Beckwith-Wiedemanni siindroom (BWS) - 11p15 piirkonna iimberkorraldused
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Beckwith-Wiedemanni siindroom (BWS) on (ks kdige sagedasem geneetiline kasvuhaire.
BWS iseloomustab lai spekter simptomeid - hiipoglikeemia, makrosoomia, makroglossia,
hemihliperplaasia, vistseromegaalia, nabasong, neeru anomaaliad, kdrvalesta eesmised
vaod ja/voi koOrvalesta tagused tdksid, neerupealise koore tsiitomegaalia ja/voi
embriionaalsed tuumorid. BWS Kkliiniline pilt on vdga varieeruv - patsiendil vdib esineda
mitu tunnust koos, aga voib olla ka ilma Uhegi kliinilise nahuta. Lapseeas on kasv ja kaal
ule 97. protsentiili, taiskasvanutel jaavad naitajad tavaliselt normi piiresse. BWS sagedus
on Ulemaailmselt keskmiselt 1 : 10300. BWS seostatakse muutustega 11. kromosoomi
Iihikese Ola piirkonnas 11p15.

Molekulaarne diagnostika on oluline diagnoosi kinnitamiseks ning embrionaalsete
tuumorite jalgimiseks, samas negatiivne molekulaardiagnostiline tulemus ei valista BWS
diagnoosi. Molekulaarselt on BWS korral tegemist vermimishadirega. 80% BWS juhtudest
on poOhjustatud epigeneetilistest muutustest ehk metilatsioonihdirest. 5-10% juhtudest
on perekondlikud, mille péhjuseks on autosoom-dominantselt paranduv muutus CDKN1C
geenis. 14% jaab pohjus teadmata ja diagnoos pohineb Kkliinilisel leiul. BWS puhul on
kirjeldatud ka somaatilist mosaiiksust (nt asimmeetria puhul), metllatsiooni ja
uniparentaalse disoomia analtuUsimisel saab aga hinnata vaid uuritud kude (tavaliselt veri)
ning selle pohjal ei saa anda riski kasvaja arengu kohta neerudes voi neerupealistes.
Hemihilperplaasia kui iseseisva kliinilise diagnoosi pdhjused vdivad osaliselt kattuda BWS-
iga ning samuti on hemihlperplaasiaga patsientidel kirjeldatud suuremat tuumorite riski.

Uuritavad muutused: imberkorraldused 11p15 regioonis

Uuritav materjal, selle votmine, saatmine ja sailitamine

Elektroonse tellimise vdimaluse puudumisel tuleb koos uuritava materjaliga saata
molekulaardiagnostika laborisse ka tdidetud pabersaatekiri - Beckwith-Wiedemanni ja
Silver-Russelli sindroomid. Saatelehe leiab kodulehelt
https://www.kliinikum.ee/geneetika.

Katsuti | Veri: K2E/K3E-katsuti (lilla kork)
Analllsitav kogus | 2-5 mL
Sailivus | Veri +4 °C juures kuni Uks nadal. NB! Mitte kidlmutada!

Teiste uuringumaterjalide osas konsulteerida geneetikakeskuse arstidega. Prenataalse
diagnostika puhul on uuritavaks materjaliks amnionirakkude kultuur voi koorionikude.
Prenataalse diagnostika korral tuleb tellida lisauuring vdlistamaks koorioni- ja
amnionirakkude kontaminatsiooni ema materjaliga.

Vt Koorioni- ja amnionirakkude kontaminatsioon ema materjaliga.

Analiiiisi tegemise aeg: toéopaeviti, analllsi valmimisaeg kuni 45 paeva, alates laborisse
saabumise kuupdevast.

Analiilisimeetod: 11p15.5 regiooni metilatsioonitundlik MLPA (Multiplex Ligation-
Dependent Probe Amplification) meetod

Vastuse vorm
Genotllp ja interpretatsioon.
Naidustus

Beckwith-Wiedemanni siindroomi kahtlus, prenataalne diagnostika.
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