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AMERICKA PEDIATRICKA AKADEMIE
Vybor pro genetiku

Lékarska péce o déti s Williamsovym syndromem

ABSTRAKT. Tento soubor zasad byl sestaven pro to, aby pomohl pediatriim p¥i péci o déti s Williamsovym syndromem
diagnostikovanym podle klinickych znakii a regionalni chromosomalni mikrodelece potvrzené metodou fluorescenéni in
situ hybridizace.

ZKRATKY. WS, Williamstv syndrom; FISH, metoda fluorescenéni in situ hybridizace

UvoD

Williamsiv syndrom (WS, téz Williams-Beurentiv syndrom), o kterém, je dnes znamo, Ze je zptisoben
mikrodeleci chromozomu 7, je multisystémova porucha, poprvé identifikovana jako samostatna klinicka jednotka v
roce 1961.1 Je piitomna jiZ p¥i narozeni a postihuje stejnou mérou chlapce i divky. Vzhledem k tomu, Ze rutinni
genetické vysetieni pomoci amniocentézy typicky neodhali miokrodelece chromozomu, stavaji se déti s WS obvykle
predmétem pozornosti pediatrii béhem détstvi. Plivodné byl WS povazovan za vzacnou genetickou poruchu, zvysené
povédomi o jeho klinickych charakteristikach a zavedeni spolehlivého diagnostického testu vSak ukazaly, ze WS je
jednou z béznégji zjistovanych genetickych poruch v détstvi. Williamsiiv syndrom je charakterizovan dysmorfni
facies (100%), kardiovaskularnim onemocnénim (nejcastéji supravalvarni aortalni stendza [80%]), mentalni
retardaci (75%), charakteristickym kognitivnim profilem (90%), a idiopatickou hyperkalcemii (15%)% (Tabulka 1).

Historicky byvala diagndza stanovena na zakladé klinickych kritérii (obr. 1), ale v posledni dobé se ukazuje, ze
99% pacientt s WS ma hemizygotni submikroskopickou deleci 7q11.23 zjistitelnou pomoci metody fluorescencni in
situ hybridizace (FISH).5® Pro potvrzeni diagnézy se doporucuje chromozomalni analyza a FISH test
chromozomalniho regionu Williamsova syndromu. (Dité s klinickymi znaky WS a negativnim vysledkem FISH
testu by mélo byt odeslano ke klinickému genetikovi na dalsi vysetfeni). Deletovany usek chromozomu zahrnuje
gen ELN, ktery koduje strukturalni protein elastin, dilezitou soucast elastickych vlaken, kterd se nachazeji ve
vazivové tkani mnoha organt. Delece elastinu vysvétluje nékteré z charakteristik WS, jako jsou nékteré rysy
obli¢eje, hruby hlas, divertikly stieva a mocového méchyie, kardiovaskularni onemocnéni a ortopedické problémy.
Patogeneze ostatnich charakteristickych ryst, jako jsou hyperkalcemie, mentalni retardace a unikatni osobnostni
rysy zUstava nevysvétlena. Jednou z moznosti je, ze k fenotypu pfispiva ztrata 1 nebo vice gent ptiléhajicich ke
genu ELN.

Pediatr mtze pro anticipaci zdravotnich problému a pouceni rodiny vyuzit svych znalosti klinickych projeva
(tabulka 1) a ptirozeného priibéhu WS. U vétsiny déti s WS jsou popisovany podobné rysy obliceje.*® Agkoli jsou
tyto rysy ¢asto mirné, maji tendenci se s postupujicim vékem zvyraziovat. K typickym rystim obliceje Casto patii
plngjsi periorbitalni oblast, kratky nos s bulbdzni §pickou, dlouhé philtrum, Siroka usta, plné rty a mirna
mikrognacie. Malé déti maji plné tvate a plochy profil obliceje, star§i déti a dospéli maji ¢asto dlouhy uzky oblicej a
dlouhy krk.*%M Déti s WS, které maji modré a zelené o¢i, maji vyrazny “hvézdicovity” vzor na duhovce
(hvézdicovitd duhovka).*2 U tohoto syndromu vzdy pozorujeme mirné nedostatedny prenatalni riist, postnatalni
rychlost riistu pak ¢ini ptiblizng 75% normalu.®

Vét$ina déti s WS ma kardiovaskularni anomélie.>?>* NejbéZng&jsim kardiovaskularnim defektem je
supravalvarni aortalni stendza, stav, ktery je ¢asto progresivni a miize vyzadovat chirurgickou napravu.%t Vv
détstvi se ¢asto vyskytuje periferni stendza plicni arterie, kterd se obvykle v priabéhu ¢asu zlepSuje. Pokud jsou
ptitomny komplikace jako koarktace aorty, stendza renalni arterie a systémova hypertenze, mohou se v prub&hu ¢asu
zhorSovat. #1145 Protoze protein elastin je diilezitou soudasti elastickych vlaken v arteridlni sténé, mize z(Zeni
postihnout kteroukoli tepnu.

Idiopaticka infantilni hyperkalcemie je velmi zajimavym rysem WS, ktery mlize piispivat k extrémni iritabilité,
zvraceni, zacpé a svalovym kie¢im, které jsou s timto stavem spojeny.*® Symptomaticka hyperkalcemie se obvykle
vyfesi béhem détstvi, mohou vsak pfetrvavat celozivotni abnormality metabolismu kalcia a vitaminu D. Obvykla je
hyperkalciurie, ktera je pfedpokladem pro vznik nefrokalcindzy. Pii¢ina abnormality metabolismu kalcia je
neznama.

Dité s WS ma ¢asto problémy s piijimanim potravy a mize vyZzadovat 1ékaiskou péci kvili gastroezofagalnimu
refluxu, kolikdim nebo neprospivani.#%16 Dalsi zdravotni problémy zahrnuji Chiariho malformaci I, strabismus,?
hyperopii, *2 chronicky zanét sttedousi, hypodoncii, malokluzi, divertikly stfeva nebo mo&ového méchyie, kyly,
laxitu kloubti, kontraktuty kloub,17 Kyfozu, lordézu, malformace ledvin a moc¢ovych cest,'**® hypotyredzu a vyhiez
rekta.



TABULKA 1. Zdravotni problémy u Williamsova syndromu * pod le organového systém u a véku

Organovy system Incidence (%) Veék
Rané détstvi Détstvi Dospélost

Oc¢ni a zrakovy

Esotropie 50 X

Hyperopie 50 X X
Sluchovy

Chronicky zanét stiedousi 50 X X

Hypersenzitivita na zvuky 90 X X X
Dentalni

Malokluze 85 X X

Mikrodoncie 95 X X
Kardiovaskularni

Jakakoli abnormalita (celkem) 80 X X X

SVAS 75 X X X

SVPS 25 X X X

PPS 50 X

Stenoza renalni arterie 45 X X X

Jiné arterilni stendzy 20 X X

VSD 10 X

Hypertenze 50 X X
Genitourinarni

Strukturalni anomalie 20 X X X

Enuréza 50 X

Nefrokalcinoza <5 X X X

Opakované infekce mocovych cest 30 X
Gastrointestinalni

Potize s ptijmem potravy 70 X X

Zacpa 40 X X X

Divertikly tlustého stfeva 30 X X

Vyhtez rekta 15 X X
Kozni

Mekka poddajna pokozka 90 X X X

Ttiselna kyla 40 X

Pupecni kyla 50 X

Predcasné Sedivéni vlast 90 X
Muskuloskeletalni

Kloubni hypermobilita 90 X X

Kloubni kontraktury 50 X X X

Radioulnarni synostoza 20 X X X

Kyfoza 20 X

Lordoza 40 X X

Neobratna chtize 60 X X
Kalcium

Hyperkalcémie 15 X X

Hyperkalciurie 30 X X X
Endokrinni

Hypothyreoza 2 X X X

Casna puberta (ale zfidka skuteéna predéasna puberta) 50 X

Diabetes mellitus 15 X

Obezita 30 X
Nervovy

Zvysené reflexy hlubokych slach 75 X X

Chiariho malformace | 10 X X X

Hypotonie (centralni) 80 X X

Hypertonie (periferni) 50 X X
Kognitivni

Vyvojové opozdéni 95 X X

Mentalni retardace 75 X X

Hrani¢ni intelektualni fungovani 20 X X

Normalni inteligence 5 X X

Narusené zrakove-prostorové konstruktivni kognitivni 95 X X

funkce
Chovéni

Porucha pozornosti s hyperaktivitou (ADHD) 70 X

Generalizovana izkostnd porucha 80 X X

*Procenta vychazeji z nasledujicich zdroju: 1) hodnoceni miry komplikaci v n€kolika zpravach o pacientech s Williamsovym syndromem a 2)
databaze 315 déti s Williamsovym syndromem vysetfovanych Colleenem A. Morrisem, MD. SVAS znamena supravalvarni aortalni stenozu;
SVPS supravalvarni stendzu plicni arterie; PPS periferni stendzu plicni arterie; VSD defekt komorového septa.

Déti s WS maji unikatni kognitivni a behavioralni profil.>>! Vieobecné se vyskytuje opozdéni v kognitivni,
motorické a fe¢ové oblasti a U 75% t&chto déti je nakonec diagnostikovana mentalni retardace.'®?° Starsi déti jsou
relativng silné v feci a sluchové paméti s tim, Ze jejich vyrazng slabou strankou jsou zrakove-prostorové kognitivni
funkce.58 Problémy v chovani mohou zahrnovat ptecitlivélost na zvuky, problémy se spankem, poruchu
pozornosti/ hyperaktivitu, 2°a tzkost. Obvykle pozorujeme az piili§ pratelské chovani a empatickou povahu.t’



Vysledné body™

Ruist (diive nebo v soucasnosti) Pokud zaskrtnete 3 7 5 moZnosti, zapiste 1 bod

[ 1 Narozeni po terminu >41 tyden téhotenstvi [ ] Dlouhodobé koliky, drazdivost >4 mésice
[ ] Neprospivani/vyska a hmotnost <5. percentil [ ] Chronicka zacpa

[ ] Zvraceni nebo gastroezofagealni reflux

Chovani a vyvoj Pokud zaskrtnete 3 7 6 moznosti, zapiste 1 bod

[ ] Prilis pratelska osobnost [ ] Zrakové prostorové problémy

[ ] Precitlivélost na zvuky [ 1 Opozdéné osvojenti si fe¢i, nasledované mnohomluvnosti
[ 1 Uzkost

[ ] Vyvojové opozdéni nebo mentélni retardace

Oblicejové rysy Pokud zaskrtnete 8 ze 17 moZnosti, zapiste 3 body

[ 1 ZazZeni bitemporalniho rozméru [] Siroké &elo

[ 1 Epikantalni zahyby nebo plochy kofen nosu [ 1 PIna periorbitalni oblast

[ ] Strabismus (nyni nebo v minulosti) [ 1 Hvézdicovity “krajkovy” vzor na duhovce

[ 1 Kratky nos nebo anteverze nosnich direk [ 1 Bulbdzni nebo plna $picka nosu

[ 1 Plné tvare [ 1 Malarni hypoplazie (ploché licni kosti)

[ 1 Dlouhé philtrum [ 1 PIné vyrazné rty

[ 1 Malé, siroce umisténé zuby [ 1 Malokluze

[ 1 Siroka usta [ 1 Mala Celist

[ ] Odstavajici usni lalicky

Kardiovaskularni problémy

(podle echokardiografie) (a) Pokud zaskrtnete 1 ze dvou moZnosti, zapiste 5 bodii
| [ ISVAS** [ ] Periferni stenoza plicni arterie

Kardiovaskularni problémy (b) Pokud zaskrtnete 1 ze 3 moZnosti, zapiste 1 bod

[ ]Jiné kongenitalni onemocnéni srdce [ 1 Hypertenze

[ ] Srde¢ni Selest

Abnormality vazivové tkané Pokud zaskrtnete2 ze 6 moznosti, zapiste2 body

[ ] Hruby hlas [ ] Dlouhy krk nebo sklesla ramena

[ ] Ttiselna kyla [ 1 Omezeni nebo laxita kloubt

[ ] Divertikly mo¢ového méchyte nebo stieva [ 1 Vyhtez rekta

Vyseti‘eni kalcia Pokud zaSkrtnete 1 ze 2 moZnosti, zapiste 2 body
| [ ] Hyperkalcémie | [ 1Hyperkalciurie

Body celkem

* Pokud je vysledny pocet bodi <3, je diagnéza Williamsova syndromu nepravdépodobna. Pokud je vysledek >3 bodum, je
tieba zvazit provedeni FISH testu. (Stfedni vysledek u Williamsova syndromu byl 9 [ standardni odchylka = 2,86]. Hodnotici
systém je zaloZen na studii 107 osob s Williamsovym syndromem [potvrzenych FISH testem ], kterou vyhodnotili Colleen A.
Morris, MD, Frank Greenberg, MD, Paige Kaplan, MD, Martin Levinson, MD a Barbara Pober, MD; analyzu dat provedli
Carolyn B. Mervis, PhD a Byron F. Robinson, MA. Prezentovano na vyro¢ni schiizi Asociace Williamsova syndromu (Williams
Syndrome Association) v roce 1994. 31. ¢ervence 1994, San Diego, CA)

** Pokud je pfitomna supravalvarni aortalni stendza (SVAS), doporucuje se predani genetikovi a provedeni testu FISH.
Obrazek 1. diagnosticka hodnotici tabulka: klinicka diagndza

Lékatska péce o déti s Williamsovym syndromem vyzaduje pochopeni obvyklého priibéhu této poruchy,
povédomi o potencialnich klinickych komplikacich a stalé vyhodnocovani stavu a periodicka vysetfeni v pfisluSném
véku (obr. 2). ProtozZe klinické projevy béhem neonatalniho obdobi jsou riizné, miZe se stat, Ze v raném détstvi
nevznikne podezfeni na tuto diagnézu. Vzhledem k tomu obsahuje tento material sérii vySetfeni, ktera je tfeba zvazit
v dobg, kdy je tato diagnoza klinicky suspektni; diagnozu je tfeba potvrdit FISH analyzou. Mezi tato vysetieni patii:



Kojenecky vék (novorozenec — 1 rok)

Rané détstvi (1 -5 let)

Pozdni détstvi

Adolescence

Novoroz. | 2 més. 4 mgs. 6mé. | 9mds. | 12mss. | 15mss. | 18mss. | 24mss. | 3roky | 4roky | 5-13letroén | 13-21 let roéng
Diagnéza
Karyotyp/FISH * .
Piezkouméni fenotypu? .
Riziko recidivy .
Anticipatorni vedeni
Rana péée . . . . . . . . .
Podpora rodiny . . . . . . . . . . . . .
Podptirné skupiny* . . all
Dlouhodobé planovani . all all
Sexualita . .
Terapie (fyzio-, ergoterapie, § § §
logopedie) ** ** **
Lékarska vySetieni
Riist a pfijem potravy 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Screening §titné Zlazy ol| o# o#
Screening sluchu s/o slo s/lo slo s/of s/oq
Screening zraku slo slo slo slo s/of slo slo slo s/of s/o§ s/o§
Krevni tlak na obou pazich 0 0 0 0 0 0 0 0
Kardiologické vySetieni ¥ okl ** ** ** ¥ i i
UA/BUN/Cr 0 0 0 0 0 oft o
Moc¢ Ca/Cr 1 ott 0 0 oY oY
Kalcium v séru 1 0 0 0 0
Rendlni ultrasonografie f 0
Muskuloskeletélni vysetteni 0 0 0 0 0 0 0
Pneumovax .
Psychosocialni
Vyvoj s/o slo s/o s/o slo slo slo slo slo slo slo s/o slo
Skolni vykony 0 0 0 0
Socializace S S S S

*Zajistéte shodu s Doporucenimi AAP pro preventivni pediatrickou zdravotni péci

1 Nebo v dob¢ diagnozy

1 Zvazte doporuceni ke specialistovi

§ Podle potieby

**Doporuceni ke specialistovi

|| Podle zakonti jednotlivych statt
9 Jednou v této vékové skupiné

# Kazdé dva roky

T1 Je-li zjisténa hyperkalciurie, mély by byt provedeny2 opakované rozbory

moci na pomér kalcium-kreatinin (rdno a odpoledne). Pokud je hladina stale

zvysena, opakujte méfeni hladiny kalcia v séru a proved’'te ultrasonografii ledvin
na nefrokalcinézu. Zkontrolujte pfijem Kkalcia v potravé.?
» = Je tieba provést
S = subjektivné (podle anamnézy)
O = objektivné (podle standardni testovaci metody)

Obrazek 2 Lékaisky dohled u déti s Williamsovym syndromem




Kompletni fyzické a neurologické vySetieni

Rustové parametry vyznacené na rustovych tabulkach pro WS (obr. 3A-F)

Kardiologické vysetieni

- Uplné klinické vy3etfeni kardiologem s odbornymi znalostmi a zkuSenostmi s pediatrickymi pacienty, které
zahrnuje méfeni krevniho tlaku na vSech konéetinach a echokardiografii

Vysetfeni genitourinarniho systému

- Ultrasonografie mocového méchyte a ledvin

- VysSetfeni renalni funkce (hladina moc¢oviny a kreatininu v séru)

- Rozbor moci

Vysetteni kalcia (hladiny kalcia v séru, hladina kalcia a kreatininu v jednorazovém vzorku mo¢i) (tabulka ¢.2)

Testy funkce $titné zlazy

Oftalmologické vysetfeni

Multidisciplinarni vyhodnoceni vyvoje (u starSich 2 let)

FISH test k urceni delece genu ELN

Pro ucely individuélniho vySetieni a doporuceni, obsirnéjsiho prodiskutovani klinickych projevt, obvyklého pribéhu,
rizika recidivy a moznosti dalsi reprodukce v budoucnosti a zhodnoceni genetickych rizik u dalsich ¢lend rodiny je tieba
zvazit doporuceni ke klinickému genetikovi.

N

oa s

SPECIALNI POKYNY PRO DITE S DIAGNOZOU WS

Détem s WS nepodavejte multivitaminové piipravky kvili potencialnim $kodlivym G¢inktim vitaminu D.
Doporucujte peclivé pouzivani ochrany proti slunci, aby se zamezilo vlastni produkei vitaminu D.
Provadéjte periodicka kardiovaskularni vySetfeni i poté, co zakladni vySetfeni ukazalo normalni vysledky.
Zékladni kardiologické vySetieni by mél provadét kardiolog s odbornymi znalostmi a zkuSenostmi z oblasti
pediatrie.

Pravidelné sledujte vyvoj hypertenze podle pokynii Americké pediatrické akademie.

Vytvorte systém tymové komplexni péce zaméfené na pacienta (tzv. “medical home”) s jasnym dlirazem na
kontinuitu péce a roli rodinnych ptislusnikti jako partnerdt v prubézné péci o dité a jeji organizaci.

LEKARSKY DOHLED V OBDOBI OD NAROZENI DO 1 ROKU (KOJENECKY VEK)

VySeti‘eni

arwbdE

©ooNo

Vyhodnot'te a zaznamenejte klinické rysy a potvrd'te diagnézu pomoci FISH analyzy

Rutinni zdravotni vySetfeni a zakladni posouzeni

Vyhodnoceni ristu a vyvoje s vyuZitim ristovych tabulek pro WS (obr. 3A-F)

Zakladni kardiologické vySetieni provadéné kardiologem s odbornymi znalostmi a zkuSenostmi v oblasti pediatrie
Zkontrolujte piipadné problémy s vyzivou (reflux, odmitani potravy, poruchy sani nebo polykani, zvraceni nebo
ptiznaky koliky).

Zvazte pediatrické oftalmologické vysetfeni strabismu, amblyopie a refrakénich vad

Zkontrolujte piipadnou tfiselnou kylu

Objektivni vySetieni sluchu v 6 az 12 mésicich (recidivujici zanéty stiedniho ucha jsou obvyklé)

Meteni krevniho tlaku (na obou pazich) a peclivé vySetieni femoralniho pulsu kazdy rok

. Vcasné rozpoznani a feSeni zacpy
11.

U kazdého ditéte vyzadujiciho operacni zakrok je nutna konzultace ohledné détské anestezie (existuje n¢kolik zprav
o nahlém umrti spojeném s anestezif) 2

Laboratorni vySeti‘eni

1

2.
3.
4.

o

FISH test chromosomalniho regionu Williamsova syndromu pro potvrzeni klinické diagnozy
Hladina kreatininu v séru

Rozbor moci

Hladina kalcia

a. sérum*

b. test jednorazového vzorku moéi pro uréeni poméru kalcium-kreatinin

Screening §titné Zlazy pro novorozence (podle piedpist prislusného statu)

Zakladni ultrazvukové vysetfeni moCového méchyie a ledvin

*V piipadé€ zjisténi hyperkalcémie by méla byt zavedena dieta s omezenim kalcia, kterou je tfeba monitorovat ve spolupraci s pediatrickym dietologem/nutri¢nim
terapeutem. Mélo by byt zvazeno doporuceni k détskému urologovi.

+ Pokud je zjisténa hyperkalciurie, je tieba provést 2 opakovana vySetfeni mo¢i na pomér kalcia a kreatininu (rano a odpoledne). Pokud je hladina stale zvysena, opakujte
méfeni hladiny kalcia v séru a proved'te ultrasonografii ledvin na nefrokalcindzu. Provedte posouzeni piijmu vapniku v potravé. 21
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Obrazek 3A. Williamsiv syndrom-vzrist, divky

Anticipatorni vedeni (provadéni tim, co lze o¢ekavat)

1. Individualni podpora rodiny (ze strany rodinnych ptatel, duchovnich), podptrné skupiny nebo oboje (viz seznam)

2. Kontrolovat zvysené riziko zanétu stiedousi

3. Pfijem potravy (obtize s pfechodem na nemixovanou stravu)

4. Nepredepisujte multivitaminové pfipravky obsahujici vitamin D

5. Doporucte do programu rané péce

LEKARSKY DOHLED V OBDOBI OD 1 ROKU DO 5 LET (RANE DETSTVI)

Vysetieni

1. Kazdoroéni zdravotni kontroly a zakladni vySetieni (v€etné peclivého vysetfeni hrudniku a bfisni dutiny poslechem
kvli pfipadnému Selestu)

2. Vyhodnoceni vyvoje a ristu za pouZiti rastovych grafii pro WS (Obr. 3A-F)

3. Kazdoroéni kardiologické vySetfeni od 1 do 5 let

4. Problémy s ptijmem potravy: sledujte, zda nedochazi k vyhifezu rekta a v ptipade€ potieby zabrafite zacpé pomoci
pripravki zmékcujicich stolici

5. Kazdoro¢ni screening sluchu a zraku, objektivni audiologické vysetfeni a oftalmologické vysetieni pfed dosazenim
3 let véku

6. Ortopedické problémy: muskuloskeletalni a neurologické vySetfeni zamétené na Klouby, svalové napéti, spasticitu a

zvysené reflexy. 17
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Obrazek 3B: Williamstv syndrom-vzrist, chlapci
U kazdého ditéte vyzadujiciho operacni zakrok je nutna konzultace ohledné détské anestezie (existuje nékolik zprav
o0 nahlém umrti spojeném s anestezif) 22
Kazdoro¢ni méteni krevniho tlaku (na obou pazich) a peclivé vysetieni femoralniho pulzu
Multidisciplinarni vyhodnoceni vyvoje a terapie v ramci programi rané péce (0-3 roky) nebo v ramci $kolnich
programii (3 roky a starsi) 519
Doporuceni na zubni péci

Laboratorni vySetieni

1.
2.

3.
4.
5

Jednou za rok rozbor mo¢i

Kazdoro¢ni méteni celkové hladiny kalcia, pokud byla hladina pti vychozim vySetfeni zvySena nebo podle potieby,
pokud se u ditéte projevi symptomy; je-li hladina normalni, méite kazdé 2 az 3 roky

Vysetfeni poméru kalcium-kreatinin v mo¢i kazdé 2 roky

Test funkce stitné zlazy kazdé 4 roky

Vysetfeni hladiny kreatininu v séru kazdé 4 roky

Anticipatorni vedeni

1.
2.

Individualni podpora rodiny (ze strany rodiny, piatel, duchovnich), podptrné skupiny nebo oboje.
Kontrola zvySeného rizika zanétu stiedousi
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Obrazek 3C: Williamsiv syndrom — hmotnost, divky

Prubézné kontroly a hodnoceni oblasti pfijmu potravy a diety

Terapie dle potieby (fyzioterapie, logopedie a ergoterapie vcetné senzorické integrace)
Kontroly zacpy jako mozného problému

Déti s nevysvétlenou horeckou by mély byt vySetfeny na infekci mocového ustroji
Prodiskutujte stav vyvoje, programy rané péce a piedskolni programy

Nookow

LEKARSKY DOHLED OD 5 DO 12 LET VEKU (POZDNI DETSTVI)

VySetieni

1. KaZzdoro¢ni zdravotni kontroly a zékladni vySetfeni

2. Vyhodnoceni vyvoje a ristu za pouZiti ristovych grafii pro WS (Obr. 3A-F)

3. Meéfeni krevniho tlaku (na obou pazich) a peclivé vySetfeni femoralniho pulsu kazdy rok

4. Kardiologické posouzeni indikované podle ptedchozich klinickych zjisténi. Pokud jsou vysledky pfedchazejicich

vysetfeni negativni, mélo by byt dalsi kardiologické vysetieni (arterialni stenozy, hypertenze) provedeno v puberté.
Oftalmologické vysetfeni na strabismus a hyperopii

Ortopedické problémy (napi. omezeni hybnosti kloubt, kyf6za, lordéza, skoliéza a spasticita)

Screening sluchu a zraku kazdy rok

U kazdého ditéte vyzadujiciho opera¢ni zakrok je nutna konzultace ohledné détské anestezie (existuje nékolik zprav
o nahlém umrti spojeném s anestezii %)

9. Skolni zralost a umisténi do $koly a individualni vzdé&lavaci plan ve véku 5 let

NGO
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Obrazek 3D. Williamstv syndrom — hmotnost, chlapci

10. Vyvojové a psychoedukacni posouzeni, formalni vySetfeni na poruchu pozornosti s hyperaktivitou, tzkostnou
poruchu nebo oboje a prodiskutovani moZnosti terapie 3

Laboratorni vySeti‘eni

1. Jednou za rok rozbor moci

2. Test funkce stitné zlazy kazdé 4 roky

3. Kazdoroc¢ni méteni celkové hladiny kalcia, pokud byla hladina pfi vychozim vySetieni zvySena nebo pokud se u
ditéte projevi symptomy; jinak méite hladinu kalcia kazdé 4 roky

4. VySetieni poméru kalcium-kreatinin v mo¢i kazdé 2 roky

5. Vysetfeni hladiny kreatininu v séru kazdé 2 az 4 roky

Anticipatorni vedeni

1. Skolni zralost a umisténi do koly

2. Terapie dle potieby (fyzioterapie, logopedie a ergoterapie véetné senzorické integrace)
3. Dlouhodobé planovani tykajici se zaméstnani
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Obrazek 3E: Williamstiv syndrom — obvod hlavy, divky

Prodiskutujte sexualitu a dospivani; puberta u WS ¢asto nastupuje brzy, skute¢na piedc¢asna puberta je vSak vzacna
Prodiskutujte dietu a cviceni, protoze v pozdnim détstvi se miize objevit obezita

Prodiskutujte mozZnosti 1é€by tizkosti (poradenstvi, relaxaéni techniky a medikace)

Planovani v oblasti nemovitosti a bydleni (“realitni planovani”) pro rodice ditéte se specialnimi potfebami

LEKARSKY DOHLED OD 13 DO 18 LET VEKU (ADOLESCENCE)
Progredujici zdravotni problémy véetn€ hypertenze, progredujiciho omezeni hybnosti kloubti, opakujici se infekce
mocového traktu a gastrointestinalni problémy obvykle zacinaji v této vékové skuping a pokracuji i v prubehu dospélosti.

VySsetieni

1. Kazdoro¢ni zdravotni kontroly a zakladni vySetfeni; méfeni krevniho tlaku (na obou pazich)

2. Vyhodnoceni vyvoje a ristu za pouZiti ristovych tabulek pro WS (obr. 3A-F)

3. Kardiologické vysetteni, pokud je indikovano na zakladé piedchozich klinickych zjisténi

4. U kazdého ditéte vyzadujiciho operacni zékrok je nutna konzultace ohledn¢ détské anestezie (existuje nékolik zprav
o nahlém umrti spojeném s anestezii %)

5. Zvazte oftalmologické vysetieni kvuli hyperopii

6. Ortopedické problémy (napt. omezeni hybnosti kloubd, kyfoza, lordoza, skolioza a spasticita)
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Obrazek 3F. Williamstv syndrom — obvod hlavy, chlapci

7. Screening zraku a sluchu kazdy rok

8. Vyvojové a psychoedukativni posouzeni; umisténi do skoly a zkvalithovani/rozsifovani moznosti a zdroju;
vzd&lavani a vycvik zaméfené na budouci povolani; trénink socialnich dovednosti pro interakci s vrstevniky 01

9. Gastrointestinalni problémy: u adolescentt s bolestmi b¥icha zvazujte divertikulitidu a divertikuldzu, cholelitidzu a
chronickou zacpu

10. Screening generalizované tizkostné poruchy 19

Laboratorni vySeti‘eni

Jednou za rok rozbor moci

Test funkce Stitné zlazy kazdé 4 roky

Celkova hladina kalcia pouze v pfipad¢, ze se u adolescenta projevi pfiznaky, jinak kazdé 4 roky
Pomér kalcium-kreatinin v moc¢i kazdé dva roky

Ultrasonografie mocového méchyie a ledvin v puberte a poté kazdych 5 let

Hladina kreatininu v séru kazdé 2 az 4 roky

ocouprwdE



Tabulka & 2 Normélni hodnoty poméru kalcium — kreatinin v ndhodnych vzorcich mo¢i®

Vek Pomér kalcium-kreatinin (pomér mg/mg)
(95. percentil pro dany vek)
<7 mésict 0,86
7 — 18 mésict 0,6
19 mésict — 6 let 0,42
Dospéli 0,22

Anticipatorni vedeni

1. Umisténi do skoly

2. Terapie dle potieby (fyzioterapie, ergoterapie, logopedie)

3. Prodiskutujte diagnézu s adolescentem; podpurné skupiny pro adolescenta (viz prohlaseni Americké pediatrické

akademie o “pfeméné péce poskytované dospivajicim se specialnimi potiebami”)?

Prodiskutujte otazky sexuality a reprodukce

Doporucte pracovni poradenstvi

Podporujte nezavislost

Poskytnéte soucinnost pii pfechodu do péce pro dospé€lé (zejména u kardiologické péce). Mnoho pediatri nema

problém s tim, aby pokracovali v poskytovani primarni péce jesté v obdobi mladé dospélosti.

Podporujte to, aby se do kazdodenniho cvi€eni zahrnulo i cvi¢eni na rozsah kloubni pohyblivosti

9. Upozornéte na to, Ze pokud se projevi symptomy v mocovém nebo gastrointestinalnim ustroji, je tieba okamzité
vyhledat Iékafe

10. Otazky mentalniho zdravi

No ok
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ERRATUM

V obrazku k textu “Lékaiska péce o déti s Williamsovym syndromem” vydaném v kvétnovém ¢isle Casopisu Pediatrics
v roce 2001 (2001;107:1192-1204) doslo k n€kolika chybam. Na obrazku ¢. 2, ma text v prvnim sloupci 11. fadku pod
nadpisem Lékaiska vySetfeni znit muskuloskeletalni vySetfeni a na 12. fadku ma znit “Pneumovax” V poznamkach dole
ma vysvétleni oznacené dvéma kiizky znit takto: “Je-li zjiSténa hyperkalciurie, mély by byt provedeny 2 opakované
rozbory moci na pomér kalcium-kreatinin (rano a odpoledne). Pokud je hladina stale zvysena, opakujte méfeni hladiny
kalcia v séru a proved’te ultrasonografii ledvin na nefrokalcinézu. Proved’te posouzeni pifjmu kalcia v potravé.?*”
Vysvétleni zkratky O ma znit “Objektivng . . .” (pozn. prekl.: uvedené opravy jsou uz v tabulce provedeny).
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