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گزارش موردي
Case Report

سندرم بك ويت ويدمن در يك نوزاد
*دكتر فاطمه اقباليان

Beckwith-Wiedemann syndrome in a newborn
F.Eghbalian

����Abstract

Beckwith-Wiedemann Syndrome is a congenital growth disorder with unknown etiology 

which correlates with a number and genetic disorders.

The prevalence of this syndrome is 1/15000 live birth and the mortality rate is 20% due to 

complication of prematurity, emphalocele, macroglossia, neonatal hypoglycemia and rarely 

cardiomyopathy. The basis for diagnosis includes at least two major and one minor criteria.

This article presents a 7 hours old neonate with emphalocele, macroglossia and late neonatal 

hypoglycemia. Having diagnosed as BWS, the patient underwent for repair of abdominal wall 

defect, correction of hypoglycemia and abdominal sonography to assess the embryonal 

tumors. A serum insulin level measurement plus an isotope scan on pancreas to determine the 

cause of hypoglycemia were requested. 
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چكيده����

هاي ژنتيكي ارتباط ، اختلال رشد مادرزادي با علت ناشناخته است كه با برخي از اختلال)BWS(    سندرم بك ويت ويدمن 

تر به علت عوارضي  است كه بيش20%شيوع اين بيماري يك در هر پانزده هزار تولد زنده و مرگ و مير بيماران حدود . دارد

اساس تشخيص آن وجود حداقل دو . سي، هيپوگليسمي نوزادي و به ندرت كارديو ميوپاتي استمانند نارسي، امفالوسل، ماكروگلو

 ساعته با امفالوسل، ماكروگلوسي و هيپوگليسمي ديررس نوزادي 7 در اين مقاله يك نوزاد .معيار اصلي و يك معيار فرعي است

، اصلاح هيپوگليسمي و سونوگرافي  تحت ترميم نقص جداره شكمBWSشود كه پس از مطرح شدن تشخيص معرفي مي

گيري انسولين سرم و اسكن ايزوتوپ براي بررسي پانكراس و كامل شكم براي بررسي تومورهاي امبريونال قرار گرفت و اندازه

.تشخيص علت هيپوگليسمي بيمار پيشنهاد شد
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)Beckwith - wiedmann syndromeــا يــ
Congenital overgrowth syndrome ( ــك يــ

اختلال رشـد اسـت كـه بـا مـاكروزومي، ماكروگلوسـي،             
ــال   ــاي امبريونــ ــسرومگالي، تومورهــ ــز، (ويــ ويلمــ

ــاركوما  ــتوما، رابدوميوســ ــتوما، نروبلاســ ، )هپاتوبلاســ
 ــ ــوزادي و ش ــسمي ن ــل، هيپوگلي ــوش امفالوس يارهاي گ

ــي  ــشخص م ــودم ــك در   )2و1(.ش ــدود ي ــيوع آن ح  ش
 ميـزان شـيوع در هـر دو        )2(.پانزده هزار تولد زنـده اسـت      

ــام   جـــنس يكـــسان گـــزارش شـــده اســـت و در تمـ
 عامـل بيمـاري     )4و3(.شـود هـاي نـژادي ديـده مـي       گروه

ــشده اســت   ــناخته ن ــوبي ش ــه خ ــوده و ب ــده ب 85. پيچي
 طبيعــي درصــد مــوارد اســپوراديك هــستند و كاريوتيــپ

ــد و  ــا 10دارن ــوزوم  15 ت ــه صــورت ات ــوارد ب  درصــد م
ــي   ــل م ــب منتق ــودغال ــب در   )1(.ش ــندرم اغل ــن س  اي

تــشخيص افتراقــي كودكــاني كــه دچــار رشــد بــيش از  
ــي  ــرار م ــردحــد هــستند، ق ــرلمن، ســندرم. گي هــاي پ

ــرپلازي   ــي هيپ ــتلو و هم ــشخيص   كاس ــز در ت ــا ني ه
 بــراي تــشخيص )4و1(.گيرنــد قــرار مــيBWSافتراقــي 
BWS 1 يافتـــه اصـــلي و 2( يافتـــه 3 بايـــد حـــداقل

معيارهــاي . در بيمــار وجــود داشــته باشــد) يافتــه فرعــي
ــارت  ــلي عب ــد ازاص ــت،   : ان ــانوادگي مثب ــه خ تاريخچ

ــالي ــاكروزومي، آنوم ــه گــوش م ــيش از (هــاي لال 75ب
ــوارد ــد مـــ ــل، )درصـــ ــي، امفالوســـ ، ماكروگلوســـ

ــال   ــاي امبريونــ ــسرومگالي، تومورهــ ــز، (ويــ ويلمــ
ــتو ــاركوماهپاتوبلاســـــــــ ، )ما و رابدوميوســـــــــ

هيپـــرپلازي، ســـيتومگالي آدرنوكورتيكـــال،   همـــي
، نفرومگــالي و انومـالي سـاختماني  (هـاي كليــه  آنومـالي 

ــسينوز و شــكاف كــام  ــادر(نفروكل معيارهــاي فرعــي ). ن
هيــــدروآمنيوس، نارســــي، پلــــي: ازانــــدعبــــارت

در صــورت (شـمعي  هيپوگليـسمي نـوزادي، خـال شـعله    
ــامل ( ويـــژه صـــورت ، نمـــاي)وجـــود همـــانژيوم شـ

، )هيپوپلازي مياني صورت و شيارهاي زير چشمي

ــتخواني    ــن اس ــي، س ــتازيس حركت ــالي، دياس كارديومگ
كــه معمــولاً دختــر (پيــشرفته و دوقلوهــاي منوزيگــوت 

، هيپوگليـسمي نيـز در برخـي بيمـاران گـزارش            )هستند
)3(.شده است

:معرفي بيمار 
ــسر  ــوزاد پ ــار ن ــه  ســاعته7   بيم ــود ك ــاريخ  اي ب در ت

 از تويــسركان بــه دليــل امفالوســل بــه     28/9/1381
ــد  ــزام ش ــدان اع ــان هم ــتان اكبات ــوزاد . بيمارس ــار ن بيم

رسيده حاصل زايمان واژينـال طبيعـي بـا آپگـار طبيعـي             
زدگـي احـشاء از    بود كه پـس از زايمـان متوجـه بيـرون          

ــد   ــده بودن ــار ش ــاف بيم ــشنج،   . ن ــابقه ت ــان س همراه
.كردند را ذكر نمياستفراغ و مشكل خاص ديگري

   نـوزاد فرزنــد اول خــانواده بـود و والــدين بــا يكــديگر   
). پــسرعمو، دخترعمــو(نــسبت فــاميلي نزديــك داشــتند

هـاي مـشابه وجـود      در سابقه خـانوادگي بيمـار اخـتلال       
ــي  . نداشــت ــاتي وي طبيع ــم حي ــه، علائ ــدو مراجع در ب

، )25و  10بـين صـدك     (متـر    سـانتي  47قـد بيمـار     . بود
37و دور ســـر ) 5زيـــر صـــدك  (گـــرم 2200وزن 
فونتانــل قــدامي بــه . بــود) 5زيــر صــدك (متــر ســانتي
متـر و فونتانـل خلفـي بـه انـدازه            سـانتي  3× 5/2اندازه  

ــانتي5/0× 5/0 ــود  س ــاز ب ــر ب ــود و  . مت ــزرگ ب ــان ب زب
). 1شكل شماره (خارج از دهان قرار داشت

سي همراه با ماكروگلوBWS نوزاد مبتلا به -1شكل 
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ــود و در ناحيــه شــكم   ــه طبيعــي ب    معاينــه قلــب و ري
ــرون ــت   بي ــود داش ــاف وج ــشاء از ن ــي اح ــكل (زدگ ش
). 2شماره 

 همراه با امفالوسلBWS نوزاد مبتلا به -2شكل 
ــود    ــسرانه ب ــي و پ ــلي طبيع ــتگاه تناس ــنش .    دس واك

.هـا طبيعـي بودنـد     مكيدن ضـعيف ولـي سـاير واكـنش        
ت شـده، نتـايج زيـر بـه دسـت         درخواس ـ هايدر آزمايش 

:آمد 
،        16، هموگلــــوبين 79000   تعــــداد پلاكــــت هــــا 

ــول  ــداد گلب ــفيد  تع ــاي س ،CRP+3،Pt18،14300ه
Ptt53، كــومبز مــستقيم منفــي،    6/2رتيكولوســيت ،

ــسيم، ســديم، AB+ ، G6pDگــروه خــون   طبيعــي، كل
قنــد خــون.  و كــراتينين طبيعــي بودنــدBUNپتاســيم، 

ــين روز  ــي32پنجم ــي ميل ــرم در دس ــزارش گ ــر گ ليت
در . هــاي تيروئيــدي طبيعــي بودنــد    آزمــايش.شــد

1006بررســـي نمونـــه ادرار، حجـــم مخـــصوص ادرار 
پــروتئين و بـاكتري بــه ميــزان كـم گــزارش شــد،   . بـود 

ــون  ــا 10و 1+خ ــدد 15 ت ــد  RBC ع ــت آم ــه دس .  ب
ــون، ادرار و   ــشت خ ــه  CSFك ــين تجزي CSF و همچن

ــزارش   ــي گ ــدطبيع ــاي  . ش ــل گازه ــه و تحلي در تجزي
. خون شرياني، اسـيدوز متابوليـك خفيـف مـشاهده شـد           
كبـــد، طحـــال و پـــانكراس در ســـونوگرافي طبيعـــي  
ــه     ــشد ك ــده ن ــفرا دي ــسه ص ــي كي ــدند، ول ــزارش ش گ
احتمــالاً بــه دليــل انقبــاض ناشــي از ناشــتانبودن بيمــار 

. هـا و مجـاري ادراري طبيعـي بودنـد         كليـه . بوده اسـت  

ــار ا ــراي بيم ــدازهب ــرم در  ن ــسولين س ــطح ان ــري س گي
ــسولين    ــدار ان ــه مق ــد ك ــسمي انجــام ش ــان هيپوگلي زم

.ليتر گزارش شدميكرويونيت در ميلي11سرم 
   پــس از اصــلاح آب و الكتروليــت و مــشاوره جراحــي 
و تشخيص امفالوسل، بيمـار تحـت تـرميم نقـص جـدار             

هيپوگليــسمي  . شــكم و امفالوپلاســتي قــرار گرفــت   
 درصــد و 5/12 ســرم قنــدي تــا   بيمــار بــا تجــويز  

ديازوكسايد بـه صـورت نـسبي اصـلاح شـد و بـا توجـه             
ــلاح   ــت اصــ ــسم، جهــ ــود هيپرانسولينيــ ــه وجــ بــ
ــانكراتكتومي ســاب   ــان پ ــه درم ــاوم ب ــسمي مق هيپوگلي
توتـال توصــيه شــد و نــوزاد بــه بخــش جراحــي اطفــال  

.ارجاع داده شد

:گيري بحث و نتيجه����
ــل و      ــود امفالوس ــه وج ــه ب ــا توج ــوق ب ــار ف    در بيم

ــه (و هيپوگليــسمي )  يافتــه اصــلي2(ماكروگلوســي  يافت
.  مطرح شدBWSتشخيص ) فرعي

 درصــد بيمــاران مبــتلا 80   ماكروگلوســي در بــيش از 
 وجــود دارد و عمومــاً همــراه بــا مــاكروزومي BWSبــه 

توانـد پـس از     شـود، امـا مـي     در زمان تولـد ديـده مـي       
 اگـر چـه سـرعت رشـد زبـان در            )1(.نيز تظاهر يابـد   تولد  

يابـد و رشـد فـك       ماكروگلوسيا بـه مـرور كـاهش مـي        
شـود، امـا انجـام جراحـي        به صورت جبراني تسريع مـي     

 سـالگي  4 تـا  2نيز مفيد است كه به طـور معمـول بـين          
)1(.شودانجام مي

ــوارد     ــي از م ــداقل در نيم ــوزادي ح ــسمي ن    هيپوگلي
آن، هيپرانسولينيـسم در نظـر      شـود كـه علـت       ديده مي 
)3(.شودگرفته مي

تر موارد هيپوگليسمي گذرا و خفيف است، اما در            بيش
گـاهي شـروع    . موارد شديد، ممكـن اسـت پايـدار باشـد         

هيپوگليــسمي تــأخيري اســـت كــه در بيمــار فـــوق     
 در )1(.هيپوگليسمي در روز پنجم پس از تولد اتفـاق افتـاد          

وقع، تكامل بيمار بـه     صورت عدم تشخيص و درمان به م      
لـذا در برخـورد بـا       . شدت تحت تأثير قرار خواهد گرفـت      
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 روز اول   7 هيپوگليسمي به خـصوص طـي        ،BWSموارد  
)1(.هاي پايش استاقدامترين پس از تولد از مهم

   درمان به موقع هيپوگليسمي، خطر عوارض عـصبي را         
 درصد بيماراني كـه دچـار       90 تا   80.دهدنيز كاهش مي  

ــه  هيپر ــد خــون ب ــراي تنظــيم قن ــسولينمي هــستند، ب ان
)4و1(.پانكراتكتومي نسبي نياز دارند

   نقايص ديواره شكم شامل امفالوسل و فتق نافي اسـت   
 در  )4و1(.شـود  درصد مـوارد ديـده مـي       80كه در بيش از     

بيمار فوق، امفالوسل به عنوان يك يافته اصلي تشخيص         
از تولد با جراحي    اين نقايص بايد بلافاصله پس      . داده شد 

گذاري اما ماكروگلوسي ممكن است در لوله     . ترميم شوند 
 گلدمن و همكاران نوزاد     )1(.اندوتراكئال مشكل ايجاد كند   

ــه  ــتلا ب ــي  BWSمب ــديدي را معرف ــي ش  و ماكروگلوس
اندكه با ماسك لارنژيـال وي را بـه خـوبي تهويـه             كرده

 طي  )5(.گذاري داخل تراشة وي شدند    كرده و مانع از لوله    
روزهاي اول پس از تولد، نقص ديواره شكم اين بيمار بـا            
ــد و     ــر جل ــوروزي زي ــضلات آپون ــلاپ ع ــتفاده از ف اس
امفالوپلاستي تـرميم شـد و خوشـبختانه در حـين عمـل             

.جراحي مشكلي ايجاد نشد
 درصد اين بيماران دچار ماكروزومي هستند       75   بيش از   

مانند، ميكه به طور معمول طي رشد در همين حد باقي           
البته بيمار فوق در محدوده طبيعي قـد و وزن سـن خـود              

BWSمعمـولاً تكامـل نـوزادان مبـتلا بـه           . قرار داشـت  

طبيعي است، مگر اين كـه همـراه آنومـالي كرومـوزومي            
اي از هيپوكسي با هيپوگليسمي واضـح       باشد يا تاريخچه  

 گومز و همكاران يك     )6و1(.درمان نشده وجود داشته باشد    
 همــراه بــا ويــدمنويــتمبــتلا بــه ســندرم بــكنــوزاد 
 كويـشي و    )6(.انـد هيپرپلازي ايزوله را معرفي كرده    همي

همكاران يك مـورد ميلوديـسپلازيا را در يـك شـيرخوار            
)7(.اند گزارش كرده1996 در سال BWSمبتلا به 

 شـايع نيـست و      BWS   پس از دوران كودكي عوارض      
بيماران حـدود   مرگ و مير    . آگهي آن مطلوب است   پيش
تر بـه علـت عـوارض نارسـي،          درصد است كه بيش    20

، ماكروگلوسي، هيپوگليسمي نوزادي و به ندرت       امفالوسل

همچنين اين بيماران در خطر مرگ      . كارديوميوپاتي است 
و مير ناشـي از نئـوپلازي بـه خـصوص تومـور ويلمـز و                

)1(.هپاتوبلاستوما هستند

 همـراه   BWS به      همدا و همكاران يك شيرخوار مبتلا     
هيپرتروفي و هماتوبلاستوما همزمـان را معرفـي        با همي 
اند كـه ميـزان آلفـافيتوپروتئين وي حتـي پـس از             كرده

برداشتن كامل تومور بالا بوده است و علت اين پديـده را           
)8(.اندمربوط به ماهيت پروليفراتيو بيماري ذكر كرده

 درصـد   5/7   برآورد خطر ايجاد تومور در اين مبتلايان،      
تـر ديـده     سال اول زندگي بيمـاران بـيش       8است كه در    

 شـيرخوار   5 در يـك مطالعـه در نيومكزيكـو          )1(.شودمي
گيري  از طريق سونوگرافي شكم و اندازه BWSمبتلا به   

الفافيتو پروتئين پيگيري شدند و محققين به كمـك ايـن           
دو روش توانستند به تشخيص زود هنگام هپاتوبلاسـتوما         

)9(.برسند

)  يافتـه  3كمتـر از    (تري     بيماراني كه فنوتيپ خفيف   
دارند نيز ممكن است به تومور مبـتلا شـوند، بنـابراين            

توصـيه  ) 6و1(.گيري شـده و تحـت نظـر باشـند         بايد پي 
ــالي     ــاي احتم ــافتن توموره ــراي ي ــري ب ــي پيگي فعل

هاي نظير سـونوگرافي    امبريونال است كه شامل اقدام    
 مـاه   6فيتوپروتئين سرم هـر     گيري آلفا شكم و اندازه  

 نـوزاد   10 در مطالعـه شـاه       )3(. سالگي است  6تا سن   
گيـري شـدند كـه     سالگي پي  14 تا   BWSمبتلا به   

در اسكن كليه و شكم در سه ماهگي ايـن كودكـان            
ها نفرومگالي و كيست كورتيكومـد      ترين يافته شايع

 تليلــي و همكــاران بــر ارزش انجــام )10(.ولاري بــود
ن براي  گيري آلفافيتو پروتئي  م و اندازه  شكسونوگرافي  

تشخيص زودهنگام تومور آدرنال در اين سندرم تأكيـد         
)11(.دارند

ــزارش     ــي گ ــكم طبيع ــونوگرافي ش ــار س ــن بيم در اي
ــود ــده بـ ــود   . شـ ــه وجـ ــه بـ ــا توجـ ــوق بـ ــار فـ بيمـ

ــه درمــان      ــسمي مقــاوم ب ــسم و هيپوگلي هيپرانسوليني
ل جهت پـانكراتكتومي نـسبي بـه بخـش جراحـي اطفـا            
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