Jméno pacienta:

RC:

Klinicky projev BWS Pritomnost Uda]? Poznamka Hodnota

znaku chybi znaku
Porodni data
Z gravidity po IVF
Polyhydramnion 12
Placentomegalie
Dysplazie placenty 2
Tyden porodu
Pzrodnpl’ hmotnost 1(>25D)
Pfechodna hypoglykémie (<1 tyden)* 1
Hyperinsulinismus (>1 tyden)** 2
Fenotypové znaky
Makroglosie 2
Facial naevus flammeus 1
Usni ryhy 1
Hemihypertrofie (ano/ne, které ¢asti téla) 2
Exomfalos/omfalokéla 2
Umbilikalni hernie A
. - . 1
Diastasis m. recti abd.
Klinické nalezy/visceralni anomalie
Nefromegalie 18
Hepatomegalie
BWS typicky tumor (neuroblastom,
rhabdomyosarkom, jednostranny WilmsQv 1
tumor, hepatoblastom, adrenokortikalni
karcinom, phaeochromocytom, jiny)
Multifokalni WilmsGv tumor 2
Nefroblastom 2
Jiné zdvainé ndlezy

Cytomegalie kiry nadledvin 2
Pankreatickd adenomatéza 2

Dalsi

*Hypoglykémie: hladina glukdzy v plazmé <50 mg/dl prvnich 6 hodin po narozeni a <60 mg/d| nasledné
**Hyperinsulinismus: rychlost infuze glukézy >8 mg/kg/min, detekovatelnd hladina insulinu a/nebo C-peptidu a

nezjistitelnd hladina ketonU a volnych mastnych kyselin

Hodnota znaku uvedena dle: BIOUDE, Frederic, et al. Clinical and molecular diagnosis, screening and
management of Beckwith-Wiedemann syndrome: an international consensus statement. 2018.

A PFi soucasném vyskytu souvisejicich klinickych jevl nizsi hodnoty (oznaceny spolecné zelené) se zapocitava

pouze 1 bod.

Za méné duleZity projev se zapocitava 1 bod, za hlavni projev 2 body. Pfi souctu skére 22 je doporucovéno
genetické vysetreni. Pfi souctu skére 24 je doporuceno brat pacienta jako BWS i pres pripadné negativni

vysledky genetického vysetreni.




