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Beckwith-Wiedemannov syndróm (BWS) patrí medzi skupinu vrodených syndrómov nadmerného rastu plodu. V kli-
nickom obraze dominuje makrozómia, makroglosia, defekty prednej brušnej steny, organomegália, zvýšený výskyt
embryonálnych nádorov a iné. Prognóza je priaznivá pri poskytnutí adekvátneho manažmentu v perinatálnom a neo -
natálnom období. Typické je prelínanie klinického obrazu medzi jednotlivými syndrómami nadmerného rastu, čo sťažuje
včasnú diagnostiku. V dôsledku odlišnej prognózy jednotlivých syndrómov a potreby zadefinovania manažmentu gra-
vidity je prenatálna diagnostika zásadná. Autori prezentujú raritný prípad Beckwith-Wiedemannovho syndrómu s do-
teraz nepopísanou kombináciou klinických znakov, prejavujúci sa výrazným fetálnym ascitom, makroglosiou 
a makrozómiou v 28. týždni gravidity a úmrtím plodu v 34. gestačnom týždni. Podľa súčasnej literatúry je fetálny
ascites s makrozómiou typický pre Perlmanov syndróm, syndróm nadmerného rastu s vysokou mortalitou. V rámci
diagnostického manažmentu bol vylúčený infekčný, metabolický, ako aj imúnny pôvod ascitu, molekulárno-genetické
vyšetrenie ascitu potvrdilo diagnózu BWS. Autori upozorňujú na možnosť výskytu BWS so znakmi, ktoré boli doteraz
popísané ako diferenciálne diagnostické a typické pre Perlmanov syndróm.


