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ÖZET 
Beckwith-Wiedemann Sendromu (BWS) 11p15,5 loku-
sundaki genleri etkileyen epigenetik olaylar veya mutas-
yonlar sonucu olu an nadir bir genetik hastalktr.  
Ço unlukla sporadiktir, az bir ksm ailevi geçi  gösterir. 
Makrozomi, makroglossi ve karn ön duvar defektleri üç 
ana bulgusudur ve makroglossi kraniyofasyal anomalile-
rin içinde en sk görülenidir. 
Sporadik BWS’li bebeklerin önemli bir ksmnn yardmc 
üreme teknikleri [in-vitro fertilizasyon (IVF)-hücre içi 
sperm enjeksiyonu (ICSI)] kullanlarak do mu  olmas 
dikkat çekmi  ve yardmc üreme teknikleri ile BWS 
arasnda ili ki gösterilmi tir. 
Burada ICSI gebeli i olan ve 5 ya nda iken a r dil 
büyüklü ü nedeni ile gelerek BWS tans alp, buna yöne-
lik cerrahi gerektiren bir olgu sunulmaktadr. 
 

Anahtar Kelimeler : Beckwith-Wiedemann sendromu, 
makroglossi, yardmc üreme teknikleri 
 
 
 

ABSTRACT 
Macroglossia which is requiring surgery in 
Beckwith-Wiedemann Syndrome 
Beckwith-Wiedemann Syndrome is a rare genetic disorder 
due to disruption of the genomic imprinting of one or 
more genes or mutations at 11p15.5 locus. Most cases 
are sporadic, only few are familial. BWS is characterized 
mainly by macroglossia, macrosomia and abdominal wall 
defects. Macroglossia is the most common one among 
the craniofacial anomalies. 
It was noticed that most patients with sporadic BWS are 
the product of conceptions with assisted reproductive 
technologies and the association between BWS and 
assisted reproductive technologies is confirmed with 
many studies. 
Here, we report a 5 years old female patient, presented 
with severe macroglossia which required “wedge resection” 
and diagnosed as BWS, who was the product of  an 
intracytoplasmic sperm injection pregnancy. 
 

Key Words : Beckwith-Wiedemann syndrome, macroglossia,  
assisted reproductive technologies 

 
G R  
Beckwith-Wiedemann Sendromu (BWS), yakla k 
1/15.000 prevelansnda görülen nadir bir genetik 
hastalktr. Bu sendrom ilk olarak 1963’de Beckwith 
ve 1964’de de Wiedemann tarafndan tanmlan-
m tr1,2. BWS insülin benzeri büyüme faktörü-2 
(IGF-2)’yi kodlayan bölge olan 11p15,5 lokusun-
daki “imprinting” genleri etkileyen epigenetik olay-
lar veya mutasyonlar sonucu olu an bir hastalktr3. 
Ço unlukla sporadiktir (%85), az bir ksm (%15) 
ailevi geçi  gösterir4. BWS’nin her iki cinste görül-
me skl  e ittir5. 
Sporadik BWS’lu bebeklerin önemli bir ksmnn 
yardmc üreme teknikleri [in-vitro fertilizasyon 
(IVF) hücre içi sperm enjeksiyonu (ICSI)] kullan-
larak do mu  olmas dikkat çekmi  ve yardmc 
üreme teknikleri ile BWS arasnda ili ki gösteril-
mi tir6.  
Makrozomi, makroglossi, ve karn ön duvar defekti 
(omfalosel veya umblikal herni) BWS’nin üç ana 
bulgusudur1.  
Makroglossi, kraniofasiyal anomaliler içinde en sk 
(%97,5) görülenidir7,8.  
Burada ICSI gebeli i olan ve 5 ya nda iken a r 
dil büyüklü ü nedeni ile gelerek BWS tans alp, 

buna yönelik cerrahi gerektiren bir olgu sunul-
maktadr. 
 
OLGU 
Be  ya nda kz hasta do u tan dil büyüklü ünün 
olmas ile ba vurdu. Buna ba l konu mada zorla-
nyor, ayrca dili a z içine tam s mad  ve 
sürekli d arda kald  için utanyordu.  
Aralarnda ikinci dereceden akrabalk bulunan 
sa lkl baba ve annenin 1. gebeli inden, sperm 
hareketlerinin az olmas nedeni ile ICSI yöntemi 
uygulanlarak olu an gebelikten 37 haftalk, 
sezaryen ile, 3500 gr olarak do du u ö renildi.  
Üç günlükken dil büyüklü üne ba l beslenmesinde 
sorun olmas nedeni ile hastaneye gittikleri, bu 
srada sarl nn saptand , resmi güvence sorunu 
nedeni ile yatrlamayp ilaç tedavisi verildi i, 
bebeklik döneminde kan ekeri dü üklü ü açsn-
dan baklmad , umblikal hernisinin oldu u ve 
izleminde düzeldi i ö renildi. 
Ondört aylkken yürüdü ü, bir ya nda kelimeleri 
söylemeye ba lad , ancak 3 ya nda iken tam 
olarak konu tu u ö renildi.  
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Resim 1. Hastann ameliyat öncesi büyük dilinin görünümü 

 
Fizik incelemede;  
Hastann boyu: 115 cm (90-97 p), vücut a rl : 
26 kg (>97 p), takvim ya : 5 ya , boy ya : 6-6,5 
ya , kemik ya : 3,5-4 ya , ideal kilo: 21 kg, boya 
göre ideal a rlk %: %120 idi. Kaba yüz görünü-
mü mevcuttu, dil a r büyük ve a z içine s m-
yordu (Resim 1). Kulak memelerinde ve kulak 
arkasnda lineer çizgilenmeler (creases) mevcuttu 
(Resim 2, 3). Karaci er kosta altnda 1-2 cm ele 
geliyor, dalak palpe edilmiyordu. Di er sistem bul-
gular do ald. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Resim 2. Hastann kulak arkasndaki lineer çizgilenme-
nin görünümü 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Resim 3. Hastann kulak memesindeki linear çizgilen-
menin gürünümü 

Laboratuvar tetkiklerinde; 
Glu:78/85 mg/dL, insülin:3,4 µIu/mL, ALT:16,5 
(1-31) U/L, AST:22 (1-32) U/L, GGT:17,8 U/L (5-
40) olarak normal snrlarda idi. Tan kan saym, 
tiroid fonksiyon testleri normaldi. 3 ya nda iken 
ba ka bir hastanede baklan idrar kan amino asit 
( KAA), idrarda mukopolisakkarit düzeyi normaldi.  
Hastann ekokardiyografisi normal bulundu.  
Abdominal USG’de karaci er normalden büyük 
saptand. (Karaci er sa  lob kraniyo-kaudal uzun 
aks 129 mm olup, normalden büyüktür. Parankim 
ekosu homojendir. Dalak uzun aks 94 mm. Böb-
rekler normal boyutlarndadr).  
Alfa fetoprotein (AFP) düzeyi 1,4 IU/ml (0-7) olarak 
normal snrlarda bulundu. Dilinin a r büyük 
olmas ve konu ma problemi olu turmas nedeni 
ile dile plastik cerrahi tarafndan “wedge rezeksi-
yon” yapld. 4x3x2 cm olarak çkarlan dil mater-
yali, hipertrofik kas demetleri olarak rapor edildi.  
Ameliyat sonras hastann konu mas rahatlad, 
a zn rahatça kapatr hale geldi (Resim 4). Oku-
ma-yazmay ö renen ve dersleri orta düzeyde olan 
hastamz halen ilkö retim 1. snfa devam ediyor.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Resim 4. Hastann ameliyat sonras görünümü 
 
TARTI MA  
Nadir görülen genetik bir hastalk olan BWS’de 
makrozomi, makroglossi, ve karn ön duvar 
defekti üç ana bulgudur1. 
Dilin a r büyük olmas olan makroglossi, hastala-
rn %97,5’inde görülür ve hem estetik hem de 
fonksiyonel sorun yaratabilir7,8. Dil büyüklü üne 
ba l klinik bulgular genelde konu ma ve nefes 
almada zorluk, mandibular hareket kstll  gibi 
fonksiyonel bozukluklardr. Beslenme zorlu una 
ba l olarak geli im duraklamas olabilir9. Dilin 
belirgin görünümü ve neden oldu u kötü telaffuz 
psikolojik etkilenme yapabilir10,11. Birçok cerrahi 
yakla mn amac ameliyatla dili küçültmektir. Dil 
küçültme ameliyat yaplrken lingual sinir ve 
hipoglossal arterin korunmas önemlidir.  
Makrozomi bebe in a r iri olmasdr ve özellikle 
bebe in uzun boylu olmas dikkat çekicidir. Diya-
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betik anne bebeklerinden, annede hiperglisemi 
veya herhangi bir endokrin sorunun bulunmamas 
ile ayrlr. Karn duvar defektleri; omfalosel ve 
umblikal herni (göbek ft ) eklindedir. Omfalosel; 
karn duvarnn, umblikal ve supraumblikal ksm-
lar arasndan periton ve amniyotik membranla 
örtülü bir kese içine karn organlarnn ftkla ma-
sdr.  
Bu üç ana bulguya ek olarak, hastalarda neonatal 
hipoglisemi, hemihipertrofi, hepatosplenomegali, 
nefromegali, kardiyak anomaliler, adrenal sito-
megali, pankreas hücre hiperplazisi, fasiyal nevüs 
flammeus ve kulak memesinde pili (lineer çizgilen-
meler) olu umu görülür. 
BWS'de insülin ve insülin-benzeri büyüme faktö-
rü-2 (IGF2) yapmnda anormallik-a rlk vardr. 
IGF-2’nin yapmndaki dengesizlik nedeni ile jigan-
tizm ve organomegali ortaya çkar12-15. Langer-
hans adacklarnda beta hücre hiperplazisi, baz 
olgularda nesidioblastozis mevcuttur14. Buna ba l 
olarak fazla yaplan insülin sonucu yenido an 
döneminde ba layan ve aylarca sürebilen “hiperin-
sülinemik hipoglisemi” olu abilir12,14.  
Bu çocuklarda, özellikle hemihipertrofi mevcut ise 
embriyonal neoplazi geli im riski yüksektir. Özel-
likle Wilm’s tümörü sk görülür16. Bunun d nda 
hepatoblastoma, nöroblastoma, adrenokortikal 
karsinom, rabdomyosarkom da geli ebilecek neop-
laziler arasnda saylabilir1. Hastamzn riski daha 
da arttran hemihipertrofisi olmamakla birlikte, yine 
de ya amn de i ik evrelerinde embriyonel tümör 
geli im riskinin olmas nedeni ile periyodik olarak 
abdominal USG ve AFP düzeyleri ile takibi plan-
land.  
Literatürde BWS ile birlikte farkl bulgularn e lik 
etti i olgular rapor edilmi tir.  
Bas ve ark. BWS klinik tans alan 4’ü kz 4’ü erkek 
8 hastay, ortalama 33 aylk bir süreçte izlemi ler, 
olgularn tümünde makroglossi, kulak lobunda 
enine çizgilenme ve kulak arkasnda zmba deli i 
eklinde çukurlanmalar tespit etmi lerdir. Karn ön 

duvar defekti ve iri do um öyküsü 5, hemihiper-
trofi 6, jigantismi 4 olguda saptam lardr. ki 
olguda yenido an döneminde hiperinsülinemik 
hipoglisemi ve farkl 2 olguda ise konjenital primer 
hipotiroidi belirlemi lerdir17. Khatib ve ark. BWS 
ile birlikte akut lenfositik lösemi olan 3 ya nda bir 
çocuk olgu sunmu lardr18. Bu sendromda ALL olu-
umunda insülin büyüme faktörünün rol alabile-

ce ini belirtmi lerdir18. Baldisserotto ve ark. BWS 
ve bilateral adrenal  feokromositoma olan bir olgu 
sunmu lar, olgunun do umunda sa  hemihiper-
trofi, nefromegali, umblikal herni, hipoglisemi 
epizodlar d nda ba ka klinik bulgu bulunmazken, 
çocuk 6 ya na geldi inde adrenal bezde geni -
leme tespit etmi lerdir19. Akata ve ark. ilk olarak 
bir yenido an olguda BWS ile birlikte “bilateral 
benign adrenal makrokist” tespit etmi lerdir20. 
Anoop ve ark. BWS ile birlikte “bilateral benign 
hemorajik adrenal kist” tarif etmi lerdir21.  Takano 
ve ark. BWS görülen bir yenido an olguda berabe-
rinde büyüyen karaci er kisti saptam lardr22.  
Sporadik BWS ile yardmc üreme teknikleri ara-
snda ili ki gösterilmi tir6,23-25. Bu hastalarda yar-
dmc üreme tekni i kullanm oran %4 civarn-
dadr23-25. n vitro fertilizasyon, embriyo transferi 
ve intrastoplazmik sperm enjeksiyonunun 11p15 
lokusunda epigenetik ve kodlama de i ikliklerine 
neden olarak BWS riskini arttraca  gösterilmi -
tir23-25. Yardmc üreme tekni inde kullanlan besi 
yerlerindeki metionin miktarnn DNA metilasyo-
nuna olan etkisi ile epigenetik de i imler olu a-
bilmekte ve DNA kodlanmas etkilenmektedir26-28. 
Overlerin stimülasyonu da riskin artmasna neden 
olmaktadr26,29,30. Moleküler çal malar IVF-BWS 
ili kisinin maternal DMR2’deki hipometilasyona 
ba l oldu unu göstermi tir23,31. Ba ka bir çal -
mada yardmc üreme tekni i ile do an BWS’li 
hastalarda 11p15 lokusu haricinde ba ka epigene- 
tik defektlerin oldu u da gösterilmi tir32. Chen ve 
ark. fetal a r büyüme, omfalosel, lumbosakral 
myelomeningosel ile prenatal tannn mümkün 
oldu unu, özellikle yardmc üreme tekni i kullan-
lan bebeklerin prenatal dönem ve do um annda 
dikkatli incelenmesi gerekti ini vurgulam lardr15. 
Dil büyüklü ü ile ba vuran hastamzda iyi bir öykü 
ile yakalanan do um haftasna göre iri olmas, 
düzelmi  umblikal hernisinin bulunmas, fizik 
incelemede saptanan kulak memesi ve kulak arka-
sndaki lineer çizgilenme ile BWS tansna ula ld. 
Ayrca gebeli in olu umunda ICSI yönteminin 
kullanlmas da bu tanmz güçlendirdi.  
Sonuç olarak dil büyüklü ü olan hastalarda BWS’- 
nin aklda tutulmas, öykü ve fizik incelemede 
sendroma yönelik ipuçlarnn aranmas ve olas 
neoplazi geli imi riski nedeni ile bu hastalarn 
izlemi önem ta d ndan tannn atlanmamas 
gereklidir.  
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