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Syndrom

Ordet kommer fran
grekiska och betyder

“springa tillsammans”™

Syndrom : En kombination
av avvikelser som tros ha
en gemensam etiologi




Supravalvular aortic stenosis
Williams JC, Barratt-Boyes BG, Lowe JB

Circulation 24:1311-8

......

Syndromet beskrevs forsta gangen 1961 av J. C. P. Williams fran
Nya Zealand och ddrefter 1962 av A. Beuren fran Tyskland



Williams syndrom
Williams-Beurens syndrom
"Elfin face syndrom”

1/7500 barn som fods har

Williams syndrom

I Sverige fods 10-15
barn per ar med syndromet
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Kromosomavvikelser

Trisomi 21
Downs syndrom
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Incidens 1-2/1000



Williams syndrom

Mikrodeletion av 7q11.23



Williams syndrom
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Mikrodeletionen ses ej med vanlig
kromosomanalys |




Williams syndrom

Deletion av varierande antal gener hos olika individer

Ofta 25-30 gener pa kromosom 7q11.23
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Vilka gener dar orsak till
symtomen?
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Williams syndrom

+ Hjdrt- eller karlférdndringar

- Supravalvuldr aorta stenos SVAS 50%
- Pulmonalisstenos

- Hagt blodtryck

» Hogt kalkvdrde

- Férsenad motorisk utveckling/lag
muskeltonus

+ Navel- och/eller |jumskbrack

» Hes rost

- Skelning, andra synproblem

- Kortvuxenhet

- Tidig pubertet
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Williams syndrom

-+ IQ 40-100, ojdmn o
begavningsprofil, battre pa
sprakliga test, dock svarigheter
att forsta tal och sprak

- Daligt abstrakt tdnkande, tendens
att notera detgljer och
enskildheter pa bekostnad av
helheten

. Pr'a’rilddje, allman kontaktglddje,
musikalitet

+ Koncentrationsstorning, .
hyperaktivitet, dngslighet, autism




= e Symtom

Karaktdristiskt utseende

- Sma och gracila med sluttande axlar

onsprmgorna nagot korta och omges av en
latt vavnadsfort jockning

* Brett mellan dgonen

+ St Janfor'maT monster i det morka runt 6gats
pupt



- Uppndasa

- Liten haka
» Stor mun, ibland med litet putande och tjocka
ldppar, lang Gverldpp

» Oronen ofta stora och lagt placerade

+ Starkt framtrdadande adamsdpple hos pojkar



Williams syndrom




Williams syndrom

» Ofta problematisk
spadbar'nshd

Matvagran

- Krdkningar

- Trog/lés mage

- Skrikighet

- Sugsvdrigheter

- Tugg- och svdljningsproblem

- Sen talutveckling

- Onormalt sémnbeteende

- Ljudkdnslighet

Barnen fods ofta senare dn i 40:e graviditetsveckan
De kan ha en ndgot ldgre fodelsevikt d@n forvdntat






SKOLALDERN

Expressivt sprak och pratglddje
Mycket musikaliska
Som regel kan de ldsa bra och dr bra
sprak

Abstrakt tdnkande fungerar sdimre
Koncentrationsproblem

Kan utveckla en dngslig personlighet
Foredrar sdllskap med vuxna eller mindre barn
framfor jémnariga

Ljudkdnslighet




VUXNA

+ Stor socialitet, stor god’rr'ogenhe |
+ Stort intresse for aktiv fritid

- Svarigheter klara eget boende, tidig trdning
behovs samt samhadllets resursstod

» Medicinskt: kontroll av hjdarta, katarakt och
risk for diabetes mellitus



Tillvaxt
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Diagnostik

Diagnosen stidlls utifran klinisk
misstanke

Supravalvuldr aortastenos (SVAS)
utgor ett starkt stod for
diaghosen

Genom blodanalys med riktad
mutationsdiagnostik kan en
mikrodeletion av Williams syndrom
kritiska region (WBSCR) pavisas
hos ndstan alla

Array-CGH - screeningmetod som
undersoker hela arvsmassan



Nar stdlls diagnos?

» Spddbarn

- Typiskt hjdrtfel
- Forskolealder

- Sen motorik

- Sent tal

- Kortvuxenhet

- Hypothyreos

- Skolalder
- Inldrningsproblem




Williams syndrom
7q11.23 deletion
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7q11.23 duplikation

» Tillvixthdmning

* Motorisk férsening

- Svar sprakstérning

* Goda visuospatiala
funktioner

+ Utseendemdssiga drag




Williams syndrom
7q11.23 deletion

- Lag upprepningsrisk

+ For individer med
Williams syndrom
50 % risk vid varje
graviditet




Fosterdiagnostik

* Mgjligt med riktat prov
* Fostervattenprov v 14-15
+ Moderkaksprov fran v 12
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Varfor far manga en deletion
just har?

Inter-chromosomal Intra-chromosomal
recombination recombination
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Hur neddrvs Williams syndrom ?

De novo - inte neddrvt G—n
Autosomalt dominant ¢ h

- 50 % risk




