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Prenatalna diagnostika a intrauterinny manazment raritného pripadu Beckwith-Wiedemannovho
syndromu so znakmi Perlmanovho syndromu

Prenatal diagnosis and intrauterine management of unique case of Beckwith-Wiedemann
syndrome with clinical signs of Periman syndrome
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Beckwith-Wiedemannov syndrém (BWS) patri medzi skupinu vrodenych syndrébmov nadmerného rastu plodu. V kli-
nickom obraze dominuje makrozémia, makroglosia, defekty prednej brusnej steny, organomegélia, zvySeny vyskyt
embryonéalnych nadorov a iné. Progndéza je priaznivé pri poskytnuti adekvatneho manazmentu v perinatdlnom a neo-
natalnom obdobi. Typické je prelinanie klinického obrazu medzi jednotlivymi syndrémami nadmerného rastu, ¢o stazuje
v€asnu diagnostiku. V désledku odliSnej progndzy jednotlivych syndromov a potreby zadefinovania manazmentu gra-
vidity je prenatalna diagnostika zasadnéa. Autori prezentuju raritny pripad Beckwith-Wiedemannovho syndromu s do-
teraz nepopisanou kombinaciou klinickych znakov, prejavujlci sa vyraznym fetédlnym ascitom, makroglosiou
a makrozémiou v 28. tyzdni gravidity a umrtim plodu v 34. gestatnom tyzdni. Podla sucasnej literatury je fetalny
ascites s makrozémiou typicky pre Perlmanov syndrém, syndrom nadmerného rastu s vysokou mortalitou. V rdmci
diagnostického manazmentu bol vylu¢eny infekény, metabolicky, ako aj imdnny pdvod ascitu, molekuldrno-genetické
vySetrenie ascitu potvrdilo diagnézu BWS. Autori upozorfiuju na moznost vyskytu BWS so znakmi, ktoré boli doteraz
popisané ako diferencialne diagnostické a typické pre Perlmanov syndrom.



