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Hoyme (1998 okt) - Isolated hemihyperplasia (hemihypertrophy): report of a prospective multicenter 

study of the incidence of neoplasia and review. Am J Med Genet.

Etiológia: Ismeretlen, feltételezik, hogy a BWSp klinikai képének egyik vége

IGF2 gén kórosan magas mozaikus expressziója

Tumorincidencia: 5,9 % (10/168)

Incidencia: 1:86.000; nő:férfi arány 2:1, jobboldali érintettség gyakoribb (36%-al), megnövekedett születési súly (3800 g)

Ortopédiai vizsgálat 6 havonta
Hasi UH 3 havonta 6 éves korig, 6 havonta pubertásig, szorosabb követés felnőttkorban is javasolt

1994-ben egy posztpubertást 18 éves nő adenocorticalis cc

Ált. Populációs incidencia 0,17% (életkorban illesztett)



Cohen (2001) Asymmetry: molecular, biologic, embryopathic, and clinical perspectives Am J Med Genet

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/11471152


Martin (2005 Apr) LIT1 and H19 methylation defects in isolated hemihyperplasia
Am J Med Genet A

LIT1 anyai hipometiláció megnövekedett KCNQOT1 és csökkent CDKN1C expresszióval jár
H19 anyai hipermetiláció megnövekedett IGF2 expresszióval jár

n=27 

H19 1/27
LIT1 4/27
H19 és LIT1 3/27 

3/8 BWS tünet is volt

Metilációs specifikus qPCR

Apai expressziós IGF2
Anyai expressziót CDKN1C

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15651076


Bliek (2008 jul) Epigenotype, Phenotype, and Tumors in Patients with Isolated Hemihyperplasia J Pediatr

14%-al több nő, akiben tu alakult kit nő:férfi arány 6:1 H19 és KCNQ1OT1 metilációs analízis

H19 és KCNQ1OT1 az IGF2 expresszióját szabályozza
KCNQ1OT1 anyai allél metilált
H19 apai allél metilált

H19 kóros metiláció: magas tu rizikó KCNQ1OT1 kóros metiláció: alacsony tu rizikó Apai UPD: közepes tu rizikó



Ricks (2009 okt) Delineation of a 1.65 Mb Critical Region for Hemihyperplasia and Digital 
Anomalies on Xq25



Ricks (2009 okt) Delineation of a 1.65 Mb Critical Region for Hemihyperplasia and Digital 
Anomalies on Xq25



Jatik (2014 jan) Results of fifteen-year follow-up from a single center: findings and risks for 
tumor development in isolated hemihyperplasia cases Genet Couns

n=24; Nő:férfi arány 1,4; 

Szülők átlagéletkora a gyerek születésekor 27,4;

Rokonházasság 21% (5 eset); 

Tumorincidencia 4,2%



Kalish (2017) Nomenclature and definition in asymmetric regional body overgrowth
Am J Med Genet A.

“Izolált lateralizált túlnövekedés” “likely genetically heterogeneous”

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/28475229


Vaiman (2019 márc) Screening Procedure for Hemihypertrophy: Preliminary Results of 
International Multicenter Prospective Study.

Incidencia 1:3000

Hossz és átmérő különbség



Etiológia Kromoszóma Gyakoriság Ref

H19/IGF2:IG DMR 11p15.5 3% Bliek, 2008

(LIT1) KCNQ1OT1:TSS 
DMR

11p15.5 6% Bliek, 2008

pUPD 11p15.5 15% Bliek, 2008

SMARCA1, BCORL1 Xq25 ? Ricks, 2009

PIK3CA 3q26.32 ? Brioude, 2018

AKT 14q32.33 ? Brioude, 2018

?

BWSp

Izolált lateralizált
túlnövekedés



1. Metiláció specifikus qPCR

+ -

BWSp

SMARCA, BCORL1, PIK3CA, AKT  

2. Célzott NGS/ qPCR

H19/IGF2:IG DMR KCNQ1OT1:TSS DMR

+ -

Izolált lateralizált
túlnövekedés

3. Magas felbontású array CGH

+
Régió elemzése

qPCR/NGS
-

4. WES

Izolált lateralizált
túlnövekedés

+Sanger validálás
Izolált lateralizált

túlnövekedés

+

+

Bőr fibroblaszt/szájnyh minta

NLRP2/NLRP5 MUTÁCIÓ

pUPD



NGS up-to-date/20191009


