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Williams syndrom - historik

e 1961 klinisk beskrivning av Williams
- Hyperkalcemi
- SVAS
- Utvecklingsforsening
- Karaktdristiska drag

e 1964 klinisk beskrivning av Beuren
- Perifer pulmonalisstenos
- Tandavvikelser

Dessforinnan beskrivet som minst tva olika
tillstand



Williams syndrom

1/20.000

Supravalvuldr aorta stenos SVAS 50%
Hyperkalcemi

Forsenad motorisk utveckling, hypotoni
Navel och |jumskbrack

Njuravvikelser

Hes rost

Kortvixthet, tidig pubertet

IQ 40-100, ojamn begavningsprofil, bdattre pa sprakliga
test, daligt abstrakt fdnkande

Pratglddje, allmdn kontaktglddje, musikalitet
Koncentrationsstorning, hyperaktivitet, dngslighet



Williams syndrom

3
R

“elfin face"”

litet huvud

“peri-orbital fullness”

uppndsa, liten haka

stora, lagt placerade 6ron

stor mun, lang éverldpp, fylliga ldppar
glesa tdnder, oppen mun

skelning, andra synproblem,
"stellate”iris

sma, gracila, sluttande axlar och lang
hals



Williams syndrom

® Problematisk spddbarnstid

- Matvdgran

- Krdkningar

- Trog/l0s mage

- Skrikighet

- Sugsvdrigheter

- Tugg och svdljningsproblem
- Sen talutveckling

- Onormalt somnbeteende

- Ljudkdnslighet




Williams syndrom




Utveckling vid Williams

e Forsenad utveckling hos 96%
e Gar vid 21 manader

e Bérjar tala vid 22 manader

e Torra vid 40 manader

e Inldarningproblem oftast uppenbara vid
skolstart

e IQ varierar, medel 50-60
e "Ojdmn profil”, bra auditivt minne



Tillvaxt vid Williams

e Tillvaxthamningmest uttalad under
tidig barndom - da cirka -3 SD

e Forbattras efter 4 ars alder

e Slutldangd cirka 10 cm kortare dn
genomsnitt

e Tidig pubertet vanligt?



Beteende vid Williams

e Impulsivitet
e ADHD 70-80 %
e Socialt och emotionellt kdnsliga

e Trots detta risk for isolering for
vuxna

e L judkdnslighet



Williams syndrom
7/q11.23 deletion

e Deletion av elastingenen 95%
e LIM-kinas 1

e RFC2

e STX1A

e Andra gener?

e Lag upprepningsrisk




Deletionen vid Williams

e 1,5 - 2 Megabaser

e Deletionen flankeras av repeterade
omraden

e Deletionen kan variera i storlek



Elastin-genen

e Deleterad i minst 95 % av fallen
e 20% har inga arteriella stenoser

e Muterad vid isolerad SVAS

e Viktig for uppbyggnad av bindvav - karl,
brack, karaktdristiska drag

e Tros ej vara orsak till begavningshandikapp
e Orsak till fandavvikelser?



LIM-kinasl

e Uttrycks i hjdrna

e Paverkar actin som ar viktigt for
nervcellers vixt och forgrening
e Paverkar inldrning?

e Paverkar visuospatial férmaga -
“svarigheter att se en hel bild istdllet
for enbart delarna”



RFC2

e Deleterad vid Williams syndrom
e Paverkar replikationen av DNA
e Tros paverka tillviaxt och utveckling






Fluorescent in situ hybridisering
FISH

a2
—£
% ){Oo o){o Y,
f
= A
Ui L
G

4



Williams syndrom
7q11.23 deletion
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Nu dr det slut!
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