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Ozet

Amac: Prenatal USG ile omfalosel saptanan ve dogumdan sonra Beckwith-Wiedemann sendromu saptanan bir olguyu literattr esli-
ginde sunulmaktadir.

Olgu: Prenatal 28. haftada yapilan ultrasonografi ile omfalosel tanisi alan hasta 39. gebelik haftasinda sezaryen ile dogurtuldu ve ol-
gu dogumdan hemen sonra opere edildi. Omfalosel, makroglosi ve makrozomi ile kendini gosteren Beckwith-Wiedeman Sendrom
olarak tanisi konuldu.

Sonug: Prenatal veya postnatal omfalosel gibi karin 6n duvari defekti olan olgularin omfalosele eslik edebilecek konjenital anomali-
ler acisindan &zellikle de BWS agisindan dikkatli olunmali ve iyi bir fizik muayene yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Soézciikler: Beckwith-Wiedemann sendromu, omfalosel, makroglossi, yenidogan.

Prenatal diagnosis of omphalocele and Beckwith-Wiedemann syndrome: a case report

Objective: We report a case with the diagnosis of omphalocele antenatally but additionally Beckwith-Wiedemann Syndrome neona-
tally.

Case: The case, which omphalocele was determined at 28th week of gestation prenatally, was delivered with cesarean section at
39th week. The case was operated immediately after birth. The case was assessed as Beckwith-Wiedemann Syndrome with clinical
manifestations which were omphalocele, macroglossia and macrosomy at birth.

Conclusion: When anterior abdominal wall defect is determined such as omphalocele at prenatal or postnatal period, congenital
malformations are considered which accompany omphalocel such as BWS and a detailed physical examination must be performed.

Keywords: Beckwith-Wiedemann syndrome, omphalocele, macroglossia, newborn.

Giris siklikla diger konjenital anomalilerle birlikte gortl-
mektedir. Omfaloselle birlikte konjenital anomali
goriilme sikligi %27- 63 arasmnda degismektedir.
Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), omfalo-

Prenatal donemde yapilan ultrasonografi ile
major karin 6n duvar defektleri saptanabilir. Bu
malformasyonun en sik gorilen tipleri omfalosel o o o ) o

e . selle birlikte gortilen konjenital anomalilerden biri-
ve gastrosizistir. Omfalosel, karin i¢ci organlarinin o
bir membran bir kese ile cevrili olarak abdominal dir.>
kavitenin disinda yer aldigi ve bu kesenin deva- Becwith-Wiedemann sendromu, makroglossi,
minda gébek kordonunun oldugu en sik goriilen  makrozomi, omfalosel, viseromegali, hemihipertro-
karin 6n duvar defektlerinden biridir.™? Omfalosel,  fi, nobet (hipoglisemi ile iliskili), renal malformas-
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yonlar, ylizde kirmizt nevus, kulak lob anomalileri
ile karakterize nadir gortilen konjenital asir1 biyti-
me anomalisidir.> 14,000 canlt dogumda bir gori-
lir.” Kiz ve erkek cinste goriilme sikligr benzerdir.
BWSnin %85’i sporatik iken %151 kalitsaldir.”

Becwith-Wiedemann sendromu, iki farkli aras-
trmact tarafindan  tanimlanmistir. 1963 yilinda
Beckwith makroglossi, omfalosel, fetal adrenal
kortekste sitomegali, renal meddller displazi, vise-
romegalinin oldugu 3 postmortem vakasit saptamis-
tir 1964 yilinda ise Wiedemann benzer klinik bul-
gulara ek olarak diyafragma defekti ve hipoglisemi
bulgularininda oldugu 3 vaka bildirmistir.”

Karin 6n duvar defekti, makroglossi, makrozo-
mi BWSnin ¢ ana bulgusudur. En sik gorilen
bulgusu, makroglossidir.”¥ BWS tanist dogumdan
sonra fizik muayene bulgular: ile konmaktadir.""
Prenatal donemde yapilan ultrasonografi ile omfa-
losel tanist konan ve postnatal muayenesinde om-
falosel, makroglossi ve makrozomi bulgular: ile
BWS tanist alan olgu sunulmustur.

Olgu Sunumu

Prenatal 28. haftada yapilan ultrasonografi ile
omfalosel tanisi alan hasta postnatal donemde
operasyon amaciyla yatirildi (Resim 1 ve 2). 21 ya-
sinda G1P0 anneden SAT’a gore 39 haftalik C/S
yolla 4,160 g dogan olgu dogumdan hemen sonra
opere edildi (Resim 3).

&
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Resim 1. Omfalosel; dogum &ncesi ultrason gorinima.

Oz-soygemisinde 6zellik belirtilmedi. Fizik mu-
ayenesinde viicut agirhigt: 4,160 g (75-90p), boy: 52
cm (75-90p), bas cevresi: 36 ¢cm (50-75p), kardiak
nabiz, solunum sayist ve kan basinct normal sinir-
larda idi. Karin 6n duvarinda icinde barsaklarin go-
rildiugi seffaf membran kese ile cevrili olan ve bu
kese icinde seyreden ve kesenin tepesinde gobek
kordonunun oldugu omfalosel ile uyumlu anoma-
lisi, makroglossi, kulak lobunda centiklenme mev-
cuttu. Diger sistem bakilart olagandi (Resim 4-6).

Hemograminda 16kosit: 12600/mm?, hemoglo-
bin: 18.8 g/dl, Hct: %53.1, trombosit: 205,000/mm?
Na: 129 mmol/L, K: 4.1 mmol/L, Cl, Ca, PO4, AST,
ALT, Ure, Cr, Kan sekeri normal sinirlarda idi. Has-
tanin giintine uygun sivist ayarladi. Karin 6n duvar
defekti nedeniyle 1s1 ve sivi kaybini engellemek icin
operasyonuna kadar serum fizyolojik ile slatilmis
steril tamponlarla omfalosel kesesi ortuldi, kiivoz
1s1st arttrildi. Yakin kan sekeri takibi yapildi. izle-
minde kan sekeri diizeyleri normal sinirlarda sey-
retti. Dogumdan 4 saat sonra karin organlart karin
icine yerlestirilerek karin duvart kapatildi. Omfalo-
sel, makroglossi, makrozomi, kulak lobunda centik-
lenme gibi klinik bulgularininda olmast ile olgumuz
Becwith-Wiedemann sendromu tanisi aldi. Organo-
megali, renal anomaliler acisindan c¢ekilen batin
USG’si normal olarak degerlendirildi. Kardiak ano-
maliler acisindan cekilen EKO’su normal olarak de-
gerlendirildi. BWS'de gelisme olasiligt yiiksek olan
embriyonel maligniteler acisindan takibe alindi.
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Resim 2. Omfalosel; operasyon 6ncesi gorinum.

Resim 4. Makroglossi.

Tartisma

Omfalosel, en sik gortlen karin 6n duvar de-
fektlerinden biridir. Karin duvart katlari normal ge-
lismis olmasma ragmen karin ici hacmi dustktur.
Karin organlari bu nedenle amnion kesesi tarafin-
dan sarili olarak abdominal kavitenin disinda yer
alirlar. Gobek kordonu kese icinde seyreder, kese-
nin tepesini olusturur ve omfalosel kesesi icinde
karaciger, dalak ve tim gastrointestinal sistem or-
ganlart yer alabilir. Prenatal donemde yapilan ul-
trasonografi ile major karin 6n duvar defektleri
saptanabilir."? Olgumuzda prenatal 28. haftada ul-
trasonografi ile omfalosel defekti saptanmistir.
Postnatal donemde yapilan fizik muayenesinde
omfalosel kesesi icinde incebarsaklarin oldugu go-
rilmustur.

Resim 3. Omfalosel; operasyon sonrasi gérinim.

Resim 5. Kulak lob anomalisi.

Omfalosel, siklikla diger konjenital anomaliler-
le birlikte gortlmektedir. Omfaloselle birlikte kon-
jenital anomali goriilme sikligt %27-63 arasinda de-
gismektedir. Kardiak anomaliler %15-25 oraninda
gorulmektedir.?? Beckwith-Wiedemann sendromu
(BWS), omfaloselle birlikte gorilen konjenital ano-
malilerden biridir."”” Prenatal ultrasonografi ile om-
falosele eslik eden makrozomi, makroglossi, poli-
hidramnios, hepatomegali, nefromegali gibi diger
ultrasonografik bulgularin varligi BWS tanisinin
prenatal donemde konmasini saglamaktadir.”
Down sendromu, trizomi 21, Sotos sendromu,
Weaver sendromu ve Marshall-Smith sendromu gi-
bi durumlarda da benzer prenatal ultrasonografik
bulgular gortilebilmektedir; ancak bu sendromlar-
da BWS'de goriilen viseromegali, makroglossi, om-
falosel gibi bulgular gorilmemektedir.” Olgumuz-
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Resim 6. Makrozomi.

da prenatal donemde yapilan ultrasonografi ile
omfalosel disinda bulgu saptanmamistir. Postnatal
donemde yapilan fizik muayene bulgular ile BWS
tanisini almustir.

Beckwith-Wiedemann sendromu, makroglossi,
makrozomi, omfalosel, viseromegali, hemihipertro-
fi, nobet (hipoglisemi ile iliskili), renal malformas-
yonlar, ylzde kirmizi nevus, kulak anomalileri ile
karakterize nadir goriilen konjenital asirt buytime
anomalisidir.>® BWS tanist dogumdan sonra fizik
muayene bulgulart ile konmaktadir. BWS tanist 3
major kriter (6n karin duvar defekti, mkaroglossi,
astri buyiime) veya 2 major + 3 minor kriter (kulak
lobunda veya postaurikiler centiklenme, ytizde
kalic1 kirmizi nevus, hipoglisemi, nefromegali veya
hemihipertrofi) ile konmaktadir.*® En sik goriilen
klinik bulgusu olan makroglossi %97-100 oraninda
gortilmekte ve siklikla asimetrik seyretmektedir.
Karin duvar defekti %77-80, hipoglisemi %63, mak-
rozomi %68 oraninda gorilmektedir.”*¥ Nefrome-
gali veya polihidramnioz gibi bazi bulgulart prena-
tal donemde saptanabilirse de bircok bulgusu do-
gumdan sonra saptanabilmektedir.®” Olgumuz,
omfalosel, makroglossi, makrozomi gibi major tg¢
tani kriteri ile BWS tanist aldi. BWS'de yaklasik
%063 siklikta gorilen neonatal hipoglisemi olgu-
muzda gozlenmedi. Viseromegali, renal malfor-

masyonlar (renal meduller displazi, bobrekte fetal
lobulasyon, nefromegali, renal kist) gibi BWS'nin
mindr bulgulart olgumuzda saptanmadi. Eslik ede-
bilecek kardiak anomaliler acisindan cekilen
EKO’su normal olarak degerlendirildi.

Beckwith-Wiedemann sendromu, instilin benze-
ri buytume faktorii-2’'yi kodlayan bolge olan
11p15.5 lokusundaki imprinting genleri etkileyen
epigenetik olaylar ve mutasyonlar sonucu olusmak-
tadir. Her iki cinste gorilme sikligi esittir. BWS’ye
%851 sporatik iken %151 ailevi gecis gostermekte-
dir.7#1 Olgumuzun ailesinde BWS‘na benzer klinik
bulgularin olmamasi nedeniyle sporatik olgu olarak
degerlendirildi. Genetik danismanlik verildi.

Olgumuzda prenatal donemde saptanan omfa-
losel dogumdan sonra hemen opere edildi. Litera-
tirde de karin duvar defektinin hemen ya da do-
gumdan kisa siire sonra opere edilmesi 6nerilmek-
tedir.1+

Wilms timort, heptoblastom néroblastom,
rhabdomyom gibi emriyonel malignite gelisme ris-
kindeki artistan dolayr BWSnin erken tanist ¢ok
onemlidir. Ozellikle yasamin ilk 8 yilda timor ge-
lisme riski yaklasik %7.5’dir."*"”7 O ylizden 8 yasina
kadar 3 ayda bir karin ultrasono-grafisi yapilmasi
ve 4 yasina kadar da 3 ayda bir alfafeoprotein ba-
kilmasi 6nerilmektedir."#* Bizde olgumuzda BWS
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tanisint dogumdan hemen sonra koyduk ve gelise-
bilecek maligniteler acisindan takibe aldik. O ytiz-
den prenatal veya postnatal omfalosel gibi karin
on duvart defekti olan olgularin omfalosele eslik
edebilecek konjenital anomaliler acisindan 6zellik-
le de BWS acisindan dikkatli olunmali ve iyi bir fi-
zik muayene yapilmasi gerekmektedir.

Sonucg

Prenatal veya postnatal omfalosel gibi karin 6n
duvart defekti olan olgularin omfalosele eslik ede-
bilecek konjenital anomaliler acisindan 6zellikle de
BWS acisindan dikkatli olunmali ve iyi bir fizik mu-
ayene yapilmast gerekmektedir.
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