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Tato publikace je vysledkem spoluprace ¢lent obéanského sdruzeni Willik pod
vedenim MUDr. Lenky Neuschlové a predstavuje prvni komplexni tistény text
s tématikou Williamsova syndromu v ¢eském jazyce. Je koncipovana tak, aby z ni
mohli tézit nejen rodice, ale i specialisté nejriznéjSich profesi. Nasi snahou bylo
poskytnout pfedevsim informace z oblasti zdravi, vzdélavani a vychovy v roding, a to
pro vSechny vékové kategorie lidi s Williamsovym syndromem. Mnoh& doporuéeni
byla prevzata ze zahranici, zejména z materiali americké Asociace a britské Nadace
Williamsova syndromu. Diky &tyfletému plsobeni sdruzeni Willik vSak bylo mozné
tento text sestavit tak, aby vychazel z potfeb a zkuSenosti nasich rodi¢u.

WilliamsUv syndrom je vrozend porucha, jejiz pfi¢inou je geneticka vada, takzvana
delece 7q11.23. Delece je typem mutace DNA, pfi niz u postizenych jedinct chybi
¢ast genetické informace v oblasti 7. chromozému, q11.23 znadi konkrétni misto na
chromozédmu. Tento syndrom Ize vysledovat vSude na svété, nezavisle na etnickém
puvodu. Jedna se o vzacnou poruchu, jejiz vyskyt se odhaduje na 1/7 500 az 1/ 20 000
narozeni.V Ceské republice byla tato diagnéza potvrzena zhruba u 50-60 déti (pfesna
Cisla nemame k dispozici). Pro srovnani — ve Velké Britanii bylo v roce 2002 znamo
zhruba 1 300 postizenych a britska spole¢nost Williamsova syndromu kazdoro¢né
registruje okolo 75 novych pfipadu.

Pro tuto genetickou poruchu se nékdy také pouzivd nazvu Williams-Beurenliv
syndrom. Lékafi Williams a Beuren popsali toto onemocnéni v letech 1961-2
nezdvisle na sobé v rlznych Casopisech v rozmezi nékolika mésicl. Vlastni
geneticka odchylka byla odhalena az v roce 1993, do té doby diagnostika probihala
na zakladé pritomnosti shodnych pfiznakd. V nasi zemi v minulosti tento syndrom
nebyl mezi odborniky pfili§ znamy, a proto je u nas zejména v dospélé populaci
poddiagnostikovan.

Dité s Williamsovym syndromem se narodi zdravym rodi¢lm, jeho narozeni je
véci ndhody a nelze je pfedvidat. Jedinec s prokazanym Williamsovym syndromem
mé 50 % riziko narozeni stejné postizeného ditéte. Vlastni genetickd porucha neni
|éCitelnd, FeSitelné jsou jen nékteré ze zdravotnich obtizi.

Syndrom znamenda v pravém slova smyslu soubor charakteristickych priznaka.
Lidé s Williamsovym syndromem maji tedy fadu spole€nych rysi a zdravotnich
problému. Jsou si nezvykle podobni. Byvaji malého vzrlstu, maji $irokd Usta, vyrazné
rty, drobny nos, Spic¢até usi, plnéjsi lice. Williamsutv syndrom je také nékdy nazyvan
syndromem ,elfi tvare“. Typicky je hvézdicovita kresba duhovky a v pozdéjSim véku
hrubsi hlas.

Nejpal€ivéjSim zdravotnim problémem jsou vrozené vady srdce a velkych cév
dosahujici rizného stupné zavaznosti. Vyskytuji se az u 85 % jedincl. Nékteré vady



vyzaduji operacni feSeni. V raném obdobi se nékdy vyskytuje tzv. hyperkalcémie
Cili zvy$ena hodnota vapniku v krvi, ktera zpravidla s vékem ustoupi. Typicka je
také hypotonie, Cili snizené svalového napéti, dale hyperlaxicita neboli zvySena
volnost vaziva. Oboji v pozdéjSim véku souvisi s vadnym drzenim téla, skoliézou
a s rdznymi kloubnimi problémy. Mezi dalsi ¢asté problémy se fadi dysfunkce stitné
zlazy, pred€asna puberta, hypertenze, zrakové vady (neplsobici zadvazny hendikep)
a anomalie chrupu.

Urcitou zvlastnosti je tzv. hyperakuze, neboli zvySena citlivost sluchu. Znamena,
ze déti slySi tény, zejména ve vysSich frekvencich, hlasitgji. Nékteré zvuky mohou
vnimat az bolestive.

Psychomotoricky vyvoj byva u déti s Williamsovym syndromem od pocatku
opozdény. V pozdéjSim véku dosahuji déti a dospéli zpravidla urovné lehké az
stfedné tézké mentaini retardace (méfeno standardnimi psychometrickymi testy).
VyZaduji zvySenou podporu pfi vzdélavani, bud formou umisténi ve Skolach pro
déti se specialnimi vzdélavacimi potfebami, nebo prostfednictvim individualnich
vzdélavacich plani a Skolni asistence pfi integraci do béznych typl $kol. V fadé
aspektld se nelidi od jinych déti s mentalnim postizenim. AvSak nékteré rysy jsou
pro né natolik specifické, ze se pfedpoklada jejich genetickd podminénost. Typickym
pfikladem je rozdil mezi relativné dobrymi verbalnimi schopnostmi oproti vyraznéji
narusenym zrakové-prostorovym schopnostem. Byvaji také velmi muzikalni, hudba
je doslova pfitahuje.

V raném véku byvaji déti drazdivé a plactivé, maji potize se spankem i krmenim.
Naopak pozdéji byvaji lidé s Williamsovym syndromem az neobvykle spolecensti,
komunikativni, pomérné bezkonfliktni a nékdy az pfili§ davéfivi. Az na vyjimky velmi
dobfe hovofi, v disledku ¢ehoz ¢asto plsobi jako chytfej$i nez doopravdy jsou.
Nékdy mivaji potize udrzet si pfislusny spole¢ensky odstup, v hovorech ¢asto ulpivaji
na jednom tématu.

V dospélosti vSak maloktery jedinec dosahne piné nezavislosti. Lidé s Williamsovym
syndromem tak zpravidla zUstavaji v pé¢i rodi¢l nebo vyzaduji podporu formou
chranéného bydleni a zaméstnani. Pfipady, kdy dospély s Williamsovym syndromem
zalozi rodinu a pIné se osamostatni, jsou vzacné.

Na zavér je tfeba zdlraznit nékolik dulezitych faktl. Kazdé dité s Williamsovym
syndromem je pfedevsim jedine¢na lidska bytost. Osobnost ditéte s Williamsovym
syndromem neni dilem jedné genetické vady, naprosta vétSina genu ditéte je zcela
v pofadku. | takto postizené dité zdédi mnoho vlastnosti po svych rodi¢ich a stejné
jako zdravé déti v prabéhu Zivota ziskava nové zkusenosti a podliéha vlivu svého okoli.
Role rodicl je pfi vychové kli€ova. Od narozeni ditéte se nachazeji v nelehké situaci.
Délaji pro své dité maximum, zatimco podle ndzoru odbornikl je dité ,opozdéné
a neprospiva“, coz je pro kazdého rodie frustrujici zjisténi. V prvnich letech
jsou lékarska vySetfeni témér na tydennim poradku. Nékteré srdecni vady navic
vyZaduji operace a dlouhodobé hospitalizace. V dobé, kdy uz zdravotni stav ditéte
byva celkem stabilizovany, nastavaji potize s hledanim vhodné formy vzdélavani.

PFevazna vétsina déti nikdy nedosahne mentalni Urovné svych vrstevnikd. Cim jsou
starsi, tim vice poutaji pozornost svym vzhledem. A v dobé, kdy se normalni mladi
lidé zac¢inaji osamostatfiovat, lidé s Williamsovym syndromem stale potfebuji dozor
minimalné pfi nékterych aktivitach.

Jakakoliv podpora by tedy neméla byt zamérena jen na postizené dité, nybrz na
celou rodinu.
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PRO RODICE

Z pohledu genetiky

Tato kapitola je ur€ena laikiim v oblasti genetiky. Pochopeni pfiginy Williamsova
syndromu je dulezité, nebot muze zabranit zbyte¢nému psychickému traumatizovani
rodicu, které plyne z bezdlvodného sebeobvifiovani.

WilliamsGv syndrom byva nékdy oznacovan jako genetickd porucha, jindy jako
vrozena nebo dédi¢na vada. Kazdé z téchto oznaceni ¢aste¢né vystihuje podstatu
Williamsova syndromu.

Williamslv syndrom je skuteéné geneticka porucha, nebot poskozeni, od kterého
se odviji vS8echny pfiznaky, vznika jiz na urovni DNA - molekuly, ktera koduje veskerou
nasi genetickou informaci. V disledku chybné genetické informace dochazi k poruse
vyvoje jiz od embryonalniho stadia. Jisté je, Ze se dité s Williamsovym syndromem jiz
narodi. Nic na tom neméni fakt, ze diagndza je stanovena az po narozeni, mnohdy
i s odstupem nékolika let.

Nejvice zavadeéjici je termin dédicna porucha. Rodi¢e se ¢asto ptaji, po kom
jejich dité zdédilo toto postizeni, kdyz jsou oba dva zdravi a nikdo z jejich pfedkd
timto syndromem netrpél. Kazdého také zajima, jestli se mu mize narodit dalsi dité
s Williamsovym syndromem. Aby bylo mozné odpovédét na tyty otazky, je tfeba
oziejmit nékolik zakladnich skute¢nosti z oblasti genetiky.

Lidsky organismus se sklada z milién( bunék. V centru kazdé buriky je fidici jednotka
— bunééné jadro, které obsahuje 46 chromozému (23 para). Chromozémy jsou tvofeny
molekulou DNA a obsahuji geny. Takovych gend mame pfiblizné 2 x 20 tisic. Kazdy
gen ma v organismu specifickou funkci. Dohromady funguji jako souhrn pokynd,
jak se mame vyvijet, a urCuji nasSe vlastnosti. Nasledkem chybéni nebo chybného
vytvofeni genli dochdzi k vrozenym vadam. Kazdy z nas zdédi polovinu chromozomu
od matky a polovinu od otce. Od kazdého rodi¢e tedy mame jednu kopii od kazdého
genu. V prabéhu vyvoje pfed i po narozeni se DNA v kazdé burce nejprve zkopiruje
a nasledné rozdéli tak, aby kazdd dalsi burika opét obsahovala 23 pard chromozémau.
Jen pfi zrani pohlavnich bunék - vaji¢ek a spermii dochazi k vyjimce. Chromozémy
se rozdéli pll na pul, tak aby kazda burika méla jen jednu kompletni sadu 23
chromozédm0. B&hem tohoto déleni se mlze stat, ze se ¢ast chromozému nebo cely
chromozém ztrati nebo se objevi navic. U kazdého z nas tak v malém procentu vaji¢ek
nebo spermii vznikaji genetické poruchy.

Splynutim dvou zralych pohlavnich bunék vznikd burfika — zygota, zarodek
budouciho jedince. Zygota obsahuje kompletni genetickou informaci, ktera je
tvofena 46 chromozémy (23 parl). U kohokoliv miize zcela ndhodné dojit k tomu,
ze pohlavni bunka, ktera nese chybnou genetickou informaci, napfiklad tu, ktera



zapfi¢inuje Williamsliv syndrom, splyne se zdravou pohlavni burikou partnera
a dojde k oplodnéni. VSechny buriky budouciho jedince ponesou stejnou genetickou
informaci, kterou obsahovala DNA zygoty, tedy v€etné pfipadnych mutaci.

Clovék s Williamsovym syndromem ma v kazdé své burice dvé kopie chromozému
¢islo 7, jedna kopie je v pofadku a druha obsahuje deleci 7q11.23. Kdyz pak
u takto postizeného Elovéka dochazi k tvorbé pohlavnich bunék, polovina z nich
dostane zdravy chromozém a polovina poskozeny, proto ma ¢lovék s Williamsovym
syndromem 50% riziko, Ze se mu narodi stejné postizené dité.

U zdravého clovéka je minimalni pravdépodobnost, ze by nahodné doslo
k oplozeni vice vajiCek/spermii s totoznou genetickou poruchou. Proto je i velmi
nepravdépodobné, Ze by se zdravym rodiéim ze dvou téhotenstvi narodily dvé
déti s Williamsovym syndromem. Vyjimkou jsou vzacné situace, kdy je rodi¢
nosi¢em chromozomalni prestavby (tedy ¢ast chromozému je lokalizovana na jiném
chromozém() nebo jedna-li se o tzv. mozaiku. U mozaiky k deleci dochazi az pfi déleni
bunék v raném stadiu embryonalniho vyvoje. Pak se delece kopiruje jen v urcité linii
bunék a postizeni mlze byt jen mirnéjsi.

Lze poznat Williamsuv syndrom pied narozenim?

V pfipadé, ze je béhem téhotenstvi podezieni na poruchu vyvoje plodu, maze
|ékaF doporucit prenatélni diagnostiku. Nejcastéji se testuji buriky odebrané z plodové
vody takzvanou amniocentézou. Bézné testovani vSak zahrnuje jen ty nejCastgjsi
genetické poruchy, mezi nez Williamsutv syndrom nepatfi. Navic u déti s Williamsovym
syndromem vétSinou v prubéhu téhotenstvi nic nenaznacuje, Ze by se mohlo jednat
o vyvojovou poruchu. Pokud je nahodné zachycena srde¢ni vada pfed narozenim
ditéte, je to jiz v dobé, kdy je téhotenstvi pfrilis pokrocilé a nelze je kvdli této vadé
ukondit.

Jak bylo uvedeno vyS$e, narodi-li se zdravym rodicim dité s Williamsovym
syndromem, pravdépodobnost narozeni druhého ditéte se stejnym postizenim je
miziva. | pfesto je vhodné konzultovat dal$i téhotenstvi s klinickym genetikem, ktery
mUze doporucit odbér plodové vody s cilenym genetickym testovanim, které mize
Williamsav syndrom vylouéit . Je nutné si uvédomit, Ze sou€asny rozsah prenatalni
genetiky nem(ze zadnému paru zarudit narozeni ditéte bez jakékoliv jiné genetické
poruchy. Zaroven je nutné zvazovat i zdravotni rizika amniocentézy. Podrobnosti vam
vysvétli pravé klinicky genetik.

Kdo muze Williamsuv syndrom diagnostikovat?

Diagn6zu Williamsova syndromu stanovi vzdy Klinicky genetik na zakladé
genetického testu, ktery prokdze deleci 7. chromozému. Podezfeni vSak muze vzejit
napfiklad od kardiologa, ktery odhali srde¢ni vadu, nebo od neurologa, ktery patra po

Klinicky genetik pak posoudi, jestli dité ma typické znamky tohoto postizeni a mize
indikovat pfislusné genetické vysSetieni. VySetfuje se DNA v lymfocytech, coz je druh
bilych krvinek. Tyto krvinky se ziskavaji obyejnym odbérem jedné zkumavky Zilni
krve.

Pouziva se takzvana metoda FISH (Florescent In Situ - Hybridisation). Metoda
spociva v tom, ze se kazdy chromozdm ¢&islo 7 oznaci dvéma sondami. Prvni sonda
identifikuje spravné 7. chromozém, druha sonda se navaze na konkrétni misto, které
potfebujeme vySetfit. Tyto sondy nasledné sviti pod fluorescenénim mikroskopem
barevnym signalem. Pokud chromozém obsahuje deleci, signal jedné ze sond chybi.
Vysledek tohoto vySetieni rodi¢e znaji vétsSinou béhem nékolika tydn(.

Od gent k postizeni? Od vyzkumu k terapii?

WilliamsGv syndrom poutd pozornost odbornik(i riznych profesi. Po celém svété
probiha cela fada vyzkumnych projektt a byly napsany stovky odbornych ¢lanka.
Stale vSak zbyva mnoho nezodpovézenych otazek a mnohdy maji vysledky védecké
prace daleko ke kazdodenni praxi.

V 60. letech, kdy byl WilliamsGv syndrom popsan, nebyla jeho geneticka podstata
znama.Védélo se pouze, ze existuji lidé, ktefi podobné vypadaji a maji stejné spektrum
zdravotnich problém(. V roce 1993 byla popsana delece na 7. chromozomu.

Dnes je v této oblasti zndmo 28 gend. U vétSiny z nich vime, jaka bilkovina na
jejich zékladé vznika a jakou mé zhruba v organismu funkci. Bylo by samoziejmé
zajimavé védeét, ktery gen je napfiklad zodpovédny za typicky vzhled, ktery za
srde¢ni vady nebo mentéini postizeni. Takto jednoduse to v8ak nefunguje. Na vyvoji
i ¢innosti kazdé ¢asti lidského organismu se podili mnoho ridznych genl v sou¢innosti
s vnéjSimi podminkami. Do této slozité souhry dnedni véda vidi jen pramalo.
| k detailnimu pochopeni fungovani lidského mozku mame jesté daleko. Nevime,
kde pfesné pfi vyvoji nervového systému u déti s Williamsovym syndromem dochazi
k diléim problémim, jejichz kone¢nym dlsledkem je porucha intelektu s typickym
nerovnomérnym postizenim mentélnich schopnosti.

Pomérné jasno mame pouze v pfipadé srde¢nich vad. Jednim z prvnich genl
identifikovanych v ramci delece 7q11.23 byl takzvany ELN. Ten kéduje bilkovinu
elastin, coz je jednoduSe feceno druh stavebniho materialu, ktery se nachazi v radé
tkani a zarucuje jim pruznost. Mimo jiné je hojné zastoupen v cévach. Pokud chybi pfi
jejich formovani, vznikaji vrozené vady.

Za poruchu ristu je odpovédny replikacni faktor (gen RFC 2), ktery pred kazdym
bunéénym délenim odpovida za kopirovani DNA.

U mentalniho postizeni je situace mnohem slozitéjsi. V sou€asnosti pouzivana
zobrazovaci technika (magneticka rezonance) nam poskytuje zobrazeni mozku
s rozlisenim nékolika milimetrd. Pfi bézném vySetfeni mozk( déti s Williamsovym



syndromem vétsinou nenalezneme Zz&dné rozdily oproti zdravym détem. Az velmi
podrobné analyzy velkych souborl jedinct s Williamsovym syndromem prokazaly
nepatrné odchylky napfiklad v mistech, kterda jsou zodpovédna za zpracovani
vizualné-prostorovych informaci. Je tedy zfejmé, Ze pfi¢ina mentélniho postizeni
u déti s Williamsovym syndromem je kdesi na mikroskopické urovni — tj. na urovni
jednotlivych bunék, jejich spojeni ¢i schopnosti vzajemné interakce. U nékterych
chybéjicich genl vime, jakou ¢innost v mozkovych burikdch zastévaji. Napfiklad gen
se zkratkou STX1A koduje bilkovinu syntaxin, ktera se ucastni procesu uvolhovani
signalnich molekul na neuronalnich spojenich. U jinych genli zname tfeba typ
chemické reakce, za ktery jsou zodpoveédné, avdak konkrétni uloha v kontextu lidské
inteligence neni znama..

V dohledné dobé nelze poéitat s tim, Ze by se dal WilliamsGv syndrom Ié¢it. Jak
jiz bylo uvedeno, v kazdé burice Clovéka s Williamsovym syndromem chybi skupina
genl a neni v silach sou¢asné mediciny tyto geny nahradit. Na druhou stranu, fada
zdravotnich komplikaci, zejména z oblasti kardiologie &i endokrinologie, méa svoje
diléi medicinska feSeni, jejichz pfinos je dostatecné podloZzen védeckymi dukazy.
Diky vyzkumné &innosti v oblasti vyvojové psychologie a specialniho vzdélavani i diky
dlouholetému plsobeni zahrani¢nich svépomocnych organizaci mame k dispozici
velké mnozstvi informaci o tom, jak nejlépe stimulovat psychomotoricky vyvoj
a zmirnovat dusledky, které ma mentalni postizeni na bézny Zivot.

Zdravotni problémy

V této kapitole se budeme podrobné vénovat nékolika nej¢astéjSim a nejpalivéjSim
zdravotnim komplikacim. Souéasti diagndézy Williamsova syndromu je mnoho rliznych
zdravotnich problém(. Hned na pocatku je tfeba zdlraznit, Ze u zadného ditéte se
nevyskytne celé spektrum pfiznakd dale popsanych!

Vrozené vady srdce a velkych cév

Zhruba 85% déti s Williamsovym syndromem ma néjakou formu postizeni srdce
¢i velkych cév. V 75% se vykytuje zUzeni (sten6za) aorty (srdecnice), v 25 %
zuzeni plicnice. Nékdy jsou tyto vady zjiStény jesté pfed narozenim, pak je porod
smérovan do Fakultni nemocnice v Motole, kde je nasledné zajisténa péce v Détském
kardiocentru.

Méné zavazné vady se mohou projevit az po narozeni. Nékteré vady jsou odhaleny
zcela ndhodné, kdyz prakticky détsky lékaf zachyti pfi poslouchani srdicka Selest.
Mezi zakladni vySetfeni srdce patfi rentgen hrudniku, EKG (snimanf elektrické aktivity
srdce) a ECHO - neboli ultrazvukové vysetfeni. Nékdy vSak tato vySetfeni neposkytnou
kardiologiim dostatek informaci. Pak je dalsim krokem srde¢ni katetrizace, pfi které
se ditéti v celkové anestezii zavadi cévou v tfisle hadi¢ka se sondou na konci (katetr)
az do srdce. Toto vySetfeni napfiklad umoznuje zjistit tlaky v jednotlivych srdecnich

oddilech. Po vstfiknuti kontrastni latky Ize také pomoci rentgenu presné zobrazit srdce
i pfislusné cévy. Metody takzvané intervenéni neboli 1éC¢ebné katetrizace umoznuji
opravit nékteré srdec¢ni vady, aniz by bylo nutné chirurgicky otevirat hrudnik ditéte.

Srde¢ni vady u Williamsova syndromu jsou r(izné zavazné. Jenom cCast déti
potrebuje operac¢ni &i katetrizaéni zakrok. U ostatnich jsou nutné pravidelné kontroly
détskym kardiologem a néktera opatfeni (omezeni télesné namahy, uzivani antibiotik
pfi chirurgickych &i stomatologickych zakrocich). Vzdy je tfeba cilené patrat po
hypertenzi - zvySeném krevnim tlaku.

Stendzy mohou rovnéz postihovat hrudni a bfisni aortu, nebo tepny, které zasobuji
ledviny, organy travici soustavy nebo srde¢ni sval. Vzacné se vyskytuji vady, které
pro svou zavaznost nejsou slucitelné s dlouhodobym prezitim. Obecné jsou déti
s Williamsovym syndromem ve vyS$Sim riziku nahlého umrti oproti zdravé populaci.
Zvysené riziko predstavuje i celkova anestezie.

Hyperkalcémie - zvy$ena hladina vapniku v krvi

Tato porucha se vyskytuje zejména v kojeneckém a batolecim véku, a poté
spontanné ustoupi. Né&ktefi autofi ji davaji do souvislosti se zvySenou drazdivosti,
zvracenim a chronickou zacpou. Hyperkalcémie vede ke zvy$enému vyluCovani
vapniku mo¢i — hyperkalciurii. To miiZze mit pro zménu za nasledek ukladani vapniku
pfimo v ledvinach — nefrokalcinézu nebo tvorbu mocovych kaminkd. Pripady tézké
hyperkalcémie se zavaznym metabolickym rozvratem a nutnosti intenzivni péce
jsou v literatufe popisovany vzacné. Terapie a dietni opatfeni patfi do kompetenci
prislusnych lékafd — specialistl na détskou vyzivu nebo na metabolické vady.

Zakladnim doporu¢enim pro rodice je nepodavat détem multivitaminové pfipravky,
nebot ty prakticky vzdy obsahuji vitamin D, ktery se podili na metabolismu vapniku.
Nedoporucuje se nadmérné opalovani na sluni¢ku, protoZe podporuje vnitfni tvorbu
vitaminu D.

Neprospivani a porucha ristu

Rust déti pediatfi zaznamenavaji do tzv. percentilovych grafl. Z nich je patrné
zejména rlstové tempo, které ma v ramci diagnostiky vétsi vypovédni silu nez
jednotlivé naméfené hodnoty. TéméF vSechny déti jsou od narozeni svou hmotnosti
i vzristem hluboko pod populaénim prdmérem. Americka pediatrickd asociace i britska
spole¢nost Williamsova syndromu vydaly percentilové grafy uréené specidlné pro
déti s Williamsovym syndromem, které jsou na internetu volné ke stazeni (s jejich
vyuzivanim v CR v$ak dosud nejsou zkugenosti). Na jednu stranu je nutno maly vzriist
u téchto déti chapat jako néco normalniho - jedna se o soucast diagnézy a proto jej
nelze pfili§ ovlivnit. Zaroven ale je vzdy nutné vyloucit poruchy, které mohou na rist
dale negativné plsobit a které jsou zaroven fesitelné - napf. poruchy $titné zlazy nebo
vySe zminéna hyperkalcemie.



Hypertenze

Hypertenze neboli vysoky krevni tlak je ¢astym problémem jiz v adolescentnim véku.
NejCastéji se jedna o tzv. idiopatickou hypertenzi, ktera nema konkrétni odstranitelnou
pfi¢inu. Vzacné vSak maze byt pfi¢inou porucha funkce ledvin nebo zGzeni ledvinnych
tepen (velmi jednoduse fe€eno, ledviny se podileji na regulaci krevniho tlaku tim,
ze ovliviuji objem tekutin v krevnim fecisti). Doporuc¢ujeme rodi¢lim, aby v kazdém
véku trvali na pravidelném méreni krevniho tlaku u praktického Iékafe. Hypertenze pfi
svém dlouhodobém trvani poskozuje cévni sténu a patfi mezi nejvyznamnéjsi rizikové
faktory srde¢niho infarktu a cévni mozkové pfihody (mrtvice).

Diabetes mellitus

Diabetes (cukrovka) je €astym problémem u dospélych s Williamsovym syndromem
a do znac¢né miry souvisi s obezitou. Trvale zvySena hladina cukru v krvi poSkozuje
cévni sténu stejné jako hypertenze. Na Iékafich je, aby diabetes v€as diagnostikovali.
Rodi¢e mohou udélat mnoho v prevenci vzniku diabetu zavedenim vhodnych
stravovaci navykl a podporou télesné aktivity!

Stomatologické problémy

Zuby déti s Williamsovym syndromem maji ¢asto abnormalni tvar, neni jich plny
pocet a vyskytuje se i chybné postaveni zubl. Nékteré malé déti jsou enormné
precitlivélé na jakékoliv dotyky v dutiné Ustni a odmitaji ciSténi zubd rodi€em.
V pozdéjsim véku v dusledku narusené motoriky ¢asto nezvladaji spravnou techniku
¢isténi zubl. To vSe vede ke zvySené tvorbé zubniho kazu. Pravidelné kontroly
u zubarfe jsou proto velmi dulezité. Nékteré déti vzhledem k hyperakuzi nesnesou
zvuk zubni vrtacky. Na specializovanych pracovistich je mozné domluvit i oSetfeni
chrupu v celkové anestezii (s uvazenim vSech moznych rizik anestezie). Moznosti
feSeni vadného postaveni zubd je vhodné konzultovat na ortodoncii. Jedna-li se vSak
vice méné o kosmeticky problém, je zejména u invazivnich zakrokd nutné zvazit
skutecny pfinos pro dité a vSechna rizika, v€etné psychické traumatizace.

Nékterym dal$im problémim, jako je hyperakuze a poruchy pfijmu potravy, se
budeme vénovat podrobnéji v kapitole Praktické rady.

Mentalni postizeni a vzdélavani

dopad na zivot déti a dospélych s Williamsovym syndromem i jejich rodi¢d. Kazdy
si vSak pod timto pojmem predstavi néco jiného. Hlavnim cilem této kapitoly je

poskytnout rodi¢lm redlnou predstavu o tom, co mohou zhruba od svych déti
ocCekavat a s jakymi problémy se budou pfi vychové potykat.

Nejprve je tfeba vyjasnit terminologii. Nutno podotknout, Ze mezi odborniky stale
probihaji diskuze na téma presného vymezeni pojmu mentaini retardace a doposud
nepanuje jednoznaénd shoda.V soucasnosti se nej¢astéji pouziva definice z 10. revize
Mezinérodni klasifikace nemoci, zpracované Svétovou zdravotnickou organizaci
(WHO). Podle této definice se o mentalni retardaci jedna, je-li ve vyvojovém obdobi
sniZzena inteligence ve vSech svych slozkach, tj. jak v oblasti rozumovych funkci
tak v oblasti adaptivnich schopnosti potfebnych v bézném Zivoté, napf. komunikaci
nebo v sebeobsluze. NejpouzivanéjSim vyjadfenim udrovné rozumovych schopnosti
je Inteligenéni kvocient (1Q), ktery se méfi pomoci standardizovanych testl, kde se
vysledky testovych ukoll porovnavaji s primérem v dané vékové populaci. Plati,
ze jednotlivé schopnosti, rozumové i socidlni, se mohou ménit v pribéhu ¢asu
a i snizené hodnoty se mohou zlepSovat vhodnou rehabilitaci a pedagogickym
vedenim. Diagnéza mentélini retardace mé odpovidat souéasnému stavu dusevnich
funkci.

V sou€asné dobé se prosazuje nazor, Ze termin mentalni retardace by mél
byt vyuzivan Cisté pro diagnostické ucely, nebot v celospoleCenském kontextu
predstavuje negativni stigma. Nékdy mlze byt spoleCensky pfijatelngjSi hovofrit
o ,lidech s postizenim intelektu“ spiSe nez o ,mentalné retardovanych®.

V kojeneckém a batolecim véku o mentalni retardaci jeSté nelze hovofit.
Psychomotoricky vyvoj je zpo¢atku opozdény u vSech déti s Williamsovym syndromem.
Détem trva déle nez dosahnou jednotlivych vyvojovych stadii, jako je pretaceni,
lezeni, sezeni a chlze. Po cely Zivot se u nich projevuje neobratnost v jemné a hrubé
motorice. Pfi nastupu do Skoly vSak jiz nemivaji vaznéjsi pohybovy hendikep — bez
vétSich probléml béhaji, zvladaji chlizi po schodech. | vyvoj feci probiha z pocatku
pomaleji, rovnéz v8ak byva nastartovan jesté pred nastupem do $koly. V raném véku
nelze predvidat, jaké mentalni Urovné dité nakonec dosdhne. Samoziejmé velmi
zalezi na péci rodicu a prislusnych odbornik(l. Na vyvoj ditéte ma vliv i fada vnéjsich
faktor(l. Nékteré déti musi jiz b&hem prvniho roku Zivota absolvovat naroéna vysetreni
nebo kardiochirurgické operace s nutnosti dlouhodobé rekonvalescence. Béhem
takového obdobi dité nemuze pfijimat podnéty z okoli v pIné mife. S timto problémem
se potykaji vSechny déti se zavaznym chronickym onemocnénim.

Vétsina informacnich zdroju uvadi, Ze inteligence u déti s Williamsova syndromu
zpravidla dosahuje Urovné lehké az stfedné zavazné mentalni retardace.
Pfi definovani jednotlivych stuprili mentaini retardace se opét nejcastéji vyuziva
systém Mezinarodni klasifikace nemoci.

U lehké mentalni retardace se IQ se pohybuje pfiblizné mezi 50 az 69 (coz
u dospélych odpovida mentalnimu véku 9 az 12 let). Tito lidé zpravidla dosahnou
plné nezavislosti v zakladni sebeobsluze (hygiena, oblékani apod.). Maximum
obtizi se projevi v teoretické $kolni vyuce, proto je pfi vzdélavani tfeba klast duraz
na kompenzaci jednotlivych nedostatkd. Mnozi dospéli dokdZzou v Zivoté ucelné



komunikovat, udrzuji socialni vztahy a zaéleni se do pracovniho procesu, zpravidla
s urcitou mirou dozoru.

U stfedné zavazné mentéini retardace IQ dosahuje hodnot 35 az 49 (coz
u dospélych odpovida mentalnimu véku 6 az 9 let). Zde jsou jiz moznosti chapani
a uzivani feci, dosazeni Skolnich dovednosti i sebeobsluhy zna¢né limitované.
Neékteré déti se stfedné tézkou mentalni retardaci se nauci Cist, psat a pocitat na
zakladni urovni, maji-li dostate¢nou odbornou podporu v ramci vzdélavaciho systému.
Dospéli vSak vyZaduji zna¢ny stuperi asistence pfi zvladani béznych dennich aktivit
a pfi integraci do spole¢nosti.

Je nutné si uvédomit, Ze vySe uvedené rozdéleni je do zna¢né miry orientaéni.
V rdmci danych kategorii existuje mezi détmi velk& variabilita. | u konkrétniho ditéte
mohou byt velké rozdily v dosazené Urovni riznych schopnosti.

Nékteré déti s Williamsovym syndromem maji jen lehéi postizeni, které se projevi
pouze v nékterych oblastech Skolnich dovednosti. Popsany jsou i vzacné pfipady
osob s normalnim intelektem. Az na zcela ojedinélé vyjimky déti s Williamsovym
syndromem potfebuji specialni podporu pfi vzdélavani. Ze zahrani€nich zkuSenosti
vyplyva, ze Cast déti se vzdélava ve specialnich Skolach ¢&i tfidach, cast déti je
integrovana do béznych zakladnich Skol vétSinou s nutnosti asistence a individualniho
vzdélavaciho planu. Zkusenosti nasich rodi¢u jsou podobné.

V mnohych jednotlivostech se déti s Williamsovym syndromem neli$i od jinych déti
s mentalnim postizenim a mohou tudiz t&zit z bézné pouzivanych pedagogickych
postupll. Typické je pro né nevyrovnané rozlozeni jednotlivych schopnosti.
V klasickych inteligenénich testech dosahuji tyto déti vyraznéji lepSich vysledkl ve
verbalnich (slovnich) ulohach ve srovnani s testy neverbalnimi. Tomu odpovidaji
i problémy pfi vyuce a v praktickém zivoté.

Vyznamny nedostatek se manifestuje v oblasti zrakové-prostorové predstavivosti.
podnéty nezli sluchové. Maji potize s revizualizaci obrazd, tj. s vybavovanim obrazl
z paméti. Také se vice soustfedi na jednotlivé detaily, které v8ak hdre integruji a unika
jim celkovy koncept. Oslabena je i schopnost abstraktniho uvazovani. Casté také
byvaji problémy s orientaci v prostoru. Pro dité mize byt napfiklad tézké zorientovat
se v rozlehlé a slozité ¢lenéné budové. Chybny odhad vzdalenosti bude mit za
nasledek strach z vysek, potize pfi chlizi po schodech ¢i na nerovném terénu.

V pribéhu skolniho véku se mluvend fe¢ stava silnou strankou. Byva dobie
srozumitelnd, bez vétSich gramatickych odchylek a s pomérné Sirokou slovni
zasobou. Typické je, ze porozuméni zaostava za vlastnimi vyjadfovacimi
schopnostmi. Déti s Williamsovym syndromem byvaji velmi hovorné, rady napodobuiji
fe¢ dospélych. Jsou schopné odposlouchat a posléze pouzivat slozita vétna spojeni,
aniz by rozumély obsahu. Re¢ ma pro déti s Williamsovym syndromem vyznam
spiSe jako prostfedek socialni interakce. Chapéni vyznamu byvéa dosti povrchni. Diky
vyjadifovacim schopnostem tyto déti ¢asto plsobi chytiejSi nez doopravdy jsou a

maskuji skuteéné nedostatky. Musime vSak zduraznit, Ze i zde existuji vyjimky. Podle
nasich zkusenosti nékteré déti nemluvi ani po desatém roce veku. Naopak, zname
dospélé, ktefi vyrastali v bilingvnich rodinach a nyni plynule hovofi dvéma jazyky.

O détech s Williamsovym syndromem je znamo, ze byvaji velmi muzikalni.
Jsou idealnimi kandidaty muzikoterapie. Castgji nez ve zdravé populaci se u nich
vyskytuje absolutni sluch. Hudbu doslova miluji, proto je vhodné ji vyuzit ve vSech
moznych pfedmétech. Je vSak tfeba brat ohledy na jejich zvySenou citlivost na hluk
(hyperakuzis). Mnohé déti se také nauci hrat na néjaky hudebni nastroj.

Specifické problémy pfi vzdélavani

Porucha pozornosti a hyperaktivita - tyto problémy jsou pro déti s Williamsovym
syndromem charakteristické. Jejich feSeni je v zasadé stejné jako u déti s jinym
postizenim. Typické je rovnéz vyssi impulzivita - déti ska€ou jinym do Fedi, nevyckayji,
az na né vyjde fada apod. Zatimco hyperaktivita se s vékem zmirfuje, potize
s koncentraci ¢asto pretrvavaji az do dospélosti.

Psani - na problémech se psanim se podili nedostate¢ny rozvoj v oblasti jemné
motoriky, pusobici potize s uUchopem tuzky/pera. NaruSeni zrakové-prostorové
integrace ma za nasledek potize s chapanim tvar( a jejich umistovanim na plo$e.
| kresleni a obkreslovani je problematické a vyzaduje dostateCny trénink jesté pred
vlastnim nacvikem psani.

Cteni - vétSina déti s Williamsovym syndromem se naudi &ist alespon na zéakladni
urovni. Obecné byva ¢teni silnou strankou a je pro déti snazsi nezli psani, nebot zde
odpadé problém s vizuo-motorickou koordinaci (tj. koordinace oko-ruka). Existuje tu
vSak nepomér mezi fonologickou a sémantickou slozkou. JednoduSe fe€eno, dité
dobre rozliuje jednotlivé hlasky a spojuje do slov, avSak vazne pochopeni vétné
struktury a celkového obsahu textu.

Matematika, geometrie - jelikoz tyto pfedméty Uzce souvisi se zrakové-prostorovou
integraci a vyzaduji abstraktni uvazovani, byvaji pro déti s Williamsovym syndromem
obzvlasté problematické. | v pozdéjSim véku mlze byt pro dité obtizné napfiklad
spocitat spravné penize pfi placeni ¢ pochopit rucickové hodinky.

Pamétové schopnosti - déti maji dobrou sluchovou pamét a také dobrou

dlouhodobou pamét pro informace. Jinymi slovy, to co se jednou naudi, udrzi v paméti
relativné dlouho. Vyborné si pamatuji lidské tvare.

Typické rysy v chovani a socialni adaptaci

V kojeneckém a nékdy i batolecim véku jsou déti s Williamsovym syndromem
zvySené drazdivé, Casto placou a nejde je zklidnit, ackoliv se nedafi najit konkrétni
pficinu neklidu.



Pozdéji vSak byvaji veselé, pratelské, nadSené a oteviené, az je to nezvyklé. Diky
této povaze byvaji u dospélych oblibené. Plsobi roztomile a snadno si kazdého
ziskaji. Jsou rady, kdyz je nékdo chvali. Také jsou velmi citlivé vici potfebam jinych
lidi, rAdy se o nékoho staraji a jsou plné soucitu. Nemaji vSak dostatek pochopeni
pro obecné platna spolecenska pravidla. Hned by kazdého zdravily a objimaly, rychle
zabfednou do hovoru. Pravidelné tak uvadséji své blizké do rozpaku. Nedéla jim potize
zacit konverzaci s cizim élovékem. Byvaji rovnéz pfehnané daveérivé, coz je €ini lehce
zneuzitelnymi.

Mnohé déti s Williamsovym syndromem jsou fascinovany urcitymi pfedméty (auta,
elektrické spotrebice, zvifata), tématy (katastrofy, nemoci, popularni osobnosti) nebo
maji zvySeny zajem o néjakou osobu (spoluzak, pani u€itelka). Dokazou stravit se
svoji oblibenou ¢innosti podstatnou ¢ast dne. Typicky byvaji velmi upovidané a navic
rady dokola hovofi o svych oblibenych tématech.

Nékdy se projevuje zvySend uzkostnost. Obavy se nej¢astgji tykaji zdravi jich
samotnych nebo jejich blizkych, raznych katastrofickych udalosti typu zemétfeseni,
valek apod. Vybuchy vzteku, ndladovost a agresivni chovani se sice netykaji
zdaleka v8ech déti s Williamsovym syndromem, ale nékdy mohou pusobit znac¢né
nepfijemnosti.

Mentalni hendikep v dospélosti

Mnozi lidé s Williamsovym syndromem se dokazou naucit plno praktickych
dovednosti, avSak mentalni hendikep je limituje v FeSeni komplexnich Zivotnich
situaci. Jejich duvéfiva povaha nebo naopak vyrazna uzkostnost jim €asto brani
vymanit se z ochrany rodiny.

Praktické rady a zku$enosti rodict

Problémy v prvnich letech

V kojeneckém a batolecim véku jdou nékteré problémy ruku v ruce: zvySena
drazdivost a plactivost, potize s usinanim a pfijmem potravy. Déti odmitaji jist, zvraci,
trpi zacpou. Jsou-li potize Uporné a dité neprospiva, je v hodné konzultovat centrum
zabyvajici se metabolickymi vadami nebo détskou gastroenterologii a poradit se
o vhodnosti diety s nizkym obsahem vapniku a vitaminu D a o vhodnych nutriénich
doplnicich. Nékdy mohou mit déti potize se zvykanim a polykanim, které vyusti v trvalé
vyzadovani kaSovité stravy. V takovém pfipadé je vhodné pfechazet na pevnou stravu
velice pozvolna. UpIné podlehnuti bude mit za nasledek, Ze se dit& nenaudi zvykat
vibec. Poradit vam mohou specializovana foniatricka i logopedicka pracoviste.
Existuje moznost tzv. bukofacialni terapie/orofacialni stimulace. Pfes po¢ate¢ni pocity
beznadéje se tyto problémy s vékem ¢asto upravi.

Nas syn se narodil v terminu s malou porodni vdhou 2520 g. Byl to drazdivy,
hypertonicky a nespavy novorozenec. Prvni mésice jsme fungovali zhruba v tomto
cyklu: 10 minut kojeni, 20 minut fihani, 20 minut spanku, mezitim nahly plac
k neutiseni. Do dvou let byl prijem potravy hotové peklo, vaha moc nepriristala. Pak
se zacal zlepSoval - nyni ve véku 4 let je schopen snist skoro cokoliv sam IZici nebo
vidlickou — potrebuje vsak kontrolu, kolik ceho snédl, a tak ho stale dokrmuiji.

Nase dcera byla piné kojena do osmi mésicti. Béhem prvnich Sesti mésicu
pribrala témér dvojndsobek porodni vahy, a tak nebyl divod se znepokojovat. Jen ji
trapily casté kojenecké koliky. Plac a krouceni byly u nas na dennim poradku. Potize
s neprospivanim nastaly aZ po 6. mésici a velky problém byl prejit na umélou stravu.
Nase dité uméla miéka a nejriznéjsi kase odmitalo. Ani nevim, kolik druht a prichuti
jsme doma vyzkouseli, neZ se nasla mlécné kase, kterou dcera konzumuje dodnes
kazdy vecer. Ve véku 18 mésicu jsme poZadali o pomoc nutricni terapeutku a ta nds
po propoctu 5denniho prijmu potravin doporucila k vysetieni na gastroenterologii.
Pan doktor nam pridal specidini nutricni vyZivu Infantrini 100 ml, ktera se podava
détem do 8 kg, a proto jsme po prekro¢eni osmikilové hranice presli na Nutrini 200
ml. Tato vyZiva je uréena pro déti, které jsou krmeny sondou primo do Zaludku. Dcera
ji nastesti sndsi, i kdyZz nema moc dobrou chut. Nyni ve véku 2 let a 8 mésict sni
i rizné druhy ovoce, masa, priloh i omacek, ale vZdy jen v malém mnoZstvi. Pfi
jidle samotném s dcerou smlouvdme o kazZdé sousto, neustale odvadime pozornost
néjakymi hrackami.

Obtize s jidlem patfi jiz od narozeni mezi nasSe nejvétsi problémy. Prvni 3,5 mésice
se nam s velkymi obtizemi darilo kojit, potiZze nastaly pfi prechodu na umélou stravu.
Syn jidlo odmital, neotviral pusu, vyrazel nam IZicku z rukou. Vymysleli jsme nejriznéjsi
uskoky, jak od jidla odpoutat pozornost (pohadky v televizi, hracky, u kterych je nutné
pouzivat ruce apod.) Pfechod na pevnou stravu se nam nepodafil dodnes — synovi
k vyvolani daviciho reflexu a ke zvraceni stacil sebenepatrnéjsi pevny kousek v jidle,
resp. i pouhy pohled na nékoho jiného, jak ji. Zkusili jsme orofacialni stimulaci, ale
bud jsme nebyli dostatecné dlsledni, anebo je synova ustni dutina opravdu extrémné
citlivd — dnes, v necelych 4 letech, stale mixujeme, jidelnicek sestava z jednoho druhu
obilné kade, do které se snaZime pfiddvat Cerstvé ovocné Stdvy, rozmixovaného
domdciho masozeleninového prikrmu a jednoho typu kupované pfesnidavky. Z pevné
stravy je syn ochotny tolerovat rohlik a chléb, které ale nekouse, spis Zvyka a Zmoula.
V posledni dobé zacal velmi opatrné ochutndvat dalsi jidla (napi. malinkaté kousky
Spaget), k rozsifovani jidelnicku ma ale odmitavy postoj Tajné doufame, Ze by mu mohl
pomoci priklad déti v matefské Skole, kam se chystd. Problém jsme méli i s pitnym
reZzimem, syn dlouhou dobu odmital vibec pit, resili jsme to noénim pitim mléka ve
spanku, nastésti posledni pulrok zacal pit vodu z hrnecku. Neskutecné potize mame
s léky, které do néj neni mozné dostat jinak nez uskokem (v kasi, v nocnim mléce),
nebo nasilim. Nastésti nemame Zadnou pravidelnou medikaci.

Nékteré déti byvaji v jidle velmi vybiravé i v pozdéjSim véku. V pfipadé, ze vase
dité je ochotné jist pouze omezeny pocet jidel, zkuste uplatnit systém odménovani
a postupné tak navykat dité na doposud odmitané pokrmy. Nebo Ize dité nechat byt



a predpokladat, ze se naji, kdyz bude mit hlad. Podminkou ov§em je, Ze ditéti bude
odepfren prisun sladkosti a jinych pochutin.

Vzacné se muze stat, Ze dité po jidle pravidelné zvraci. Pokud jsou vylouc¢eny
v§echny mozné zdravotni pfi€iny, Ize zvraceni povazovat za psychickou zalezitost.

U star$ich déti potize s usindnim a Gpénlivé trvani na pfitomnosti rodiét u postylky
Casto zvolna prechazi v samoucelné vyZzadovani pozornosti. Zde je ze strany rodicl
nutnd velka davka neustupnosti. Je dobré u ditéte vypéstovat urcity stereotyp, ktery
bude dodrzovan. Mlizete se napfiklad s ditétem domluvit na pfeéteni jedné pohadky
a dal&i prosby budete ignorovat.

Se spankem jsme méli vzdy hrozny problém. Syn usinal jediné v kocarku po
dlouhém houpani. Vzbudil ho i sebemensi ramus. Ve Ctyfech letech jsme ho museli
pred usnutim hladit tfeba i pal hodiny. V péti letech jel poprvé do Skolky v pfirodé a my
si fikali, jak ho tam budou asi pani ucitelky uspavat. Vrétil se nam pfeuceny. Od té doby
stacilo zavrit dvefe a za malou chvili spal.

Podpora psychomotorického vyvoje

Rehabilitace je dllezitd pro stimulaci motorického vyvoje a zlepSeni svalového
napéti. Nutno podotknout, ze svalova hypotonie obecné se rehabilitaci ovliviuje
tézko, a to nejen u déti s Williamsovym syndromem. Nékteré déti byvaji zpocatku
naopak hypertonické. Vybér metodiky rehabilitace je velmi individualni. U Williamsova
syndromu byva limitujici postizeni srdce. Mnoho déti v kojeneckém véku pro svou
drazdivost jakékoliv manipulace hdfe snasi. V rehabilitaci je vhodné pokragovat
i v dobé, kdy dité davno dobfe chodi. Smyslem rehabilitace je pak zejména prevence
vadného drzeni téla a skoliozy.

Nejprve jsme celkem Uspésné zkouseli Vojtovu metodu. Asi kolem véku 4 mésict
jsme pomalu zacinali zviadat hypertonii a drazdivost, presto byl nds syn porad
v zdklonu. Po nalezu hypoplastického cévniho recisté obou plicnic nam kardiologové
doporucili setrnou rehabilitaci, a tak jsme od Vojtovy metody upustili. Rehabilitacni
sestra nam ddvala podnéty, jak syna polohovat a motivovat k protahovani. Od 4 let
je s nim spoluprace lepsi, opét cvicime dle Vojty. Navic zkousime rizné pohybové
aktivity na zlepseni hrubé motoriky -trénujeme schody, béh, mic atd.

Na prvni priznaky hypotonie nas upozornila kardioloZka, kdyZ ve tfech mésicich jesté
dcera pofddné nedrZela hlavicku. Cviit Vojtovu metodu jsme zacali v 6 mésicich. Uspéchy
se zacaly dostavovat velice pozvolna. V roce dcera sama jesté nesedéla, nelezla, jen se
plazila po zemi jako had. Viyrazny pokrok jsme zaznamenali po Sestitydennim pobytu
v Janskych Laznich — ve 14 mésicich se zacala dostdvat na kolinka a v 18 mésicich se
sama posadila a zacala regulérné lézt, ale pro rychlejsi pfesuny stéle pouZivala plazeni.
Ve dvou letech jsme opét odjeli na 6 tydnti do Janek. Posledni tyden pobytu zacala dcera
chodit s drzenim za obé ruce, coZ byl pro nas veliky uspéch. Stdle ma velké problémy
s udrZenim stability a tak trénujeme hlavné rizna rovnovdzna cvicenti, ale i Vojtovku.

UZ v nejmladSim véku je vhodné zjistit si, jaké aktivity jsou dostupné ve vaSem
okoli - obratit se na Strediska rané péce, zjistit moznosti stacionafli a specialnich
materskych Skolek, najit pro dité néjakou pravidelnou ¢innost mezi zdravymi détmi,
napf. v mistnim matefském centru, na plavani kojenci apod. Rada neziskovych
organizaci nabizi terapie, které by vam mohly pomoci (hipoterapie, canisterapie),
rodiCe jinych déti s postizenim pro vas mohou byt dobrym zdrojem informaci ohledné
vybéru specialistl, pfip. v otdzkach socidlnich davek apod. Uzitenym zdrojem
informaci mlze byt internet. Rovnéz specialné-pedagogicka centra (SPC) vam
mohou vyznamné pomoci uz v raném veéku.

Nejvice mi pomohl Willik, Rana péce, obcanské sdruzeni | MY a spoluprdace
s Matefskym centrem Rozarka, kde se setkavaji rodiny s handicapovanymi détmi
napr. u zooterapie a cviceni. Ve Specidlni materské skole nase dité diky individudini
péci dosahlo obrovského pokroku snad ve vsech oblastech. Nevyhodou pro néj bylo,
Ze tam nemél adekvatni vrstevniky. Nyni ve véku 4 let nastupuje do bézZné skolky,
a tak jesté nemdme srovnani. SPC pro nas funguje jako instituce, kterd nam pomaha
zaétitit integraci svymi posudky. V soucasnosti spolupracujeme s SPC pro mentainé
postizené a SPC v Arpidé. Podle posledniho vysSetreni se syn dostal na doini hranici
lehké mentdini retardace a z toho divodu nam SPC pro mentdlné postizené déti
nemohlo napsat doporuceni pro asistenta do materské skoly.

V nékterych oborech, jako je logopedie i ergoterapie mlze byt téZké najit
odbornika, ktery se specializuje na praci s velmi malymi détmi — vyplati se nevzdavat
to a tfeba i dojizdét.

Vyvoj reci Sel zpocatku pomalu. Asi od asi dvou let syn zvidadal slova mama, tata,
koné. Nejvétsi nastup reci nastal ve 3,5 letech, kdy nastoupil do Specidlni materské
Skoly a zacal pouzivat komunikacni systém VOKS. Nyni po deseti mésicich je uz
docela upovidany, s pomoci logopedky rozsifujeme slovni zdsobu, vytvari véty.
Zacinaji mu rozumeét cizi lidé. Nevyslovuje zdaleka vsechny hldsky, vynechava
predlozky, spojky apod. Zacali jsme s muzikoterapii-poslouchani zvuku a prirazovani
citoslovci, zkouseli jsme baby signs - syn si v jednom obdobi vytvdrel svoje znaky,
nékdy je pouZziva doted.

S logopedii doporu€ujeme neotalet — dobry klinicky logoped je schopen pracovat
tfeba i s rok a pal starym nemluvicim ditétem. Mize vam pomoci s orofacialni
stimulaci, podporuje nastartovani komunikace s ditétem, miZe vam nabidnout
alternativni metody komunikace (gesta, znaky, zastupné pfedméty, vyménné
obrazky). Dobrého klinického logopeda vdam mohou doporugit na foniatrii, nebo v rané
péci. Nam se spoluprace s logopedkou velmi osvédéuje, béhem spoluprace s ni se
vyrazné nastartoval kognitivni rozvoj a syn zacal komunikovat, byt zatim prevazné
neverbalné.

Vybér zakladni Skoly a otdzka integrace
Rozhodnuti o $kolnim zafazeni, asistenci a vzdélavacim planu je vysoce individudin{
zélezitost a je nezbytné, aby se opiralo o doporuceni Skolského poradenského




zafizeni. Neplati zde, Zze pro v8echny déti s Williamsovym syndromem existuje
jednotné idedlni feSeni. Vyzaduje-li postizeni ditéte vzdélavani ve specialni skole, je
vhodné podporovat integraci ditéte mezi zdravé vrstevniky prostfednictvim rdznych
volno&asovych aktivit, napf. zajmovych krouzkd apod.

Déti s Williamsovym syndromem ¢asto klamou okoli relativné dobrymi verbalnimi
schopnostmi. Mnohdy tak maskuji skute¢né nedostatky. Pfi zvaZzovani vhodného
Skolniho zafizeni je proto dulezité hodnoceni rodi¢li a popfipadé predskolniho
zafizeni, kam dité dochazi. Rodi¢lm doporucujeme, aby kontaktovali nékteré
z mnoha specialné pedagogickych center (SPC), ktera se nachazeji po celé CR
a zameéfuji se na klienty podle typu postizeni. Pro déti s Williamsovym syndromem
jsou vhodna centra pro déti s mentalnim postizenim. SPC mohou zajistit
psychologické a specialné-pedagogické vySetfeni ditéte, poskytnou vam informace
ohledné dostupnych specialnich predskolnich a Skolnich zafizeni, mohou vam
doporucit vhodnou ambulantni péci - napt. logopedii, ergoterapii. SPC jsou také
dulezitymi prostfedniky v otadzce integrace ditéte do béZné materské nebo zakladni
Skoly a v otazce osobniho asistenta ¢i asistenta pedagoga.

Problémy pfi vyuce

Castym problémem pfi pInéni tkol( ve Skole ale i doma je hyperaktivita a porucha
pozornosti. Dllezita je prace v malém kolektivu, nékdy s nutnosti individualniho
dozoru a s odstranénim elementt, které odvadéji pozornost. Rusivé pusobi zejména
zvukové fenomény. Je nutné pracovat v kratSich ¢asovych Usecich a s prestavkami.
Pro zlepS$eni soustfedéni maze byt vyhodou vyuzivani namétu, které si dité zviaste
oblibilo. Je dobré dité podporovat, aby k sobé& nahlas promlouvalo a zvySovalo si tak
vlastni miru pozornosti.

Knizky &i u€ebni programy, které obsahuji pfili§ mnoho obrazki a barev, nejsou
vhodné, jelikoz se v nich déti hiife orientuji. Mély by se pouzivat materidly obsahujici
pomérné malo informaci na jednotlivych strankach

NaruSené abstrakini uvazovani a nedostatek zrakové-prostorové integrace se
projevi zejména v matematice a geometrii. Tyto oblasti je vhodné procviCovat ve
zvySené mire, vhodné je napfiklad tfidéni a spojovani geometrickych tvard, hry na
bazi puzzle, apod. Dité se pfirozené bude branit tomu, co mu nejde. Pro zvySeni
motivace muze pomoci zaradit do téchto cviceni témata, ktera jsou u vaseho ditéte
popularni.

Matematika je u ndas nejméné oblibeny predmeét, i kdyZ v ni za posledni pllrok
udélal syn obrovsky pokrok. Je mu 14 let a porad pouZiva prsty, aby si pocitani
dokdzal pfedstavit. V den, kdy je matematika na rozvrhu, by nejradéji nesel do skoly
a taky to na mée uz parkrat zkousel.

Psani - pfevazuji-li u ditéte problémy s uchopem tuzky/pera, avSak jednotliva slova
tvofi relativné dobre, mlze byt vyhodné pouziti pocitace pro nacvik psani - tedy tvorbu
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slov a vét. Vlastni grafomotoriku bude dité nacvi¢ovat oddélené pomalejSim tempem.
K dispozici jsou také rlizné nasadky na pera nebo tzv. trojhranny program.

Casto se stava, Ze dité mechanicky pfeéte dany text, aniz by mu hloubgji
porozumélo. Kdyz dité ¢te (nebo kdyz my &teme jemu), je vhodné si ¢as od Casu
vyzadat zpétnou vazbu, tj. zeptat se ditéte, o ¢em dany text pojednava a presvédcit
se, ze dité chape souvislosti (tj. kdo, kde, pro¢....).

Déti se potykaji s nedostatky vjemné i hrubé motorice. Je proto vhodné do vyukovych
program(l zaradit mnozstvi aktivit na procvié¢eni koordinace, rovnovahy a motorickych
dovednosti. Pfinosné maze byt vyuZiti hudby v co nejvétsi mozné mite.

Dalsi vzdélavani

Tato otdzka se zdaleka netyké jen déti s Williamsovym syndromem a je pro mnoho
rodicl postizenych déti velice pal¢iva. Je v zajmu vSech déti, aby pokracovaly ve
vzdélavani i po ukonéeni povinné $kolni dochazky. V naSem vzdélavacim systému
existuji pro zéky s poruchami intelektu napfiklad stfedni praktické Skoly. Nabizi se
i moznost vybéru vhodného ucebniho oboru. Zde je vSak nutné brat v potaz velmi
Casté potize s jemnou motorikou, které budou pfekazkou pro vykonavani mnohych
manualnich praci.

DalSi alternativou jsou kurzy na doplnéni vzdélani (existuji napfiklad na drovni
zakladni Skoly). Nékteré neziskové organizace nabizeji moznost pfipravy na
podporované zaméstnani. Skolsky zakon umozZniuje zfidit funkci asistenta pedagoga
také ve stfedni nebo vy$Si odborné skole, i kdyZ toto zatim neni u nas béznou praxi.

Dcera (17 let) absolvovala zakladni devitiletou Skolni dochazku ve specialni
zdkladni Skole pro Zaky se specifickymi poruchami uceni, ale s osnovami bézné
zakladni skoly. Chodila tedy do Skoly s détmi prevazné zcela zdravymi, byla tzv.
Jintegrovana“. PrestoZe ucivo pro ni bylo velice naro¢né, do Skoly chodila rada
a mezi zdravymi détmi byla Stastnd. Témér ve vsech predmétech méla sestaveny
individudlni studijni pldn a na pomoc asistenta. Integrace velmi pozitivné ovlivnila jeji
vyvoj, pfirozené se zaclenila do béZného détského kolektivu, prizplsobila se, vyspéla
socidlné. Nyni pokracuje ve studiu na odborném ucilisti v oboru ,pecovatelstvi“ opét
podle individuélniho studijniho planu, ucivo prvniho rocniku ma rozloZené do dvou
let. Mezi svymi vrstevniky je Stastnd a spokojena, skola je duleZitou soucasti jejiho
Zivota.

Specifika pfi vychové

Pratelskd povaha déti s Williamsovym syndromem ma svoji negativni odezvu
v absenci patfi¢éného spole¢enského odstupu a nerespektovani zabéhlych socialnich
norem. Chybi urgity cit pro diskrétnost. Dité by mélo byt na spole€ensky nepfiméfené
jednani dasledné upozorfiovano. Okoli je tfeba vysvétlit, Zze pfiliSnym tolerovanim
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a opétovanim nevhodného chovani ditéti Skodi, nebot tak znesnadnuji jeho integraci
do normalni spole¢nosti. Jinak fe¢eno, dospéli by se meli k ditéti s Williamsovym
syndromem chovat jako ke kazdému jinému ditéti.

Nas syn miluje spolecnost - hodné lidi, oslavy. Tési na vSechny mozné akce. Staci,
aby nékoho zahlédl pouze jednou, a bude ho od té doby zdravit na dalku. Nedostatek
zabran ma zajisté také, kazdému fikal AHOJ. Ale v posledni dobé se naucil pockat, az
pozdravime my jako prvni a pak fekne DOBRY DEN.

Také pfilisnou hovornost je vhodné udrzovat pod kontrolou. Mlzete vymezit urcité
limity, napft. kdy, kde nebo jak dlouho dité mize mluvit na jedno téma. Klade-li dité
opakované tutéz otazku, jednou z moznosti je odpovédét pouze jedenkrat a dale
otdzku ignorovat. Mlzete pfimét dité, aby si odpovéd samo nahlas zopakovalo.
Stejnou strategii by méli zachovavat vsichni z okoli ditéte. | ulpivani na urcité
oblibené Cinnosti je nejlépe podchytit hned v pocatku. Ditéti proto povolujte stravit
danou aktivitou pevné vymezeny €as a budte v tomto nekompromisni, jinak vam brzy
preroste pres hlavu.

Syn (4 roky) si oblibil Zelezni¢ni pfejezdy, sleduje viaky na Youtube. Nyni je hit
lokomotiva Tomds - pfedevsim videa se stavebnicemi. Pohadka jako takova ho moc
nebavi - libi se mu jen obliceje masinek.

Syn (14 let) ma rad jako vétsina déeti s Williamsovym syndromem hasice, kombajny,
motorky, zoo a predevsim knihy. Objizdime vsechny mozZné a dostupné vystavy
hasiél a rizna muzea. Kniha je pro néj nejlepsi darek.

Vyjadfovaci schopnosti déti byvaji lepSi oproti schopnosti porozuméni. Stane-li se,
ze vaSe pokyny nemaji patficnou odezvu, je vhodné presvédCit se, zdali vam dité
opravdu rozumi a popfipadé zjednodusit konverzaci.

Déti opakované vyjadfuji strach z rdznych nemoci nebo katastrof. Nékdy se tak
pouze dozaduji pozornosti ze strany dospélych. Rodi¢e pak stravi enormni mnozstvi
¢asu utéSovanim a ujiStovanim ditéte, aniz by byl patrny néjaky efekt. V takovém
pfipadé je dllezité stanovit pevnou mez, po kterou se budete obavami vaseho ditéte
zabyvat. Po urcité dobé je Cas pfejit na jiné téma.

Nékteré déti také mohou vykazovat stereotypni chovéani jako napfiklad tleskani
rukama, kyvani hlavou. Zde je nutné ditéti opakované pfipominat, aby s nezadouci
¢innosti prestalo.

Pokud vaSe dité predvadi nekontrolovatelné vybuchy vzteku, je vhodné
odpozorovat, jestli jsou spustény konkrétnim podnétem - napfiklad nadmérnym
hlukem. Je dobré takovym situacim predchazet nebo na né dité véas upozornit. Je-li
vSak vzteklé chovani ucelové, plati zde to, co pfi vychové zdravych déti. To znamena
od pocatku davat ditéti najevo, ze takové chovani je nepfipustné a nevede k dosazeni
cile. Vybuchlim vzteku nevénujte pozornost a zachovavejte stejny postup, kdykoliv
k nim dojde. Jinak bude dité zmatené a nevyvodi pro sebe kyzené dlsledky.
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Jinym rysem mGze byt snizeny frustra¢ni prah. To znamena, Ze si dité p¥ili$ pfipousti
svoje neuspéchy a kritiku dospeélych. Situace, které zdravé dité bézné zvlada, mohou
byt pro postizené dité pfili§ komplikované a stresujici. Jak jiz bylo zdlraznéno, celkové
intelektové kapacity déti s Williamsovym syndromem jsou nékdy precefiovany kvdli
dobrym vyjadfovacim schopnostem. Dité pak mlze byt vystaveno situaci, ktera je
pro néj pfili§ naroéna, a jeho Uzkost tak narlsta. Je proto dulezité, aby rlizné aktivity
byly dobfe strukturované a predvidatelné. Ma-li se dité ocitnout napfiklad v novém
prostiedi, mélo by mu byt vysvétleno, co ho ¢eka.

Hyperakuzis - zvuky zplsobené naptiklad hlasitym smichem, kfikem, potleskem,
riznymi elektrospotiebici, skolnim zvonkem aj. mohou byt détmi s Williamsovym
syndromem vnimany az bolestivé a mohou vyvolat bouflivé reakce. Je dobré, aby dité
na takovou situaci bylo pfi praveno a nejlépe se ji mohlo vyhnout. Také pomuze, kdyz
se ditéti vysvétli, co hluk zplsobuije, napfiklad pracka, vysava¢ apod. Postupné si na
né dité maze zvyknout, napfiklad tak, Ze mu nepfijemny zvuk nahrajete a nechate
ho, aby si ho sam poustél a reguloval hlasitost a délku poslechu. Na hyperakuzis
upozornéte okoli, v némz se dité pohybuje, zejména Skolu. V nezbytnych pfipadech
a na kratkou dobu Ize pouzit sluchatka nebo Spunty do usi.

Citlivost na r(izné zvuky nds provazi od malicka. Syn postupné prosel obdobim, kdy
vadil vysavac, stahovani Zaluzii, stérae auta, vrtacka, siréna, smrkani. Stabilné se
v Zebricku neprijemnych zvuk( drZi détsky plac a zvuk mixéru, nejnovéji se priradila
citlivost na klepani a zatloukani. Syn reaguje zakryvanim usi, strachem, placem, ktery
nenf k utiseni. V dobé, kdy sousedé v paneldku rekonstruovali byt, jsme se museli
docasné vystéhovat...

Jako miminku synovi mu vadil kaZdy zvuk, vysavacem pocinaje, tleskanim konce.
Pak se to vyrazné zlepsilo, vydrZel i kfovinofez. Od 4 let si ale neustdle zakryva usi
a vadi mu zvuky, které uz mél zvladnute.

Do dnedniho dne nds nejvétsi problém je pravé hyperakuzis. Nejvice se syn boji
strunové sekacky, motorové pily a Stékotu psa. Ucime ho, aby nam rekl, jaky zvuk mu
vadi a mohl véas odejit. Mdme radost, kdyZ se uZ obcas dokdzZe ovldadnout a zvuk,
ktery mu vadi, chvili vydrZi.

Nékteré déti mohou mit problémy s navazanim kontaktu s vrstevniky, zdravymi
i postizenymi. Z &asti je to dano tim, ze ostatni déti na rozdil od dospélych nemaji
trpélivost poslouchat nekone¢né monotématické hovory. Kontakt s détmi je tfeba
aktivné podporovat - napfiklad pozvat spoluzaky domi, zapojit déti pfibuznych,
prihlésit dité do néjakého krouzku, skautského oddilu atd.

Déti i dospéli také potrebuji podporu pfi organizovani volného ¢asu a motivaci

k riznym €innostem v doméacim prostfedi i v ramci zajmovych aktivit. Jinak hrozi, Ze si
dité navykne travit more ¢asu jedinou oblibenou ¢€innosti nebo sledovanim televize.
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Sexualita

Situace, kdy si osoba s Williamsovym syndromem najde partnera, neni tak
vyjime€na. Takové vztahy byvaji ¢asto povrchni. Nicméné i lidé s Williamsovym
syndromem maji sexualni pfedstavy a touzi po jejich napInéni. Zaroven jsou pfi své
povéstné diveéfivosti snadnym cilem sexudlniho zneuzivani. A tak pfiméfena sexualni
vychova je jisté na misté. Nedostatek citu pro diskrétnost nékdy vede k tomu, ze lidé
s Williamsovym syndromem hovofi o tématech se sexualni tématikou v nevhodné
situaci, napf. s cizimi lidmi. Tento problém je vhodné podchytit co nejdfive a trpélivé
vysveétlovat, jaké chovani je spoleCensky nepfipustné. Stejné doporuceni plati pro
situaci, kdy se mlady Clovék s Williamsovym syndromem zamiluje do urcité osoby
v okoli (soused, ucitelka) a svoji ndklonnost dava najevo nepfiméfenym zplisobem,
coz danou osobu miiZze znaéné obtéZovat. Mladi lidé s Williamsovym syndromem
také Casto vazné hovofi o manzelstvi a zalozeni rodiny, aniz by vSak méli skute¢nou
pfedstavu o tom, co to obnasi.

Antikoncepce — v soucasné dobé neexistuji konkrétni doporuceni pro vybér
antikoncepce u divek a zen s Williamsovym syndromem. Tuto problematiku je tedy
tfeba Fesit individualné. Existuji napf. injekéni preparaty s pomalym uvolfiovanim,
¢imz odpadne potfeba denniho dozoru nad uzivanim. Divky a zeny s Williamsovym
syndromem by mély absolvovat bézna gynekologicka vysetreni.

Téhotenstvi — v literatufe jsou zdokumentovany ojedinélé pfipady zen
s Williamsovym syndromem, které porodily dité (Morris et al 1993, Sadler et al 1993).
| u déti narozenych bez delece se objevily rlizné komplikace. Je nutné zduraznit,
Ze neni pfesné jasno, do jaké miry delece negativné ovliviiuje fungovani délohy
a vlibec celou hormonalni souhru béhem téhotenstvi. Bez ohledu na etické aspekty,
téhotenstvi u Zeny s Williamsovym syndromem je ze zdravotniho hlediska nutno
povazovat za rizikove.

Ze zahrani¢nich i naSich zkuSenosti vyplyva, Ze fada dospélych lidi s Williamsovym
syndromem ma jiz nadhled na svoji chorobu a je si védoma i mentalniho hendikepu.
Mnozi jsou schopni akceptovat skuteCnost genetického rizika u svého potomka,
paklize se jim to citlivé vysvétli. V tomto ohledu jsou velmi pfinosné rodinné pobyty
organizované nasim ob&anskym sdruzenim, kde se setkavaji déti i dospéli z Cech
a Slovenska. O Williamsové syndromu zde hovofime zcela oteviené. Pozorujeme, ze
témto mladym lidem pfirozené dochazi, ze sdili spole¢ny problém, ktery se nazyva
Williamsutv syndrom a nezfidka se o tom spolu bavi.

Samostatny zivot

Z britské studie, ktera zahrnovala vice nez 200 osob s Williamsovym syndromem
ve véku 18 az 50 let, vyplynulo, Ze zhruba 50 % dospélych nadale Zije u svych rodica,
40 % vyuziva néjakou formu rezidenéni péce ¢i chranéného bydleni. Velka ¢ast z téch,

financi a zdravotni pé¢e (Howlin P, Udwin O. 2006).
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Vétsina jedincli diagnostikovanych v CR je$té nedosahla dospélého véku, a tak
nemlizeme uvedena Cisla porovnat s vlastni zkuSenosti. Mnohé c¢innosti nutné
k dosazeni sobéstanosti, jako je cestovani nebo nakupovani a zachazeni s penézi
obecnég, je nutné trénovat v realnych situacich. Nacvik takzvanych aktivit bézného
zivota je naplni ergoterapie.

Zaméstnani

VySe uvedena britska studie také ukazala, ze pouze néco pres tfetinu dospélych
s Williamsovym syndromem se Ucastni néjaké formy pracovniho procesu, vétSinou
formou chranénych dilen apod. Jen zhruba 10 % osob ma regulérni pracovni misto,
avSak i tak vétSinou podléhaji néjaké formé dohledu. Problémem je, ze zaméstnani
rezervovana pro postizené tradiéné zahrnuji obory vyzadujici manudini praci.
Vzhledem k problémdm v jemné motorice jsou pro osoby s Williamsovym syndromem
nevhodna. Rovnéz v oborech vyzadujicich praci s Cisly a penézi lidé s Williamsovym
syndromem nebudou vynikat. V zahrani¢i se nejc¢astéji doporucuji obory, kde mohou
postizeni s Williamsovym syndromem uplatnit svoji naklonnost k lidem — napfiklad
pomocné oSetfovatelské prace nebo prace obsluhy v kavarnach apod. Nékdy mohou
byt lidé s Williamsovym syndromem motivovani k praci, ktera zahrnuje predméty
jejich zvySeného zajmu. Napfiklad muz, kterého od mali¢ka fascinuji auta, pracuje
jako pomocnik v autoservisu apod. U lidi, pro které neni klasické ani asistované
placené misto schiidnym FfeSenim, se doporu€uje zvazit moznost dobrovolnictvi.
| v ramci dobrovolné prace Elovék dale rozviji pracovni i socidlni dovednosti a uéi se
nutnym pracovnim navykam, které mu mohou pomoci k dosaZeni placeného mista
v pozdéj$im véku.

Z britské studie je jasné, ze samostatny zivot a plna finan¢ni nezavislost jsou pro
prevaznou vétsinu lidi s Williamsovym syndromem nedostizné. S tim souvisi otazka
pfiznani plného ¢i ¢astec¢ného invalidniho dliichodu a pfispévku na péci. Zde ovSem
narazime na urcité limity v naSem systému socialni podpory.

Lidé s Williamsovym syndromem zUstavaji po cely Zivot hendikepovani v adaptivnich
a exekutivnich schopnostech. Casto jim dé&l& potize rozvrhnout si jednotlivé aktivity
béhem dne a dodrzet dany plan, natoz pak zareagovat v necekanych situacich.
Nemaiji dostate¢ny nahled, aby mohli délat dllezita Zivotni rozhodnuti. Pro svou
povéstnou duvéfivost se mohou snadno stat obétmi podvodného jednani. Tyto
problémy vSak nebyvaji v ramci posudkové problematiky pfili§ zohlednovany. Navic
lidé s Williamsovym syndromem zpravidla dobfe komunikuji a zvladaji mnoho dil¢ich
dovednosti nutnych v bézném zivoté, néktefi dokonce disponuji vyuénim listem.
Celkoveé tak délaji dojem, ze jsou prakticky normalini.

Vypoveéd maminky postizené dcery hovofi za vse:

Dcera (17 let) se diky integraci na zakladni skole a nyni na odborném ucilisti
prirozené zaclenila do spolecnosti, prizplisobila se a stala se v ramci svych mozZnosti
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co nejméné zavislou na pomoci druhych. Presto vim, Ze se ji v budoucnu nepodari
zajistit si nezavislost financni. Budu moc rada, kdyZ najde v Zivoté uplatnéni. Ale
pokud se to podari, bude to jen dobrovolnicka cinnost, ktera ji bude naplriovat a doda
jejimu Zivotu smysl.

Sourozenci

Na sourozence by se nemeélo zapominat. Nenachazeji se totiz v jednoduché
situaci. Trpivaji pocitem, ze jim neni vénovana dostate¢nd pozornost a mohou Zarlit.
Také se Casto ocitaji diky nevhodnému spolec¢enskému chovani bratficka ¢i sestficky
v trapnych situacich, kdy jim navic chybi nadhled dospélych. Nékdy musi celit
otazkam ¢i nejapnym poznamkam kamaradu. Zdravé dité vSak také maze mit pocit
viny za to, Ze pravé ono ma $tésti a neni postizené. Nékteré déti citi vici postizenému
sourozenci urcitou zodpovédnost. Mohou mit strach z toho, co se stane se sestrou/
bratrem, aZ se 0 né nebudou moci starat rodi¢e. V neposledni fadé, ¢asem se kazdy
zacne ptat, jestli se i jemu mdZe narodit postizené dité. Proto je tfeba se zdravym
sourozencem o Williamsové syndromu hovofit, peclivé naslouchat véem steskiim
a vysvétlovat, v ¢em toto postizeni spociva.
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Genetika

Williamsudv syndrom patfi mezi tzv. mikrodeleéni syndromy. Dédi¢nost je autozomalné
dominantni. V pfevazné vétSiné se jedna o de novo pfipady. Byly zdokumentovany
i pfipady pfenosu z rodi€e na potomka. U dvou zdravych rodicl je riziko rekurence
velmi nizké, i kdyz dle nejnovéjSich studii se vyskytuje u 25-30% pfipadl inverze
v oblasti 7 chromozdmu obsahujici oblast delece Williamsova syndromu. Tato inverze
se bézné vyskytuje asi u 6% neselektované populace. Pfipady rekurence v rodinach
byly popsany v souvislosti s inverzi chromozému 7 nebo se germinalnim mosaicismem
u matky.

Penetrance je 100%, variabilni expresivita fenotypového obrazu. Oblast delece
7911.23 mimo jiné obsahuje rozsahlé repetitivni sekvence (low copy repeats — LRC)
. K deleci dochazi béhem meiézy chybnym uspofadanim v ramci repetitivnich
sekvenci pfi procesu crossing-over. Obvykla delece obsahuje region o velikosti 1,5
Mb . Popsany jsou i parcialni delece o velikosti do 1 Mb. Kromé proslulého genu pro
elastin (ELN), jehoz nepfitomnost je podkladem kardiovaskularniho postizeni, bylo
v oblasti delece 7q11.23 doposud popsano 28 genu. Napfiklad geny GTF2IRD1
a GTF2l koduji transkripéni faktory. STX1A koéduje syntaxin 1A , ucastnici se
procesu neurotransmise. LIMK1 je gen pro lim kinasu 1. CLDN3 a CLDN4, patfi mezi
claudinové geny. Probiha fada studii zaméfenych na korelaci genotypu-fenotypu.

V tabulce na konci kapitoly je uveden prehled incidence jednotlivych zdravotnich
komplikaci.

Zdravotni péce u déti

Na tomto misté citujeme 2z doporu¢enych Iékafskych postupl pro déti
s Williamsovym syndromem, publikovanych Genetickou sekci Americké pediatrické
spole¢nosti (Committee on Genetics American Academy of Pediatrics Health care
supervision for children with Williams syndrome. Pediatrics 107: 1192-1204, 2001).
Doporuéeni jsou uvedena ve velmi obecné roviné. Pro podrobnéjsi informace
doporucujeme precist originalni praci.

* Kazdé dité s nové diagnostikovanym Williamsovym syndromem by mélo byt
vySetfeno détskym kardiologem.

* | v pfipadé normalniho vstupniho kardiologického nalezu jsou nadale doporuceny
kardiologické kontroly 1x ro¢né v obdobi 1-5 let a poté béhem puberty.

* Nezbytné je méfeni krevniho tlaku (na obou pazich) a patrani po srdecnich
Selestech v ramci béznych lékarfskych prohlidek.
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¢ Nutné je sledovani riistovych parametrll s pomoci percentilovych grafli (pozn.
¢lanek Americké pediatrické asociace obsahuje i percentilové grafy vytvoreni
specialné pro déti s Williamsovym syndromem, nejsou vSak zku$enosti s jejich
pouzitim v CR).

¢ Doporucuje se pravidelné kontrolovat funkce §titné zlazy.

e Vstupné by mél byt proveden ultrazvuk mocového systému vzhledem ke
zvy$enému vyskytu rendlnich anomalii a dale provadény pravidelné rozbory mogi
a kontroly krevni hladiny kreatininu.

e U déti s nevysvétlenou horeckou je tfeba myslet na moznost infekce mocovych
cest.

¢ Doporucuje se cilené patrat po tfiselné a pupeéni kyle, rektalnim prolapsu, anaini
fisufe, gastrointestinalnim reflexu a v€as fesit chronickou zacpu.

¢ Vzhledem k riziku chronické mesootitidy jsou nutna pravidelna foniatricka vysetfeni
véetné objektivniho zhodnoceni sluchu, a to jiz od kojeneckého véku.

¢ Jiz béhem kojeneckého véku je nezbytné vySetfeni zraku ve specializovaném
centru vzhledem k riziku refrakénich vad, strabismu, amblyopie.

¢ Dlezité je patrat po skolidéze, vadném drzeni téla, v€as doporucit rehabilitaci.

e ZvySenou pozornost vyzaduje anestézie (v literatufe je popsano nékolik
neoCekavanych umrti déti s Williamsovym syndromem v souvislosti s podanim
anestézie).

Zvlastni pozornost si vyzaduje problematika hyperkalcémie, ktera je uvadéna jako
jeden z klicovych pfiznakt Williamsova syndromu. Byva vSak nalézana jen u 15%
jedinc, existuje i ndzor, Ze toto Cislo je dokonce mensi (Sforzini et al 2002). Zpravidla
také hyperkalcémie odezni do 18 mésicl, nékdy mize byt zcela asymptomaticka.
Néktefi autofi ji davaji do souvislosti se zvySenou drazdivosti, zvracenim, obstipaci
a neprospivanim. Jsou v8ak zdokumentovany i pfipady nefrokalcinézy v kojeneckém
véku nebo pfipady zavazné hyperkalcémie s nutnosti intenzivni péce (Cagle et al
2004). A tak tuto poruchu nelze podcenovat. Patogeneze hyperkalcémie neni doposud
vyjasnéna. VétSina studii zaméfenych na metabolismus vitaminu D pochazi z pfelomu
je zvySena ¢innost osteoklast(i (Cagle et al 2004).Vzhledem k nizké incidenci neexistuji
kontrolované studie zaméfené na medikamentdzni terapii ¢i dietni opatfeni. VySe
citovany ¢lanek Americké pediatrické spole¢nosti uvadi detailni doporuceni tykajici
laboratorniho screeningu hyperkalcemie, kterd svym rozsahem prekraéuji moznosti
této publikace. Domnivdme se, Ze v naSich podminkach je ultrazvukové vysSetfeni
bficha snadno dostupné a nic by nemélo branit tomu, aby se stalo béznou soucasti
péce o déti s Williamsovym syndromem jiz od kojeneckého véku v rdmci patrani po
nefrokalcindze. Bohuzel jsme se setkali s pfipady, kdy bylo toto vySetfeni praktickym
|ékafem rodi¢lm odepreno jako zbyte¢né.

Zdravotni problematika v adolescenci a dospélosti

Nasledujici vybrana doporuceni vychéazeji z publikace Williams-Beuren Syndrome
—Research, Evaluation and Treatment autorky C.A. Morrisové
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Kardio-vaskularni onemocnéni

Kromé vrozenych srde¢nich vad je u dospélych s Williamsovym syndromem
Gasto nalézan prolaps mitralni chlopné a insuficience aortalni chlopné. Hypertenze,
zpravidla idiopaticka, je Castda jiz v adolescentnim veéku. Pravidelné kontroly
u kardiologa v intervalu 3-5 let jsou vhodné i u jedincl se stabilizovanou srdeéni
vadou. Doporuéuje se méfit tlak krve dvakrat ro€né, paklize je pacient normotenzni.
Nutné je cilené patrani po Selestu bfisni aorty. V pfipadé zachytu hypertenze je nutné
patrat po arterialnich stenézach, renalni poruse a hyperkalcémii. Neexistuji dikazy
podporujici pouziti ur€itého typu antihypertenziv pfi [é¢bé idiopatické hypertenze.

Endokrinni onemocnéni

Diabetes mellitus ¢&i porucha glukézové tolerance byly popsany u jedinct jiz ve
véku kolem 20 let. U zhruba 50% jedinct s Williamsovym syndromem se v obdobi
adolescence ¢&i dospélosti vyvine obezita centralniho typu. Neni zcela jasné,
zdali se jedna o genetickou predispozici ¢i nasledek nevhodného Zivotniho stylu.
Doporu€uje se pravidelné provadét oralni glukézovy toleranéni test od véku 30 let.
Neexistuji specificka doporuéeni pro 1é¢bu klinického diabetu u osob s Williansovym
syndromem. Casto je popisovana klinicka &i subklinicka hypotyredza a je tedy
vhodné pravidelné screeningové vySetfovat hormony &titné zlazy.

Gastro-intestinalni nemoci

Znacna &ast dospélych se potykd s chronickymi bolestmi bficha a chronickou
zécpou. Casto popisovanymi problémy jsou rektalni prolaps, hemeroidy
a divertikul6za tlustého stfeva. Z toho vyplyva, Ze s léCbou chronické zacpy by
se nemélo pFili§ vahat. Ubytek hmotnosti & bolesti bficha spojené s horeckou
by mély vést k uvaze o divertikulitidé (perforace stfeva nasledkem divertikulitidy
byly u Williamsova syndromu popsany). U dospélych se rovnéz miize vyskytovat
gastro-esofagealni reflux. Bolesti bficha mohou byt také soucasti uzkostné poruchy.

DalSi péce

Dulezité je pokracovat v audiologickych kontrolach vzhledem k ¢asto nalézané
progresivni senzorineuralni ztraté sluchu, a v oftalmologickych kontrolach vzhledem
k ¢astému vyskytu katarakty (vedle jiz zmifovanych refrakénich vad a strabismu).
Samoziejma by mély byt i pravidelna ultrazvukova vySetfeni ledvin a mocovych cest.
Z psychiatrickych onemocnéni je nejcastéji popisovana generalizovana lzkostna
porucha a fobicka porucha. Opét chybi studie tykajici se medikamentézni Ié€by.
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Tab.1

Incidence jednotlivych zdravotnich problem u Williamsova syndrome. Zpracovano
podle: Committee on Genetics American Academy of Pediatrics Health care
supervision for children with Williams syndrome. Pediatrics 107: 1192-1204, 2001

Kardiovaskularni Gastrointestindlni Zubni
Celkem PotiZe s pfijmem potravy Malokluze
(80 %) (70 %) (85 %)
Supravalvularni sten6za aorty Zacpa Mikrodoncie
(75 %) (40 %) (95 %)
Supravalvularni stendza plicnice Divertikly tlustého stfeva Kalcium
(25 %) (30 %)
Periferni stendza plicnice Prolaps rekta Hyperkalcémie
(50 %) (15 %) (15 %)
Stendza rendini artérie Zrakové Hyperkalciurie
(45 %) (30 %)
Jiné arteridlni stendzy Esotropie KiiZze/vazivo
(20 %) (50 %)
Defekt komorového septa Hyperopie Mékka poddajna kiize
(10 %) (50 %) (90 %)
Hypertenze (50 %) Sluchové Triselnd kyla (40 %)
Genitourinarni Chronické zanéty stfedousi Pupecni kyla

(50 %) (50 %)
Strukturdlni anomalie Hyperakusis PredCasné Sedivéni viasl
(20 %) (90 %) (90 %) (v dospélém véku)
Enuréza (50 %) Endokrinni Chovani
Nefrokalcin6za (<5 %) Hypothyredza (2 %) ADHD (70 %)
Rekurentni infekce moGovych cest | Casny néstup puberty Generalizovand dzkostnd
(30 %) (50 %) porucha (80 %)
Muskuloskeletalni Diabetes mellitus (15 %) Kognitivni
Kloubni hypermobilita (90 %) Obezita (30 %) (v dospélosti) OpoZdéni vyvoje (95 %)
Kloubni kontraktury (50 %) Neurologické Mentdlni retardace (75 %)
Radioulndrni synost6za (20 %) Hyperreflexie (75 %) Hraniéni intelekt (20 %)
Kyféza (20 %) Chiari malformace | (10 %) Normdlni inteligence (5 %)
Lordéza (40 %) Centralni hypotonie (80 %) Porucha z visuo-prostorové

konstrukéni kognice (95 %)

Vadny stereotyp chiize (60 %) Hypertonie (periferné) (50 %)
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OBCANSKE SDRUZENI WILLIK

Willik - ob&anské sdruzeni rodi¢u a pratel déti s Williamsovym syndromem vzniklo
a bylo zaregistrovano u Ministerstva vnitra na podzim roku 2006. K jeho zalozeni
vedla potfeba nékolika rodi¢t sdilet svoje zkuSenosti a zaroven velkd motivace
aktivné napomahat ke zvySovani kvality zivota postizenych i jejich rodin. Willik
funguje jako svépomocna skupina zcela na bazi dobrovolnosti

O ¢innost sdruzeni jevi kazdy rok zajem nové rodiny, coz dava nasi snaze smysl.
V soucasné dobé (srpen 2010) Willik sdruzuje, nebo je v kontaktu s cca 30 rodinami
s détmi s Williamsovym syndromem. Nasim cilem je:

1) Podporovat integraci déti i dospélych s Williamsovym syndromem do spole¢nosti,
hajit jejich prava a specialni potfeby, podporovat jejich vzdélavani a zaméstnavani
s ohledem jejich postizeni.

2) Poskytnout rodinam déti s Williamsovym syndromem zazemi pro vzajemnou
podporu a vyménu informaci.

3) ZvySovat informovanost rodin a pomahat pfi feSeni problému specifickych pro
Williams(v syndrom.

4) ZvySovat informovanost odborné i laické vefejnosti o problematice Williamsova
syndromu.

Hlavnim tézi§tém nasi Cinnosti je poradani spoleCnych setkani rodin déti
s Williamsovym syndromem. Letni a podzimni vikendova setkani se konaji na
riznych mistech republiky. VétSina ¢asu je vénovana odbornému programu, jako je
muzikoterapie, ergoterapie, fyzioterapie. Dllezité také je, aby rodi¢e méli ¢as i sami
na sebe, pfip. na sourozence déti s Williamsovym syndromem. Tato spolecna setkani
umoznuji rodi¢iim sdilet své dosavadni zkuSenosti a navzajem konzultovat aktualni
problémy. Castymi naméty hovorl byvaji zdravotni specifika déti, otazky pravni
a socialni, konzultuji se moznosti vzdélavani.

Od roku 2008 se rodiny z obanského sdruzeni Willik zucasthuji spoleénych
tydennich letnich pobytl organizovanych ve spolupraci se slovenskou Spoleénosti
Williamsova syndromu. Slovenska spolecnost vznikla o 15 let dfive, sdruzuje
vice rodin s $irSim vékovym rozpétim déti véetné jiz dospélych lidi, ma také vice
zahraniCnich zkuSenosti. | proto je setkani se slovenskymi rodinami pro nas vzdy
velmi inspirujici @ podnétné.

Stale rozsifujeme spektrum nasich aktivit, navazali jsme spolupraci s raznymi
odborniky.
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Muzikoterapie

Déti s Williamsovym syndromem jsou velmi muzikalni, hudbu je u nich vhodné
zahrnovat do kazdodenniho Zivota, a proto jsme se po vzoru zahrani€nich organizaci
Williamsova syndromu rozhodli, ze muzikoterapie bude prioritni soucasti nasSich
programu. Na nasich vikendovych i letnich pobytech spolupracujeme s rGznymi
muzikoterapeutkami, diky tomu maji déti i rodi¢e moznost vyzkou$et si rdzné
pfistupy. Velky uspéch ma vzdy kolektivni bubnovani - Drum Circles.

Jednou z nasich priorit je i zvySovani obecného povédomi o Williamsové syndromu
a zejména poskytovani informaci rodicim. K tomu slouzi jednak informacni letak
vydany nasim sdruzenim v roce 2007 a zejména nase internetové stranky, kde je
mozné najit mnoho dalSich odbornych i praktickych informaci (www.willik.tym.cz)

V roce 2009 jsme se stali ¢leny Evropské federace asociaci Williamsova syndomu
(FEWS). FEWS je jako oficialni mezinarodni organizace registrovana od zafi roku
2004 a v soucasné dobé sdruzuje asociace ¢&trnacti stath. Sidlo ma v belgickém
meésté Leuvenu. Zastupci FEWS se pravidelné Uc¢astni konferenci a kongresu
s tématikou Williamsova syndromu. FEWS je zarovenn ¢lenem EURORDIS
— Evropské organizace pro vzacna onemocnéni. Hlavnim projektem FEWS jsou
letni mezinarodni tabory. Doposud se jich uskutecnilo Sest, v roce 2010 se poprvé
zUc¢astnili i nadi ¢lenové.

Fews Camp v roce 2010 v ltélii, kterého jsme se mohli poprvé zucastnit, byl
pro nas zajimavy a poucny. Prijeli zastupci 13 zemi Evropy a my jsme tak méli
mozZznost srovnavat Zivot a moznosti postizenych s Williamsovym syndromem u nas
a v zahraniéi. Nasi Styfi mladi lidé Ceskou republiku dtistojné reprezentovali a ve
velké ,konkurenci“ obstali na vybornou. Presto nds néco velmi prekvapilo. Vétsina
mladych ucastniki s Williamsovym syndromem dobre hovorila anglicky, prestoZe
to neni jejich rodny jazyk. To podle naseho nazoru svédci o rozdilném pristupu ke
vzdélavani mentélné postiZzenych déti u nds a v zahranici.

V poslednich letech i diky ¢innosti naseho sdruzeni a aktivitam nasSich ¢lend vyslo
o Williamsové syndromu nékolik ¢lank( v riznych ¢asopisech. Dllezité pro nas bylo
natageni pofadu Kli¢ o Williamsové syndromu pro Ceskou televizi, ktery byl vysilan
v lednu 2010.
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Uzite¢né odkazy:

Obcanské sdruzeni Willik:
http://www.willik.tym.cz

Evropska federace asociaci Williamsova syndromu:

http://www.eurowilliams.org/

Slovenska Spolocnost Williamsovho syndrému:
http://www.spolws.sk/

Britska Nadace Williamsova syndromu:
http://www.williams-syndrome.org.uk/

Americka Asociace Williamsova syndromu:
http://www.williams-syndrome.org/

Portal Postizené déti:
http://www.postizenedeti.cz/

PODEKOVANI

Obcanské sdruzeni Willik dékuje PhDr. Katariné Jariabkové (Kabinet vyskumu
socidlnej a biologickej komunikacie Slovenskej akadémie vied) za odbornou revizi
kapitoly Mentélni retardace a vzd&lavani a MUDr. Alené Puchmajerové (Ustav
biologie a lékarské genetiky 2. lékarské fakulty Univerzity Karlovy a Fakultni
nemocnice Motol) za revize textu z oblasti genetiky.

Dékujeme Ministerstvu zdravotnictvi CR za finanéni podporu pfi pfipravé této
brozury.

Willik — obéanské sdruzeni rodi¢l a pratel déti s Williamsovym syndromem
Drnovska 104/67
161 00 Praha 6 - Ruzyné
ICO: 270 40 623
C.U. 35-7591810217/0100
www.willik.tym.cz
willik.tym @ seznam.cz
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