
Özet

Amaç: Prenatal USG ile omfalosel saptanan ve do¤umdan sonra  Beckwith-Wiedemann sendromu saptanan bir olguyu literatür eflli-
¤inde sunulmaktad›r.

Olgu: Prenatal 28. haftada yap›lan ultrasonografi ile omfalosel tan›s› alan hasta 39. gebelik haftas›nda sezaryen ile do¤urtuldu ve ol-
gu do¤umdan hemen sonra opere edildi. Omfalosel, makroglosi ve makrozomi ile kendini gösteren Beckwith-Wiedeman Sendrom
olarak tan›s› konuldu. 

Sonuç: Prenatal veya postnatal omfalosel gibi kar›n ön duvar› defekti olan olgular›n omfalosele efllik edebilecek konjenital anomali-
ler aç›s›ndan özellikle de BWS aç›s›ndan dikkatli olunmal› ve iyi bir fizik muayene yap›lmas› gerekmektedir.

Anahtar Sözcükler: Beckwith-Wiedemann sendromu, omfalosel, makroglossi, yenido¤an.

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. 
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Girifl

Prenatal dönemde yap›lan ultrasonografi ile
majör kar›n ön duvar defektleri saptanabilir. Bu
malformasyonun en s›k görülen tipleri omfalosel
ve gastroflizistir. Omfalosel, kar›n içi organlar›n›n
bir membran bir kese ile çevrili olarak abdominal
kavitenin d›fl›nda yer ald›¤› ve bu kesenin deva-
m›nda göbek kordonunun oldu¤u en s›k görülen
kar›n ön duvar defektlerinden biridir.[1,2] Omfalosel,

s›kl›kla di¤er konjenital anomalilerle birlikte görül-
mektedir. Omfaloselle birlikte konjenital anomali
görülme s›kl›¤› %27- 63 aras›nda de¤iflmektedir.
Beckwith-Wiedemann sendromu (BWS), omfalo-
selle birlikte görülen konjenital anomalilerden biri-
dir.[2-4]

Becwith-Wiedemann sendromu, makroglossi,
makrozomi, omfalosel, viseromegali, hemihipertro-
fi, nöbet (hipoglisemi ile iliflkili), renal malformas-

Perinatoloji Dergisi 2011;19(3):140-144

e-Adres: http://www.perinataldergi.com/20110193008
doi:10.2399/prn.11.0193008



Perinatoloji Dergisi 2011;19(3):140-144 141

yonlar, yüzde k›rm›z› nevus, kulak lob anomalileri
ile karakterize nadir görülen konjenital afl›r› büyü-
me anomalisidir.[5,6] 14,000 canl› do¤umda bir görü-
lür.[5] K›z ve erkek cinste görülme s›kl›¤› benzerdir.
BWS’nin %85’i sporatik iken %15’i kal›tsald›r.[7,8]

Becwith-Wiedemann sendromu, iki farkl› arafl-
t›rmac› taraf›ndan tan›mlanm›flt›r. 1963 y›l›nda
Beckwith makroglossi, omfalosel, fetal adrenal
kortekste sitomegali, renal medüller displazi, vise-
romegalinin oldu¤u 3 postmortem vakas› saptam›fl-
t›r 1964 y›l›nda ise Wiedemann benzer klinik bul-
gulara ek olarak diyafragma defekti ve hipoglisemi
bulgular›n›nda oldu¤u 3 vaka bildirmifltir.[9]

Kar›n ön duvar defekti, makroglossi, makrozo-
mi BWS’nin üç ana bulgusudur. En s›k görülen
bulgusu, makroglossidir.[7,8] BWS tan›s› do¤umdan
sonra fizik muayene bulgular› ile konmaktad›r.[10,11]

Prenatal dönemde yap›lan ultrasonografi ile omfa-
losel tan›s› konan ve postnatal muayenesinde om-
falosel, makroglossi ve makrozomi bulgular› ile
BWS tan›s› alan olgu sunulmufltur.

Olgu Sunumu
Prenatal 28. haftada yap›lan ultrasonografi ile

omfalosel tan›s› alan hasta postnatal dönemde
operasyon amac›yla yat›r›ld› (Resim 1 ve 2). 21 ya-
fl›nda G1P0 anneden SAT’a göre 39 haftal›k C/S
yolla 4,160 g do¤an olgu do¤umdan hemen sonra
opere edildi (Resim 3).

Öz-soygemiflinde özellik belirtilmedi. Fizik mu-
ayenesinde vücut a¤›rl›¤›: 4,160 g (75-90p), boy: 52
cm (75-90p), bafl çevresi: 36 cm (50-75p), kardiak
nab›z, solunum say›s› ve kan bas›nc› normal s›n›r-
larda idi. Kar›n ön duvar›nda içinde barsaklar›n gö-
rüldü¤ü fleffaf membran kese ile çevrili olan ve bu
kese içinde seyreden ve kesenin tepesinde göbek
kordonunun oldu¤u omfalosel ile uyumlu anoma-
lisi, makroglossi, kulak lobunda çentiklenme mev-
cuttu. Di¤er sistem bak›lar› olagand› (Resim 4-6).

Hemogram›nda lökosit: 12600/mm3, hemoglo-
bin: 18.8 g/dl, Hct: %53.1, trombosit: 205,000/mm3

Na: 129 mmol/L, K: 4.1 mmol/L, Cl, Ca, PO4, AST,
ALT, Üre, Cr, Kan flekeri normal s›n›rlarda idi. Has-
tan›n gününe uygun s›v›s› ayarlad›. Kar›n ön duvar
defekti nedeniyle ›s› ve s›v› kayb›n› engellemek için
operasyonuna kadar serum fizyolojik ile ›slat›lm›fl
steril tamponlarla omfalosel kesesi örtüldü, küvöz
›s›s› artt›r›ld›. Yak›n kan flekeri takibi yap›ld›. ‹zle-
minde kan flekeri düzeyleri normal s›n›rlarda sey-
retti. Do¤umdan 4 saat sonra kar›n organlar› kar›n
içine yerlefltirilerek kar›n duvar› kapat›ld›. Omfalo-
sel, makroglossi, makrozomi, kulak lobunda çentik-
lenme gibi klinik bulgular›n›nda olmas› ile olgumuz
Becwith-Wiedemann sendromu tan›s› ald›. Organo-
megali, renal anomaliler aç›s›ndan çekilen bat›n
USG’si normal olarak de¤erlendirildi. Kardiak ano-
maliler aç›s›ndan çekilen EKO’su normal olarak de-
¤erlendirildi. BWS’de geliflme olas›l›¤› yüksek olan
embriyonel maligniteler aç›s›ndan takibe al›nd›. 

Resim 1. Omfalosel; do¤um öncesi ultrason görünümü.
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Tart›flma
Omfalosel, en s›k görülen kar›n ön duvar de-

fektlerinden biridir. Kar›n duvar› katlar› normal ge-
liflmifl olmas›na ra¤men kar›n içi hacmi düflüktür.
Kar›n organlar› bu nedenle amnion kesesi taraf›n-
dan sar›l› olarak abdominal kavitenin d›fl›nda yer
al›rlar. Göbek kordonu kese içinde seyreder, kese-
nin tepesini oluflturur ve omfalosel kesesi içinde
karaci¤er, dalak ve tüm gastrointestinal sistem or-
ganlar› yer alabilir. Prenatal dönemde yap›lan ul-
trasonografi ile majör kar›n ön duvar defektleri
saptanabilir.[1,2] Olgumuzda prenatal 28. haftada ul-
trasonografi ile omfalosel defekti saptanm›flt›r.
Postnatal dönemde yap›lan fizik muayenesinde
omfalosel kesesi içinde incebarsaklar›n oldu¤u gö-
rülmüfltür.

Omfalosel, s›kl›kla di¤er konjenital anomaliler-
le birlikte görülmektedir. Omfaloselle birlikte kon-
jenital anomali görülme s›kl›¤› %27-63 aras›nda de-
¤iflmektedir. Kardiak anomaliler %15-25 oran›nda
görülmektedir.[2,3] Beckwith-Wiedemann sendromu
(BWS), omfaloselle birlikte görülen konjenital ano-
malilerden biridir.[4] Prenatal ultrasonografi ile om-
falosele efllik eden makrozomi, makroglossi, poli-
hidramnios, hepatomegali, nefromegali gibi di¤er
ultrasonografik bulgular›n varl›¤› BWS tan›s›n›n
prenatal dönemde konmas›n› sa¤lamaktad›r.[5]

Down sendromu, trizomi 21, Sotos sendromu,
Weaver sendromu ve Marshall-Smith sendromu gi-
bi durumlarda da benzer prenatal ultrasonografik
bulgular görülebilmektedir; ancak bu sendromlar-
da BWS’de görülen viseromegali, makroglossi, om-
falosel gibi bulgular görülmemektedir.[6] Olgumuz-

Resim 2. Omfalosel; operasyon öncesi görünüm. Resim 3. Omfalosel; operasyon sonras› görünüm.

Resim 4. Makroglossi. Resim 5. Kulak lob anomalisi.
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da prenatal dönemde yap›lan ultrasonografi ile
omfalosel d›fl›nda bulgu saptanmam›flt›r. Postnatal
dönemde yap›lan fizik muayene bulgular› ile BWS
tan›s›n› alm›flt›r.

Beckwith-Wiedemann sendromu, makroglossi,
makrozomi, omfalosel, viseromegali, hemihipertro-
fi, nöbet (hipoglisemi ile iliflkili), renal malformas-
yonlar, yüzde k›rm›z› nevus, kulak anomalileri ile
karakterize nadir görülen konjenital afl›r› büyüme
anomalisidir.[5,6] BWS tan›s› do¤umdan sonra fizik
muayene bulgular› ile konmaktad›r. BWS tan›s› 3
majör kriter (ön kar›n duvar defekti, mkaroglossi,
afl›r› büyüme) veya 2 majör + 3 minör kriter (kulak
lobunda veya postauriküler çentiklenme, yüzde
kal›c› k›rm›z› nevus, hipoglisemi, nefromegali veya
hemihipertrofi) ile konmaktad›r.[6,8] En s›k görülen
klinik bulgusu olan makroglossi %97-100 oran›nda
görülmekte ve s›kl›kla asimetrik seyretmektedir.
Kar›n duvar defekti %77-80, hipoglisemi %63, mak-
rozomi %68 oran›nda görülmektedir.[9-13] Nefrome-
gali veya polihidramnioz gibi baz› bulgular› prena-
tal dönemde saptanabilirse de birçok bulgusu do-
¤umdan sonra saptanabilmektedir.[6,14] Olgumuz,
omfalosel, makroglossi, makrozomi gibi majör üç
tan› kriteri ile BWS tan›s› ald›. BWS’de yaklafl›k
%63 s›kl›kta görülen neonatal hipoglisemi olgu-
muzda gözlenmedi. Viseromegali, renal malfor-

masyonlar (renal medüller displazi, böbrekte fetal
lobulasyon, nefromegali, renal kist) gibi BWS’nin
minör bulgular› olgumuzda saptanmad›. Efllik ede-
bilecek kardiak anomaliler aç›s›ndan çekilen
EKO’su normal olarak de¤erlendirildi.

Beckwith-Wiedemann sendromu, insülin benze-
ri büyüme faktörü-2’yi kodlayan bölge olan
11p15.5 lokusundaki imprinting genleri etkileyen
epigenetik olaylar ve mutasyonlar sonucu oluflmak-
tad›r. Her iki cinste görülme s›kl›¤› eflittir. BWS’ye
%85’i sporatik iken %15’i ailevi geçifl göstermekte-
dir.[7,8,13] Olgumuzun ailesinde BWS‘na benzer klinik
bulgular›n olmamas› nedeniyle sporatik olgu olarak
de¤erlendirildi. Genetik dan›flmanl›k verildi.

Olgumuzda prenatal dönemde saptanan omfa-
losel do¤umdan sonra hemen opere edildi. Litera-
türde de kar›n duvar defektinin hemen ya da do-
¤umdan k›sa süre sonra opere edilmesi önerilmek-
tedir.[14,15]

Wilms tümörü, heptoblastom nöroblastom,
rhabdomyom gibi emriyonel malignite geliflme ris-
kindeki art›fltan dolay› BWS’nin erken tan›s› çok
önemlidir. Özellikle yaflam›n ilk 8 y›lda tümör ge-
liflme riski yaklafl›k %7.5’dir.[16,17] O yüzden 8 yafl›na
kadar 3 ayda bir kar›n ultrasono-grafisi yap›lmas›
ve 4 yafl›na kadar da 3 ayda bir alfafeoprotein ba-
k›lmas› önerilmektedir.[18-20] Bizde olgumuzda BWS

Resim 6. Makrozomi.
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tan›s›n› do¤umdan hemen sonra koyduk ve gelifle-
bilecek maligniteler aç›s›ndan takibe ald›k. O yüz-
den prenatal veya postnatal omfalosel gibi kar›n
ön duvar› defekti olan olgular›n omfalosele efllik
edebilecek konjenital anomaliler aç›s›ndan özellik-
le de BWS aç›s›ndan dikkatli olunmal› ve iyi bir fi-
zik muayene yap›lmas› gerekmektedir.

Sonuç
Prenatal veya postnatal omfalosel gibi kar›n ön

duvar› defekti olan olgular›n omfalosele efllik ede-
bilecek konjenital anomaliler aç›s›ndan özellikle de
BWS aç›s›ndan dikkatli olunmal› ve iyi bir fizik mu-
ayene yap›lmas› gerekmektedir.
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