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Zacznijmy od definicji
Hemihiperplazja to rzadkie heterogenne zaburzenie rozwojowe polegające na asymetrycznej budowie ciała. Przerost połowiczy może występować w formie izolowanej oraz być 

składową określonych jednostek nozologicznych.

Poznajmy naszą pacjentkę
Dziewczynka (46,XX) z ciąży pierwszej, urodzona poprzez cesarskie cięcie z powodu brak postępu porodu w 38 hbd w stanie ogólnym dobrym, 10 punktów w skali Apgar. W wieku 
3 tygodni została skierowana do Kliniki Pediatrii i Gastroenterologii Dziecięcej z powodu gorączki, słabego przyrostu masy ciała oraz hemihipertrofii (P>L) widocznej szczególnie w 

kończynach dolnych, które są różnej długości i obwodu. Stwierdzono także powiększony język, opadający lewy kącik ust oraz obniżone napięcie mięśniowe i słabiej rozwinięte 
mięśnie kończyn po stronie lewej. Stwierdzone zaburzenia hormonalne w postaci obniżonego poziomu kortyzolu z podwyższonym stężeniem 17-hydroksyprogesteronu co 

wskazywało na wrodzony przerost nadnerczy. Przeprowadzono analizę cytogenetyczną metodą GTG z rozdzielczością 450-550 prążków stwierdzając prawidłowy kariotyp żeński.
Podejrzewając zespół Beckwitha-Wiedemanna przeprowadzono screening dotyczący regionu krytycznego llpl5. Wynik wykazał prawidłowy wzór metylacji, liczbę kopii oraz brak 
delecji i duplikacji w genach H19, IGF2, KCNQ1, KCNQ1OT1, CDKN1C. Celem ustalenia rozpoznania wykonano mikromacierz kliniczną - aCGH z rozdzielczością powyżej 28-100 kb - 
nie wykazano niezrównoważonych mikrorearanżacji chromosomowych. Waga i wzrost dziewczynki były monitorowane na kolejnych corocznych wizytach w poradni genetycznej. 

Parametry te szybko wracały do normy: w wieku 2 lat i 2 miesięcy - wzrost: 99,6 cm (97 centyl), waga: 14 kg (90 centyl), a w wieku 5 lat i 4 miesięcy - wzrost: 113,2 cm (67 
centyl), waga: 19,8 kg (61 centyl).

Skąd zatem hemihiperplazja?

Zespół Beckwitha-Widemanna
Pacjenci z tym zespołem mają tendencję do wzmożonego wzrastania w drugiej 
połowie ciąży i przez pierwsze kilka lat życia. Nadmierny wzrost często dotyczy 
połowy ciała, bądź ogranicza się do języka (rys. 5). Hipoglikemię odnotowano u 30- 
50% noworodków. Dodatkowo mogą występować inne charakterystyczne objawy: 
przepuklina pępowinowa/przepuklina pępkowa/rozdzielenie mięśni brzucha, guzy 
embrionalne, zagięcia płatka ucha i zagłębienia za uchem, naczyniak płaski lub inne 
malformacje naczyniowe, powiększenie narządów wewnętrznych jamy brzusznej, 
płodowa hipertrofia komórek kory nadnerczy (objaw patognomiczny).

W opisanym przypadku Zespół Beckwitha-Widemanna 
wydaje się być najtrafniejszą diagnozą. Pozytywny wynik 
badań molekularnych potwierdzi diagnozę, jednakże 
wynik negatywny nie wykluczy BWS. Pacjentka powinna 
być objęta dalszą obserwacją i opieką poradni 
genetycznej.

Wnioski
Pomocne w postawieniu diagnozy są objawy współwystępujące, pojawiające się w późniejszym okresie życia jak np. nerwiakowłókniaki sugerujące Nerwiakowłókniakowatość 

typu 1. Przeszkodą w ustaleniu diagnozy jest możliwość niepełnej ekspresji cech charakterystycznych dla danego zespołu, jak również izolowane występowanie hemihiperplazji. 
Celem potwierdzenia diagnozy wskazana jest ocena strukturalna genów regionu krytycznego, ewentualnie ocena z użyciem techniki sekwencjonowania nowej generacji (NGS) - 

badania WES/WES TRIO. Ocena sekwencjonowania całoegzomowego - WES TRIO pozwoli również na ocenę obciążenia genetycznego przyszłego potomstwa rodziców 
dziewczynki.
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