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Ulevaade

Beckwithi—-Wiedemanni siindroom (BWS) on geneetiline haigus, mida kutsutakse ka tlekasvu
sindroomiks. BWS-i iseloomustab organite ja kehaosade (asimmeetriline) suurenemine ning
soodumus lapseeas kasvajate tekkeks.

Tekkepohjused

Inimesel on normaalselt 23 kromosoomipaari ehk kokku 46 kromosoomi, mis asuvad
rakutuumas. 46-st kromosoomist on kaks sugukromosoomid, mis madravad lapse soo —
tutarlapsel kaks X-kromosoomi (46;XX) ja poisslapsel X ja Y kromosoomid (46;XY). Normaalselt
parib laps ihe kromosoomi isalt, teise emalt. Igal kromosoomil on tuhandeid geene, milles
sisalduv informatsioon on vajalik organismi toimimiseks. Piltlikult 6eldes on geenid nagu
retsept, mis annab tdpseid juhiseid, kuidas organism peab arenema, kasvama ja
funktsioneerima. Et kdik toimiks, on enamasti vaja mdlema kromosoomi geneetilist materijali.
Osa geene on aga sellised, kus on vajalik vaid Gihelt vanemalt paritud geneetiline info, teiselt
vanemalt saadud info vaigistatakse. Selliseid geene nimetatakse vermitud geenideks. 11.
kromosoomil on vermitud geenid koondunud gruppidesse —IC1 ja IC2 (imprinting centre 1 and
2). Gruppidesse kuuluvad olulised geenid, mis vastutavad kasvu regulatsiooni eest (peatavad
Ulekasvu).

BWS- i pohjustab ligi pooltel juhtudest kas ema- voi isapoolse 11. kromosoomi teatud
geenipiirkonna (IC1, IC2) hipometiilatsioon e vdahene vaigistamine. See tdhendab, et kui
normaalselt on aktiivne vaid liks geenipiirkond, siis BWS-i korral on aktiivsed mé&lemal alleelil
olevad geenipiirkonnad.

Esinemissagedus

BWS-i esinemissagedus (ilemaailmselt on hinnanguliselt 1-5 juhtumit 10 000 elussiinni kohta
(Orphanet).

Siimptomid ja kliiniline pilt

Beckwithi-Wiedemanni siindroomiga patsiendid kasvavad Uldjuhul kiiresti raseduse teisel
poolel ja esimesel eluaastal. Sindides on enamikul suur sinnikaal- ja pikkus (lile 97
protsentiili). Ebanormaalne kasv voib avalduda ka hemihiperplaasia e jasemete (ihepoolse
suurenemise ja/voi makroglossia e suure keelena, mis voib pdhjustada toitmis- ja kdnehéireid.
30-50%-| vastsiindinutest kaasneb hipoglikeemia e madal veresuhkru tase. BWS-ga lapsed



on esimese 8 eluaasta jooksul ohustatud ebriionaalse koe kasvajatest (idurakuline kasvaja).
On oluline meeles pidada, et ka valiselt kerge BWS vormi korral (nt. esineb vaid makroglossia
ja nabasong) voib samuti olla tdusnud risk kasvajate tekkeks lapseeas. Areng on BWS-ga lastel
dldjuhul eakohane ja normaalne.

BWS-i kliiniline pilt vOib suures ulatuses varieeruda ning Uhel isikul ei pruugi olla kdiki
nimetatud tervisekaebusi. Allolevas tabelis on kokkuvdtvalt toodud vdimalikud Beckwith—
Wiedemanni siindroomi korral esinevad simptomid.

Prenataal- ja vastsiindinuiga
Enneaegsus
PolGhldramnion e lootevee liigsus
Suur gestatsioonivanuse kohta, loote ja vastsiindinu makrosoomia

Vastslindinuea hipoglikeemia e madal veresuhkru tase

Ulekasv
Makroglossia e suur keel
Hemihiiperplaasia e iihe kehapoolte Hemihiiperplaasia véib haarata tiht voi
asiimmeetriline suurenemine mdolemat kehapoolt, nditeks parema jala

limbermo60t on suurem kui vasema ja
vasema kde (imbermoot suurem kui
parema.

Enam tdheldatav siinnil, lapse kasvades
voib olla vihem mdrgatav.

Vistseromegaalia e organite suurenemine Maksa, neeru, pérna, neerupealiste,
pankrease suurenemine.

Pikk kasv Kuigi lapsed kasvavad esimeste eluaastate
jooksul véga kiirelt, jééb tdiskasvanuea kasv
tavaliselt normi piiresse. Kasvukiirus hakkab
aeglustuma tiiiipiliselt u 7-8 aasta vanuses.

Kasvajad Sagedasemad kasvajad BWS korral:
- Wilmsi tuumor e nefroblastoom e
neerukasvaja
- Hepatoblastoom e maksakasvaja
- Neuroblastoom e ajukasvaja
- Adrenokortikaalne kartsinoom
- Rabdomiiosarkoom e skeletilihaskasvaja



Muu

Kohu eesseina defektid Nabasong
Kb6hu sirglihase diastaas e lahknemine

Kardiovaskulaarsed probleemid Kardiomegaalia e suurenenud siida
Kardiomiiopaatia
Pika QT-siindroom

Neeru anomaaliad Neeru tsiistid
Nefrokaltsinoos e liigne kaltsiumsoolade
ladestumine neerudesse

N&o- ja peapiirkonna isedrasused Eesmised kérvanibu kortsud / kérva
tagumises osas spiraalikujulised vaod
Vaskulaarsed malgormatsioonid ndol

Parandumine

Kuna Beckwithi - Wiedemanni stindroomil on erinevad pdhjused, siis patsiendist soltuvate
tekkemehhanismide selgitamine ja harvem esinevate haigusvormide tuvastamine vajab
lisauuringuid geneetiku poolt. Sageli on BWS sporaadiline e esineb Uksikjuhuna perekonnas,
kuid voib ka olla paritud vanemalt, kes samuti muutust kannab. Kordusrisk BWS slindroomiga
lapse saamiseks voib olla kuni 50% olenevalt pdhjusest.

Ravi ja jalgimine

BWS ei ole ravitav ning ravi keskendub siimptomite leevendamisele ja ennetamisele, mistottu
peab BWS-ga isik olema lastearsti jalgimisel. Makroglossiaga lastel on oluline hinnata, ega suur
keel ei takista hingamist ja toitmist. Kuni 8. eluaastani on Beckwith-Wiedemanni siindroomiga
lastel oluliselt kasvanud embrionaalsete tuumorite (Wilmsi tuumor, hepatoblastoom jt)
esinemise risk, mille t6ttu on vaja patsiente jalgida ja teha regulaarselt kdhudoneelundite
ultraheliuuringuid ning maarata alfafetoproteiini  (AFP) sisaldus (hepatoblastoomi
hindamiseks).

Prognoos
BWS-i raske vormi korral on haigusest haaratud isikul suurem risk surra lapseeas

hiipoglikeemia, enneaegsuse, kardiomUiopaatia, makroglossia  voi kasvajate
komplikatsioonide tottu. Kui imiku- ja lapseiga on méddunud, on prognoos lldjuhul hea.
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