Williams-heilkenni

Skilgreining & heilkenni.

Heilkenni er islensk pyding & heitinu “syndrome”. Heilkenni merkir sjikdémsmynd eda
einkennamynstur sem myndar heildarmynd akvedins sjukdéms. Astandid er medfeett og fleiri
en ein roskun verdur a formun liffeera i likamanum. Eins og & vid marga sjukdéma og
heilkenni pa eru peir gjarnan kenndir vid n6fn peirra sem peim lysa, eda koma fram med
tilgatur um ad samsetning dkvedinna likamseinkenna, hegdunarsérkenna eda proskaferla sé
ad finna i alika magni og svipadri framsetningu hja hopi einstaklinga. ba er talad um ad um
heilkenni sé ad raeda. Dr. J.C.P Williams var &hugasamur unglaeknir & Nyja Sjalandi sem
skrifadi grein i bladid “Circulation” &arid 1961. bar lysti hann sameiginlegum eiginleikum
nokkurra barna sem komu i adgerdir vegna hjartagalla. Einkenni pessi voru svipad andlitsfall,
smar voxtur, opinn personuleiki (“chatty and outgoing”) og ymis fravik i vitsmunaproska. bess
ma geta ad talid er ad til séu um 400 heilkenni sem leitt geta til proskafravika og jafnvel
fotlunar. Williams heilkenni er eitt pessar heilkenna og eitt af peim sem hafa pekkta orsok.
Greining heilkenna fer ymist fram med litningapréfum eda klinisku mati, par sem, eins og
segir hér ad ofan, tiltekin einkenni purfa ad vera til stadar til ad um sé ad reeda heilkenni.

Williams heilkenni: skilgreining, orsakir og greining.

Williams heilkenni er medfaeddur sjikdomur og orsék hans getur leitt til margvislegra
byggingagalla og truflana & starfsemi ymissa liffeera eda liffeerakerfa. Orsokin er
arfelling/eyding a 6rsmaum hluta litnings nimer 7. BUid er ad kortleggja 14 gen a svaedinu
sem vantar og par & medal er elastin (ELN) genid. Oedlileg starfsemi eda skortur & elastini,
sem er teygjuefni bandvefs likamans, er talid leida til flestra likamlegra einkenna
heilkennisins. Truflun & 6dru geni er talid valda roskun & edlilegri myndun midtaugakerfisins.
Orsok litningagallans ma oftast rekja til stokkbreytingu & erféaefni saedisfrumu eda eggfrumu,
sem mynda fésturfrumur einstaklingsins. Ekki hefur verid synt fram & ad lifsstill foreldra eda
onnur umhverfisahrif hafi ahrif & myndun litningagallans. A islandi fer greining heilkennisins
fram med mjog sérhaefdu profi & litningarannsoknadeild Landspitalans. Bérn geta greinst a
mismunandi aldri og fer pad liklega eftir arvekni foreldra og fagfolks, sem og einkennum
hversu snemma pad gerist.

Hversu margir eru med heilkennid?

Talid er ad tioni barna sem feedast med Williams heilkennid sé a milli 1 af hverjum 10.000 til 1
af hverjum 20.000 bérnum. betta pydir ad & islandi meetti ad medaltali buast vid feedingu eins
barns med Williams heilkenni annad hvert ar. Hlutfall drengja og stilkna er jafnt.

Einkenni Williams heilkennis.

Williams heilkenni er i raun fjdlkerfasjukdémur og honum geta fylgt ymsir likamlegir kvillar,
broskafravik, sérgafur og sérstakt atferli. Ymsir likamlegir kvillar geta komid fram i auknum
meeli hja einstaklingum med heilkennid. Mikilvaegt er ad pekkja pau einkenni og sjikdoma
sem hugsanlega geta fylgt til ad haegt sé ad greina og medhondla pa a éruggan hatt. bad skal
haft i huga ad faestir peirra sem greinast med heilkennid f& alla pa sjukdéma og kvilla sem
komid geta upp hja einstaklingum med Williams heilkenni. Hér verdur farid yfir algengustu
fylgikvillana en pess skal getid ad yfirferdin er liklega ekki teemandi.

Likamleg einkenni.

Sérkenni i andlitisfalli ma gjarnan sja hja einstaklingum med Williams heilkenni en pau verda
oft ekki aberandi fyrr en eftir sex manada aldur. Hja ungum bornum sést ef til vill eftirfarandi, i
mismiklum meeli p6: mjukvefjafylling i kringum augu og/eda i kinnum, pykkar varir, vidur
munnur, smagerdar tennur og aukid bil & milli peirra. Smagerd kinnbein og nef, djap nefrét,
huofelling i innri augnkrok, nett haka, breitt enni og andlit mjokkar par sem dregin er lina milli
gagnaugna. Stjornumynstur i lithimnu augans. Aberandi eyrnasneplar, slétt efri vor og nokkud
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sid. begar bornin eldast verdur andlit peirra oft langleitari og hals langur. R6dd pessara
einstaklinga er oft has og/eda djup.

Erfidleikar vid faeduinntbku og uppkdst a ungbarnaskeidi eru algengir, sem getur valdid pvi ad
pau pyngjast ekki edlilega. Stundum parf ad gripa timabundid til pess ad naera bérnin um
magasléngu. Borid getur & vélindabakflaedi og heegdatregdou & 6llum aldri. Kvidverkir eru ekki
Galgengir og geta asteedur peirra verid ymsar af ofan- og nedangreindu.

Byggingagallar geta komid upp i hjarta og aedakerfi. Algengast er ad prengsli myndist i stéru
slagaedunum vid hjartad. Sjukdémur i slageedum vegna skorts a edlilegu elastini er talinn
valda pessum prengslum. brengsli i lungnaslagesedum hefur tilhneigingu til ad lagast med
timanum en prengsli annars stadar og ekki sist i 6saed getur hins vegar aukist med aldri. Har
bl6dprystingur hrjair oft eldri einstaklinga med heilkennid. Byggingagallar i pvagkerfi eru
algengir og haetta & myndun nyrnasteina. Auk pess er aukin haetta a kvidsliti. Aukinn lidleiki
um lidamot og slok védvaspenna er til stadar, einkum & yngri arum, en stirdleiki um lidi getur
komid fram eftir pvi sem einstaklingurinn eldist. Gongulag getur verid 6edlilegt og
likamsvoxtur er oft undir medalkdarfum. Til eru sérstakar vaxtarkurfur fyrir einstaklinga med
Williams heilkenni. Kalk getur maelst haekkad i bl6di og pvagi. Aukin haetta er a vanstarfsemi i
skjaldkirtli, snemmkomnum kynproska, sykursyki og offitu. Tileygd og fjarsyni er einnig
algengt. Fylgjast parf med heyrn, en aukin tioni er & mideyrnabdlgum sem medhondla parf a
hefdbundinn hatt. An pess ad orsék finnist pa er oft um ofurneema heyrn ad raeda, sem betur
verour reett hér nedar

broskaframvinda einstaklinga med Williams heilkenni.

Almennur proski er seinkadur hja flestum einstaklingum med heilkennid. Oftast er
vitsmunaproski & stigi vaegrar eda midlungs proskahémlunar. Greind er maeld med stédludum
greindarpréfum, par sem medaltalsskor er & bilinu 85 til 115. Medalgreindartala einstaklinga
med heilkennid liggur a bilinu 50 til 60 en getur verid allt fra 40 og upp i 100. broskaseinkun
kemur medal annars fram i hreyfiproska og bérn med Williams heilkenni fara oft ekki ad
ganga fyrr en i kringum 2 ara aldur. Maltaka er sein og finhreyfifaerni er skert. Styrkleikar
koma aftur a méti fram i heyrnreenu minni og einnig kemur fram afburda gléggsemi pessara
einstaklinga i ad pekkja andlit. Tjaning er oft mun innihalds- og tilfinningarikari en
greindarvisitala a st6oludu proskapréfi segir til um. bvi er oft talad um sérstakt proskamynstur
hja pessum hopi. Einstaklingar med heilkennid hafa oft afgerandi tonlistarheefileika en eiga
hins vegar mjog erfitt med ad leera ad lesa nétur. betta bendir til einstakra haefileika i
hljédurvinnslu, pau leera [6g mjog audveldlega og syna meiri tilfinningaleg vidbrégd vid tonlist
en adrir.

Veikleikar i Urvinnslu sjonar koma medal annars fram hja peim i erfidleikum med ad atta sig a
heildarsyn og tilhneigingu til ad festast i smaatridum. betta kemur vel fram a préfum par sem
vidkomandi & ad teikna mynd eftir sjonminni.

Flestir einstaklingar med Williams heilkenni eiga i miklum erfidleikum med ad na tékum & og
skilja steerdfraedi. bar af leidandi eiga pau oft erfitt med ad leera a klukku og télvulr er oft eina
leidin til ad gera peim kleift ad fylgjast med timanum.

Atferli, hegdun og lidan.

Born med heilkennid eru oft mjog félagslynd, opin og gladlynd. beim finnst fatt skemmtilegra
en aod tala og er umhugad um ad 6drum lidi vel. Stundum er talad um ad pau séu “of”
félagslynd en pad beinist einkum ad fullordnu félki. Bérnum med Williamsheilkenni gengur
ekki eins vel ad eignast vini medal jafnaldra sinna. En pd pau geti verid leikin i 6formlegu
spjalli pa er pad yfirleitt & yfirbordskenndan hatt. Maltjaning er oftast mun betri en
malskilningur og pvi eiga pau erfitt med ad halda praedi i umraedum po pau geti notad ymsa
frasa og virkad mjog fullordinsleg. bPad leidir oft til pess ad gerdar eru éraunhaefar kréfur til
peirra.
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Eitt af algengustu vandamalunum sem bérn med Williamsheilkenni eiga vid ad etja er oréleiki
0g skortur a einbeitingu. Pau eru gjarnan mjog virk og eiga erfitt med ad sitja kyrr og halda
einbeitingu vid tiltekin verkefni i akvedinn tima. Pau geta hins vegar oréid gagntekin af
akvednum hlutum eda hugdarefnum og eytt miklum tima i vangaveltur um pau efni. Til deemis
geta pau ordid heillud af skordyrum, bilum eda tilteknu félki og talad neer endalaust Gt fra
pessu ahugasvidi sinu. bennan ahuga er oft haegt ad nyta i ihlutun, til deemis ef barn vill alltaf
leika med sama leikfangid pa er tilvalid ad nota pad leikfang sem umbun eftir ad tilteknu
verkefni er lokid. Eins er haegt ad vinna ad pvi ad auka Uthald og einbeitingu med pvi ad lesa
bok sem barn er heillad af og vill skoda aftur og aftur.

brahyggja af pessu tagi getur hins vegar lika leitt til kvida og oft er talad um ad bérn med
Williamsheilkenni hafi miklar &hyggjur af hinum ymsu hlutum, baedi hvad vardar pau sjalf og
adra. bau eru mjog upptekin af pvi hvernig 6drum lidur og vilja allt gera til ad félki i umhverfi
peirra lidgi sem best. Bérn med Williams heilkenni eru pvi mjog vidkvaem fyrir umhverfi sinu,
pau eru ekki bara upptekin af pvi ad spa i lidan annarra heldur pola pau oft illa areiti. Havadi
fer til deemis illa i pau og litid barn med heilkennid getur farid ad hagrata ef einhver klappar
skyndilega saman l6funum nalaegt pvi. Algeng vidbrégd eru einnig ad gripa fyrir eyrun eda
fordast pa hluti sem framkveema pessi hlj6d. Foreldrar pessara barna verda par af leidandi oft
mjog leikin i ad undirbla pau fyrir slikt, til deemis med ad vara pau vid adur en ryksuga eda
hreerivél er sett i gang. Rannsoknir syna ad allt ad 90% barna med Williams heilkenni eru
ofurvidkvaem fyrir tilteknum hljédum. Ekki er vitad hver orsokin fyrir pessu ofurneemi er en oft
eldist pad af peim pegar nalgast unglings- eda fullordinsar, pé hja sumum verdi vandamalid
vidvarandi.

Sum bdrn med Williams heilkenni geta synt steglda hegdun eins og ad veifa héndunum i
sifellu eda rugga sér fram og til baka. Oft kemur pessu hegdun fram pegar einstaklingurinn er
undir miklu alagi, er kvidinn eda leidist eda er nidursokkid i hugdarefni sin. bPessar stegldu
hreyfingar geta jafnvel audveldad peim ad einbeita sér. En yfirleitt er maelt med pvi ad gera
barnid medvitad um pessar hreyfingar sina og ad peim sé haldid i lagmarki.

P6 ad bérn med Williamsheilkenni séu yfirleitt samstarfsfis og gladlynd pa geta pau eins og
onnur born fengid skapofsakost pegar pau komast i uppnam, skortir athygli eda fa ekki vilja
sinum framgengt. Rannsoknir syna ad hegdunaerfidleikar eru algengari hja bérnum med
proskafravik en bérnum sem proskast edlilega. bvi er avallt mikilvaegt ad taka hegdun féstum
tokum og setja bérnum med Williams heilkenni skyr mork. Eins er mikilveegt ad gefa lidan
barnanna gédan gaum og gripa strax inn i ef astaeda pykir til. Depurd og leidi er algengur hja
bdrnum med heilkennid og pa einkum pegar kemur fram a unglingsar. Birtingarform depurdar
getur verid skapvonska, métpréi og 6hlyoni vio reglum. Best er ad taka & pessum hlutum strax
med hegdunarmétandi adgerdum og 6drum videigandi medferdarleidum.

Hvao er gert eftir ad greining er stadfest?

Eftir ad greining liggur fyrir er porf & itarlegri skodun mea tilliti til likamlegra einkenna.
Hjartalaeknir skodar med émteeki uppbyggingu hjarta- og sedakerfis og hvort um prengsli i
sedum sé ad raeda. Auk pess er meelt med myndgreiningu a pvagkerfi og blédprufum med
tilliti til saltbUskapar (kalks), nyrna- og skjaldkirtlisstarfsemi. Eftir ad greining er stadfest er
barninu visad i snemmteeka ihlutun (early intervention) a proskahdmlunarsvidi & Greiningar-
og radgjafarstod rikisins. | pvi felst 6rvun flestra proskapatta hja proskapjalfum,
leikskélasérkennurum og sjikrapjalfurum. Innkoma annarra fagstétta fer eftir
einstaklingsmidadri pjonustuaaetlun og adsteedum. Medal annars parf ad kortleggja
vitsmunaproska barnanna og adlégunarfaerni med stédludum préfum til ad heegt sé ad mida
pjénustu vid parfir hvers og eins.

Heilbrigdiseftirlit.

Eftirlitio er nokkud einstaklingsbundio eftir fylgikvillum sem upp koma. Fylgjast parf med vexti
og faeduinntdku, eins og hja 6llum 6drum bérnum. Su eftirfylgd fer oftast fram i ung- og
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smabarnaverndinni & vegum heilsugaeslunnar. Reglubundin eftirfylgd hjartaleeknis og fylgjast
parf med bl6dprystingi til lifstidar. Hugsanlega parf ad meela kalk i bl6di fyrstu manudi lifs, en
par ma fylgjast med einkennum (lystarleysi, uppkdst, 6veerd og haegdatregda), sem geta verid
[imsk par sem einkenni pessi eru almenn og missterk. Augnleeknir parf ad fylgja eftir fravikum
i sjén og astandi augna.

Meelt er med ad fylgjast med skjaldkirtlis- og nyrnastarfsemi. ZLskilegt er ad
tannréttingasérfraedingur skodi bérn vid um 8 ara aldur.

Medferd.

Ekki er heegt ad medhondla undirliggjandi orsok heilkennisins en hins vegar heegt ad lagfeera
marga af fylgikvillum pess. Auk pess er haegt ad studla ad auknum proska og minnka likur &
hegdunar- og gedréskunum sidar meir, med markvissri pjalfun og atferlismétandi adgerdum a
fyrstu arum lifs. bessi medferd fer i fyrstu fram a Greiningarst6o og sidar meir i leikskélum,
par sem unnid er eftir einstaklingsnamsskra. Auk pess fer pjalfun fram hja ymsum 6drum
sjalfsteett starfandi fagadilum, talmeinafraedingum, sjikrapjalfurum, og idjupjalfum, eftir pvi
sem vid a. Oftast er porf er a sérstudningi og sérkennslulrraedum upp alla skélagdénguna.
Mikilveegt er ad byggja upp faerni hja viokomandi og nyta styrkleika hvers og eins til ad gera lif
pessara einstaklinga sem innihaldsrikast og fidlbreyttast.

Haegt er ad lagfeera byggingagalla og likamlega kvilla med adgerdum. Hjartagalli,
byggingargalli & pvagkerfi, tileygd og kvidslit parfnast stundum adgerdar. Haegt er ad vikka
préngar eedar med ymsu moti. Haan bl6dprysting, vanstarfsemi i skjaldkirtli og gedreena
erfidleika ma medhondla med lyfjamedferd.

Oftast dugir ad medhondla heekkad kalk i bl6di og pvagi med kalksnaudu faedi. D-vitamin
eykur kalk i bl6di og ef um haekkad kalk er ad reeda ber ad fordast ad gefa fjdlvitamin sem
innheldur vitaminid, auk pess mikilvaegt er ad vernda viskomandi gagnvart sél par sem slikt
eykur hina nattarlegu D-vitamin framleidslu.

Fullordinsarin.

Styrkleikar einstaklinga med Williams heilkenni eru margir og pess vegna er hugsanlegt ad
feerni fullordinna med Williams heilkenni sé ofmetin. Rannséknir syna ad adldgunarfeerni er
einna mest a svidi bodskipta en feerni til sjalfsbjargar er ekki eins g6d. Adlégunarfeerni
einstaklinga med heilkennid er yfirleitt lakari en proskamaelingar gefa til kynna. Einnig er
algengt ad hraedsla og homluleysi i félagslegum samskiptum valdi erfidleikum &
fullordinsarum. bad er pvi nokkud raunhaeft ad segja ad flestir purfa a verndadri blsetu ad
halda & fullordinsarum. Margir eru langt fram eftir aldri i foreldrahGsum og po6rf er & markvissri
pjénustu a vegum samfélagsins til frambuldar hja einstaklingum med Williams heilkenni.

Lokaord.

Hér hefur verid stiklad a stéru vardandi erfidleika barna og fullordinna med Williams heilkenni.
Med skrifum pessum vonumst vid til pess ad fagfélk og adrir sem pekkja og umgangast
einstaklinga med heilkennid 6dlist aukinn skilning a styrkleikum, veikleikum og pérfum peirra.
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Nokkrar gagnlegar heimasidur:

Géogerdarsamtok i Bretlandi sem veita radgjof og upplysingar: Contact a family:
www.cafamily.org.uk

Williams Syndrome Foundation i Bretlandi;
www.williams-syndrome.org.uk

The Williams Syndrome Foundation i Bandarikjunum;
www.wsf.org

Williams Syndrome Association i Bandarikjunum;
www.williams-syndrome.org

National institute for Neurological Disorders and Stroke i Bandarikjunum;
www.ninds.nih.gov/health

The Williams Syndrome Association & Irlandi;
http.//homepage.eircom.net/~wsai

Gagnagrunnur yfir sjaldgaefa sjukddoma a vegum Evrépusambandsins;
www.orpha.net

Auk pess eru upplysingar um ymsa tengla & heimasiou Greiningarstddvar:
www.greining.is
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