Renal Agenizisi Olan Bir Beckwith-Wiedemann Olgusu

BecRwith-Wiedemann Syndrome With Renal Agenesis

ibrahim Gokge!, izlem Gocmen', Nese Karaaslan Biyikli!, Serap Turan?, Harika Alpay!
'Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji BD, Istanbul
‘Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Istanbul

OZET

Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS); somatik asin biy(-
me, makroglossi, on karin duvari defekti ve makrosomi ile karakte-
rize bir konjenital anomalidir. Bu olgularda kulak lebu anemalileri,
ylzde nevus flammeus, hemihipertrofi, neonatal hipoglisemi, or-
ganomegali, renal anomaliler gorulebilir. En sik renal anomaliler
nefromegali, basit kistler, hidronefroz, mediiller kistlerdir, daha az
oranda da nefrokalsinozis, artmis kortikal ve piramidal ekojenite,
cift toplayici sistem ve kalisiel divertikul olarak belirlenmistir. Renal
agenezi daha once BWS'de bildirilmemistir. Olgumuz renal agene-
zi saptanan ilk BWS olmasi sebebiyle sunulmustur.

Anahtar sozcikler: Beckwith-Wiedemann sendromu, renal
anomali, renal agenezi

Giris

Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), 1964 yilin-
da Dr. H. R Wiedemann ve 1969 yilinda Dr. J. Bruce
Beckwith tarafindan tanmmlanan konjenital asirn biiyt-
me sendromlarndan biridir (1), Insidanst  yaklasik
1713700 olup, her iki cinste de esit olarak gortilmekte-
dir (2). Genetik olarak 11pl5 mutasyonu sonucunda
ortaya ¢ikan sendrom, %85 sporadik, %15 otozomal
dominant gecis gosterir. Sporadile olgularm %70'inde
sitogenetik veya DNA anomalisi gOsterilememistir (2).

BWS makroglossi, karin 6n duvarn defekti, mak-
rozomi ile karakterize olup, ek olarak hemihipertro-
fi, organomegali, bobrek anomalileri, toraks defor-
mitesi, yizde nevus flammeus, kulak kepcesinde
cizgilenme-cukurlanma,  kardiyak anomaliler, ne-
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ABSTRACT

Beckwith-Wiedemann syndrome is a congenital disorder char-

acterized by somatic overgrowth, macroglossia, anterior abdomi-
 nal wall defects and macrosomia. Additiona) features include ear

lobe creases or pits, facial nevus flammeus, hemihyperplasia,
neonatal hypoglicemia, organomegaly and renal abnormalities.
The most common renal abnormalities are nephromegaly, simple
cysts, hydronephrosis, and medullary cysts.Other less common

- findings include nephrocalcinosis, increased cortical and pyrami-
. dal echogenicity, a double collecting system, and caliceal divertic-
. ula. Renal agenesis has not been reported before. Our case is first

BWS with renal agenesis.
Keywords: Beckwith-Wiedemann syndrome, renal abnormali-
ties, renal agenesis
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onatal hipoglisemi, genitolriner anomaliler gibi
farkli bulgular bu sendroma eslik edebilmektedir.
BWS'li hastalarda Wilms timort, hepatoblastom,
noroblastom, adrenokortikal karsinom gibi embriyo-
nal timorler yasamin degisik evrelerinde ortaya ¢i-
kabilmektedir (3-5).

Cahismalarda renal anomali sikligi %25 ile %59
arasinda bulunmustur (6). Renal agenezi daha dnce
BWS'de bildirilmemistir. Bu yazida tek bobregi olan
bir BWS olgusu sunulmaktadir.

Olgu

Otuz iki aylik erkek hasta, aralarinda akrabalik ol-
mayan anne babann ikinci cocugu olarak dogmustu.
Umbilikal hernisi nedenivle bir giinlikken yapilan
ultrasonda sol bobregi izlenmedigi icin nefrolojiye
danisildi. Oykistinde yenidogan doneminde intrave-
noz svi tedavisi gerektiren hipoglisemik atak yasadi-
&1 Ogrenildi. Bes glinlikken yapilan EKO'da sekun-
dum ASD saptanmusti. Fizik muayenede; pleotorik
gortintim, makrozomi, makroglossi, kulak kepcesin-
de cizgilenme-cukurlanma, 2/6 sistolik tifiirimi mev-
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cuttu, Uriner USG'de soliter sag bobrek 76x45x35 mm
boyutundaydi. DMSA'sinda sol bébrek  izlenmedi,
normalden buyilk boyutlarda normal fonksiyon gos-
teren sag bobrek saptandi. VCUG'de vezikotiretral
reflii yoktu. Olgumuzun uniparental disomi acisindan
bakilan genetik ¢alismast normal olarak geldi.

Tartisma

BWS asirt biiviime sendromlarindan olup, kesin
tam kriterleri belirlenmemis, sitogenetik ve moleki-
ler tam testleri ile olgularm ancak %25'inde klinik ta-
ninin kesinlestirilebildigi bir hastaliktir (7).

BWS'de en sik saptanan klinik bulgular makrog-
lossi (2093), makrozomi (%88}, karnin duvari defekt
(1080), kulak kepceesinde  cizgilenme-¢ukurlanma
%70), yiizde nevus flammeus (%662), renal anoma-
liler (2639), hipoglisemi (%50), hemihipertrofi (9%024),
kardiyak anomali (%7), intestinal malrotasyon (%5),
intraabdominal embriyonal malignite (%4), mental
retardasyon (%4) olarak bildirilmistir (8).

Olgumuzun tamust klinik bulgularna gore konul-
mustur. Olgumuzda makrozomi, makroglossi, orga-
nomegali, ASD, kulak kepeesinde cizgilenme-cukur-
lanma, neonatal hipoglisemi, umbilikal herni ve sol
renal agenezi saptannustr.,

Ozellikle karnn duvar defektinin eslik ettigi be-
beklerin %020'sinde kardiyak anomali gortlmekte
olup bu anomaliler arasinda en sik gorileni, bizim
olgumuzda da oldugu gibi ASD'dir (9).

BWS'nin takibinde en énemli prognostik faktor %50
oraninda goriilen ve hiperinsiilinemiye sekonder olarak
gelisen persistan hipoglisemidir, tanist ve tedavisi noro-
lojik gelisim icin dnemlidir (8). Olgumuzda semptoma-
tik hipoglisemi ataginin intravenoz dekstrozlu sivi teda-
visiyle kontrol altina alindhgr ve sivi kesilmesinden son-
ra hipoglisemi saptanmadigl, Oykiistinden 6grenildi.
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BWS'de en sik goriilen renal anomaliler nefro-
megali (%19-59), basit kistler (%13-19), hidronefroz
(9912-14), mediller kistlerdir (%5-13), daha az oran-
da da nefrokalsinozis (%4), artmus kortikal ve pira-
midal ekojenite (%4), cift toplayict sistem (%4) ve
kalisiel divertikil (%01.3) belirlenmistir (4,10,11). Re-
nal agenezi BWS'li hastalarda bildirilmemistir. Olgu-
muz renal agenezi saptanan ilk BWS hastast olmas
agisindan onem tasimaktadir.
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