş kent Üni ver si te si An ka ra Ço -
cuk On ko lo ji Bö lü müne re fe re edil di. Tek rar la nan
AFP de ğe ri nin 1.209 ng/mL’ye yük sel di ği gö rül dü.
Ab do mi nal USG ’de lez yon bo yut la rın da de ği şik lik
sap tan ma dı. Ba tın man ye tik re zo nans gö rün tü le me
(MRG)’ sin de lez yon sı nır la rı net ola rak iz len mek -
te idi (Re sim 4). Tru cut bi yop si de his to pa to lo jik
ola rak he pa tob las to ma ta nım lan dı. To raks ve tüm
ab do men to mog ra fi sin de me tas taz sap tan ma dı.
Lez yo nun çok kü çük ol ma sı ne de ni ile ço cuk on ko-
lo ji si pri mer cer ra hi ya pıl ma sı nı öner di. Has ta nın
ebe veyn le ri nin sos yal ne den ler le te da vi nin İstan -
bul’ da ya pıl ma sı nı is te me le ri üze ri ne has ta bir baş -
ka mer ke ze gön de ril di. Bu mer kez de ol gu mu za,
“ka ra ci ğer sağ lob seg men ter he pa tob las to m” ön ta-
nı sı ile “sağ he pa tik lo bek to mi + ko le sis tek to mi ve
port ta kıl ma sı ope ras yo nu ” uy gu lan dı. Pa to lo ji so-
nu cu “epi tel yal tip he pa tob las to m” o la rak bil di ril di.
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RE SİM 1: Üç gün lük iken mak rog los si ya nın da di lin sol ya rı sı nın da ha hi per -
tro fik ol du ğu gö rül mek te dir. 

RE SİM 2: İki buçuk aylık iken yüzün ve dilin sol tarafında asimetri belirgin
olarak izlenmektedir.



Has ta ya özel bir mer kez de pos to pe ra tif sisp la tin ile
6 kür ke mo te ra pi uy gu lan dı. Ke mo te ra pi son ra sı
has ta nın ilk kon tro lün de AFP de ğer le ri nin nor mal
sı nır lar da ol du ğu gö rül dü, ba tın MRG ve USG ’sin -
de bir pa to lo ji sap tan ma dı. Ol gu muz ha len 18 ay lık
olup, pe riy o dik ola rak iz len mek te dir.

TARTIŞMA
BWS aşı rı bü yü me sen drom la rın dan bi ri dir. Bun la-
rın %80’i oto zo mal do mi nant olup, kız ve er kek -
ler de gö rül me sık lı ğı eşit tir.3 BWS’nin beş ana
bul gu su: 1: Mak rog los si, 2: Mak ro so mi, 3: Ka rın du-
va rı de fekt le ri, 4: Ku lak me me sin de pi li olu şu mu, 5:
Ye ni do ğan hi pog li se mi si dir.4 Çe şit li di ğer mi nör
ano ma li le rin de eş lik et ti ği sen dro mun ta nı sı için 5
ana kri ter den iki si ye ter li ka bul edil mek te dir. 

Simp son-Go la bi-Beh mel, Pro te us, Klip pel Tre-
na u nay We ber sen drom la rı da aşı rı bü yü me ve he-
mi hi per tro fi ile gi den di ğer sen drom lar dır. Aşı rı
bü yü me ve he mi hi per tro fi ha ri cin de Simp son-Go -
la bi-Beh mel sen dro mun da kra ni yo fa si yal ano ma -
li ler, hi per te lo rizm, ze kâ ge ri li ği ve is ke let
ano ma li le ri, Pro te us sen dro mun da se reb ri form bağ
do ku su ne vu su ve/ve ya epi der mal ne vus, li pom lar,
vas kü ler mal for mas yon lar, Klip pel Tre na u nay We -
ber sen dro mun da ise cilt te ka pil ler ka ver nöz ve
ver ri köz lez yon lar, hi per pig men te le ke ler, te lan ji -
ek ta zi ler, mak ro se fa li ve göz bul gu la rı bu lu nur.5

Baş ve ar k. BWS kli nik ta nı sı alan 4’ü kız, 4’ü er kek
8 ol gu nun tü mün de mak rog los si, ku lak ar ka sın da

zım ba de li ği şek lin de çu kur lan ma lar ve ku lak lo-
bun da eni ne çiz gi len me ler tes pit et miş ler dir.6 Beş
ol gu da ka rın ön  du va rı de fek ti ve iri do ğum öy kü -
sü, 6 ol gu da he mi hi per tro fi sap ta mış lar dır. Ta ka no
ve ark. ise BWS gö rü len bir ye ni do ğan ol gu sun da
be ra ber bü yü yen ka ra ci ğer kis ti sap ta mış lar dır.7 Bi -
zim ol gu muz da mak rog los si ye eş lik eden he mi hi -
per tro fi, prena tal ve postna tal sap ta dı ğı mız re nal
ano ma li, um bi li kal her ni, mi ni mal kar di ak ano ma -
li, yüz de asi met ri bul gu la rı sap tan dı. BWS için be-
lir ti len 5 kri ter den 3’ünün var lı ğı ve aşı rı bü yü me
ve he mi hi per tro fi ile gi den di ğer sen drom lar da be-
lir ti len bul gu la rın ol ma yı şı ne de ni ile BWS ola rak
ta nım lan dı ve izo le he mihi per tro fi den uzak la şıl dı. 

BWS’li ço cuk lar da tü mör ge liş me ris ki %7.5-
10 ola rak bil di ril mek te dir. Bu sık lık nor mal po pü -
las yo na gö re 600 kat yük sek tir.8 En sık Wilms
tü mö rü (%60) gö rü lür. Özel lik le BWS’li ol gu la ra
he mi hi per tro fi eş lik edi yor sa Wilms tü mö rü ola sı -
lı ğı %40 ola rak bil di ril mek te dir.9 Sen dro mun olu-
şu mun da kro mo zom 11p.15-5 böl ge sin de mey da na
ge len komp leks ge ne tik ve epi ge ne tik de ği şik lik le -
rin rol oy na dı ğı dü şü nül mek te dir. Bu böl ge de ye ni-
den dü zen len me, me ti las yon ku sur la rı, epi mu tas -
yon lar sap tan mış olup, de fekt le rin ti pi ne gö re fe-
no tip le rin de ğiş ti ği bil di ril miş tir.10

BWS ve izo le he mi hi per tro fi ol gu la rı na ikin ci
sık lık la eş lik eden tü mör he pa tob las tom dur. He pa -
tob las tom ço cuk luk ça ğı nın en sık gö rü len ka ra ci -
ğer tü mö rü olup, ya şa mın ilk yı lın da in si dan sı 1
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RE SİM 3: Batın ultrasonografisi: Karaciğer sağ lob anteriorunda, sınırları
çevre parankimden net olarak ayrılamayan izo-heterojen yapıda solid kitle
izlenmektedir.

RE SİM 4: Manyetik rezonans görüntülemesi: T2 aksiyel kesitte karaciğerde
yer alan kitlenin sınırları net olarak izlenmektedir.  
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mil yon da 11 ola rak bil di ril miş tir. Er ken ta nı için
has ta la rın tü mör ge liş tir me ris ki yö nün den ya kın -
dan iz len me si ge rek mek te dir.11 He pa tob las tom ge-
nel lik le tek kit le ola rak kar şı mı za çı kar. İyi sı nır lı
so lid tü mör kit le si ba zen tüm ka ra ci ğe ri kap la ya -
cak ka dar bü yük ola bi lir. Sağ lob sol lo ba oran la 3
kat da ha faz la tu tu lur. Tü mör, ol gu la rın %25-
30’un da bi lo bar ve %15’in de mul ti sen trik tir. He-
pa tob las tom lar ge nel ola rak epi tel yal (%56) ve
mikst epi tel yal me zen ki mal (%44) ola rak iki his to -
lo jik grup ta top la nır lar.12,13 He pa tob las tom ve 
he pa to sel lü ler kar si nom gi bi pri mer ka ra ci ğer epi-
te li yal tü mör le rin be lir le yi ci si olan AFP, BWS ol-
gu la rın da dik kat le de ğer len di ril me li dir. BWS
olgu la rın da AFP ’nin, tü mör ol ma yan olgu lar da da
kıs men yük sek ol du ğu, di ğer ta raf tan bu olgu lar da
post na tal dö nem de dü ze yi nin düş me hı zın da sağ-
lık lı ço cuk la ra gö re be lir gin ya vaş lık ol du ğu bil di -
ril miş tir.14 Za ra te ve ark. ise BWS ve izo le
he mi hi per tro fi si olan 63 ol gu nun iz lem sü reç le ri ni
ret ros pek tif ola rak in ce le miş ve AFP de ğer le ri nin
özel lik le er ken be bek lik dö nem le rin de nor mal po-
pü las yon dan be lir gin fak lı lık gös ter me di ği ni, an -
cak çok yük sek de ğer le rin ka ra ci ğer lez yo nu ile
ko re las yon gös ter di ği ni tes pit et miş ler dir.15 Oy sa
ol gu la rın %40’ın da USG ’de ano ma li (en sık lık la da
nef ro me ga li), %3.2’sin de ma lig ni te sap tan dı ğı nı
bul muş  ve iz lem de USG ’nin öne mi ne dik kat çek-
miş ler dir. Biz de ol gu mu zu BWS ta nım lan ma sın -
dan son ra özel lik le Wilms tü mö rü ve
he pa tob las tom ge liş me ris ki yö nün den iz le me al -
dık. Olgunun bi rin ci ayın da ya pı lan tüm tet kik ler
nor mal ola rak sap tan dı. Bu dö nem de AFP fiz yo lo -
jik ola rak yük sek ola ca ğın dan test edil me di. Öne ri -
len iz lem ara lı ğı olan 3 ay son ra (ol gu muz 4 ay lık

iken) ya pı lan USG ’de 19 x 15.5 mm bü yük lü ğün -
de ki tü mör er ken dö nem de ta nım lan dı. Ta nım la -
nan tü mör epi tel yal tip te ve li te ra tür le uyum lu
ola rak ka ra ci ğer sağ lob yer le şim li i di. Ol gu muz da
AFP dü ze yi ilk öl çüm ler de 443.8 ng/mL idi ve bu
yük sek li ğin USG ’de ka ra ci ğer de sap ta nan ve da ha
ön ce ol ma yan bir kit le gö rü nü mü ile bir lik te bu-
lun ma sı ma lign tü mör ge li şi mi le hi ne yo rum lan dı. 

BWS’li has ta lar da böb rek ler de bü yük lük far-
kı nın ol ma sı bü yük böb rek te Wilms tü mö rü ge liş -
me ris ki ni be lir gin de re ce de art tır mak ta dır.16

Has ta mız da sol böb re ğin da ha hi per tro fik olu şu ve
BWS’nin bir kom po nen ti ola rak he mi hi per tro fi nin
bu lun ma sı bu tü mör yö nün den has ta mı zın ya kın -
dan iz le mi ni ge rek tir mek te dir.

BWS ile il gi li son yıl lar da ki li te ra tür ler de yar-
dım cı üre me tet kik le ri ile do ğan be bek ler de BWS
sık lı ğı nın at tı ğı bil di ril mek te dir.17,18 Bi zim ol gu muz
ise spon tan ge li şen bir ge be lik ten doğ muş tur.

Ül ke miz de ge nel lik le ço cuk luk ça ğı he pa tob -
las to mu te da vi sin de SI O PEL pro to ko lü uy gu lan -
mak ta ve has ta la ra pre o pe ra tif dö nem de sisp la tin +
ad ri a mi sin den olu şan ke mo te ra pi ve ril mek te dir.
Son yıl lar da dü şük risk li has ta lar da ise tek sisp la tin
öne ril mek te dir.19 Ol gu muz er ken dö nem de ta nı al-
dı ğın dan il gi li mer kez de pre o pe ra tif ke mo te ra pi al-
ma mış, pri mer tam cer ra hi son ra sı 6 kür tek
sisp la tin ke mo te ra pi si uy gu lan mış tır.

Bu ol gu, aşı rı bü yü me sen drom la rın da, özel lik -
le 4 yaş al tın da art mış tü mör ris ki ne de ni i le has ta -
la rın ya kın dan iz len me si nin ve ge rek li in ce le me -
le rin ya pıl ma sı nın er ken ta nı ve do la yı sı ile et kin te-
da vi yö nün den çok önem li ol du ğu nu gös ter miş tir.
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