Sjeldne Diagnoser

Kort om
Williams Syndrom

Williams Syndrom (WS) er et medfedt livsvarigt handicap.

@ Forlab og prognose

WS viser sig ved en reekke forskellige symptomer og felgesygdomme. Disse forekommer pa forskel-
lig made og i forskellig udstraekning.

De vaesentligste karakteristika for WS er de seerlige ansigtstraek, hjertefejl, trivselsproblemer i spaed-
og smabarnsalderen, psykisk-, fysisk- og motorisk udviklingshaemning, overfalsomhed for lyde,
talegleede samt en udadvendt adfzerd.

WS rammer flere af kroppens dele og organer. Der kan tilkomme forskellige falgesygdomme som
for eksempel tidlig kensmodning, tandsymptomer, gjensymptomer, urinvejssymptomer, mave-
tarm-problemer og problemer med skelettet.

Voksne med WS kan opleve store problemer med angst for kommende begivenheder.

Levealderen er almindeligvis ikke nedsat, men hos nogle kan der veere fremadskridende problemer
med hjertekomplikationer, for hgjt blodtryk, mave- og tarmgener samt problemer med ryg og led.

@ Forekomst og arvegang

WS er genetisk betinget, og ved en diagnostisk blodprgve kan der i 90-95 % af tilfaeldene pavises et
tab af arveanlaeg pa kromosom syv.

| de fleste tilfaelde er drsagen til WS en nyopstaet mutation i arveanlaegget. Den voksne med WS har
risiko for at fere sygdommen videre.

WS betegnes som et sjaeldent handicap og der fades to-fire bgrn om dret i Danmark. WS kan
ramme bade piger og drenge.

@ Behandling og kontrol

Behandling og kontrol i sundhedsvaesnet foregar oftest inden for flere fagomrader.
Som eksempler kan naevnes:

O Hjertespecialister grundet medfadt hjertefejl
O Leeger med speciale i nyre og urinveje grundet tendens til misdannelser
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@re-naese-halsleege med henblik pa lydoverfglsomhed, tendens til mellemgrebetaendelse
samt synkeproblemer

@jenlaeger med henblik pa skelen

Leeger med speciale i hormoner grundet for tidlig pubertet

Tandlzeger og kaebekirurger grundet tandstillingsfejl og emaljedefekter

Ortopaedkirurger grundet ledproblemer samt rygproblemer, som typisk bliver mere udtalt
med alderen

Barneleeger med henblik pa den grundlaeggende kontrol og opfelgning

Fysioterapeuter til traening af muskler, led og ryg

Ergoterapeuter til finmotorisk traeening

Talepaedagoger til treening af mundmotorik

Behandlingen af WS bestar forst og fremmest i at behandle symptomerne og de falgesygdomme,
der tilkommer. Endvidere er radgivning omkring de psyko-sociale og paedagogiske problemstil-
linger vigtige for livsforlgbet.

Mere information — kontakt

Dansk forening for Williams Sjeeldne Diagnoser
Syndrom TIf.3314 0010
www.williams-syndrom.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

Kilder

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk

Dansk forening for Williams Syndrom: "Kender du Williams Syndrom?”, folder udgivet maj 2009
www.csh.dk, se under Williams Syndrom

Prof. dr. med. Flemming Skovby, Rigshospitalet



