Williams syndrom

Williams syndrom orsakas av en medfédd
kromosomavvikelse som bland annat kan leda till
missbildningar av hjartat och blodkérlen.

De flesta har ocksa en intellektuell funktionsned-
sattning. Madnga med syndromet har gemensamma
utseendemdssiga drag.

Williams syndrom finns hos 5—10 per 100 000 personer.
I Sverige f6ds mellan 6 och 12 barn med syndromet varje ar.

Symtom

De har ofta gemensamma utseendemissiga drag. Det &r
vanligt med missbildningar av hjértat och i de stora blod-
karlen. Vanligast ar en fortrangning i stora kroppspulsadern
som kan péaverka hjirtats funktion. Det kan ocksa finnas
andra fortrangningar i blodkdrlen som gor att blodtrycket blir
forhojt.

Ménga nyfodda med syndromet har 1&g muskelspénning
och atsvérigheter. Koncentrationen av kalcium i blodet kan
ocksa vara hog och ge symtom som krikningar och
forstoppning.

Barnens motoriska utveckling &r ofta paverkad.
Rorligheten i lederna kan vara nedsatt och kan minska
ytterligare med tiden.

De flesta med syndromet har en intellektuell funktionsned-
sittning som brukar vara lindrig till medelsvar. Ménga har
ocksé en ojamn kognitiv forméaga som bland annat innebér
att de har latt for att 14ra in ord och uttryck men svart att
forstd inneborden av dem.

De flesta med Williams syndrom beskrivs som vinliga och
pratsamma och har litt att ta kontakt med nya ménniskor.
Samtidigt kan det finnas drag av dngslighet och osédkerhet.
Angest och fobier dr vanligt. En del har adhd och autism.

Manga med syndromet far diabetes nér de blir vuxna och
en del har symtom redan som barn.

De flesta &r ljudkénsliga. Symtom frén 6gonen som
skelning och brytningsfel 4r vanligt.

Orsak

Williams syndrom orsakas av en forlust av en liten del av
den langa armen pé en av kromosomerna i kromosompar 7.
Det beror i de flesta fall pa en nyuppkommen kromosom-
avvikelse (nymutation).

Behandling

Hjartat undersoks av en barnhjértldkare, som sedan avgor
den fortsatta behandlingen. Vissa fortrdngningar maste
opereras sa snart som mojligt, andra kan vénta tills barnen
blir dldre. Aven i vuxen alder behover personer med
syndromet f6ljas upp av en hjirtspecialist.

Kontroller behdvs regelbundet for att upptécka diabetes
sa tidigt som mgjligt. Om kalciumbalansen ar rubbad kan
kosten anpassas med stod av en dietist.

Atsvarigheter utreds och behandlas i samarbete med
specialister.

Personer med Williams syndrom behdver habiliterande
insatser bdde som barn och i vuxen alder. Psykologiskt och
socialt stod ar viktigt.

Resurser

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och information
om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Sambhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer

* Williams syndromféreningen i Sverige

» FUB, Riksforbundet for barn, unga och vuxna med
utvecklingsstérning

* Autism Sverige

Las mer

Det hér 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand

vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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