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Uvodni informace...

... K Williamsovu syndromu (WS)

Williamstv syndrom je vzacné onemocnéni, které se vyskytuje u nejméné 1 z 20.000 narozenych déti. Soucasna definice WS byla schvalena
Vyborem pro tvorbu doporucenych postupti pro Williamsav syndrom (Williams Syndrome Guideline Development Committee) na Shromazdéni
k dosazeni shody ohledné managementu Williamsova syndromu (Williams Syndrome Management Consensus Meeting), které se konalo v
Manchesteru v kvétnu 2009. Zustava platnou i v roce 2017, kdy byly tyto doporucené postupy aktualizovany.

“Williamsiv syndrom je vzdcna geneticka porucha zplsobena deleci malé casti chromozomu 7. Mezi rysy tohoto syndromu mohou patrit
charakteristicky vzhled obliceje, vrozené srdecni vady a vysoka hladina kalcia v raném détstvi. Obvyklé jsou pocatecni problémy s prijmem potravy
a opozdény vyvoj. Lidé s WS maji spoleCenskou osobnost, charakteristické zvlastnosti chovani a rizny stupen potizi s ucenim.”

... k projektu pro tvorbu doporucenych postupl pro Williamstv syndrom

Tyto doporucené postupy byly vyvinuty za pouziti rozsahlé a komplexni metodiky zaloZzené na metodice pouzivané Skotskou meziuniverzitni
siti pro doporucené postupy (Scottish Intercollegiate Guidelines Network - SIGN). Metoda byla prizplsobena tak, aby ji bylo mozné pouzit pro
vzacna onemocnéni, u kterych je omezené zakladni penzum poznatk( a kde hraje dileZitéjsi roli shoda odbornika.

Materialy, které byly zohlednény pri formulaci doporuceni pro management Williamsova syndromu, jsou uvedeny v bibliografii od str. 37

a jsou rozdéleny podle klinickych priznakd. Clenové skupiny pro tvorbu doporuéenych postuptl, jejichz seznam je uveden na str. 51, vzali
v Uvahu poznatky obsazené v téchto materialech a doplnili je o dobrou praxi, na které se vzajemné shodli. Pokyny byly aktualizovany

a podstatné doplnény v lednu 2017. Zejména byly doplnény casti tykajici se chirurgické péce, chovani, psychologie, mentalniho zdravi

a vzdélavani.

... k doporuc¢enym postuptim pro klinicky management Williamsova syndromu

Jaké jsou cile doporucenych postupa?

Doporucené postupy pro lékarskou péci o osoby s WS byly publikovany mimo jiné v roce 2001 Vyborem pro genetiku Americké pediatrické
akademie a ve Francii (CLAD-Ouest) v roce 2014. | kdyz jsou tyto pokyny cenné, nelze je zcela prenést do prostredi Velké Britanie. Proto,
s cilem optimalizovat lékarskou a psychologickou péci o osoby s WS, je Gcelem téchto doporucenych postupll poskytnout jasna a na dikazech
zalozena doporuceni ohledné klinického managementu WS, ktera bude mozné pouzit u jedinc( ve Velké Britanii.

Co je cilem doporuceni?

Vzhledem k tomu, ze WS je vzacny syndrom, je pravdépodobné, zZe klinicti lékari v primarni péci, jejichz Ukolem je obvykle koordinovat
péci o jedince s timto onemocnénim, budou mit s timto syndromem jen malou predchozi zkusenost. Protoze WS je multisystémova
porucha, jsou u osob s WS v ruznych fazich jejich Zivota tfeba r(izné testy, screening, vySetreni, odeslani ke specialistim

a multidisciplinarni intervence. Tyto doporucené postupy poskytuji prehled téchto pozadavku v takovém formatu, ktery je pristupny
komukoli, kdo je zapojen do péce o jedince s WS, a to véetné jejich rodica.

Jak jsou tato doporuceni usporadana?

Tyto pokyny jsou rozdéleny na doporuceni pro jednotlivé vékové skupiny: rané détstvi, détstvi, dospivani a dospélost.

Na stranach 4-5 jsou uvedena doporucena zakladni vysetreni.Tato vySetreni je treba zvazit vedle specifickych vysetreni pro urcitou
vékovou skupinu, jez jsou na misté po urceni diagnozy. U kazdé vékové skupiny jsou uvedeny doporucené testy a rovnéz dalsi navazujici
moznosti. Prehled vysetreni u déti s Williamsovym syndromem na stranach 48-49 shrnuje, kdy a jak Casto by se mély u déti s
Williamsovym syndromem provadét urcité testy a screening.
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Klinické charakteristiky a doporuc¢ena zakladni vysetreni u WS

Klinické charakteristiky Williamsova
syndromu

Zakladni vysSetreni

(tam, kde neni uvedeno pocatecni vySetreni u urcitého
klinického projevu, vyhledejte doporuceni na strance prislusné
vékové skupiny)

Potvrd’te diagn6zu Williamsova syndromu testem mikrodelece chromozomu 7 s vyuzitim specialnich
molekularnich technik a odeslete pacienta ke genetikovi. (V minulosti byl vyuzivam FISH test, ktery byl
nyni nahrazen array-komparativni genomickou hybridizaci, neboli jednoduse metodou “microarray”.)

o Charakteristické oblicejové rysy (v raném détstvi méné vyrazné)

¢ Vrozené srdecni vady (zejména supravalvarni aortalni sten6za
(SVAS) a periferni stenoza plicni arterie)

e Zvysené hodnoty kalcia v krvi/moci a nefrokalcin6za

« Genitourinarni problémy (nesestoupla varlata, hypospadie)
e Hypertenze

o Triselna kyla

e Gastrointestinalni problémy a problémy s prijmem potravy -
gastroezofagealni reflux; vyhrez rekta; strevni divertikly

 Neprospivani/pomaly rtst

« Endokrinologické abnormality / maly télesny vzrust

 Skoliéza a jiné muskuloskeletalni problémy

=

1 11 1l

« Kardiovaskularni vysetreni vcetné méreni TK (krevniho tlaku)
na obou hornich koncetinach (na 4 koncetinach u malych
déti), pre- a postduktalni saturace hemoglobinu kyslikem,
EKG a echokardiografie. (MUze byt indikovan i rentgen
hrudniku.)

e Kalcium v krvi a kalcium v moci: pomér kreatininu

» Kreatinin v krvi, elektrolyty a ultrazvuk
mocoveho ustroji

« Plazmaticka reninova aktivita a dopplerovské vysetreni
renalnich tepen

« Screening na celiakii a vyznaceni hmotnosti na prislusném
rustovém grafu pro WS

« Vysetreni funkce stitné Zlazy a vyznaceni délky
a okcipitofrontalniho obvodu hlavy (OFC) na ristovém

grafu pro WS

» Vhodné radiodiagnostické testy




Klinické charakteristiky a doporuc¢ena zakladni vysetreni u WS
- pokracovani

Klinické charakteristiky Zakladni vysetreni

Williamsova syndromu
(tam, kde neni uvedeno pocatecni vysetreni urcitého
klinického projevu, vyhledejte doporuceni na strance
prislusné vékoveé skupiny)

Potvrd'te diagn6zu Williamsova syndromu testem mikrodelece chromozomu 7 s vyuzitim specialnich
molekularnich technik a odeslete pacienta ke genetikovi. (V minulosti byl vyuzZivam FISH test, ktery byl nyni
nahrazen array-komparativni genomickou hybridizaci, neboli jednoduse metodou “microarray”.)

« Dentalni anomalie

. Opoidéng V’YVOj: ve V’geCh oblaste’ch VEe't’né’FeE.i (zejména ‘ e Vysetreni a posouzeni vyvoje (dle véku)
porozumeéni), zrakové, prostorové a socialni orientace.

tupy

 Charakteristické rysy chovani (zahrnuji drazdivost, =)
hyperaktivitu, ulpivavé chovani, uzkost a prehnané
pratelské chovani).

e Zvazte dalsi specializovana vysetreni dle potreby.

e Zrakové problémy: strabismus, Spatna ostrost vidéni, porucha
rozliSovaci schopnosti (“crowding fenomén”), Spatne
prostoroveé vidéni a refrak¢ni vady (obvykle hypertonie
a astigmatismus)

cené pos

e Sluchové problémy a precitlivélost na hluk
i i ) . Jako prvni krok by rodice méli vést spankovy denik
« Problémy se spankem s pouzitim http://kidssleepdr.com a prodiskutovat jej
s praktickym lékarem. Zvazte doporuceni do spankové
laboratore, kde dité vysetri a urc¢i potrebna opatreni.
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Doporuceni ohledné managementu $0—1
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Williamsova syndromu =
~ v raném detstvi (1) ~

Doporucené testy /screening Doporuceni ohledné klinického managementu

) Pokud je diagndza stanovena v neonatalnim obdobi, mélo by byt provedeno kardiologické vysetreni
a dité by mélo byt odeslano k détskému kardiologovi na echokardiografii. Pokud je diagnéza
stanovena pozdéji v détstvi, mélo by dité byt odeslano k détskému kardiologovi do 3 mésicl. Do

4 let véku by mél dité vysetrit détsky kardiolog alespon jednou rocné.

Pozn.: PFitomnost SVAS nebo PPAS mlZe byt diagnostikovana v raném détstvi, kdy neni rozpoznano
opozdéni ve vyvoji nebo typicky vzhled obliceje. Ve vsech téchto pripadech by détsky kardiolog mél
pozadat o posouzeni genetika nebo zajistit vhodné genetické testy.

« Kardiologicky screening

Zmérte pri stanoveni diagnozy. Mély by byt pouzity normalni rozsahy hodnot podle véku. 5 - 10% déti
s WS muze potrebovat lé¢bu hyperkalcémie. Jsou-li vstupni testy normalni, je tfeba provadét dalsi
testy pouze, pokud se objevi priznaky. Ultrazvuk ledvin k vylouceni nefrokalcinozy.

« Kalcium v krvi a v moci: pomér —)>
kreatininu

Reseni hyperkalcémie

Hyperkalcémie by méla byt lé¢ena postupnymi kroky:

« Intravendzné tekutiny pro napravu dehydratace a pro doplnéni zvysenych ztrat tekutin moci zptsobenych
hyperkalcémii a terapii (viz nize)

« Smyckova diuretika jako Furosemid zvysuji vylucovani kalcia

« Dieta s nizkym obsahem kalcia. Dosahne se ji tim, Ze se veskera mlécna strava nahradi Locasolem [SHS
International (Nutricia Advanced Medical Nutrition) Liverpool,UK].Tento pripravek obsahuje <7mg
kalcia/100ml a neobsahuje zadny pridany vitamin D. Celkovy denni prijem kalcia potravou by mél byt
omezen na 50% doporuceného prijmu zivin (RNI)

« Pro pripravu umélé vyzivy by se neméla pouzivat tvrda voda bohata na kalcium ani mineralni

voda. SniZeni obsahu kalcia v kohoutkové vodé mize pomoci jeji prevareni.

« Pro omezeni tvorby vitaminu D v pokozce by se mély pouzivat krémy s ochrannym faktorem proti
slunci, vyvarujte se suplementace vitaminu D

« U malych déti s normalni funkci ledvin a resistentni hyperkalcémii je pro snizeni hladiny kalcia v séru
Ucinna intravendzni lécba bisfosfonaty (obvykle Pamidronate). U malych déti s narusenou funkci ledvin
by se mély pouzit nizsi davky bisfosfonat( po konzultaci s nefrologem.

« Dokud nejsou hodnoty normalni, je tfeba v pravidelnych intervalech kontrolovat hladinu kalcia v krvi,
alkalickou fosfatazu a hormon pristitnych télisek.

« Dietu je treba ‘zvolnit’, pokud za¢nou rist hladiny alkalické fosfatazy a hormonu pristitnych télisek.
Dlouhodobé omezeni kalcia a vitaminu D mUZe zplsobovat kfivici. Pokud je zjisténa nefrokalcindza s
projevy poskozeni ledvin, odeslete dité k nefrologovi. Pokud je funkce ledvin normalni, opakujte
kontroly v pfiméfeném intervalu. Pri zjisténi strukturalnich abnormalit proved'te prislusna vysetreni.
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Doporuéeni ohledné managementu

Williamsova syndromu
~ u novorozencu a malych deti (2)-

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

« Genitourinarni screening —. Chlapce vysetrete na pripadnou hypospadii a nesestoupla varlata (v publikovanych souborech
10% hypospadie a 30% nesestouplych varlat) a odeslete k détskému chirurgovi podle mistnich
doporucenych postupt. Mél by byt proveden ultrazvuk mocového Ustroji a pfipadné strukturalni
abnormality odpovidajicim zpGsobem feseny. Existuje zde zvy$ena incidence infekci mocovych
cest a je treba ji rutinné vysetrovat.

) EEmmD  Kazdorocné monitorovat krevni tlak na 4 koncetinach. Hypertenzi definujeme jako primérny

* Screening hypertenze systolicky TK a/nebo diastolicky TK vyssi nebo roven 95. percentilu u prislusného pohlavi,
véku a vysky ve vice nez 3 pripadech. Pokud je spojen s renovaskularnim onemocnénim (RVO),
odeslete dité k nefrologovi. Pro pocatecni lé¢bu hypertenze se nedoporucuje zakrok k reseni
sekundarni hypertenze k RVO v podobé perkutanni transluminalni angioplastiky nebo
chirurgické cévni rekonstrukce. Doporucuje se lécba hypertenze pod dohledem nefrologa.

Vysetrete pripadnou triselnou kylu. Incidence tohoto stavu je vyznamné zvysena u obou
pohlavi, zvlasté u divek. Odeslete k détskému chirurgovi v souladu s mistnimi
doporucenymi postupy.

o Screening triselné kyly

« Gastrointestinalni problémy ) Seznamte se s pribéhem krmeni v minulosti. Ptejte se, jak se dité vyprazdiiuje, zda zvraci
a < P a zda ma priznaky gastroezofagealniho refluxu (GER). Pokud dité neprospiva, zmeérte kalcium
problémy s prijmem o , ere 1 . . . oo
t v plazme, proved'te testy funkce stitne zlazy a screening celiakie. Odeslete k odbornikovi pro
potravy vhodnou dietetickou podporu. GER feste pomoci standardnich terapii a pokud symptomy
pretrvavaji nebo dité neprospiva, proved'te vysetreni na potencialni hiatovou hernii nebo striktury.
Rektalni vyhrez feste konzervativné lécbou zacpy. Pomaly rust je u WS obvykly. PouZivejte
specialni ristové grafy pro tento syndrom a zvazte krmeni pomoci nasogastrické sondy nebo
perkutanni endoskopické gastrostomie

tupy

Zajistéte provedeni zakladniho testu. Opakujte test funkce Stitné Zlazy, pokud je pacient
symptomaticky. Zmérte hladinu TSH a je-li zvySena, zvazte ultrazvuk stitné zlazy a substituéni
terapii. Kazdé tfi mésice zaznamenavejte rist a OFC.

e Testy funkce 3titné Zlazy (TFT)
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Proved'te vysetreni na skoliozu a radioulnarni synostozu. V pripadé potreby odeslete

¢ Muskuloskeletalni problémy dité k détskému ortopedovi.

11|

Zarad'te pacienta od raného véku do individualizovaného preventivniho programu zubni péce.
Rutinni sledovani a pravidelné zubni kontroly rodinnym zubnim lékafem nebo v mistnim
stredisku zubni péce jsou velmi dllezité. Postupujte podle pokynl obsazenych v dokumentu
‘Delivering Better Oral Health: an evidenced-base tool kit for prevention’. (www.gov.uk). (Pro lepsi
zdravi Ustni dutiny: prokazany soubor nastrojl pro prevenci)

7

o Dentalni screening pro prevenci zubnich
onemocnéni

1N1IC

KI
doporu
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Doporuceni ohledné managementu 50—1

Williamsova syndromu >
~ u novorozencu a malych déti (3)-

Doporu&ené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

« Multidisciplinarni posouzeni vyvoje ) Do 6 mésicl od diagnozy zkoordinujte vysetfeni mistnim multidisciplinarnim tymem. Je
treba posoudit adaptivni chovani, zejména krmeni a spanek. Posouzeni by se meli z(castnit
fyzioterapeut, ergoterapeut, logoped a, je-li k dispozici, i klinicky psycholog. Dité je treba
co nejdrive doporudit do sluzeb rané péce a zajistit pro néj klicového pracovnika.

Program screeningu sluchu pro novorozence (Newborn hearing screening programme -
NHSP).

e Screening sluchu

Screening zraku je treba provést po stanoveni diagndzy a mél by jej uskutecnit mistni
ortoptista/optometrista, pokud je tato sluzba v prislusné obci dostupna. V pripadé zjisténi
néjaké abnormality (nebo pokud neni vyse uvedena sluzba dostupna) odeslete dité

k mistnimu détskému oftalmologovi. Povzbud'te rodice v tom, aby ortopistovi sdélili
jakékoli svoje obavy a pozorovani.

—>
e Screening zraku -

Poznamka: Anestezie

tupy

U déti s WS by mél byt do perioperacni péce v pripadé jakéhokoli chirurgického zakroku zapojen détsky anesteziolog. Pokud
u ditéte nejsou aktualni kardiologické problémy, staci kardiologické vysetreni v rozmezi 12 mésicli pred celkovou anestezii.
Predoperacni vysetreni by se mélo uskutecnit 1-2 tydny pred planovanym chirurgickym zakrokem a mélo by posoudit stav
kardiologicky, dychacich cest, kloub(i, ledvin a emocni. VySetreni by mélo zahrnovat i EKG pro vylouceni prodlouzeného
intervalu QT.

cené pos

Klinicky management Williamsova syndromu -

doporu




Doporuceni ohledné managementu & 2-11

Williamsova syndromu
~ v detstvi(1)-

Doporu&ené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

o Kardiologicky screening mm>| Do 4 let véku kazdy rok kardiologické vysetreni. Poté kompletni kardiologické posouzeni
véetné echokardiografie nejméné jednou za 5 let.

mEmmm)>| Zméfte pfi stanoveni diagnézy. PouZijte pfitom normalni rozsahy hodnot podle véku. 5 - 10%

déti s WS muzZe potrebovat lé¢bu hyperkalcémie. Jsou-li vstupni testy normalni, je treba

provadét dalsi testy, pouze pokud se objevi priznaky.

e Kalcium v krvi a v moci: pomér
kreatininu

Reseni hyperkalcémie
Hyperkalcémie by méla byt lé¢ena postupnymi kroky:
o Intravenozné tekutiny pro napravu dehydratace a pro doplnéni zvySenych ztrat tekutin moci
zpusobenych hyperkalcémii a terapii (viz nize)
o Smyckova diuretika jako Furosemid zvysuji vylucovani kalcia
¢ Dieta s nizkym obsahem kalcia. Dosahne se ji tim, zZe se veSkera mlécna strava nahradi
Locasolem [SHS International (Nutricia Advanced Medical Nutrition) Liverpool, UK]. Tento
pripravek obsahuje <7mg kalcia /100ml a Zadny pridany vitamin D. Celkovy denni pfijem
kalcia potravou by mél byt omezen na 50% doporuceného prijmu Zivin RNI).
e Pro pripravu umélé vyzivy by se neméla pouzivat tvrda voda bohata na kalcium ani mineralni voda.
SniZeni obsahu kalcia v kohoutkové vodé mize pomoci jeji prevareni.
e Pro omezeni tvorby vitaminu D v pokoZce by se mély pouzivat krémy s ochrannym
faktorem proti slunci
¢ Vyvarujte se suplementace vitaminu D
o U malych déti s normalni funkci ledvin a resistentni hyperkalcémii je pro snizeni hladiny
kalcia v séru Ucinna intravenozni lécba bisfosfonaty (obvykle Pamidronate). U malych déti
s narusenou funkci ledvin by se mély pouzit niZsi davky bisfosfonatd po konzultaci s
nefrologem.

tupy

Emmm)> Vysetrete pripadné infekce mocovych cest a dyssynergii mocového méchyre. Denni a nocni

e Screening genitourinarniho traktu inkontinence mo¢i je obvykla a mize pretrvavat do dospélosti. Dyssynergie mocového méchyre
zvysuje riziko rozvoje divertikld mocového méchyre a kaménku. U chlapcl vysetrete pfipadna
nesestoupla varlata a hypospadii. Mél by byt proveden ultrazvuk renalniho traktu véetné ledvin

a mocového méchyre. V pripadé opakujicich se infekci mocovych cest zvazte vylouceni divertikl
mocového méchyre, vezikoureteralniho refluxu nebo kaménkd. Je-li inkontinence modi vyrazna,
zvazte vylouceni a popripadé lécbu dyssynergie mocového méchyre. V pripadé nefrokalcinozy

s projevy naruseni funkce ledvin odeslete dité k détskému nefrologovi. Kazdé 2-4 roky otestujte
kreatinin v séru. Proved'te podrobné testy renalni funkce nebo odeslete dité k détskému
nefrologovi, jsou-li dikazy naruseni funkce ledvin.

cené pos

~
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Doporuceni ohledné managementu

Williamsova syndromu
~ v detstvi (2)-~

£2—11

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

o Screening hypertenze ) Kaoidyv rok monitorovat kervni tlak na obou paiiclvwv.,Hypertenzi definujeme jako
prumerny systolicky TK a/nebo diastolicky TK vyssi nebo roven 95. percentilu

u prislusného pohlavi, véku a vysky ve vice nez 3 pripadech. Pokud je spojen

s renovaskularnim onemocnénim (RVO), odeslete dité k nefrologovi. Pro pocatecni
lé¢bu hypertenze se nedoporucuje zakrok k reseni sekundarni hypertenze k RVO

v podobé perkutanni transluminalni angioplastiky nebo chirurgické cévni
rekonstrukce. Doporucuje se lécba hypertenze pod dohledem nefrologa.

e Screening triselné kyly m)> | PFilezitostné vysetfeni pro vylouceni rozvoje tFiselné kyly.
e Gastrointestinalni problémy mm)> | Zjistéte, zda ma dité problémy s vyZivou a jak se vyprazdiuje. Reste zacpu.
a problémy s prijmem potravy Pripady symptomatické divertikularni choroby tlustého stfeva jsou hlaseny jiz

u devitiletych déti. O divertikuloze uvazujte u ditéte s opakujicimi se bolestmi
bficha. Proved'te screening celiakie okolo 3 let véku a v pripadé symptomu
screening opakujte. Vyrazny gastroezofagealni reflux ma tendenci vékem
slabnout, ale mize byt i nadale problematicky. Pokud se neléci, existuje riziko
ezofagealnich striktur.

tupy

Vysetrete, zda je pacient symptomaticky. Zmérte hladinu TSH a je-li zvysena,
zvazte ultrazvuk stitné zZlazy. Ma-li pacient jasny hypothyroidismus nebo
progredujici zhorsovani funkce stitné zlazy, zvazte écbu L-thyroxinem.

o Testy funkce stitné Zlazy (TFT)

cené pos

| |

Kazdy rok zaznamenejte do tabulky namérenou vysku, hmotnost a OFC (pouzijte
o RUst a puberta rustové tabulky pro WS). Je treba propocitat stfedni percentil vysky rodica.
Rutinni vySetfeni abnormalni rychlosti rdstu a predcasné puberty (< 8 let). Kde je
to nezbytné. uvazujte o gonadotropni terapii (gonadotropin releasing hormone
(GnRH) therapy).
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Doporucéeni ohledné managementu £2—11
>§ —

Williamsova syndromu
~ v detstvi (3)~

Doporucené testy/screening Doporuéeni ohledné klinického managementu
e Muskuloskeletalni problémy mmm)> | Ptejte se na skeletalni problémy. Zkontrolujte pater kviili event. kyfoskolidze a rozsah
pohybu u ostatnich kloub(. Podle potreby provedte rentgenové vysetfeni / odeslete dité na
vySetreni tymem détské ortopedie.
« Screening dentalnich anomalii —)> Zarad'te pacienta do individualizovaného preventivniho programu zubni péce od raného

véku. Rutinni sledovani a pravidelné zubni kontroly rodinnym zubnim lékarem nebo

v mistnim stredisku zubni péce jsou velmi dileZité. Postupujte podle pokyn( obsaZenych v
dokumentu ‘Delivering Better Oral Health: an evidenced-base tool kit for prevention’.
(www.gov.uk). (Pro lepsi zdravi Ustni dutiny: osvédceny soubor nastroju pro prevenci) Chybéjici zuby/
malokluze/ prodlouzené zachovani mlécnych zubl a dalsi dentalni anomalie: odeslete dité ke
konzultantovi nebo specialistovi v détské stomatologii pro multidisciplinarni posouzeni

a feseni. V pripadé kardiologickych anomalii mize byt pfi zubnich zakrocich vhodné
preventivni podani antibiotik - konzultujte s kardiologem.

« Multidisciplinarni posouzeni ‘ Osies!ete d1jcg k mlstnlmu tymu pro otazky vyvoje vdelt1 (IChl'ld Devglopr_nent :I'eam). Poruchy
voie uceni/kognitivni poruchy mohou zahrnovat opozdeny vyvoj s potizemi ve vsech oblastech.
Vyvoj Casto zaznamenavame zejména potize s pozornosti, vizualné-motorickymi Ukony a

prostorovou pameéti. Od 5 let do dospélosti je vyvoj reci relativné dobry ve srovnani s
vizualnimi, motorickymi a prostorovymi schopnostmi. Vysetreni zalozené na expresivnich
reCovych dovednostech mize vyustit v nadhodnoceni celkovych schopnosti. Monitorujte
prijem potravy a spanek. Podporujte uceni a vyvoj vyhodnocenim specialnich vzdélavacich
potreb ditéte a ve véku 2 let ditéte pozadejte o Plan vzdélavani a zdravotni péce
(Educational Health Care Plan - EHCP). (Viz nize) https://www.gov.uk/children-with-special-
educational-needs/overview.

tupy

Screening proved'te ve 2 letech, pokud je opozdéna fec (to je pravdépodobné v disledku
opozdéného vyvoje). Trpi-li dité zvySenou citlivosti na zvuk (hyperakuze), zvazte vyuziti
programu desenzitizace pomoci tzv. maskeru (je-li tato sluzba dostupna).

e Screening sluchu

ceneé pos

I

. Pokud neni nalezena zadna abnormalita, mél by pri nastupu na zakladni skolu a pri

* Screening zraku prechodu na stfedni stuper mistni ortoptista/optometrista provést screening zraku. Kde
tyto sluzby nejsou k dispozici, mélo by dité vysetrit oftalmologické oddéleni v nemocnici.
Rodice je treba povzbudit, aby svého ortoptistu/optometristu informovali o vSech svych
obavach. Pro screening by mély byt pouzity testy vhodné pro déti s poruchami uceni, napr.
tzv. crowded cards (karty s vice symboly)/optototypy s jednotlivymi symboly.
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Doporuéeni ohledné managementu

Williamsova syndromu
~ v detstvi(4)~

E2—11

Doporucene testy/screening Doporuéeni ohledné klinického managementu

* Otazky chovani a mentalniho zdravi > |Podle potreby poskytnéte rady, jak zvladat chovani, a podporu rodiné. Odeslete

dité k psychologovi v pripadé uzkosti nebo velkych zivotnich udalosti. Zvazte
screening za pouziti nastroju pro behavioralni posouzeni. Pokud potiZe se spankem
vyzaduji intervenci, odeslete dité na kliniku pro poruchy spanku. Zaangazujte
sluzby v oblasti dusevniho zdravi v ramci zakladni zdravotni péce, jsou-li dostupné.
Méjte na paméti problém socialni zranitelnosti a vyuzijte vhodné socialné podplrné
struktury a prostredi. Dalsi informace k tomuto aspektu péce mizete ziskat od
Nadace Williamsova syndromu (Williams Syndrome Foundation) www.williams-
syndrome.org.uk.

e Otazky vzdeélavani mEm)> | Déti s WS maji potize s fe¢i a komunikaci, poznavacimi schopnostmi a u¢enim (vyvoj
v oblasti pozornosti, ¢teni, psani a pocitani), socialnim, emocnim a dusevnim
zdravim a se senzorickymi a fyzickymi potrebami. Proto Casto potrebuji odborné
poradenstvi specialistt z oblasti logopedie, ergoterapie. fyzioterapie, dietologie,
klinické psychologie, pedagogické psychologie, audiologie a dalSich, ¢imz splnuji
podminky pro EHCP (Education Health Care Plan = Plan vzdélavani a zdravotni péce).
Déti a dospéli s WS maji velké potize se psanim perem nebo tuzkou a méli by byt
podporovani v psani na pocitaci, nejlépe s pouzitim velké klavesnice. Jejich vyvoj je
atypicky, coz ma vliv na zpUsob uceni (napr. pro pocitani by se mély vyuzivat spise
verbalni strategie a nikoli vizualni, u ¢teni velmi spoléhame na fonologii, nedostatky
ve schopnosti Cist a pocitat mohou souviset s poruchami pozornosti). Dalsi
informace o konkrétnich pozadavcich EHCP a vzdélavacim poradenstvi pro WS
mUzete zislat prostrednictvim Nadace Williamsova syndromu(Williams Syndrome
Foundation) www.williams-syndrome.org.uk.

tupy

cené pos

~

Poznamka: anestezie

U déti s WS by mél byt do perioperacni péce v pfipadé jakéhokoli chirurgického zakroku zapojen détsky anesteziolog. Pokud u ditéte nejsou
kardiologické problémy, staci kardiologické vySetreni v rozmezi 12 mésicl pfed celkovou anestezii. Pfedoperacni vySetfeni by se mélo
uskutecnit 1-2 tydny pfed planovanym chirurgickym zakrokem a mélo by posoudit stav kardiologicky, dychacich cest, kloubd, ledvin a
emocni. Vysetfeni by mélo zahrnovat i EKG pro vylouceni prodlouzeného intervalu QT.

Klinicky management Williamsova syndromu -
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Doporuceni ohledné managementu o
P 8 £11-18

Williamsova syndromu
~ v dospivani(1)~

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

e Kardiologicky screening —)> Kardiologické vysetreni vCetné ultrazvukovych vysetreni nejméné jednou za 5 let. V pFipadé
symptomu dals$i odpovidajici sledovani.

e Kalcium v krvi a moéi: pomér kreatininu —) Otestujte, zda symptomy svéd&i pro hyperkalcémii. Jsou-li pFitomny, hyperkalcémii
pravdépodobné pUlsobi jina diagndza. Vysetrete a vhodnym zplisobem reste.

e Screening genitourinarniho traktu — Zjistéte anamnézu ohledné infekci mocového Ustroji nebo symptomu dyssynergie mocového
méchyre. Zkontrolujte polohu varlat. Ultrazvuk ledvin v puberté a poté kazdych 5 let nebo pri
objeveni symptomu. Test kreatininu v krvi kazdé 2-4 roky.

VysSetrete/ odeslete na vySetreni infekce mocového Ustroji; vylucte obstruktivni lézi (léze);
proved'te podrobné testy funkce ledvin anebo odeslete pacienta k nefrologovi v pripadé projevi
naruseni funkce ledvin. Pretrvava-li nefrokalcindza, odeslete k nefrologovi.

) Kazdy rok monitorovat krevni tlak na obou pazich. Hypertenzi definujeme jako pramérny

e Screening hypertenze systolicky TK a/nebo diastolicky TK vyssi nebo roven 95. percentilu u pfislusného pohlavi, véku

a vysky ve vice nez 3 pripadech. Pokud je spojen s renovaskularnim onemocnénim (RVO), odeslete
pacienta k nefrologovi. Pro pocatecni lécbu hypertenze se nedoporucuje zakrok k reseni
sekundarni hypertenze k RVO v podobé perkutanni transluminalni angioplastiky nebo chirurgické
cévni rekonstrukce. Doporucuje se lécba hypertenze pod dohledem nefrologa.

tupy

e Triselna kyla Vysetrete pripadnou tfiselnou kylu, kterd je bézna i v dospélosti.
) e i Kazdy rok se informujte o tom, jak se pacient vyprazdnuje. Nasad'te léCbu zacpy a zvazte vysetreni
* Gastrointestinalni problémy na divertikularni chorobu, je-li to relevantni a jsou-li pfitomny nevysvétlené symptomy. V pripadé

symptomu proved'te vySetfeni na celiakii. Incidence vyrazného GER se s vékem sniZuje, ale mize byt
i nadale problémem. Lecte do zlepseni nebo odeslete na vysetreni. Pokud se GER neléci, existuje
riziko ezofagealnich striktur.

cené pos

~

EmD> Vyietiete, zda je pacient symptomaticky. Zméfte hladinu TSH a je-li zvysena, zvazte ultrazvuk
e Testy funkce stitné zlazy (TFT) $titné Zlazy. Ma-li pacient jasny hypothyroidismus nebo progredujici zhor$ovani funkce $titné Zlazy
zvazte léCbu L-thyroxinem.
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 Rust a sexualni zdravi ohledné& antikoncepce / kontaktni (idaje na organizace, které mohou poskytnout poradenstvi
ohledné antikoncepce pro lidi s poruchami uceni.

doporu

13




Doporuéeni ohledné managementu o
£11-18

Williamsova syndromu
~ v dospivani(2)-~

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu
Muskuloskeletalni problémy

Klinické vysetreni patere na kyfoskolidzu v puberté a rentgenové vysetreni/odeslani

>
ortopedickému tymu dle potreby.
>

Zarad'te pacienta do individualizovaného preventivniho programu zubni péce od raného
véku. Rutinni sledovani a pravidelné zubni kontroly rodinnym zubnim lékarem nebo v
mistnim stfedisku zubni péce jsou velmi dllezité. Postupujte podle pokyn( obsazenych

v dokumentu ‘Delivering Better Oral Health: an evidenced-base tool kit for prevention’.
(www.gov.uk). (Pro lepsi zdravi Ustni dutiny: prokazany soubor nastroju pro prevenci). Chybéjici
zuby/ malokluze/ prodlouzené zachovani mlécnych zubt a dalsi dentalni anomalie: odeslete dité ke
konzultantovi nebo specialistovi v détské stomatologii pro multidisciplinarni posouzeni

a feSeni. V pripadé kardiologickych anomalii m(ze byt pri zubnich zakrocich vhodné
preventivni podani antibiotik - konzultujte s kardiologem.

Screening dentalnich anomalii

Multidisciplinarni posouzeni D> 7apojte mistni tymy pro vyvoj ditéte nebo poruchy l{éveni (Child Development or Learning
vyvoje Difficultigs (LD)Teams).l Poragenstow a podporaomuvze byt tnleba v oblasti vizuallne- 5
motorickych dovednosti (napr. chuze ze schodu, prechazeni ulice), prostorove pameti,
orientace (napr. pouzivani verejné dopravy, uceni se pési trasy, strategie pro pripad, ze
se ztrati), planovani dopredu / feseni problémd a poruch pozornosti. Ve vétsiné pripadl
jsou pro EHCP (Plan vzdélavani a zdravotni péce) nutna dalsi vysetreni
www.gov.uk/children-with-special-educational-needs/overview. V pripadé (zkosti a
zavaznych zivotnich udalosti doporucte psychologickou intervenci. Méjte na paméti
problém socialni zranitelnosti a vyuzijte vhodné socialné podplrné struktury a
prostredi. Dal$i informace k tomuto aspektu péce muzete ziskat od Nadace Williamsova
syndromu (Williams Syndrome Foundation) www.williams-syndrome.org.uk.

tupy

Zajistéte rutinni audiologické vySetfeni v 11 a 18 letech na precitlivélost na zvuky
(hyperakuze) a ztratu sluchu ve vysokych frekvencich. Je-li pfitomna hyperakuze, zvazte
vyuziti programu desenzitizace pomoci tzv. maskeru (je-li tato sluzba dostupna).

Screening sluchu

cené pos

I

. K Dle indikace mistnim optometristou, ktery miZe pacienta odeslat na mistni oftalmologii,
Screening zraku je mozné provést screening na strabismus a refrakcni vadu.

Klinicky management Williamsova syndromu -
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Doporuéeni ohledné managementu v
£11-18

Williamsova syndromu
~ v dospivani(3)~

Doporuéené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

mm==)>| Fobie, (zkost a problémy se spankem jsou u mladych lidi s WS mnohem obvyklejsi nez
u bézné populace. Socialni problémy a problémy s chovanim mohou také byt znamkou
sSpatného mentalniho zdravi. Zakladnimi pri¢inami jsou poruchy pozornosti, socialniho
porozuméni, rozeznavani emoci, senzorického zpracovani viemu (zejména
hyperakuze), adaptivniho chovani a narusené spankové vzorce. Vysetreni a intervence
musi také brat v Uvahu faktory situacni (napr. zavazné zivotni udalosti, neadekvatni
podpurné systémy, nevhodné prostredi).

Pozn.: Napadné pratelské chovani a sociabilita mohou maskovat depresi a Uzkost.
Vychozi poznatky a dikazy pro terapie problému s mentalnim zdravim u WS jsou
omezené.

Potencialné uzitecné mohou byt: programy pro zlepseni adaptivnich a sebeobsluznych
dovednosti a pro socialni fungovani a porozuméni; kognitivné-behavioralni terapie
véetné technik mindfulness; vzdélavaci a ergoterapeutické intervence. DulezZité je
zajisténi podplrného a strukturovaného prostfedi a muze byt potfebné i poradenstvi ke
zlepseni spankovych vzorcu.

e Otazky mentalniho zdravi

Vychozi poznatky a dikazy pro farmakologickou léCbu jsou nedostatecné. Existuji uréité
pozitivni zpravy ohledné |écCiv ze skupiny SSRI a non-SSRI pri [éCbé deprese a Uzkosti a
ohledné metylfenidatu ke zlepseni pozornosti a hyperaktivity. Velmi Casto se vSak
vyskytuji i nezadouci vedlejsi G¢inky. Narodni postupy doporucuji u mladych lidi s
poruchami uceni provadét kontrolu problému s mentalnim zdravim kazdy rok.

14¥]s)Y;

https://www.nice.org.uk/guidance/qgs142.

Dalsi vysetreni pro pro EHCP (Plan vzdélavani a zdravotni péce) je treba provést pri
prechodu ze zakladniho na stredni stupen vzdélavani a ze stredniho stupné na
vzdélavani pro vékovou kategorii 16+ https://www.gov.uk/children-with-special-
educational-needs/overview. Uzitecny bude také nacvik socialnich dovednosti
a programy pro vyuku zakladni sebeobsluhy a dovednosti pro kazdodenni Zivot.

e Otazky vzdélavani )

cené pos

~

Dalsi informace o konkrétnich pozadavcich EHCP v souvislosti s WS muzete ziskat
prostrednictvim Nadace Williamsova syndromu.www.williams-syndrome.org.uk.

Méjte na paméti problém socialni zranitelnosti a vyuzijte vhodné socialné podplrné
struktury a prostredi. Dalsi informace k tomuto aspektu péce mUzete ziskat od Nadace
Williamsova syndromu (Williams Syndrome Foundation) www.williams-syndrome.org.uk.
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Doporuceni ohledné managementu

Williamsova syndromu
~ v dospivani(4)~

$11-18

Poznamka: anestezie
o U déti s WS by mél byt do perioperacni péce v pfipadé jakéhokoli chirurgického zakroku zapojen détsky anesteziolog.
o Pokud u ditéte nejsou kardiologické problémy, staci kardiologické vySetreni v rozmezi 12 mésicl pred celkovou anestezii.

Predoperacni vySetfeni by se mélo uskutecnit 1-2 tydny pred planovanym chirurgickym zakrokem a mélo by posoudit stav
kardiologicky, dychacich cest, kloubu, ledvin a emocni.

o VySetfeni by mélo zahrnovat i EKG pro vylouceni prodlouzeného intervalu QT.

tupy

cené pos

~
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Doporuéeni ohledné managementu
18+

Williamsova syndromu
~ v dospelosti(1)~

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

* Kardiologicky screening Vysetfeni véetné ultrazvuku kaZdych 5 let po cely Zivot. Dospéli s Williamsovym syndromem by
méli byt odeslani do prislusného regionalniho centra pro vrozené srdecni vady v dospélosti

k rutinnimu sledovani.

Provérte, zda symptomy nenasvédcuji hyperkalcémii. Pokud jsou symptomy pritomny, je
hyperkalcémie pravdépodobné dusledkem jiné diagndzy. Vysetrete a feSte odpovidajicim
zpUsobem.

e Kalcium v krvi a moci: pomér
kreatininu

e Screening genitourinarniho traktu VysetFete na infekci mocovych cest a symptomy dyssynergie mo¢ového méchyre: denni nebo nocni
inkontinence. Ultrazvukové vysetreni mocového méchyre a ledvin kaZdych 5 let. Vysetrete projevy
zjizveni ledvin, divertikli mocového méchyre nebo kaménku. Pretrvava-li nefrokalcindza, odeslete

k nefrologovi. Kazdé 2 - 4 roky otestujte kreatinin v séru.

P 111

Kazdy rok monitorujte krevni tlak na obou pazich. U dospélych lidi s WS se hypertenze definuje
jako pramérny systolicky TK a/nebo diastolicky TK vyssi nebo roven 140/90mmHg. Pokud je
spojen s renovaskularnim onemocnénim (RVO), odeslete pacienta k nefrologovi. Pro pocatecni
lécbu hypertenze se nedoporucuje zakrok k reseni sekundarni hypertenze k RVO v podobé
perkutanni transluminalni angioplastiky nebo chirurgické cévni rekonstrukce. Doporucuje se
lécba hypertenze pod dohledem lékare.

e Screening hypertenze

tupy

« TFiselna kyla Vysetrete tfiselnou kylu, ktera je obvykla aZ do dospélosti.

Dotazujte se na vyprazdnovani. Nasad'te lé¢bu zacpy a zvazte vysetreni na divertikularni chorobu.

« Gastrointestinalni problémy \' prlpasie s,ymptomu Proved te_ screening E:ellak1e. Lecte symptomy gastroezofagealniho refluxu
do zlepseni nebo odeslete pacienta na lécbu.

Opakujte, ma-li pacient symptomy (zkontrolujte tyreoidalni protilatky). Zvazte ultrazvuk stitné

« Testy funkce &titné Zlazy (TFT) zlazy a substitucni terapii hormonem stitné zlazy.

cené pos

~

Kazdy rok kontrolujte hmotnost a vyvarujte se nadmérného pribirani - podporujte aktivni
zivotni styl. Nabidnéte poradenstvi ohledné antikoncepce / kontaktni idaje na oprganizace,

* Rust a sexualni zdravi které mohou poskytnout poradenstvi ohledné antikoncepce u lidi s poruchami uceni.

RN

Ve 30 letech: oralni glukozovy tolerancni test (OGTT) nebo inzulin nalacno, je-li to povazovano
za vhodnéjsi. Narusenou glukdzovou toleranci kontrolujte cvi¢enim a dietou. Vyhybejte se velké
« Screening diabetu glukdzové zatézi. Vyhybejte se diabetogennim lékim. Lécbu klinického diabetu u osob s WS
provadéjte v souladu s doporucenymi narodnimi postupy.
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Doporuceni ohledné managementu

Williamsova syndromu
~ v dospeélosti(2)-~

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

« Muskuloskeletalni problémyScreening VySetfete nebo odeslete k odbornikovi v pfipadé symptomu
dentalnich anomalii Zarad'te pacienta do individualizovaného preventivniho programu zubni péce od raného véku.
Rutinni sledovani a pravidelné zubni kontroly rodinnym zubnim lékarem nebo v mistnim stredisku

zubni péce jsou velmi dilezité. Postupujte podle pokyn( obsazenych v dokumentu ‘Delivering
Better Oral Health: an evidenced-base tool kit for prevention’. (www.gov.uk). (Pro lepsi zdravi Ustni
dutiny: prokazany soubor nastroju pro prevenci) Chybéjici zuby/ malokluze/ prodlouzené zachovani
mlécnych zubl a dalSi dentalni anomalie: odeslete pacienta ke konzultantovi nebo specialistovi v
détské stomatologii pro multidisciplinarni posouzeni a reseni. V pripadé kardiologickych anomalii
muzZe byt pri zubnich zakrocich vhodné preventivni podani antibiotik - konzultujte s kardiologem.

* Screening sluchu Screening kazdych 5 - 10 let (na ztratu sluchu)

* Screening zraku Podle pozadavk( mistniho optika.

o Otazky mentalniho zdravi Fobie, Gzkost a problémy se spankem jsou u mladych lidi s WS mnohem vice obvyklé neZz u bézné
populace. Socialni problémy a problémy s chovanim mohou také byt znamkou Spatného mentalniho
zdravi. Mezi zakladni priciny patfi poruchy exekutivnich funkci, socialniho porozuméni, rozeznavani
emoci, senzorického zpracovani viemu (zejména hyperakuze), adaptivniho chovani a narusené
spankové vzorce.

Vysetreni a intervence musi také brat v Uvahu faktory situacni (napr. zavazné zivotni udalosti,
neadekvatni podplrné systémy, nevhodné prostredi).

Pozn.: Napadné pratelské chovani a sociabilita mohou maskovat depresi a zkost

Vychozi poznatky a dikazy pro terapie problémd s mentalnim zdravim u WS jsou omezené.
Uzitecné mohou byt zejména: programy pro zlepseni adaptivnich a sebeobsluznych dovednosti

a pro socialni fungovani a porozuméni; kognitivné-behavioralni terapie véetné technik
mindfulness; vzdélavaci a ergoterapeutické intervence. DileZité je také zajisténi

podpurného a strukturovaného prostredi.

Vychozi poznatky a dlikazy pro farmakologickou lécbu jsou nedostatecné. Existuji uréité pozitivni
zpravy ohledné léciv ze skupiny SSRI a non-SSRI pri léCbé deprese a Uzkosti a také ohledné
metylfenidatu pro zlepseni pozornosti a hyperaktivity. Velmi Casto se vsak vyskytuji i nezadouci
vedlejsi Gcinky.

Dulezity je pristup k podpofe zaméstnavani, sebeobsluhy a samostatného Zivota a mohou byt tfeba
intervence v oblasti socialnich dovednosti.

tupy
'
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http://www.gov.uk/

Doporuéeni ohledné managementu <
§18+

Williamsova syndromu
~ v dospélosti(3)-~

Doporucené testy/screening Doporuceni ohledné klinického managementu

. Otazky vzdélavani mm)>| O EHCP (Plan vzdélavani a zdravotni péce)je obvykle pozadano jiz v drivéjsim
véku. Tento plan lze prodlouzit do véku 25 let a o prodlouzeni mize pozadat
mlady Clovék sam od 16 let véku. https://www.gov.uk/children-with-special-
educational-needs/overview

Dalsi informace o konkrétnich pozadavcich EHCP v souvislosti s WS muzete ziskat
prostrednictvim Nadace Williamsova syndromu www.williams- syndrome.org.uk.

Podpora v oblasti zaméstnani, svépomoci, samostatného zivota a sexualniho
zdravi/vzdélavani je naprosto nezbytna. Podpora by méla zahrnovat oblasti
intelektualniho handicapu, ktery mize mit negativni dopad na samostatnost,
jako jsou orientace, pouzivani verejné dopravy, nauceni se pési trasy na misto
zameéstnani, strategie v pripadé, ze se jedinec ztrati a jak pozadat o pomoc,
bezpecné prechazeni ulice, planovani dopfedu, reseni problémd (napr. sbaleni
véci pro dany den, udrzovani véci v poradku).

Méjte na paméti problém socialni zranitelnosti a vyuzijte vhodné socialné podpurné
struktury a prostredi. Dalsi informace k tomuto aspektu péce muzete ziskat od
Nadace Williamsova syndromu www.williams-syndrome.org.uk.

tupy

Celkova anestezie u jakéhokoli chirurgického zakroku je i nadale zna¢nym rizikem a anesteziolog by si mél byt plné védom jednotlivych
konkrétnich problému souvisejicich s WS. Pokud nejsou aktualni kardiologické problémy, staci kardiologické vysetfeni béhem 12 mésicu pred
celkovou anestezii. Predoperacni vysetreni by se mélo uskutecnit 1-2 tydny pred planovanym chirurgickym zakrokem a mélo by posoudit
stav kardiologicky, dychacich cest, kloubd, ledvin a emocni. Vysetfeni by mélo zahrnovat i EKG pro vylouceni prodlouzeného intervalu QT.
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Rlstové grafy pro Williams(yv syndrom
Divky

... HMOTNOST:0—1 rok véku

... HMOTNOST:1-5 let véku

... HMOTNOST:5—18 let véku

... DELKA: 0—1 rok véku

... VYSKA:1-5 let véku

... VYSKA:5—18 let véku

... OFC: 0—1 rok véku

... OFC: 1-5 let véku

Chlapci

... HMOTNOST:0—1 rok véku

tupy

... HMOTNOST:1-5 let véku
... HNOTNOST:5—18 let véku
... DELKA: 0—1 rok véku

... VYSKA:1-5 let véku

cené pos
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... VYSKA:5—18 let véku

.. OFC: 0—1 rok véku
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... OFC: 1-5 let véku

21

21

22

23

24

25

26

27

28

29

29
30
31
32
33

34

35
36

20

4 Vsechny ristové grafy jsou reprodukovany s laskavym
svolenim Harlow Printing Limited and Dr Neila Martina

z publikace: Martin, N. D. T.,W.R. Smith,et al.
(2007)."New height, weight and head
circumference charts for British children
with Williamssyndrome."

Arch Dis Child 92(7):598-601.
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Prehled vysetreni u déti s Williamsovym syndromem

NiZe uvedena tabulka obsahuje seznam testu a screeningu, které by mély byt u déti s Williamsovym syndromem provedeny, a uvadi v
jakém véku a jak Casto by se mély provadét. Doporuceni ohledné klinického managementu a navazujicich opatreni naleznete v Uplném
souboru doporucenych postupl klinického managementu pro WilliamsGv syndrom pro Velkou Britanii (UK Clinical Management
Guidelines for Williams Syndrome), ktery je dostupny na webové strance Nadace Williamsova syndromu : www.williams-syndrome.org.uk.

Test/screening

Vék/frekvence
Pri diagnoze Novorozenci Deti Dospivajici
a malé deéti (0—1) (2—11) (11—18)

Kardiologicky screening

Kardiologické vysetreni, TK
na 4 koncetinach, saturace
kyslikem, EKG a
echokardiografie

Kardiologické vysetreni, TK
na 4 koncetinach, saturace
kyslikem, EKG a
echokardiografie

Kardiologické vysetreni
kazdy rok do 4 let véku a
jednou za 5 let v détstvi

Kardiologické vysetreni
kazdych 5 let

Screening
hyperkalcémie /
hyperkalciurie

Kalcium v krvi a kalcium v
moci: pomér kreatininu

Kalcium v krvi a kalcium v
moci: pomér kreatininu

Kalcium v krvi, je-li pacient
symptomaticky

Kalcium v krvi, je-li pacient
symptomaticky

Vysetreni genitourinarniho
traktu

Vysetreni, kreatinin v krvi,
elektrolyty a ultrazvuk
mocového Ustroji

Vysetreni, kreatinin v krvi,
elektrolyty a ultrazvuk
mocového Ustroji

Kreatin a elektrolyty kazdé
2-4 roky a vysSetreni, pokud
je pacient symptomaticky

Vysetreni, pokud je pacient
symptomaticky

Screening hypertenze

Plazmaticka reninova
aktivita a dopplerovské
vySetreni renalnich tepen

Plazmaticka reninova
aktivita a dopplerovské
vysetfeni renalnich tepen

Kazdy rok TK na obou pazich

Kazdy rok TK na obou pazich

tupy

Vysetreni triselné kyly

Vysetreni

Vysetreni

Kazdy rok celkové vysetreni

Kazdy rok celkové vysetreni

y

Gastrointestinalni vysetreni

Screening celiakie
a posouzeni ristu

Screening celiakie
a posouzeni ristu

Screening celiakie ve
3 letech a kazdorocni
celkové vysetreni

Screening celiakie ve
3 letech a kazdorocni
celkové vysetreni

cené pos

Endokrinologicky
screening
a screening rustu

Testy funkce stitné
zlazy (TFT)

Testy funkce stitné
zlazy (TFT)

Kazdy rok posouzeni ristu
a TFT, pokud je pacient
symptomaticky

Kazdorocni posouzeni rdstu
a sexualniho zdravi
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Prehled vysetreni u déti s Williamsovym syndromem
pokracovani...

NiZe uvedena tabulka obsahuje seznam testu a screeningu, které by mély byt u déti s Williamsovym syndromem provedeny, a uvadi v jakém
véku a jak casto by se mély provadét. Doporuceni ohledné klinického managementu a navazujicich opatreni naleznete v Uplném souboru
doporucenych postupt klinického managementu pro Williamstv syndrom pro Velkou Britanii (UK Clinical Management Guidelines for Williams
Syndrome), ktery je dostupny na webové strance Nadace Williamsova syndromu : www.williams-syndrome.org.uk.

tupy

Vék/frekvence
Test/screening| pfi diagnose Novorozenci D&ti Dospivajici (11—18)
a malé deti (0—1) (2—11)

i VySetreni a Vysetreni a Celkové vysetreni kazdy rok | Celkové vysetreni kazdy rok
MUSkUl.O skeletalm radiodiagnostika dle radiodiagnostika dle W Y Y y
screening potreby potreby
Dentalni screening Zarazeni do programu Zarazeni do programu Vysetfeni chrupu kazdy rok Vysetfeni chrupu kazdy rok

zubni péce zubni péece

Screening vyvoje

Odeslani na multidisciplinarni
vysetreni

Odeslani na multidisciplinarni
vysetreni

Kazdorocni posouzeni
vyvoje

Screening sluchu

Audiologicka kontrola

Odeslani do programu
screeningu sluchu pro
novorozence

Audiologické vysetreni v
pripadé opozdéni reci

Ve véku 11a 18 let
vysetreni pripadné
ztraty sluchu ve
vysokych frekvencich

Odeslani k mistnimu

Odeslani k mistnimu

Screening zraku pri

Vysetreni mistnim

(V2] ; nastupu do skoly mistnim . .
(@) Screening zraku ortoptistovi/optometristovi | ortoptistovi/optometristovi ortoptistou/ optometristou dle potreby
Q. optometristou
Behavioralni koucink Vysetreni mistnimi
‘O Screening mentalniho a vysetreni klinickym zdravotnimi sluzbami
c zdravi psychologem dle potreby dle potreby
) ; ; Zarazeni do programu EHCP | Prezkoumani EHCP v 11 a
creening v oblasti . N ,
O > g (Plan vzdélavani a zdravotni | 16 letech

vzdelavani péce) prislusnymi odborniky
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Dalsi zdroje

 Personal Health Record for Williams Syndrome(BlueBook)/Osobni zdravotni zaznam pro Williamstyv syndrom (Modra kniha)
Vsechny déti ve Velké Britanii dostavaji Cervenou knihu, kde se zaznamenava jejich zdravi, rist a vyvoj. Pro nékolik vzacnych
onemocnéni, ktera vyzaduji multidisciplinarni pristup, byly obdobné vyvinuty Modré knihy. V ramci tohoto projektu byla
vytvorena i Modra kniha pro jedince s WS. Hlavnim cilem této Modré knihy je podpora pacientl a jejich
rodin tim, Ze jim poskytuje vice informaci o jejich zdravi a hlavné mnohem vétsi kontrolu nad nim. Kniha
je prospésna i pro zdravotniky zapojené do péce o tyto pacienty tim, zZe usnadiuje komunikaci mezi
specializacemi, poskytuje odborné informace tém, kdo nejsou specialisty v dané oblasti, a souvisejicim
zdravotnickym profesionallim, protoZe umoznuje snadno dostupny rychly prehled o zdravotnim stavu
pacienta. Knih je mozné vyuzit i jako nastroje pro klinicky audit a vyzkum. Knihy lze ziskat od Nadace
Williamsova syndromu (viz nize).

e The Williams Syndrome Foundation UK/ Nadace Williamsova syndromu Velka Britanie (www.williams-syndrome.org.uk)
Nadaci Williamsova syndromu zalozili a provozuji rodice pro rodice. Jejich cilem je byt prvnim kontaktnim mistem pro jedince
s Williamsovym syndromem, jejich rodiny a profesionaly, kteri potrebuji podporu a informace tykajici se tohoto syndromu.
Nadace aktivné podporuje vyzkum vzdélavacich, behavioralnich, socialnich, védeckych a medicinskych aspektd tohoto syndromu
a usiluje o to, aby zorganizovala své finan¢ni a personalni zdroje a dosahla tak svych cild udrzitelnym zpusobem.
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Ceska verze:

S laskavym svolenim The Williams Syndrome Foundation UK prelozila pro potreby spolku Willik - spolku pro Williamstiv
syndrome, z.s., JUDr. Olga Loulova.

Odborny garant MUDr. Lenka Neuschlova.

Willik - spolek pro Willamsuyv syndrom, z.s., vznikl v roce 2006 jako podplrna svépomocna rodi¢ovska organizace.
Ucelem spolku je prosazovat zajmy lidi s Williamsovych syndromem a jejich rodin, podporovat je a zlepsovat
kvalitu jejich Zivota. Spolek chce plnit zejména nasledujici cile:

e Podporovat integraci déti i dospélych s Williamsovym syndromem do spolecnosti, hajit jejich prava a specialni
potreby, podporovat jejich vzdélavani a zaméstnavani s ohledem jejich postizeni.

Poskytnout rodinam déti s Williamsovym syndromem zazemi pro vzajemnou podporu a vyménu informaci.
ZvySovat informovanost rodin a pomahat pfi feseni problému specifickych pro WilliamsGv syndrom.

Zvysovat informovanost odborné i laické verejnosti o problematice Williamsova syndromu.

Poskytovat respitni péci rodinam déti s Williamsovym syndromem.

K napliiovani Ucelu a cild spolku slouzi zejména vlastni publikacni ¢innost, prekladani zahranicni literatury, ziskavani zahrani¢nich odbornych materiald a
publikaci, video a audio dokument(; provozovani vlastnich internetovych a FB stranek; poradani odbornych prednasek, seminarl, konferenci a skoleni;
poradani spolecnych pobytl rodin déti s Williamsovym syndromem; podpora vzdélavani déti i dospélych s Williamsovym syndromem, vcetné podpory pfi
ziskavani kompenzacnich pomlcek a osobni a pedagogické asistence; poradani osvétovych akci, kampani, vystav, benefi¢nich koncertt, propagacnich akci
pro verejnost; spoluprace se zahrani¢nimi organizacemi zamérenymi na problematiku Williamsova syndrome; podpora terapii slouzicich ke zlepseni
zdravotniho a psychického stavu déti s Williamsovym syndromem a Zivota jejich rodin; pofadani tabor( pro déti a dospélé s Williamsovym syndrome;
spoluprace s neziskovymi organizacemi, dobrovolniky a dalSimi partnery.

Kontakt: Willik - spolek pro Williamsiv syndrome, z.s., Drnovska 104/67, Praha 6 - Ruzyné, 161 00
ICO: 270 40 623, C.U. 35-7591810217/0100
www. willik.tym.cz, willik.tym@seznam.cz

Vznik této publikace podporili: Nadacni fond Avast a MiNiGRANTY® VEOLIA 2017.

Nadacni fond

nadacni fond avast VE 0 L l A
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