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Ozet

Abstract

Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), makrosomi, makroglossi,
karin duvar defektleri, hemihipertrofi ile karakterize prenatal veya
postnatal bir agiri biyime sendromudur. Hastaligin komplikasyonlari
arasindawilms timori, rabdomyosarkom, ndroblastom gibi embriyonal
kanserlerle ve hipoglisemi sayilmaktadir. BWS’lu bebeklerin yaklasik
%30’unda hipoglisemi rastlanmaktadir. Hipoglisemi nedeni tam
olarak bilinmemekte ve hiperinsilinemi suglanmaktadir. BWS'da
hipoglisemi genellikle yasamin ilk G¢ glninden sonra iyilesmesine
ragmen vakalarin %5’inde direngli hipoglisemi devam etmektedir.
Sonug olarak BWS’lu bebeklerde kan sekeri diizeyleri ilk saatlerden
itibaren dlzenli izlenmeli ve insilin dizeyleri de kontrol edilmelidir.
Hiperinstlinemi varliginda hipoglisemi problemi burada sunulan
vakada oldugu gibi uzayabilir

Anahtar soézciikler: Beckwith-Wiedemann sendromu-uzamis
hipoglisemi-hiperinsilinemi

Macroglossia, prenatal or postnatal overgrowth, macrosomia,
macroglossia, and abdominal wall defects (omphalocele, umbilical
hernia, or diastasis recti) permit early recognition of Beckwith-
Wiedemann syndrome. Complications include neonatal hypoglycemia
and an increased risk for Wilms tumor, adrenal cortical carcinoma,
hepatoblastoma, rhabdomyosarcoma, and neuroblastoma, among
others. The frequency of hypoglycemia in this population is between
30% and 50%. The cause of hypoglycemia is unclear but supports
a hyperinsulinemia as the major factor. The majority of infants
with hypoglycemia will be asymptomatic and have resolution of the
hypoglycemia within the first 3 days of life. Less than 5% will have
hypoglycemia beyond the neonatal period. As conclusion, in patients
with BWS levels of insulin and blood glucose must be monitorized
beginning from first hours of life. Hypoglycemia may be prolonged in
presence of hyperinsulinemia as like this present case.
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GIRIS

Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), makrosomi,
makroglosi, karin duvar defektleri, hemihipertrofi, yenidogan
doneminde hipoglisemi, slit cocuklugu ve erken gocukluk
doneminde ise embriyonal kanserlerle karakterize bir agiri
bliyime sendromudur (1-4). BWS’lu bebeklerin yaklasik
%30’unda hipoglisemiye rastlanmaktadir. Hipoglisemi nedeni
tam olarak bilinmemekte ve hiperinsilinemi suglanmaktadir.
BWS’da hipoglisemi genellikle yasamin ilk ii¢ giniinden sonra
iyilesmesine ragmen vakalarin %5’inde direngli hipoglisemi
devam etmektedir (5).

Bu yazida uzamis hipoglisemisi olan bir Beckwith-
Wiedemann sendromlu yenidogan sunulmaktadir.

OLGU

Aralarinda 1.dereceden (amca ¢ocuklari) akrabalik olan
27 vyasindaki annenin 5.gebeliginden yasayan 5.¢ocugu
olarak, ters geldigi ve anne karninda iri oldugu igin sezaryenle
dogurtulan kiz bebek, yenidogan unitesinde izleme alindi.
Ozgegmisinde 6zellik yoktu. Soygegmisinde anne ve babanin
herhangi bir saglik problemi yoktu. Annenin gebelikte kan
sekerleri normal seyrediyormus. Abisinde bdbrek problemi
oldugu belirtildi. Fizik muayenede agirlik: 4300 gr (>97 p),
54 c¢cm (90-97 p) ve bas cevresi: 33,5 cm (10 p) dlgllerinde
dogan bebekte BWS ile uyumlu olabilecek baslica makrosomi,

makroglossi, karin gevsek ve yumusak saptandi (Resim 1-3).
Batin USG’de visseromegali lehine hepatomegali (8.5 cm)
ve bobrek boyutlari normalden biyik (sag 7.7x2.8 cm, sol
7.6x3.3 cm) izlendi.

Laboratuvar incelemesinde hipoglisemi (en disik kan
sekeri degeri < 10 mg/dl) disinda baska anormal deger
saptanmadi. Tiroid hormon dederleri normaldi. Serum insdilin
ve c-peptid dizeyleri gok yliksek bulundu (43 uU/mL ve 4,3
ng/mL). Hastanin insilin benzeri biyime faktori dizeyi de
ylksekti (119 ng/mL).

ilk saatlerden itibaren hipoglisemisi beliren vakada sik
besleme, %12,5 dektroz infizyonu ve glukagon inflizyonuna
ragmen ancak sinirda (40-50 mg/dl) kan sekerleri
saglanabildi. Bebek 1 haftaliktan sonra 1,5- 2 saatte olacak
sekilde sik besleme ile izleme alindi, fakat zaman zaman
hipoglisemik kan sekeri dizeyleri (30-35 mg/dl) saptanmasi
lzerine diazoksid baslandi. Yaklasik 2 ay diazoksid kullanilan
bebekte kan sekeri diizeyleri daha stabil oldu ve tekrarlanan
serum insilin ve c-peptid diizeyleri azaldi (23 uU/mL ve 2,2
ng/mL). izleminin 3. ayinda kan sekerleri tedavisiz normal
dizeylerde izlenen olgu semptomsuz takip edilmektedir.
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Resim 1. Makroglossi

i

tanimlanan BWS, neonatal hipoglisemi ve makroglosi,
makrosomi, visseromegali, farkli kulak anomalileri, omfalosel
ile karakterize nadir gorlilen bir sendromdur. Kiz ve
erkeklerde esit gorilen sendromda % 85 oraninda familyal
sporadik mutasyon bildirilmistir (1-3, 7).

BWS’ lu olgularin % 5-10’ unda adrenokortikal sendrom ve
Wilms tumord bildirilmistir. Nadiren, adrenal karsinoid timor,
embriyonal rabdomiyosarkom, hepatoblastom, ndéroblastom
ve diger embriyonel timorler literatlirde bildirilmistir (1).
BWS genleri 11. kromozom (izerinde oldugundan, normal
populasyona gére BWS’ lu olgularda bu kanserlerin gérilme
sikligi 600 kez fazladir. Hastamizin yapilan batin USG ve
batin BT degerlendirmesinde herhangi bir timoral olusuma
rastlaniimadi.

BWS’lu bebeklerin %30-50’sinde hipoglisemiye
rastlanabilmekle  birlikte  bunlarin  blylk bir  kismi
semptomsuz olup geri kalani ise genellikle hayatin ilk Ug
glininde dizelmektedir. Ancak tim vakalarin %5’inde direngli
hipoglisemiler devam edebilece§i bildirilmistir. Bunlarin da
ufak bir bollimi ise kismi pankreatektomi gerektirebilmektedir.
Hipogliseminin altta yatan nedeni pek bilinmemekte, ancak
bulgular yenidoganlarda en sik hipoglisemi nedeni olan
hiperinsilineminin 6nemli bir faktér oldugunu gostermektedir.

Resim 2. Tipik makrozomik gorinim
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Beckwith-Wiedemann sendromu

Gegici veya uzamis hipoglisemilerde insilin sekresyonunun
diizenlenmesinde bozukluk oldugu vurgulanmaktadir (2).
Yapilan baska bir galismada da direncli hipoglisemisi olan
bir BWS olgusunda pankreas beta hiicrelerinde ATP hassas
potasyum kanallarinda defekt bildirilmistir (3). Klasik BWS
6zellikleri tagiyan hastamizda ayni zamanda ciddi hipoglisemi
de saptandi. Yine bir vakada nesidioblastozis bildirilmistir
(4). Burada sunulan olguda kontrastli batin BT’de pankreas
gorintilemesi normal géziklyordu. Bizim hastamizda da
muhtemelen gegici bir insilin salinim bozuklugu vardi ve
olgumuzun blyumesi ile birlikte pankreas adaciklarinin da
matlrasyonunu sagladigi ve normal c¢alismaya basladigi
varsayimina ulasildi.

Ayirict tanida Onlenebilir zeka& geriliginin en dnemli
nedenlerinden biri olan hipotiroidi 6zellikle arastiriimalidir.
Literatlirde hipotiroidi ile birlikte sunulan vakalar vardir
(5). Hastamizin bakilan tiroid fonksiyon testlerinin normal
olmasiyla bu tanidan uzaklasildi.

BWS’lu olgularin tedavisinde destekleyici multidisipliner
yaklagimlar Onerilmektedir. Konusma terapileri, beslenme
zorluklarinda genis biylk yumusak damak, makroglossiye
sekonder gelisen ust hava yolu obstriksiyonunun énlenmesi
icin duzeltme operasyonlari, omfaloselin stabilizasyonu ve
enfeksiyonlardan korunmasi sayilabilir. Ayrica bu olgularda
genetik danismaya 6nem vererek, aileler ilerideki gebelikler
icin uyarilmali, BWS’lu olgularinda timdr insidansinin
yUksekligi konusunda aile bilgilendirilmelidir.

Hipogliseminin nedeni tam olarak bilinmemesine ragmen
en sik suclanan mekanizma hiperinsllinizmdir. Erken
cocukluk ¢cagina kadar siiregelen hipoglisemileri olan ve kismi
pankreatektomi gerektiren hastalarda yapilan calismalarda
11p15 bdlgesinde genetik bozukluk oldugu saptanmistir.
Yapilacak ayrintili genetik calismalar bu hastalikta gdérilen
hipoglisemileri daha ayrintili olarak agiklayabilir. Teknik
yetersizliklerden dolayl biz hastamizdan genetik inceleme
yapamadik (7).

Sonug olarak BWS’lu bebeklerde kan sekeri dizeyleri ilk
saatlerden itibaren dizenli izlenmeli ve instlin dizeyleri de
kontrol edilmelidir. Hiperinsilinemi varhi§ginda hipoglisemi
problemi burada sunulan vakada oldugu gibi uzayabilir.

Resim 3. Yurﬁugak ve gevsek karin (Umblikal
herni)
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