Beckwithuv-Wiedemanniv syndrom

BeckwithGv-Wiedemanntiv syndrom (BWS) téZ EMG syndrom (exomphalos, makroglosie, gigantismus), nebo
[épe zapamatovatelny OMG syndrom (omfalokéla, makroglosie, mikrocefalie, (visceromegalie), gigantismus) je
syndrom spojeny s nadmérnym rdstem a zvysSenym rizikem nadoru. Je spojen s dysregulaci imprintingu
nékteré ze dvou skupin imprintovanych genl. Nejlépe prostudovanou je oblast zahrnujici dva reciproce
imprintované geny - gen pro rlstovy faktor IGF2, exprimovany z otcovské alely, a gen H19, exprimovany z
materské alely. U pacientl s BWS jsou nachéazeny otcovské duplikace na kratkych ramenech 11 chromozému
(oblast 11p15), otcovskad UPD, delece nebo translokace materské alely H19 (disledkem je pak aktivace materské
alely IGF2), nebo mutace ¢i delece fidiciho elementu, tzv. centra imprintingu. To vSe vede k nadmérné produkci
IGF2 produktu a tedy k projeviim nadmérného ristu a k riziku nador@. Cast BWS pacientdl ma dysregulaci
druhé imprintované oblasti na 11p15, kde je nékolik gen(, véetné matersky exprimovaného genu pro inhibitor
cyklin dependentni kindzy (CDK).

Epidemiologie

= Incidence celosvéetové 1: 13 700.
= Castéji pfri in vitro fertilizaci.
= Vyskyt neni vdzan na rasu ani pohlavi.[1213]

Klinicky obraz

= Makrosomie
= rychly rdst koncem fetalniho vyvoje a v prvnich letech Zivota, v dospélosti normalni vzrist,
= makroglosie, hemihypertrofie,
= visceromegalie - hepatomegalie, nefromegalie (ddle mGze byt zvétSend slezina, pankreas, nadledviny).
Defekty predni stény brisni (omfalokéla, pupecni hernie, diastdza primych svall brisnich).
Novorozeneckd hypoglykemie (30-50 % déti s BWS).
Typicky tvar tragu - ,,zarezy".
Polyhydramnion, velka placenta.
Fetdlni adrenokortikdIni cytomegalie.
Anomalie ledvin - malformace, renalni meduldrni dyspldzie, nefrokalcinéza, nefrolitidza.
Wilms@v tumor (u 5-7 % déti s BWS), hepatoblastom, vzacnéji neuroblastom, rhabdomyosarkom,
adrenokortikalni karcinom 12131

Diagnostika
= Klinickd diagnostika dle typickych fenotypovych projevi.

= Ovéreni klinicke diagnézy cilenym molekularné genetickym vysetfenim kritické oblasti na 11p15 (vysetreni je
dostupné i v CR).

Péce o pacienta s BWS

Udrzovani euglykemie.

Casté screeningové USG bricha (& 4 mésice), hladina alfa-fetoproteinu (screening hepatoblastomu),
dispenzarizace détskym onkologem.

Resekce jazyka pri obstrukci DC (nutna vzacné).

Sledovani rdstu a vyvoje. 123!

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

Silvertv-Russell&v syndrom

Genovy imprinting a lidské patologie
Genovy imprinting

Prader-Williho syndrom

Angelman(v syndrom

Uniparentdlni disomie

Externi odkazy

= Beckwith-Wiedemann Syndrome - eMedicine (https://emedicine.medscape.com/article/919477-overview)


https://www.wikiskripta.eu/w/Genov%C3%BD_imprinting
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://www.wikiskripta.eu/w/Alela
https://www.wikiskripta.eu/w/Chromozom
https://www.wikiskripta.eu/w/Uniparent%C3%A1ln%C3%AD_disomie
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Prevence_a_screening_v_onkologii
https://www.wikiskripta.eu/w/In_vitro_fertilizace
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-medscape-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-omim-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-handbook-3
https://www.wikiskripta.eu/w/Hypoglykemie
https://www.wikiskripta.eu/w/Konkrementy
https://www.wikiskripta.eu/w/Wilms%C5%AFv_tumor
https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Hepatoblastom&action=edit&redlink=1
https://www.wikiskripta.eu/w/Neuroblastom
https://www.wikiskripta.eu/w/Rhabdomyosarkom
https://www.wikiskripta.eu/index.php?title=Adrenokortik%C3%A1ln%C3%AD_karcinom&action=edit&redlink=1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-medscape-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-omim-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-handbook-3
https://www.wikiskripta.eu/w/Ultrazvuk/Diagnostick%C3%A9_aplikace_ultrazvuku
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-medscape-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-omim-2
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=9467&useskin=printer#cite_note-handbook-3
https://www.wikiskripta.eu/w/Silver%C5%AFv-Russell%C5%AFv_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/Genov%C3%BD_imprinting_a_lidsk%C3%A9_patologie
https://www.wikiskripta.eu/w/Genov%C3%BD_imprinting
https://www.wikiskripta.eu/w/Prader-Williho_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/Angelman%C5%AFv_syndrom
https://www.wikiskripta.eu/w/Uniparent%C3%A1ln%C3%AD_disomie
https://emedicine.medscape.com/article/919477-overview

= OMIM:130650 (Beckwith-Wiedemann Syndrome) (http://omim.org/entry/130650)
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