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Vorwort

Sie hort gerne Musik, tanzt gerne, spielt selbsicBlote und liebt es, unter Leuten
zu sein. Sie interessiert sich fir zoologische bothnische Themen und verfolgt
aufmerksam jede Universum-Sendung. Sie ist ein &flisik-Fan, kennt jeden
Interpreten und verpasst keine Musiksendung im d&dren. In den Ferien fahrt sie
Ofters mit ihren Arbeitskollegen auf Urlaub. Rechnend der Umgang mit Geld
fallen ihr schwer. Sie ist sehr tierlieb und ligst im Winter mit den Végeln und im
Sommer mit dem Igel zu reden. Sie lacht sehr viel liebt es, wenn man ihr zuhort
und sie von ihrer Arbeit oder ihrem neuen Freurmfilden kann. Sie ist stets gut
gelaunt, offen und gesprachig, zieht sich aber agmime in ihr Zimmer zurlck,
genieldt es, alleine zu sein und findet ihre Entspag vor dem Fernseher oder dem
Radio.

Meine Schwester ist jetzt 21 Jahre alt. Seit sig& Sahre alt ist, wissen wir, dass sie
am Williams-Beuren-Syndrom erkrankt ist.

Betroffen sind in Deutschland bei rund 82,3 Milemn Einwohnern etwa 4200
Personen (Inzidenz 1:20 000). In Osterreich gitteds8,1 Mill. Einwohnern in etwa
400 Williams-Beuren-Syndrom-Patienten (Inzidenz 200 000). Durch die hohe
Grauziffer kann die H&aufigkeit je nach Region unahd zwischen 1: 20 000 und
1: 50 000 liegen.

Die familiare Bindung zu meiner Schwester und ilBehinderung, mit welcher ich

ganz selbstverstandlich umgehe, von der ich abeh dos vor kurzem wenig

Spezifisches wusste, war sicherlich der ausschisggke emotionale Beweggrund
fir meine Fachbereichsarbeit.

Zudem hatte ich das Glick, mehrere Eltern von @fi-Beuren-Syndrom-Patienten
Uber das Internet oder durch meine eigenen Eltermdnzulernen. Der Erfahrungs-
austausch mit den kennengelernten Eltern und Betrah hat mir gezeigt, wie
ahnlich sich die Kinder in den einzelnen Entwicldaphasen sind, auch wenn der
Grad der Behinderung in dem einen oder andereriddestark variieren kann.

Bei der ersten Recherche kam ich schnell zu demuSghdass es noch wenig
Literatur zum Thema Williams-Beuren-Syndrom in @euer Sprache gibt und es
schwer war an solche heranzukommen. Der GroldteiAdeel und Texte war, in
englischer Sprache gehalten und ich musste dies# méhsam mit Briefen an die
einzelnen Doktoren organisieren oder Uber dasriatdrestellen.

Trotzdem wollte ich kein anderes Thema wabhlen ...
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1. Historischer Hintergrund des Williams-Beuren-&yms

~Williams-Beuren-Syndrom-Patienten besitzen grof¥&rkén beim Merken und
Wiedererkennen von Personen am Gesicht, genenedl sie sehr einflhlsam,
gesprachsfreudig und sehr freundlich.'Sie besitzen teilweise erstaunliche
musikalische Fahigkeiten, manchmal auch ein abs®lGehodr, obwohl sie nicht
vermogen, Noten zu lesen. In der OMIM- Datenbasiehe S. 13) wird von
Cocktail-Party-Benehmen gesprochen, einer typiscBestheinung des Williams-
Beuren-Syndroms. Gemeint ist damit das Verhaltas,letute auf einer Party an den
Tag legen: sie besitzen eine Ubertriebene Freumdit; die bis zur Distanzlosigkeit
filhren kann? Ahnlich verhélt es sich bei Williams-Beuren-SynuroPatienten. Sie
haben oft keine Scheu, fremde Leute anzusprechémimihnen zu reden (niedrige

Hemmschwelle).

Fur gewodhnlich sind Williams-Beuren-Syndrom-Patsnt schlecht im Lesen,
Schreiben und Rechnen. Zudem fallt es ihnen sciBieer abzuzeichnen, was
vielfach auf die schlechte visuelle Verarbeitungtizk zu fihren ist. Sie besitzen
zum Teil ein schlechtes Langzeitgedéachtnis, eblsnfallt es ihnen schwer, Sachen
aus dem Gedéchtnis zu zeichnén.

» Erste authentische Berichte Gber das Syndrom kasme England und der Schweiz.
Fanconi et al. beobachteten im Jahr 1952 erstnettéiugt die Kombination von
chronischer Hyperkalzadmie, kleiner Statur, Nierdd@sien und angeborener

Fehlbildungen bei einigen Patientén.'Sie filhrten dies auf die exzessive

Lenhoff, H.: Williams-Beuren-Syndrom und Hirnfuntaien. In: Spektrum der Wissenschaft (1998)
2, S. 62- 68, hier S. 62.

2 Mann, Ch.: Symptomentrias zur Diagnosestellungwidams-Beuren-Syndroms. In: Padiatrische
Praxis (2002) 61 S. 637-643, hier S. 641.

3 Lenhoff (wie Anm. 1); S. 66

Zellweger, H: Williams Syndrome. In: Padiatrischee@zgebiete 25 (1986) 4 , S. 329-335, hier
S.331.



Verabreichung von Vitamin D wahrend der Schwandeficund nach der Geburt
zurick. Doch auch nachdem die Dosen verringert amyrcblieb die Zahl der
Betroffenen gleich hoch.

Im Jahr 1961 berichtete der neuseelandische KagkdDr. J.C.P. Williams uber vier

Kinder, bei denen er einen angeborenen Herzfeldere sogenannte supravalvulare
Aortenstenose, diagnostizierte. Diese Kinder zestdm sich durch charakteristische
Gesichtszige und geistige Retardierung aus. Erdobtete auch, dass die Patienten

sehr gesprachig und extrovertiert warén.

Unabhangig von Williams stellte 1962 der deutscleezBpezialist Professor Alois J.
Beuren an der Universitdt Gottingen bei drei seiRatienten die von Williams
beschriebenen Symptome fest, fligte aber in einectBeibung dieses Syndroms
noch weitere phénotypische Merkmale, wie auffalligehnanomalien und eine

Pulmonalstenose (=Lungenarterienverengung), hinzu.

Ab 1990 legte man dem in Fachkreisen mittlerweg&amnten Syndrom genetische
Ursachen zugrunde. Ein erster Durchbruch in deetimhen Diagnosestellung und
somit auch in der Ursachenforschung des Williamsr&e Syndrom lieferte 1993
Ewart von der Universitat Utah, der die Ursache\8dams-Beuren-Syndroms auf
dem langen Arm des siebten Chromosoms lokalisikcemte.® Wahrend Linhoff
im Jahr 1998 noch von 15 (und mehr) betroffeneneBeusging, sprach Cairo im
Jahr 2001 bereits von 19 (und mehr) betroffenemeGe'®

® Zellweger (wie Anm. 4); S. 331-332

6 J.C.P. Williams http://www.whonamedit.com/doctém¢56.html- Fassung vom 1.1.2004.

" Jones, K: Williams Syndrome: An Historical Pergpexof Ist Evolution, Natural History, and
Etiology In: American Journal of Medical Genetiagpplement (1990) 6, S. 89-96, hier S. 91.

8 Karmiloff, A.: Language and Williams Syndrome: Hawact is ,intact*?
http://www.ich.ucl.ac.uk/ich/html/academicunits/necog_dev/aks/Intact.pdfFassung vom 1.1.2004.

® Lenhoff (wie Anm. 1), S. 64

10 Cairo S. : WBSCR14, a gen mapping to the WilliZBesiren syndrome deleted region, is a new
member of th MIX transcription factor network. Humislolecular Genetics 10 (2001): S. 617-627.
zitiert nach: Mann, Ch.: Symptomentrias zur Diagrsbsllung des Williams-Beuren-Syndroms. In:
Padiatrische Praxis (2002) 61 S. 637-643, hiel33. 6



Synonyme fir das Williams-Beuren-Syndrom sind BetBgndrom, Williams-
Syndrom und idiopathische Hyperkalzamie mit Ubegg@n zu Vitamin D-
Intoxikation im Fetal- oder friihen Sauglingsaltefgntile Hyperkalzamie)'! In den
USA wird vor allem der Begriff ,Williams Syndromd&Abk.: WS) benutzt, wahrend
im deutschen Sprachraum vor allem ,Williams-Beuymdrom* (Abk.: WBS) und
in England ,infantile hypercalcemia “ verwendet avir

2. Chromosomenaberrationen

~Wahrend der Meiose (= Reduktionsteilung, Gesclikxdilenbildung) kommt es
nicht nur zu einer Verminderung des diploiden Clwsamensatzes (46 Stk.) auf
einen haploiden (23.Stk), sondern auch zu einerkblabination des genetischen
Materials. (...) Fehler wahrend dieses VorgangsnkinKonstellationen entstehen
lassen, die zu teils schweren Entwicklungsstorungianen konnen. Auf ungefahr

200 ausgetragene Schwangerschaften kommt einehmin@somenaberratiort*

Grundsatzlich unterscheidet man bei Chromosomeratmen zwischen

numerischen und strukturellen Chromosomenaberetion

2.1 Numerische Chromosomenaberration

Als numerische Chromosomenaberration wird eine Waterung oder Erhéhung der
Chromosomenzahl bezeichnet. Die Wahrscheinlichlsatcher Chromosomen-
fehlverteilungen steigt mit dem zunehmenden Alter Mutter. Es wird zwischen
Monosomien und Trisomien unterschieden:

.,Monosomie ist das nur einfache Vorliegen einestibesten Chromosoms im
(sonst) diploiden Chromosomensatz. Abgesehen voen dVerlusten von
Geschlechtschromosomen (Bsp. Ullrich-Turner Syndrom Fehlen des X-

Chromosoms) filhrt jeder Verlust eines Chromosoms Etuchttod.™

11 Zellweger (wie Anm. 4) hier S. 329.

12 gchaffler, A.: Biologie, Anatomie, Physiologie. iipaktes Lehrbuch fiir die Pflegeberufe. 4.
Uberarb. Aufl. Minchen 2000, S.50.

13 Hildebrandt, H. (u.a): Pschyrembel . Medizinisciésrterbuch. Sonderausgabe 257. Auflage.
Berlin, 1993, S.989.



Trisomie ist eine Genommutation, bei der neben dem normalgioiden

Chromosomensatz ein oder mehrere Chromosomen arefarhanden sind (Bsp.
Trisomie 21). ,Auch hier stirbt die Frucht in debdiwiegenden Mehrzahl der Falle
ab, wenn Autosomen [(= nicht an der Geschlechtshddbeteiligte Chromosomen)]

betroffen sind.**

2.2. Strukturelle Chromosomenaberrationen

,ES handelt sich hierbei stets um Abweichungenddiech — meist mehrere - Briiche
in Chromosomen verursacht werden. Solche Brichad@wieder verheilen, und die
strukturelle Integritat des Chromosoms kann wieelgrbstellt werden. (...) Falsche
Verheilungen von Chromosomen haben eine VerandedengAnordnung der Gene

im Genom [(= Gesamtheit der Gene eines Individujirasy Folge.“*

Die verschiedenen Mdglichkeiten, die sich hierlsgeben sind:
- Duplikationen
- Deletionen
- Inversionen und

- Transpositionen

2.2.1 Duplikationen

Bei einer Duplikation handelt es sich um die ,Vegudelung eines
Chromosomenabschnittes infolge irreguléaren Crossugys (=Austausch von
Chromosomenabschnitten) zwischen zwei homologenici{(=sentsprechenden,
gleichen) Chromosomen an einer nicht homologeneStéf
A A A
%% — ﬁ%@@

Abb.1: Duplikation

Schaffler (wie Anm. 12); S. 51.
15 Chromosomenmutationen. 13.6.2. Strukturelle Chszmmnaberrationen . S. 485.

' Roche Lexikon Medizin 4.Auflage — Chromosomendkailbn
http://www.gesundheit.de/roche/ro05000/r6050. htrassung vom 28.12.2003




2.2.2 Deletionen

.Bel einer Deletion ist nach einem Chromatidenbrugin Chromosomenstick
verlorengegangen (,partielle Monosomie®). GroRergeflonen fihren nicht selten
zum Absterben des Embryos™ Beim Williams Beuren Syndrom handelt es sich um
eine Mikrodeletion (=Gen oder eine kleine Anzahl @enen sind von einem

Chromosom entfernt) am langen Arm des 7. Chromogsieke 3.1. Seite ) .

=" T ==

Abb.2: Deletion

2.2.3 Inversionen

Bei einer Inversion handelt es sich um eine Umkefru eines
Chromosomenabschnittes um 180° mit moglichen Vexd@mdy im Erscheinungsbild
(Fehlbildungen).® Es wird zwischen peri- und parazentrischen Irivaen (vgl.

Abb. 3 und 4) unterschieden.

ABC DE ED CBA
| il | | !'\-g‘l’ | P M |
" L s o o W
ABC DE ED CBA Abb.3 : perizentrische Inversion
A BC CBA
s - e
ABC CBA

Abb.4 : parazentrische Inversion

" Schaffler (wie Anm. 12); S.51.

'8 Hildebrandt (wie Anm. 13); S.734.



2.2.4 Transpositionen

Man spricht von einer Transposition, wenn es zurstéfiung von genetischem
Material innerhalb eines Chromosoms oder zur Ubgung auf andere

Chromosomen kommt?

Chromosom 1 Chromosom 1
Chromosom 2 >'—‘< Chromosom 2

Abb.6: Transposition

3. Diagnosemethoden des Williams-Beuren-Syndroms

3.1. Genetische Diagnostik

.Beim Williams Beuren Syndrom handelt es sich um €ontiguous-gene-deletion-
Syndrom, d.h. es liegt eine Deletion (siehe: 2.222,) mehrerer nahe beieinander-
liegender Gene des 7. Chromosoms VéTt.“ Angaben zur Lange der Deletion
variieren von 0,8 Mb (Megabasetbis zu 2,5 Mb?? Die DNA einer einzigen Zelle
besteht aus drei Milliarden Basen. Unter einer \dage (1 Mb) versteht man eine

Million Basen.?®

Diese Deletion umfasst mehr als 19 Gene. Unterwidgloren gegangenen Genen
befindet sich Elastin, das Gen fiir Bindegewebsjeté* ,Neben dem Elastin-Gen

¥ Hildebrandt (wie Anm. 13); S. 1558.
2 Mann (wie Anm. 2); S. 637.

L Frangiskasis JM, et al. : LIM-kinase 1 hemizygosnplicated in impaired visuospatial
constructive cognition. Cell (1996) 86, S. 59-6@rt nach: Mann, Ch.: Symptomentrias zur
Diagnosestellung des Williams-Beuren-SyndromsPEdiatrische Praxis (2002) 61 S. 637-643, hier
S. 637

% Urban, Z. et al. : 7q11.23 deletions in Willianysdrome arrise as a consequence of unequal meiotic
crossover. In: American Journal of Human Gendti€®6) 59, S. 958-962, hier S. 958 zitiert nach:
Mann, Ch.: Symptomentrias zur Diagnosestellungwi#iiams-Beuren-Syndroms. In: Padiatrische
Praxis (2002) 61 S. 637-643, hier S. 637

23 Dokumentation der LAGH-Fachtagung Europaische Bi@ekonvention - und was dann?
http://www.lagh-bayern.de/ftag98.htm#Molekulargéanet-assung vom 3.1.2004

24 enhoff (wie Anm. 1); S. 64.



sind es auch das Gen der LIM-Kinase [LIM- Kinasedi¢ wichtige Signale bei der
Gehirnentwicklung  Gbermittelt, und Gene, die im 2Ne#rk der
Transkriptionsfaktoren eine groRe Rolle spielei#, lsktroffen sind®

Bande 7ql1,23
: R i) -
- . NOFTnabes
T VRSSTSRRSPS
' e = = ] 3 defektes
El.l'_-l1'|_||d.‘

" Chromosom 7
Abb. 7: Chromosom Nr. 7

3.1.1. Der FISH — Test

Der am haufigsten durchgefihrte und verlassliclist zur Diagnose des Williams-

Beuren-Syndroms ist der Fluoreszenz-in-situ-Hybr&tungs-Test (FISH — Test).

.Man nutzt den Umstand, dass das Elastin-Gen medtir vorhanden ist aus, und
markiert dazu die charakteristische Region der dveid. Chromosomen einer
diploiden Korperzelle mit einem grinen und das tlaGen mit einem roten
Fluoreszenzfarbstoff.” Die Zellen eines Gesundaly.(blau markiert) tragen dann
zwei grine und zwei rote Signale (Abb. 8). ,Bei Ndins-Beuren Patienten zeigt
gewohnlich nur eines der beiden grin markiertero@imsomen auch ein rotes Signal
[(Abb. 9)].“ ?® Der Test ist jedoch noch keine eindeutige Diagnese endgiiltige
Entscheidung wird erst durch eine klinische Diagnogglich.

% Mann (wie Anm. 2); S. 637.

26 enhoff (wie Anm. 1); S. 44.



fehlendes

rotes
Signal

Abb. 8: normale Zelle (gesunder Mensch) Abb. 9: Zelle eines WBS-Patienten

3.2 Klinische Diagnostik:

.Fur die klinische Diagnose des Williams-Beuren-&gms wurde eine grol3e Zahl
konstituierender Anomalien [(= Fehlbildungen, Abmdaéten)] beschrieben, die in
Verbindung mit der variablen Expressivitat im Phpodie Diagnosestellung
kompliziert. In der Datenbank OMIM (Online Mendelitnheritance in Men) sind 51

Symptome angefiihrt®’
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Abb. 10: Die Symptome des Williams-Beuren-Syndramder Datenbank OMIM

2" Mann (wie Anm. 2); S. 637 — 638.
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Das Erscheinungsbild von Williams-Beuren-Syndromidréen kann  sehr
unterschiedlich ausgepragt sein. Daher trifft m@htrbei jedem Patienten auf alle in
dieser Tabelle angeflihrten Einzelsymptome. Die iggign werden im Laufe der

Arbeit noch genauer behandelt.

Im Laufe der Erforschung des Williams-Beuren-Symasowurde versucht die am
haufigsten auftretenden Symptome fur eine relagvemfachte Diagnosestellung
zusammenzufassen.

,Der Diagnosescore [(=Zusammenfassung verschiedsyerptom-bestimmender
Merkmale zur Diagnosestellung)] von Lowery et ahug dem Jahr 1995]

berlicksichtigte 7 Symptome:

- Elfengesicht

- mentale Retardierung

- Entwicklungsrtckstand

- supravalvuléare Aortenstenose (siehe 4.1; S.)5 ff
- andere angeborene Herzfehler

- Inguinalhernien (= Leistenbriiche)

- Hyperkalzamie®

Mann untersuchte sieben Williams-Beuren-SyndronieRtgn mit positivem FISH-
Test auf zehn verschiedene Symptome des Williamg-dh-Syndroms.

.Fur das rasche Erkennen des Williams-Beuren-Syndr[schlagt er] aufgrund [der]
Studienergebnisse (...) [folgende drei Merkmalg]Riagnoseinstrument vor:

- Lippe

- Stimme

- Freundlichkeit

28 Lowery MC, et al. Strong correlation of elastifedions, detected by FISH, with Williams
syndrome: evaluation of 235 patients. American Jaluof Human Genetics (1995) 57, S. 49. zitiert
nach: Mann, Ch.: Symptomentrias zur Diagnosestglties Williams-Beuren-Syndroms. In:
Padiatrische Praxis (2002) 61 S. 637-643, hi&43.



oder besser
- dicke Lippen
- raue Stimme

- Uberfreundlichkeit*?®

Dies ermoglichen eine relativ gute Diagnosestellamigand des Ersteindruckes.

4. Kardiovaskulare Merkmale des Williams-Beuren-@&pms

Im folgenden Abschnitt der Arbeit soll eine Ubehgidber die Art und Haufigkeit der
Herzfehler sowie die Besonderheiten des Blutdrudialéeens bei Patienten mit dem

Williams-Beuren-Syndrom gegeben werden.

1] =

Herzfehler beim WES
im=232)

B o

-4

; SVIAS: suprmabulire Aortenstenosi
G PP5: periphero Pulmanalstenoser
rl: Mitralinsuffizien:z

Haufighkeir |

Defeki

Abb. 11: Statistik bzgl. Herzfehlern beim WilliarBguren-Syndrom

4.1. Supravalvulédre Aortenstenose (SVAS)

»Als SVAS wird eine Einengung der Aorta bezeichrikg unmittelbar stromabwarts
der Aortenklappe gelegen ist (Abb. 11). Sie istdas Syndrom typisch und kommt
bei 91% (von 232 untersuchten) Patienten als [\am Flatienten beschriebene] Enge

(sanduhrformige SVAS) (...) mit mehr oder wenigandstreckiger Einengung der

Aorta (...) vor.“*°

2 Mann (wie Anm. 2), S. 641-642.

30\Wessel, A.: Das Williams-Beuren Syndrom; E-Maihv@7.7.2003, Absender: Dr. Armin Wessel —
Empfanger: Michael Sandholzer



Ein Herzgerausch, das auch uber den Halsschlagadehdren ist, weist auf eine
SVAS hin. Die Enge lasst sich in der Regel mitigtser Echokardiographie (UKG)
feststellen. Um den Schweregrad der SVAS herausteri, bedarf es jedoch einer

invasiven Druckmessung (= Herzkatheteruntersuchdhg)

.Der naturliche Verlauf des Schweregrades der SAifit eine uneinheitliche
Entwicklung: Sofern der Druckgradient an der SVAS Kindern unter 5 Jahren bis
zu ca. 20 mm Hg betragt, nimmt er (...) wahrendWeshstums in der Regel nicht
zu. Ubersteigt der Gradient an der SVAS im Kleiulkisalter aber bereits 20 mm Hg,
so ist bei der Mehrzahl der Kinder mit einer Zunataer Stenosierung zu
rechnen.? Daraus ergibt sich folgendes: Der Schweregradesaprularer Stenosen,
die im Kleinkindesalter leichtgradig sind, bleibehrheitlich unverandert; der
Schweregrad der SVAS nimmt aber zu, wenn im Kleid&salter bereits Stenosen
mit Gradienten >20 mm Hg vorliegen. Beim Grol3tesiser Kinder ist die operative
Erweiterung der Enge meist unumganglich. Fur dier@mon der SVAS stehen
verschiedene Techniken zur Verfiigufit?* Haufig lasst sich der Druckgradient der

Patienten signifikant und anhaltend senken.

31 Gesprach mit Dr. Christan Mann durch den Verfag®ankweil im Juli 2003

Wessel, A.: Die Morphologie der abdominalen Aorietp://www.wbs-bayern.de/lit/idhk.htm
Fassung vom 13.12.2003

3 Wessel, A.: Three decades of follow-up of aortid aulmonary vascular lesions in the Williams-
Beuren syndromeAmerican Journal of Medical Genetics, (1994) 52%-301. zitiert nach: OMIM-
Entry # 194050 http://www.ncbi.nlm.nih.gov/htbint@mim/dispmim?19405t der Fassung vom
7.12.2003

34 OMIM-Entry # 194050 http://www.ncbi.nlm.nih.govhih-ost/Omim/dispmim?194056 der
Fassung vom 7.12.2003

% van Son, Jacques A. M. : Supravalvular aortinasés. Long-term results of surgical treatment. In:
The Journal of Thoracic and Cardiovascular Surgémuar 1994), S.103-115, hier S.103.



Supravahmulére
Sortenstenose

Abb. 12: Supravalvulare Aortenstenose

4.2 Pulmonalstenosen

» |[Eine] Pulmonalstenose ist eine Verengung demfeualklappe, der Herzklappe,
durch die das Blut von der rechten Herzkammer iohfRng Lunge flie3t. Eine
Pulmonalstenose ist ein meist angeborener Herzfebile tritt entweder allein oder in
Kombination mit anderen Herzfehlern auf®

Beim Williams-Beuren-Syndrom kommen Pulmonalstenoasterschiedlichster
Form und Lokalisation vor. Zur Diagnose wird ein GK=Echokardiographie) oder
eine Rontgenuntersuchung gemacht. Wie auch ber &MAS bedarf es einer
Herzkatheteruntersuchung, um den Schweregrad deno&t(n) abschatzen zu

kénnen®’

% Kardiologisches Informationsforum - Pulmonalstenos
http://www.cardiologe.de/patient/kindercardiol/p@inalstenose.htnih der Fassung vom 13.12.2003

3" Wessel (wie Anm. 32); Fassung vom 13.12.2003



Pulmonal-
stenose

Abb. 13: Pulmonalstenose

4.3 Periphere Pulmonalstenosen (PPS)

Periphere Pulmonalstenosen sind mehrfache Vereeguder Pulmonalarterien und
kommen bei ca. 86 % der Patienten mit Williams-Bet®yndrom im Lungen-
kreislauf vor.

Bei 8% der Patienten kommt es zu einer hochgradidgpoplasie (= angeborene
oder anlagebedingte Unterentwicklung eines Orgamsmbzw. Systenid des
Pulmonalarteriensystems. Dabei sind die Arteried anschlieRend die peripheren
Aste mit zahlreichen Stenosen durchwachsen undeweinen sehr geringen
Durchmesser auf. ,Aufgrund der zahlreichen (...yé¥gungen der Pulmonalarterien
nimmt der Widerstand der Lungenstrombahn zu, umdetdtsventrikulare Druck

[(= Druck in der rechten Herzkammer)] steigt an.) (Wahrend der Wachstums-
periode nimmt der Schweregrad der PulmonalstenasenHypoplasien ab.“ Meist
bilden sich die Hypoplasien und die schweren Pubigteanosen nahezu komplett

zuriick. Eine Operation ist dann nicht nofig.

3 Roche Lexikon Medizin 4.Auflage — Hypoplasie
http://195.227.130.172/htdocs/roche/ro15000/r1 A%&dl.Fassung vom 14.122003

%9 Wessel, A.: Das Williams Beuren Syndrom. IDKH Sftenreihe Nr. 51 (2002), hier S.1123.



4.4 Weitere Herzfehler

Neben SVAS und PPS kommen noch andere Stenosddaaféhler vor. Diese sind
jedoch nicht so weit verbreitet.

Unter anderem ware die Mitralinsuffizienz (= Heegbenfehler mit Schluss-
unfahigkeit der Herzklappen zwischen dem linkenhédrund dem Ventrikel durch
narbige Schrumpfund®, die bei 18% der Williams-Beuren-Syndrom- Pagent

auftritt, und Koronaarterienanomalien zu nenrfén.

4.5 Bluthockdruck

Bei ca. 40% der Patienten aller Altersgruppen reitleine arterielle Hypertension
vor, ,deren Haufigkeit damit 4-8 mal (altersabhapdicher ist*? als bei der tibrigen
Bevolkerung. Regelmalige Blutdruckkontrollen solligaher bei jedem Williams-
Beuren-Kind erfolgen. Um der Hypertension entgegemken werden WBS-

Patienten oft mit Betablockern (= blutdrucksenkenhfitteln) behandelt*®

“0 Hildebrandt (wie Anm. 13); S.982.
Wessel (wie Anm. 30)
Wessel (wie Anm. 33)

3 Krankheitsbild , Korperliche Auffalligkeiten der B&-Patienten: http://www.corein-
essen.de/wbs/Krankheit2.hfrassung vom 14.12.2003




5. Korperliche Merkmale des Williams-Beuren-Syndsom

Das charakteristische Erscheinungsbild von WillidBesiren-Syndrom-Patienenten
kann sehr unterschiedlich ausgepragt sein. Dailfemtian nicht bei jedem Patienten

auf alle in der OMIM-Datenbank (siehe S. 13) aufgeten Einzelsymptome.

5.1. Kopf und Hals:

Die diagnostisch wichtigsten und hervorstechendstenkmale sind die typischen
Gesichtsmorphien, die sogenannten ,Elfen- bzw. HKadmgesichter”. Williams-
Beuren-Syndrom-Patienten besitzen von Geburt ae kennzeichnende Ziuge wie
ein langliches Gesicht, eine verdickte Unterlipp& ewvertierter (= nach auf3en
gerichteter) Schleimhaut, eine kugelige Nasenspitzeeingesunkener Nasenwurzel,
nach vorne gerichtete Nasenlocher und im Kindasatteist volle Wangen.
AulRerdem konnen die Williams-Beuren-Syndrom-Pagiersin flaches Mittelgesicht,
periorbitale Gewebsfille (= verschwollene Augeni), langes Philtrum (=die Rinne
in der Mitte der Oberlippe, unterhalb der Nasenisteveand gelegéf) sowie eine
sichelférmige Hautfalte am inneren oder aul3erenefwugnkel vor den Lidern (vgl.

Mongolenfalte®) verfiigen®

Abb. 14: Lucia, 1 Jahr Abb. 15: Lucia, Bida

* Tutsch, D. : Taschenlexikon der Medizin. 3., naubeitete und erweiterte Aufl. Miinchen, (1981)
S.430.

“>ebd. S. 143.

6 OMIM-Entry # 194050 (wie Anm. 34)



5.5.1. Zahne:

Williams-Beuren-Syndrom-Patienten haben sehr maekaippen und ein auffalliges
Gebiss. Sie besitzen eine verdickte Unterlippe méch aulRen gerichteter
Schleimhaut. Der Mund ist meist gedffnet (siehe Atib).

Sie besitzen ein breites Oberkiefer und leiden #krddontie (= Mausezahne, kleine
Zahne), teilweise Hypodontie (= einige Zahne fehfEh und vermindertem
Zahnschmelz. Durch den verminderten ZahnschmelzerhaWilliams-Beuren-
Syndrom-Patienten ein groReres Risiko an Karies exzkranken. Um dem
entgegenzuwirken sollte der Zahnarzt 6fters beswentden und zu Hause auf eine
gute Zahnpflege geachtet werden. Die Zahne halenekldiinne Wurzeln und fallen
daher haufig friih aué®

Abb. 16: Mirkodontie Abb. 17: Mikrodontie bzwyplodontie

4" Hildebrandt (wie Anm. 13); S.75

8 Dental Questions (aus dem Englischen iibernomrhép){/www.wsf.org/medical/dental.htm
Fassung vom 1.2.2004




6. Williams-Beuren-Syndrom und Hirnfunktionen

6.1. Die Sprache und deren friihe Entwicklung

Die Sprache bei Williams-Beuren-Syndrom Patientsh nicht in dem Male
beeintrachtigt, wie sie es bei anderen Syndromesp.(Boown-Syndrom) ist. Die
Patienten besitzen eine relativ groBe Sprachfahjgkét verfligen sie Uber ein

erstaunliches Fachvokabular.

Der Grol3teil stammt der Studien zur Sprachentwialioeim Williams-Beuren-

Syndrom aus dem englischsprachigen Raum. Im deanis8prachraum haben sich
bisher vor allem Pankau und Gosch mit diesem Theusainandergesetzt.

Inwiefern sich die Sprachentwicklung im Englische@on der im Deutschen

unterscheidet ist noch nicht gekl4ft.

Im Unterschied zu anderen Kindern, die ihre erdtéirter mit etwa 1 % Jahren
sprechen, beginnen Williams-Beuren-Syndrom Kindanst im zweiten oder dritten
Lebensjahr zu sprechen. Die AuRerungen der Kindanén anfanglich aber meist
»,hur von Eltern und Bezugspersonen interpretiertrder“, da vor allem im
Englischen haufig eine Aussprachestérung vorl@gPankau und Gosch heben ,die
bessere Aussprachefahigkeit [im Deutschen] im \éehl zu Gleichaltrigen (3-5
Jahre) hervor®, was auf die gute Sprachférderungorscim friihen Kindesalter

zuriickzufiihren sep?

Der Wortschatz entwickelt sich ebenfalls langsantes. wird vermutet, dass der
langsame Fortschritt beim Spracherwerb mit einemgliciien Defizit des
Langzeitgedachtnisses und mit der geringen Spéiaparitat zusammenhangt. Die

Worter werden von den Williams-Beuren-Syndrom-Rdér schlichtweg vergessen.

“9 Siegmilller, J.: Sprachtherapie bei Kindern mitl\fihs-Beuren-Syndrom (WBS) http://www.w-b-
s.de/wbs32.htmi in der Fassung vom 11.1.2004

*Thal, D. : Language and cognition in two childwth Williams syndrome. Journal of Speech and
Hearing Research (1989) 32, S. 489-500.

*! pankau, R.: Entwicklungsdiagnostische Ergebniss&imdern mit Williams- Beuren-Syndrom.
Kindheit und Entwicklung (1995)4, S. 143-148.



Ein weiteres Merkmal der friihen Sprachentwicklueg\tYilliams-Beuren-Syndrom-
Patienten ist die Wiederholung von AuRerungen desp@ichspartner der Kinder
(Echolalie).>?

6.2 Der spatere Spracherwerb

Normalerweise holen die Williams-Beuren-Syndromdé&n die beobachteten
Rickstande (Echolalie, Ausspracheschwierigkeiter) etvischen dem sechsten und
neunten Lebensjahr weitgehend adf.Karmiloff~Smith kam durch Untersuchungen
an franzosisch sprechenden Williams-Beuren-SyndPatrenten zum Schluss, dass
Menschen mit dem Williams-Beuren-Syndrom ,ihre Musprache oft mit &hnlichen
Strategien erwerben, (...) [wie nicht sprachbehitede Menschen] eine
Fremdsprache.” Dartber hinaus haben Sprecher niitakVs-Beuren-Syndrom

gelegentlich Schwierigkeiten bei der Wortfinduriy.

Im Allgemeinen driicken sich Williams-Beuren-Syndr&atienten exakt und korrekt
aus. Sie verfiigen oft Gber ausgesprochen gute Gasikkanntnisse und teilweise
tiber groBes Fachvokabulat Die anfangliche Defizite beim Sprechen sind nucHu

lange Sprachtherapien wett zu machen.

6.3. Sprachtherapie beim Williams-Beuren-Syndrom

Vielfach besuchen Williams-Beuren-Syndrom-Kinder regtherapien um ihre
sprachliche Kompetenz zu steigern. Die Therapigtstafur, die Starken der Kinder

so zu nutzen, dass die Schwachen weitestgehenthieihiverden®®

%2 Siegmiiller, J.: Der friihe Spracherwerb (Vorschetihttp://www.w-b-s.de/wbs33.htmin der
Fassung vom 17.1.2004

*3 Mac Donald, G.W. : Williams syndrome: a neuropsyobical profile. Journal of Clinical and
Experimental Neuropychology 10 (1988): S. 125-131.

> Siegmiiller (wie Anm. 49)

5 Gosch, A. : Linguistic Abilities in Children wittilliams-Beuren-Syndrome. American Journal of
Medical Genetics (1994) 52, S. 291-296

*% Siegmiiller (wie Anm. 49)



.In der Sprachtherapie kénnen spezifische Starkenkinder mit dem Williams-
Beuren-Syndroms gut genutzt werden:

- das ausgepragte Neugierverhalten.

ihre musikalischen Fahigkeiten (Rhythmusgefunhl).

die guten Fahigkeiten in der auditiven Wahrnehgaun

die hohe Motivation zum Kontakt mit anderenrdehen>’

Eine Therapiesitzung sollte nicht zu lange daudendie Kinder anfangs nur eine
kurze Aufmerksamkeitsspanne besitzen (hdéchstemailEinheit). Die Therapie ist
abwechslungsreich, das heifl3t mit Spielen, Bastelnverkntpft. Das Lerntempo ist

verlangsamt>®

Ein besonderes Problem besteht darin, dass dersBshauf Grund der Stérung in
der visuellen Wahrnehmung als abstraktes Zeich&tnadiget wird. Dies fihrt oft zu
Schwierigkeiten beim Erlernen von Lesen und Scereit® Um die besten
Ergebnisse zu erreichen sollte mit der Therapidrglb wie moglich angefangen
werden. Dies kann bereits zu Zeiten gescheherenmerdder Wortschatz des Kindes

noch nicht sehr groR ist, beziehungsweise schderifPhase der ersten Wortéf).

6.4. Geistige Entwicklung

,Uberwiegend werden Williams-Beuren-Syndrom-Pagentals leicht bis maRig
behindert eingestuft; in Standardtests, mit denan den IQ bestimmt, schneiden sie
allgemein unter [dem] Durchschnitt al* Beim Williams-Beuren-Syndrom liegt der
durchschnittliche Intelligenzquotient bei 60 (l&@/MIM- Datenbank durchschnittlich
56)°2 er variiert aber je nach Person zwischen 40 ure] ¥6n Psychologen als

schwachsinnig bis normal begabt, eingestift.

" Siegmiiller, J.: Férdernde Faktoren fiir die Thierdtp://www.w-b-s.de/wbs36.htmlin der
Fassung vom 17.1.2004

%8 Gesprach mit Giinther Sandholzer durch den VenfaBsskweil im Juli 2003

%9 Siegmilller, J.: Einschrankende Faktoren fiir dier@piehttp://www.w-b-s.de/wbs37.htmlin der
Fassung vom 17.1.2004

€0 Siegmiiller (wie Anm. 49)
®1 Linhoff (wie Anm. 1); S. 62.

2 OMIM-Entry #194050 (wie Anm. 34)



7. Die Lebensgeschichte einer Williams-Beuren-SgndPatientin am Beispiel von

Lucia

7.1 Schwangerschaft und Geburt

Lucia wurde am 28. Mai 1982, knapp 14 Tage nach desthneten Geburtstermin,
in Feldkirch geboren. Wahrend der Schwangerschafto ges mehrfach
Komplikationen. Bereits im Janner 1982 musste diattdf ins Krankenhaus
eingeliefert werden. Dabei wurden Risikofaktorere viioher Blutdruck und eine
Plazentainsuffizienz diagnostiziert.

Die Arzte stellten damals bereits ein retardiet@achstum des Embryos fest.
Daraufhin wurden taglich mehrmals mittels Ultraskchdersuchungen geprtft, ob

sich der Embryo bewegt.

Wahrend der Schwangerschaft wurde die Mutter immeder gefragt, ob sie
Kindsbewegungen verspirte, was sie bejahte. Esnware Vergleich zu den
nachfolgenden Kindern - immerhin war es die ersthw&ngerschaft - sanfte

Strampelbewegungen gewesen, die nicht sehr h&tfatan. .

Nach mehr oder weniger durchgehendem Krankenhaershiadt zwischen Janner
und Mai 1982 wurde dann zwei Mal durch eine Geleumtsitung vorgenommen.
Dabei werden durch Medikamente frihzeitig Wehergagitet, und versucht eine
Geburt herbeizufihren. Diese jedoch ohne Erfolg,dda Muttermund sich nicht

Offnete. Auch ein Kaiserschnitt wurde in Erwéguegagen.

Schlufzendlich wurde Lucia doch auf dem normalen &\ggboren. Sie wurde sofort
nach der Geburt, aus Angst vor Unterkihlung unde&ioffmangel, in den
Brutkasten gelegt. Ihr Geburtsgewicht lag bei 2&t8mm und sie war 46 cm lang.
Zur damaligen Zeit wurde ein Kind jedoch erst mihdestens 2500 Gramm aus dem
Krankenhaus entlassen. Mitte Juni durfte die Muttat Lucia schliel3lich das

Krankenhaus verlassen.

83 Linhoff (wie Anm. 1); S. 66



7.2 Die ersten Lebensjahre von Lucia

Wahrend ihres ersten Lebensjahres erlitt Lucia &iwgeinalhernie (=Leistenbruch).
Dies tritt relativ haufig bei Williams-Beuren-Symuin-Sauglingen auf. Die Stillphase
endete erst nach zehn Monaten, noch weitere zelhmatddereitete sie ihren Eltern
schlaflose Nachte. Sie war immer wieder verkuhitcia war immer schon sowohl
bei der korperlichen als auch der geistigen Entliwd retardiert. Zu Krabbeln
begann sie mit knapp zwdlf Monaten, selbststandigfen konnte sie mit 20

Monaten. lhren ersten Mehrwortsatz sprach sie m¥anaten.

7.3 Die weitere Entwicklung von Lucia

Mit drei Jahren besuchte sie die FruhférderungimereSprachheilstatte, in der sie
starke Fortschritte machte. Mit sechs Jahren bésiwgié dann eine Ergotherapie die
ihr nach einigen Jahren durch die Umstellung derdjpeuten nicht mehr gefiel.

Mit 5 Jahren hatte Lucia eine starkere VerkuhluAts sie vom behandelnden
Kinderarzt untersucht wurde, stellte dieser auchzgrausche fest. Sie wurde zur
weiteren Untersuchung in die Universitatsklinik shnuck eingeliefert, wo die Arzte
dann eine supravalvulare Aortenstenose feststell@ch weiteren Untersuchungen
diagnostizierten diese auch noch mehrere, flr datliakvs-Beuren-Syndrom
typische, Merkmale. Die Eltern hatten erst nachtrén die Gewil3heit, dass ihr Kind

das Williams-Beuren-Syndrom hat.

7.4 Schule und Arbeitsalltag von Lucia

Mit 6 Jahren, in den Jahren 1988/89, besuchte Ldaa Vorschule, eine Art
integrative Vorstufe zur Volksschule. Spater wetthsesie jedoch in das
sonderpadagogische Zentrum, wo sie bis zum Jat8 bB8b. Spater besuchte sie
zwei Jahre lang eine Berufsvorschule fur hausvhetiiche Berufe. Dort lernte sie
kochen, putzen und andere wichtige Tatigkeitenefiirselbststandiges Leben. Nach
Beenden dieser Schule, sie war damals 18 Jahreeglann sie bei der Lebenshilfe
zu arbeiten. Diese Arbeit macht ihr bis heute 8pal3, auch wenn das morgendliche

Wachwerden oft eine ziemliche Qual fir sie bedeutet



Ofters ist sie mit der Lebenshilfe auf dem Wocheram die selbst hergestellten
Produkte zu verkaufen. Dies bereitet ihr sehr Sehl3, da sie dort viele Leute um
sich hat. Nach dem Austritt aus der Schule mufét@isht mehr ganz so oft schreiben
bzw. rechnen, was zu einem Abbau der Schreib- beagsweise Rechenfahigkeiten
fuhrte.

7.5 Das Alltagsleben von Lucia

Neben der Arbeit ist Lucia seit dem Jahr 2002 ailglied der PWA, der

Pfadfinder wie alle, eine Pfadfindergruppe mit Ipelerten und nicht-behinderten
Mitgliedern. Zu ihren liebsten Beschéaftigungen eahtlie Musik, das Stricken bzw.
Malen und die Pflege ihrer Freundschaften. Sie fasiziniert vom Feuer, von
Feuerwerken, sowie von der Feuerwehr — jedochibairsgst wenn in der Nahe ein
Feuerwerk stattfindet oder es einen lauten Kndit.dbie zieht sich dann gerne ins
Haus oder in ihr Zimmer zuriick. Dieses Verhalten lsut Studien fur dieses
Syndrom typisch. Personen mit dem Williams-BeurgndBom haben am h&ufigsten

Phobien in Zusammenhang mit ihrer Gerauschempfinkiiit. °*

Ebenfalls hat sie Angst vor dem Fahrradfahren, falisrtypisch fur das Williams-
Beuren-Syndrom. Die Patienten haben oft Angst vdktivRaten, die den

Vestibularapparat (=den Gleichgewichtssinn) betreff

Was aulerdem noch aufféllt, ist die penible Genaiigdie Lucia an den Tag legt.
Sie hat zum Beispiel beim Sortieren von Gegenstindksm Schneiden von Zwiebeln
oder auch dem Schlucken von Tabletten eine penilllenauigkeit. Sie arbeitet

jedoch langsamer, doch um so genauer.

Ein grof3es Problem in ihrem Leben ist die Adipasitiie Fettleibigkeit. Obwohl sie

sich gesund ernahrt und nicht viel isst, leidetusiter starkem Ubergewicht. Sie hat
schon bei einem Erndhrungsseminar mitgemacht, legdocmafiigem Erfolg. In den

vergangen Jahren gehen die Eltern und Freundingeinghmit ihr spazieren, was ihr

missfallt. Oft fangt sie an zu murren und wehrhdilweise heftig.

% Levine, K.: Die Angst bei Personen mit dem Willg#euren-Syndrom, ein Modell und Strategien
http://home.t-online.de/home/horst.romm/lit/angsthin der Fassung vom 22.1.2004




Ebenfalls ein Problem war bis vor gut einem Jalg dachtliche Bettnassen, dass
jedoch durch eine Therapie behandelt werden ko#s.Betthassen beschrankt sich
heute nur mehr auf die Tage, an denen sie viarkakliches oder Einschneidendes
erlebt hat.

Sie liebt es, sich unter die Leute zu mischen. duweag Tanzballe, Faschingsumzuge,
grof3e Fest und Geburtstagsfeiern. Wenn sie unteséhen ist, fuhlt sie sich wohl.
Oft spricht sie auch wildfremde Leute an, mit demssm dann ziemlich schnell in
Kontakt tritt. Die Akzeptanz in der Gesellschaftsshr gut. Lucia kennt jeden — und

jeder kennt sie.

Sie ist ein sehr lebensfroher Mensch, doch es koauuoh vor, dass sie sich in ihr
Zimmer zurtickzieht, um zu weinen. Lucia denkt oftreahestehende Personen, die
schon seit mehreren Jahren verstorben sind. Deshigdat jedoch nur, wenn sie sich
sicher und unbeobachtet fuhlt. Unter Menschen lagstihren Gefuhlen nicht so

freien Lauf, wie wenn sie alleine ist.

7.6 Weitere Fallbeispiele von Williams-Beuren-Syndr Patienten und Auswertung

der Umfrage

In der von mir durchgefihrten Umfrage bezlglich défiliams-Beuren-Syndrom,

die ausschlief3lich fur Eltern von Williams-Beureyn8rom-Kindern bestimmt war,

habe ich von mehreren Eltern Erfahrungsberichtaltn. Diesen Berichten mochte
ich hier in dieser Arbeit einen Platz widmen.

Sie wurden nicht verandert und zeigen die groRealgditat des Williams-Beuren-

Syndroms.

Das erste Beispiel stammt von Eltern einer 12-g#miWilliams-Beuren-Syndrom-
Patientin:

,unsere Tochter spielt einige Musikinstrumente guttem Erfolg. Sie singt gerne
und gut, Musik in vielen Auspragungen ist ihr Seagbferd. Au3erdem geht sie sehr
gerne zum Schwimmen und liebt Ausflige in Museenh lareizeitparks. Am liebsten

fuhre sie mindestens vier mal im Jahr in den Urladuly Zeit kocht sie gerne und ist



schon recht geschickt. Sie interessiert sich dafig, Maschinen funktionieren und

wie Dinge hergestellt werden. AulRerdem sitzt srag@am Computer.”

Das zweite Beispiel stammt von Eltern eines 32igim Williams-Beuren-Syndrom-
Patienten:

,unser Sohn ist technisch sehr interessiert hilficlka bei Maurer- und
Installationsarbeiten sehr gerne mit. Nur ist esadlt nicht belastbar und kann sich
selbst die Arbeit nicht einteilen. In der Besclgifigstherapie, in der er bis vor 2
Jahren war, wurde er leider immer Uberschatzt undbe&kam ganz starke
Depressionen. Er hért sehr gerne Musik und er niaunch Klavierunterricht. Er hat
ein sehr gutes Gehoér und kann auch sehr gut Freaatsm imitieren. Alles was mit

Motoren zusammenhangt interessiert ihn auch sehr.”

Ebenfalls wurde ich auch auf die Probleme der ¥hils-Beuren-Syndrom-Patienten,
aber auch der Behinderten im Allgemeinen, in ddyeftswelt aufmerksam gemacht.
Oft haben die Williams-Beuren-Syndrom-Patienterghasolche mit nicht so stark
ausgepragten Merkmalen, Probleme einen Arbeitsstellfinden. Um so wichtiger
erscheinen mir die Einrichtungen der Lebenshilferoahderer Organisationen, die
auch Behinderte als normale, wenn auch eingesdergldngsamere) Arbeitskrafte

einstellen bzw. fordern.

7.6.1 Auswertung der Umfrage

Einleitend eine Bemerkung: Durch einen Computesvihabe ich zirka 15 der
ausgefullten Umfragen, die ich per E-Mail verschiaknhd spater auf dem Computer
gespeichert hatte, verloren. Dadurch kommt diengeriZahl von 13 Umfragen, die
leider wenig statistische Aussagekraft haben, ndstaBei dieser Umfrage waren
teilweise mehrfache Antworten mdglich, es bestasabg¢h nicht der Zwang eine
Antwort abzugeben. An der Umfrage nahmen ElternWbliams-Beuren-Syndrom-
Patienten teil, deren Kinder zwischen 1 %2 Jahreh3ihJahre waren. Die komplette
Umfrage mit Begleitschreiben finden sie im Anhargielje S.38 ff.). Die hier
ausgewerteten Fragen bilden den Hauptteil der Uafra



1. Frage: Wie alt ist ihr Kind ?

Das Alter war sehr gleichmalig verteilt, das Minimuag bei 1 %2 Jahren, das
Maximum bei 32 Jahren. Durch die Klasseneinteilantsteht ein durchschnittliches
Alter, das bei 12 Jahren liegt (Anm. bei der Klags® und mehr* wurde 21 als

Klassenmittel verwendet).

Alter der Williams-Beuren-Syndrom-Patienten

16 Jahre 6-12 Jahre 12-18 Jahre 18 und mehr

2. Frage: Welches Geschlecht hat ihr Kind?

Von 13 Beteiligten waren sechs mannlich (46 %) sieben weiblich (54 %).

Geschlechtsverteilung

O ménnlich
Eweiblich




3. Frage: Wie alt war ihr Kind beim ...

a)

IS

w

N

-
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unter 12 Monaten 12.- 20 Monat tiber 20 Monaten keingahen

Alter



ersten Mehrwort-Satz (2 und mehr Woérter; Bsp aQia oder Papa da) ?

Alter beim ersten Mehrwort-Satz

Anzahl
N w £

[N

unter 16 Monaten 16.- 24. Monat Uber 24 Monate keingaben
Alter

Allgemein zeigte sich bei dieser dritten Frage, sd&¥illiams-Beuren-Syndrom-
Patienten teilweise deutlich retardiert sind. Doatlurch entsprechende
Fordermalinahmen im spateren Leben kdnnen die mdtsiekstédnde wieder fgeholt
werden.

4. Welche Férdermalinahmen wurden bisher bei ihrem Kd angewandt ?

(Mehrfache Antworten madglich)

FoérdermalRnahmen

Musikalische Erziehung |

Reittherapie |

Psychomotorik |

Ergotherapie |

Logotherapie |

Krankengymnastik |

Frihférderung |

0 2 4 6 8 10 12
Anzahl

,In einer aktuellen Umfrage der WSA [(= Verein fiias Williams-Beuren-Syndrom
in den USA)] unter Eltern von Kindern mit WillianBeuren-Syndrom, gaben 100%
der Eltern an, ihr Kind erhielte einen Sprachthiergf-rtiihforderung)]; 87% sagten,



ihr Kind erhielte eine Ergotherapie und 71% gebam &r Kind erhielte
Physiotherapie.?®

Durch die kleine Anzahl und durch den Umstand, dédst alle Beteiligten schon im
Stande sind, bei bestimmten Foérdermalinahmen mithenada sie zu jung sind,
wurde ich ein &hnliches Ergebnis bei meiner Umfragken. Aufféllig ist meines
Erachtens die hohe Anzahl der Beteiligten, die agicle Reittherapie in Anspruch
nehmen. Diese Art der Therapiemdglichkeit ist im detzten Jahren sehr stark
aufgekommen und eignet sich optimal fur WilliamsiBa-Syndrom-Patienten, da

sie meist tierlieb sind und daher gerne reiten.

5. und 6. Frage: Welche klinischen Symptome und were Auffalligkeiten hat
bzw. hatte ihr Kind ? An welchen kardiovaskularenErkrankungen leidet ihr
Kind?

Es ist hierliber schwer eine statistisch bedeutsamssage zu machen. Was auffallt
ist, dass 100% aller Beteiligten an einer Zahntelisyg leiden und 76% ein

Elfengesicht und ha&ngende Schulter besitzen. WiliBeuren-Syndrom-Patienten
leiden vor allem im S&uglings- bzw. Kindesaltertl®#wssagen der Eltern oft an
Trinkschwéche, Erbrechen, Durchfall und sehr ofthaan Verstopfung (53%). Diese
Symptome verschwinden jedoch meist in der Pubertat.

7. Frage: Welche Eigenschaften treffen oder traferfir ihr Kind im Alter
zwischen 6 und 12 Jahren zu? (Eltern, deren Kind wer 6 Jahren sind, durften

hier keine Antwort abgeben)

Ergebnis nach Haufigkeit:

80 % angstlich (vor allem bei Larm), redet gernd uiel
70 % stur, wenig Schamagefuhl, nachtliches Bettmésse
60 % Schlafprobleme

40 % ligt

% Scheiber, B: Traume verwirklichen. Ein HandbuchBttern von Kindern mit Williams-Beuren-
Syndrom. Band 1. 2003, S.81



Ein durchgehender Faden ist, dass angefangen vamatrigen bis zum 32- jahrigen
Williams-Beuren-Syndrom-Patienten alle sowohl lesthaftlich gerne Musik héren
als auch diese selbst machen. Auf die Frage nachlidgemeinen Akzeptanz in der
Gesellschaft antworteten 100% der Eltern mit ,sglif oder ,gut®.

Die Umfrage war fur mich eine wichtige Erfahrungh konnte dadurch mit mehreren
Eltern aus Deutschland, Osterreich und der Schwalier auch mit Eltern aus
Spanien in Kontakt treten und mich mit ihnen Ulee iIErlebnisse mit ihren Kindern
im Alltag reden. Doch nicht nur mit den Eltern, dem auch mit den Kindern konnte
ich Kontakt aufnehmen und auch ihre Sicht der Weittnenlernen. Diese Arbeit war
all ihre Muhen wert, da ich um einige Erfahrungeicher wurde, auch wenn die
Enttauschung Uber die geringe Anzahl der Antworiad die daraus resultierende

statistisch geringe Aussagekraft der Umfrage gsald i

Zusammenfassung

Das Williams-Beuren-Syndrom ist eine relativ setté&ehinderung. Es tritt mit einer
Haufigkeit von 1:20 000 bis 1: 50 000 auf. Seit 398 bekannt, dass es spontan
durch den Verlust von genetischem Material im Berales 7. Chromosoms bei der
Meiose (=Keimzellenbildung, Reduktionsteilung) ¢els. Das Williams-Beuren-
Syndrom wurde in der medizinischen Literatur zustearmal Anfang der 60er Jahre
durch die beiden Kardiologen Williams und Beurersdbeieben. Lange Zeit war
Williams-Beuren-Syndrom nur Experten bekannt. Duralie zunehmende
Forschungsaktivitaten in den letzen 15 Jahren wudhs Wissen und der
Bekanntheitsgrad. In dieser Arbeit soll der hische und genetische Hintergrund
geklart, die Diagnosemethoden vorgestellt und goézielle Merkmale dieses
Gendefekts hingewiesen werden. Weiters beinhaieeiAdoeit eine Kurzbiographie
einer Williams-Beuren-Syndrom-Patientin und die wadung einer mulinational
durchgefuhrten Umfrage unter Eltern von Kinderng dias Williams-Beuren-

Syndrom besitzen.
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32. Chromosomenmutationen. 13.6.2. Strukturello@imsomenaberrationen

Anhang
$ - -

% /

0.-01 0.'-.21
00-.'1 0.2
'% 3 !,

0O & O!
4% ! / %%%%

*/ ) ”

O 2 o5 .0
02% -.0% O

* & + 9 ,

o 05 (
0.'% - ( 0

* ! 6" 7 8 "9

# 0,

O .0 05 )

0.0% - )% o)



% 7 ! / /

O 5%7 O#
o) O<
O+ O#
= 0O =
O & O " %%%%%%%%% %% %% %% %% %% %% %%

%%%6%6%6%6%6%%0%0%0%0%0 %% %% %% %% %% %% %0

‘0% ! $$&
1% /
=% O> $? 6 =
<$ ?2*
6 * O/ 6 $ *
@ $ O> ?2A 6
3: *
& O = &
B OC & 6 I *
<$ O = 6 | *
6 OD *
/5 17



0% ! & = 6 >
/I $ $$ * I,

O & O! > $
6A *
90%0%6%0%6%%%6 %% % %% % % VYV Y G b

%9%6%6%6%6%0%0%0%0%0%0%0%0 %0 %0 YW WSS

O# O > %
# O *
OA $
6A D*
E% = $ $ 33 3% 3 % $5 |/
! o .1 , 6= / 0
1 $5 *
o@ 7 OF o> &
6 *

O5

O! $5

O
O
O
O& O & &
O O %
O



2% n

1% / 3 $
1% :
O O O O
G ! / ,
$5D H $ $ H , &$

/ ,

%%0%%%%6% % %% %% %% % %% % %% %% %% %% % % %% %% %% %0
%%0%% %% %% %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %0
%%0%%%%6% % %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %0
%%0%% %% %% %% %% %% % %% %% % %% %% %% % % %% %% % % %0
%% %% %% % % % % %% % % %% %% % % %% %% %% %% %% %% %% %00
%% %% %% %% % % %% % % % %% %% % %% %% %% %% %% %% %% %00
%% %% %% %% % % %% %% %% %% % % %% %% %% %% %% %% %% %00
%%0%%%%% % %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %0
%%%%%%6% % %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %0
%%0%%%%6% % %% %% %% % %% %% %% % %% %% % % %% %% % % %0
%%0%%%%6% % %% %% %% % %% %% % % % %% %% % % %% %% %% %0
%% %% %% %% % % %% % % % % %% % % %% %% %% %% %% %% %% %00
%% %% %% %% % % % % % % % %% %% % %% %% %% %% %% %% %% %00
%% %% %% %% % % % % % % % %% %% %% %% %% %% %% %% %% %0 %00
%%0%%%%6% % %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %0
%%0%%%%% % %% %% %% % %% %% %% %% %% %% % %% %% %% %00

- A D $5 $ -



