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A Williams-szindréma egy ritka, 6r6kl6d6 ko-
t8szoveti érintettséggel jird genetikai betegség.

A Williams-szindréma jellegzetesen tobbszervi
érintettséggel jdr, és a szervi panaszokon kiviil,
befolydsolja a beteg virhat6 pszichés fejlédését
és személyiségének alakuldsit.

A Williams-szindréma diagnézisa vérmintibdl
torténik.

A Williams-szindréma a 7-es kromoszéma egy
kis részének hidnya miatt alakul ki, ami 4ltaldban
15-20 gén hidnyit jelenti.

A Williams-szindréma jelenleg nem gyégyit-
haté, azonban a betegség korai diagnézisval,
a betegek szoros nyomonkovetésével és a tiineti
terdpidk alkalmazdsival a betegek virhaté élet-
mindsége és élettartama is jelentdsen javithatd.



Mi a Williams-szindréma ? Milyen tiineteim lehetnek ?

Gyermekkorban jellemzé a kifejezetten
baritsigos viselkedés, bir kamaszkorban
gyakran kialakulhat introvertdlt, zirkd-
zott személyiség. A betegek enyhe vagy

A Williams-szindréma (Williams-Beuren-szindréma) egy ritka, Kozépsiilyos értelmi érinteteséggel, valamint

(el6fordulasi gyakorisdga 1:7500) 6roklédé kotdszoveti érintettséggel a csokkent koncentralé képességiik miatt ta-
jar6 genetikai betegség. A betegség kialakuldsa a 7-es kromoszéma nulési nehézségekkel kiizdhetnek.

génillomanyanak részleges hidnydbdl szirmazik. Az elasztin (ELN)

én és a kornyezd gének hidnyoznak az egyik 7-es kromoszémardl . )
gén ¢s a kornyez0 gének hidnyoznak az egyik 7-es kromoszémirol, A betegekben gyakori a szivérintettség.

amely jellegzetes szervi tiineteket és személyiségjegyeket okozhatnak Ez leggyakrabban az aorta szikiiletét, a
az érintett gyermekekben. tiidSartéridk szikiiletét és a szivbillentytik

hibdit jelenti, amelyekhez magas vérnyomds
is tarsulhat.

A szemek szivirvinyhdrtydjin jellegzetes csillag mintdzat észlelhetd, illetve
a betegek t6bb, mint felében észlelhetd kancsalsig. Az érintett gyermekeknél a vér kilcium

szintje emelkedettebb lehet. A vesék szintjén
a magasabb kilcium szint miatt gyakrabban
fordulhat el6 mkodési vagy szerkezeti elté-
Az érintett gyermekek esetében a renyhébb izomténus miatt gyakran rés. Ugyanakkor, eléfordulhat vizelettartdsi
tapasztalhaté féként djsziilottkorban etetési nehezitettség. Az érintett zavar is.
gyermekek 4ltaliban az dtlagnil alacsonyabb testsullyal sziilethetnek, illetve
késébbi fejlédésiik sordn jellemzd rdjuk az alacsonynovés.

Az elasztin gén érintettsége miatt szimos
kot8szoveti eltéréssel jarhat. Ebbdl adédéan
az érintett gyermekekre rugalmasabb bdr és
laza fziiletek jellemz8ek, ami tirsulhat csok-
kent izomténussal is. Valamint a betegeknél

gyakrabban fordulhatnak el§ sérvek.

A Williams-szindréma jellegzetesen tSbbszervi érintettségével jir, és a szervi
panaszokon kiviil, hatdssal van a beteg pszichés fejlédésére és személyiségének
kialakuldsdra is.



A Williams-szindréma diagnézisa

A koribban emlitett tiinetmintazatok, leggyakrabban a szivzorej
kapcsdn késziilt sziv-ultrahang vizsgilat dltal feltirt eltérések és a
magas kalcium szint felhivhatjak a figyelmet Williams-szindrémara.

Williams-szindréma gyanuja esetén, az ugynevezett fluoresz-
censz in situ hibridizicié (FISH) vizsgilati médszerrel mutathaté
ki az elasztin gént is érint8 7-es kromoszéma hosszu karjin részleges
1,5-1,8 Mbp (megabazispar) méret( hidny. Igen ritka esetekben csak
az elasztin génen beliili kisebb betegségokozo eltérések is dllhatnak
a tiinetek hétterében.

Mi okozza a Williams-szindromat?

A Williams-szindréma a 7-es kromoszéma egy kis részének hidnya
kovetkeztében alakul ki, ami dltaliban 15-20 gén részleges hidnyit
foglalja magédba. A leggyakrabban érintett gén a tiinettan szem-
pontjibdl az elasztin (ELN), amely a kétészovetek egy fontos
komponensét, az elasztikus rostokat kédolja. Ez a fehérje tovabbi
fehérjék mellett felelés a szovetek rugalmassigéére, igy az iziiletek,
az erek és a szivbillenty(ik megfelel6 mikodéséhez, illetve a nove-
kedéshez is hozzdjirul. Az értelmi érintettség, hiperszociabilitds és
szorongis kialakuldsiért a GTF2I és GTF2IR DI gének a felel6sek.

7-es kromoszéma
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Melyek a kezelési lehetéségeim?

A Williams-szindréma jelenleg nem gydgyithatd, azonban a be-
tegség korai diagndzisival, a betegek szoros nyomonkévetésével és
a tiineti terdpidk igénybevételével a betegek virhaté életmindsége
és €lettartama is jelent8sen javithato.

Ujonnan diagnosztizilt betegek javasolt vizsgilatai:

Azon gyermekek esetében, akiknél a Williams-szindréma megilla-
pitdsra kertil, javasolt a potencidlisan érintett szervek felmérése.

Az dltaldnos laboratériumi paraméterek vizsgilatakor ki-
emelt jelent8sége van a kilcium szint mérésének. Kardiolégiai
szakvizsgalaton sziv-ultrahang vizsgilat, EKG elvégzésére van
sziikség. Ezen feliil endokrinolégiai, neurolégiai és ha a gyermek
életkordban kivitelezhet$ pszichidtriai kivizsgilds is sziikséges.
Altaldban érdemes részt venni egy dietetikai alapfelmérésen és
tandcsaddson.

Semmelweis Egyetem Gyermekgyogyaszati Klinika
Ttizolt6 utcai Részleg:

A Genetika Részleg dltal koordindlt tapasztalt szakmai munka-
csoport komplex diagnosztikai kivizsgildst biztosit, a felmérést

kovetSen lehetc’Sséget biztositunk az érintettek gondozaiséra és
utinkovetésére is.

Utiankovetés:

A Williams-szindréomds betegek esetében rendkiviil fontos a
rendszeres orvosi vizsgilatokon val6 részvétel. A betegek egyéni
igényeiknek megfelelGen alakitjik ki az utinkovetéses vizsgalatok
menetét. A teljesség igénye nélkiil, jellmezéen az alibbi utinko-
vetési kivizsgildsok javalltak:

Rendszeresen ellendrizni kell a betegek kilcium szintjét. Kiemelten
fontos a rendszeres fogdszati felmérés és utinkovetés. A kardioldgiai
diagnézistdl fiiggden javasolt rendszeres kardioldgiai kivizsgdldsra
jelentkeznie a Williams-szindrémds betegeknek. Hasonléan sziik-
séges laboratériumi vizsgilatot, neuroldgiai, gasztroenteroldgiai,
szemészeti, fiil-orr-gégészeti kivizsgdldst végezni, valamint gene-
tikai tandcsaddson részt venni. A Williams-szindrémds betegek
pszicholdgiai stituszit érdemes folyamatosan kovetni. A beteg
egyéni dllapotitdl fiiggéen sziikség lehet hasi-ultrahang rendszeres
elvégzésére, nephrolégiai kivizsgildsra, és dietetikai tandcsaddsra.



Gyakori kérdések

Milyen életmindséget javito lehetoségek dllnak rendelkezésre
Williams-szindromads betegek szimdra?

Szimos, a betegek mindennapijait érint§ problémdn lehet segiteni tiineti
terdpidk igénybevételével. A mozgist érintd nehézségeken gydgytorndval,
a nyelvi fejl6dés elmaraddsin beszédterdpidval lehet javitani. A zeneterdpia
és egyéb szellemi fejlédést segité médszerek szintén hatékonyan segithetik
a kés6bbi onelldtdshoz sziikséges készségek elsajdtitdsat.

Amennyiben Williams-szindromds gyermek sziiletett a csalddban,
szitlethet-e egészséges testvere?

Igen. A Williams-szindrémds beteg sziilei dltaliban nem hordozzék az
érintett 7-es kromoszémdn érintett szakaszt, igy egy kovetkezd gyer-
mekvillalds esetén az dtlagnépességhez képest minimdlisan emelkedett
ismétlédési kockdzata van a Williams-szindrémdnak.

Sziikséges diétat tartani Williams-szindromds betegnek?

A Williams-szindréma gyakran jir magas kdlcium szinttel, ami sziikségessé
teheti a kdlcium korldtozott bevitelét és a dietetikai tandcsaddst.

Jelent-e fokozott kockdzatot miiteti beavatkozdsok esetén a
Williams-szindroma?

Az anesztézidval jair6 beavatkozdsok esetén a Williams-szindrémds betegek-
nek érdemes konzultélni kardiolégus kezelSorvosukkal, illetve tdjékoztatniuk

az anesztezioldgust dllapotukrdl, mivel fokozott kockdzatnak vannak kitéve.

Ebben az esetben mérlegelni kell a beavatkozds el8nyeit és potencidlis hitranyait.

Tarsulbat-e a Williams-szindroma mds genetikai betegséggel?

El6fordulhat, hogy a Williams-szindrémdra jellemz8 6rokitGanyag eltérés
mellett tovibbi betegségokozd eltérések is igazolhatbak, amelyek médosithatjak
a tiinetek spektrumit.

Hogy viltozik az ¢letkor eldrebaladisival a betegek jellegzetes
szemelyiség mintdzata?
A fiatalkorban jellemz3 baritsigos és extrovertdlt személyiség kamaszkorra

megviltozhat. Egyes betegeknél introvertdlt, zirkézottabb személyiségjegyek
alakulhatnak ki.




Csaladtervezés

A Williams-szindrémadban érintett egyénekben, a 7-es kromoszé-
mit érint6 eltérés rendszerint Gjjonnan alakul ki, jellegzetesen az
ivarsejtek képzédése sorin. Williams-szindrémas betegnek 50%-os
eséllyel sziilethet Williams-szindréméds gyermeke, nemtdl fiiggetlentil.
Csalddtervezés esetén az aktudlis nemzeti irinyelveknek megfelelen
a preimplanticids és prenatdlis géndiagnosztikai lehet8ségekrdl ge-
netikai tandcsadds keretében részletes tdjékoztatisra van lehetéség.
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Betegszervezetek Vilégszerte

Magyar Williams Szindréma Tirsasig
Magyarorszdg (www.williams.org.hu)
email: info@williams.org.hu

European Federation of Williams Syndrome
Europa (www. eurowilliams.org)

Williams Syndrome Association

USA (www.williams-syndrome.org)
email: info@williams-syndrome.org
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Késziilt a Human Genomért Alapitviny jévoltdbdl.
Kérjiik, amennyiben teheti, timogassa Alapitvinyunkat!

Bankszdmlaszimunk: HU85 11709026-2000156-0-00000000

Hildsan koszonjiik, hogy hozzijarul a kezelhet8 genetikai megbetegedések
kutatdsinak, diagnosztikdjinak és teripidjinak timogatdsihoz!
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Minden jog fenntartva!

Jelen téjékoztatd részleges vagy teljes felhaszndldsa kizdrélagosan a Kuratérium
irdsos engedélyét kovetSen lehetséges.






