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Summary Keywords
Williams-Beuren syndrome is a rare genetic disease caused by the spontaneous Williams-Beuren syndrome, child,
deletion within chromosome 7. Its occurrence is estimated to be 1:10 000-1:30 000 health problems

alive births.

Patients with Williams-Beuren syndrome have health and psychological problems.
The characteristic features that most people with Williams-Beuren syndrome have
are specific appearance, curiosity, friendly disposition, good communication skills,
unbounded trust and empathy. People with Williams-Beuren syndrome are able to
fully recognize the emotions of others. Nearly all patients have intellectual disability,
and a reduced level of cognitive and socio-emotional functioning. The treatment
includes comprehensive patient care and the use of appropriate medications.

The aim of the study is to present the nursing problems of the child with Williams-
-Beuren syndrome, and daily difficulties in the functioning of the child with Williams-
-Beuren syndrome.

The case concerns a 4-year-old girl with Williams-Beuren syndrome with a mild
degree of mental disability. After analysing medical records and during direct con-
tact with the child and their family various health and psychological problems were
observed.

This paper describes physical and psychomotor development of the child, and the
difficulties encountered by the sick child and their family in everyday life.

Zespotwrodzonych wad rozwojowych jest coraz czestszym  Najczestsza przyczyng ich powstawania s zmiany w kodzie
problemem wystepujacym u dzieci. Wedtug swiatowych ba-  genetycznym.
dan epidemiologicznych obecnie okoto 3% zywo urodzonych ZespotWilliamsa-Beurena (zespotWilliamsa) po raz pierw-
noworodkdw ma co najmniej jedng wade rozwojowa (1). szy zostat opisany w 1961 roku, a jego odkrywcami byli dwaj
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lekarze, od ktdrych nazwisk pochodzi nazwa tej jednostki
chorobowej. Jest rzadkg, wielouktadowg choroba genetycz-
na wystepujaca z czestoscia od 1:10 000-1:30 000 zywych
urodzen, spowodowang (zwykle ubytkiem) mikrodelecja
fragmentu ramienia dtugiego chromosomu 7 (mikrodelecja
regionu 7q11.23) (2-5). Zespot Williamsa-Beurena jest wczesng
hiperkalcemia dziecieca. Delecja ta dotyczy okoto 20 gendw
i powoduje powazne zmiany w rozwoju fizycznym i psychicz-
nym. Pacjenci charakteryzuja sie odmiennym profilem funk-
cjonowania poznawczego oraz spoteczno-emocjonalnego.
Sa to osoby niepetnosprawne intelektualnie w stopniu lekkim
albo umiarkowanym. Pomimo niepetnosprawnosci umystowej
i intelektualnej osoby z zespotem Williamsa-Beurena sg uzdol-
nione muzycznie i jezykowo. Bardzo tatwo nawiazuja kontakty
interpersonalne. Sg towarzyskie i empatyczne (5, 6).

U dzieci z zespotem Williamsa wystepuja dodatkowo na-
stepujace objawy: idiopatyczna hiperkalcemia, problemy
z metabolizmem, opozniony wzrost, ogolne uposledzenie roz-
wojowe, zaburzenia kardiologiczne (nadzastawkowe zweze-
nie aorty, szmery serca, nadcisnienie tetnicze) i wady wzroku.
Osobowos¢ i profil behawioralny tych pacjentow okresla sie
terminem ,cocktail party”. Dzieci z zespotem Williamsa-Beu-
rena sa bardzo przyjazne i towarzyskie (7-9).

Pacjenci charakteryzuja sie dysmorfig w obrebie twarzo-
czaszki. Sg porownywani do skrzatow czy elféw z powodu
m.in. szerokich ust, wydatnych policzkow, duzych uszu i oczu
oraz zadartego i kragtego nosa. Warto zwréci¢ uwage na to,
ze rozpoznanie zespotu Williamsa-Beurena dokonywane jest
na podstawie catego obrazu klinicznego, a nie pojedynczej
cechy (7, 10).

Delecja chromosomu powoduje rézne zmiany w osrodko-
wym uktadzie nerwowym zwigzane najczesciej z nagroma-
dzeniem komorek nerwowych w obszarze wzrokowym, co
negatywnie wptywa na koordynacje wzrokowo-przestrzen-
n3a (10-14).

Osoby z zespotem Williamsa-Beurena charakteryzuja sie
wysokim poziomem zdolnosci muzycznych. Zawdzieczaja
to lepiej niz u 0s6b zdrowych rozwinietej pierwotnej korze
stuchowej (14).

Zespot Williamsa-Beurena dotyczy w tym samym stopniu
obu ptci, wystepuje na catym Swiecie niezaleznie od grupy
etnicznej (15).

Gtowna przyczyng odpowiedzialng za wystapienie choroby
jest przypadkowa utrata gendw (7). U 95% osdb chorych zaob-
serwowano hemizygotyczna submikroskopowg delecje DNA
w obrebie dtugiego ramienia chromosomu pary 7 (7q11.23).
Ubytki pojawiaja sie samorzutnie na skutek nieroéwnej re-
kombinacji chromatyd chromosomu 7 w trakcie podziatu
mejotycznego (15). Natomiast na podstawie badan wykazano,
ze utraconych gendw w tym obszarze moze by¢ az 26 (16).
Pierwszym i bardzo waznym zidentyfikowanym brakujagcym
genem jest gen kodujacy elastyne. Elastyna ma zadanie bu-
dulcowe i jest elementem tworzgcym widkna licznych tkanek,
np. ptuc, skory, naczyn krwionosnych oraz strun gtosowych.
Niedobor elastyny powoduje: nadzastawkowe zwezenie tet-
nicy gtdwnej, wczesniejsze zmarszczki, zachrypnietg mowe
czy przepukline. Odpowiada rowniez za charakterystyczny
wyglad oraz modyfikacje naczyn (17). Kolejnym brakujgcym
genem jest RFC2, ktdry gtéwnie odpowiada za niedobdr

wzrostu oraz problemy rozwojowe (15). Do pozostatych zi-
dentyfikowanych gendéw naleza: LIM-kinaza, FZD3, WSCR1,
BAZ1, STX1A, GTF2l, GTF2IRD1, CYLN2, RFC2. Wszystkie
powyzej wymienione geny wptywaja negatywnie na rozwdj
i funkcjonowanie mdzgu (3, 4).

Pierwszym, a takze najbardziej charakterystycznym ob-
jawem zespotu Williamsa-Beurena jest wyglad zewnetrzny.
Najwiekszg uwage zwracajg specyficzne rysy twarzy, do
ktorych zaliczy¢ mozna:

— duze, szerokie usta z wydatnymi wargami,

— szeroka szczeke, mata zuchwe i brode,

— petne, wypukte policzki,

— maty, lekko zadarty nos z zapadnietym grzbietem (na-

sadg nosowa), ale o duzym zaokraglonym koniuszku,

— wzglednie duze oczy z dodatkiem fatdéw nakatnych

powiek,

— teczdéwki koloru niebieskiego z ,koronkowym”, gwiez-

dzistym wzorem,

— drobne i cienkie zeby (w szczegdlnosci siekacze) z wi-

docznymi szczelinami miedzyzebowymi,

— czesto odstajace i powiekszone matzowiny uszne (13,

18, 19).

Dodatkowo u niemowlat i dzieci zaobserwowac¢ mozna:
szerokie czoto, wydtuzong czaszke, maty i wydatna rynienke
nosowa, pogrubienie dolnej wargi i nisko osadzone uszy (13,
18, 19).

Specyficzne rysy twarzy oséb z zespotem Williamsa-Beu-
rena opisywane s3 w pismiennictwie jako ,twarze elfow”.
Dzieci postrzegane s3 jako ,stodkie”, ,$liczne”, 0 wyjatkowej
urodzie”. Przyjazny odbidr przez spoteczenstwo zapewniony
jest dzieki duzym oczom, szerokiemu usmiechowi, petnym
policzkom, a takze lekko zadartemu nosowi (20). Powyzsze
cechy wygladu wraz z charakterystycznym zachowaniem
mogty by¢ wzorcem dla postaci z basni, np. elféw, skrzatéw,
krasnoludkdow czy wrdzek (10).

Zespot Williamsa-Beurena jest choroba wielonarzadowa.
Czesto wystepuja wady zwigzane z uktadem sercowo-naczy-
niowym. Najczestszg wadg jest nadzastawkowe zwezenie
tetnicy gtéwnej, ktore dotyczy okoto 75% pacjentow z zespo-
tem Williamsa-Beurena. Nieprawidtowosci anatomiczne moga
dotyczy¢ budowy pozostatych naczyn — przyktadem moze
by¢ tetnica ptucna lub naczynia nerkowe. Nieprawidtowosci
sercowo-naczyniowe u 0sob z zespotem Williamsa sg zwigzane
z przerostem tkanek, co powoduje zwezenia naczyn krwiono-
Snych. Zwezenie tetnic dotyczy prawie wszystkich pacjentow
z zespotem Williamsa-Beurena. R6zni¢ moze sie stopniem
zwezenia. Jednak nie u wszystkich chorych wystepuja klinicz-
nie istotne problemy naczyniowe (21). Nieprawidtowosciami,
ktore stwierdza sie juz u 67% noworodkdw i niemowlat, sg
szmery serca i zwezenia w obrebie gtéwnych naczyn krwiono-
$nych. Moga prowadzi¢ do ciezkich wad serca (22). Czestym
wspotistniejacym problemem jest nadcisnienie tetnicze, ktore
wynika ze zwezenia naczyn. Dotyczy okoto 40% chorych
dorostych i okoto 46% dzieci z zespotem Williamsa-Beurena.
W zwigzku z wystepowaniem zmian w uktadzie sercowo-na-
czyniowym istnieje ryzyko wystapienia udaru i zawatu, ktdre
zwigzane jest ze zwezeniem tetnic (23).

Kolejne problemy wystepujace u chorych z zespotem
Williamsa-Beurena dotyczg uktadu moczowego. Do najczest-
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szych wad zaliczy¢ mozna: jednostronne niewyksztatcenie
nerek (agenezja), duplikacje nerek i ich ektopie, czyli wro-
dzone przemieszczenie, a takze hipoplazje nerek. Gtowna
role w powstaniu nieprawidtowosci nerek odgrywa zwezenie
aorty zstepujacej, ktére odpowiada za zmniejszony natural-
ny przeptyw krwi w narzadzie. Oprocz zwezenia, wptyw na
problemy zwigzane z uktadem moczowym moze mie¢ takze
wapnica nerek. Okoto 32% dzieci ma problemy z czestomo-
czem oraz nietrzymaniem moczu (18). Czesto wystepuja
nawracajace zakazenia drég moczowych i zapalenie pecherza
moczoweqo (24).

U 11% osob z zespotem Williamsa wystepuje komplek-
sowa niedoczynnosc tarczycy. Jej cecha charakterystyczna
jest podwyzszony poziom hormonu tyreotropowego, ale
jednoczesnie prawidtowy poziom dwdch innych hormonow:
tyroksyny i tréjjodotyroniny (18).

Jednym z kolejnych objawdw wystepujacych u pacjentow
z zespotem Williamsa-Beurena jest hiperkalcemia (25). Najcze-
Sciej wystepuje u dzieci zaraz po urodzeniu i utrzymuje sie az
do 5. roku zycia. Istnieje ryzyko wystapienia nawrotu w trakcie
dojrzewania, stad zaleca sie systematyczne kontrolowanie
poziomu wapnia zaréwno we krwi, jak i w moczu (15).

U 15% dzieci z zespotem Williamsa-Beurena wystepuja
inne nieprawidtowosci metaboliczne. Moga one objawiac sie
trudnosciami w karmieniu, bolami brzucha, kolkami, zapar-
ciami, a takze wymiotami, co w konsekwencji prowadzi do
rozdraznienia, a pdzniej opoznienia psychoruchowego dziec-
ka. Zwieksza sie rowniez prawdopodobienstwo wystapienia
powiktan pozniejszych pod postaciag zwapnienia nerek czy
sklerotyzacji kosci dtugich (15).

Dtugos¢ i przebieg cigzy u matek noworodkéw urodzo-
nych z zespotem Williamsa-Beurena jest prawidtowy. Cigza
trwa okoto 42 tygodnie. Noworodki charakteryzuja sie jed-
nak zmniejszong mase i mniejsza dtugoscia ciata. W okresie
niemowlecym masa ciata ponizej normy jest spowodowana
najczesciej problemami podczas spozywania pokarméw przez
niemowleta, co powoduje u nich rozdraznienie i ztos¢. U no-
worodkdéw moga pojawic sie zaburzenia odruchdw ssania
i potykania, w okresie pdzniejszym refluks zotgdkowo-prze-
tykowy oraz wymioty.

Dzieci z zespotem Williamsa-Beurena szybciej dojrzewaja.
Pomimo prawidtowego odzywiania moze dojs¢ u nich do
spadku ilosci tkanki ttuszczowej, co powoduje zwyrodnienie
ttuszczowe (18).

Srednia dtugo$¢ ciata noworodkéw z zespotem Williamsa-
-Beurena wynosi okoto 48,3 cm (u zdrowych dzieci jest to
okoto 5o cm). Maksymalny wzrost u 0sob dorostych wynosi
150-170 cm. Na podstawie przeprowadzonych badan okreslo-
no, ze Sredni wzrost ptci meskiej jest rowny 168 cm, natomiast
ptci zenskiej 155 cm (26).

Pomimo zmniejszonej urodzeniowej masy ciata, dzieci
pod wzgledem stanu odzywienia rozwijajg sie prawidtowo.
Problemy ze zwiekszong masa ciata wystepujg gtdwnie u 0séb
dorostych, gtéwnie u ptci zenskiej. Liczba osob majacych oty-
tos¢ nie przekracza jednak granicy 30-50% (26).

Kolejne problemy dotyczg uktadu miesniowo-szkiele-
towego. Wystepuja u okoto 50% chorych z zespotem Wil-
liamsa-Beurena (22). Najczesciej s3 to nieprawidtowosci
zwigzane z postawa ciata i pracg stawow. Dzieci po urodzeniu
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czesto majg problemy ze stawami o nadmiernym zakre-
sie ruchow oraz z hipotonig miesni, co z kolei wptywa na
ostabienie sity i elastycznosci oraz postawy ciata. W okresie
niemowlecym opoznia to nauke wstawania, siadania oraz po-
ruszania sie (24). Wraz z dojrzewaniem dochodzi do nasilenia
sie przykurczow, gtownie w stawie skokowym i kolanowym.
Natomiast u osob dorostych pojawiaja sie bole przykregostu-
powe, ktore najczesciej sa spowodowane wystepowaniem
lordozy i kifozy (18, 26, 27).

Chdd oséb z zespotem Williamsa-Beurena jest sztywny
i niezgrabny. Sylwetka ciata jest pochylona do przodu (gtéwnie
godrna czesc ciata) zarowno w trakcie stania, jak i poruszania
sie. W okolicach tydek i ud wystepuje rozbudowana masa
miesniowa. Okoto 50% chorych dzieci ma problemy z wyste-
powaniem przepukliny w okolicach pachwiny (przepuklina
pachwinowa) lub jamy brzusznej (przepuklina pepkowa) (18,
24). Osoby z tymi wadami wymagaja terapii ortopedycznej
i systematycznej rehabilitacji (24).

U os6b z zespotem Williamsa-Beurena moga wystapic pro-
blemy stomatologiczne. Zeby state oraz mleczne sg mniejsze,
szerzej rozstawione niz zeby 0séb zdrowych. Zaobserwowano
wystepowanie szczelin miedzyzebowych. Pomimo uzyskania
wieku dojrzatosci zebowej u pacjentow z zespotem Williamsa-
-Beurena brakuje kilku zebow trzonowych (28). U wiekszosci
dzieci obserwuje sie wady zgryzu i prochnice zebdw. Przy-
czyna prochnicy s najczesciej wymioty, ktore miaty miejsce
w okresie wczesnego dzieciistwa (18).

Dzieci z zespotem Williamsa-Beurena maja czeste proble-
my okulistyczne. Zaliczy¢ do nich mozna:

— zez, w szczegdlnosci zez zbiezny (27-78%),

— nadwzrocznosc (68%),

— niedowidzenie (24%),

— uposledzone widzenie obuoczne (18).

Wady te leczone s3 za pomoca okularéw korekcyjnych
lub wymagaja zabiegu operacyjnego. Po operacji zalecane sg
systematyczne badania wzroku, gdyz istnieje ryzyko powrotu
wady (18). Natomiast u osob dorostych z zespotem William-
sa-Beurena wystepuja przewlekte choroby, np. za¢ma, wady
wzroku lub dalekowzrocznos¢ starcza. Pacjenci z zespotem
Williamsa-Beurena powinni by¢ pod ciggta opieka specjali-
stow.

Czestymi problemami zgtaszanymi przez pacjentow z ze-
spotem Williamsa-Beurena i ich opiekunow sg zaburzenia snu.
Sa to zazwyczaj:

— trudnosci w zasypianiu,

— powtarzajace sie wybudzenia w trakcie sny,

— niepokoj w trakcie snu,

— mimowolne ruchy ndg (29).

Przed pdjsciem spac pacjenci sa bardziej zywi i pobudzeni.
Wystepuja rytmiczne ruchy poszczegdlnych czesci ciata. Naj-
czesciej ruchy obejmuja duzy palec u stop, kolana, kostki i bio-
dra. Incydenty ruchowe utrzymuja sie od paru minut do kilku
godzin. Natomiast zaburzenia snu moga spowodowac zme-
czenie i zaburzenia koncentracji uwagi w trakcie dnia (29).

U wiekszosci dzieci z zespotem Williamsa-Beurena poja-
wiaja sie problemy behawioralne, takie jak:

— niepokdj,

— strach,

— rozkojarzenie,
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— niska adaptacja do nowych warunkow,

— obnizona tolerancja na niezadowolenie,

— odmienne zachowania, na przyktad obsesje, stereo-

typie (20).

Dzieci z zespotem Williamsa-Beurena moga by¢ nadpo-
budliwe, niepostuszne, niestabilne emocjonalnie, a czasem
nawet agresywne (30). U prawie wszystkich pacjentow wy-
stepuje niepetnosprawnos¢ intelektualna, ktéra rozni sie
jedynie stopniem zaawansowania. Pacjenci maja problemy
z uczeniem sie, czytaniem i pisaniem. Dzieci moga mie¢ trud-
nos¢ z wykonywaniem i rozumieniem podstawowych zadan
matematycznych (postugiwanie sie liczbami, rozwigzywanie
dziatan arytmetycznych) (10, 31, 32).

ZespotWilliamsa-Beurena rozpoznad mozna na podstawie
okreslonych badan genetycznych i potwierdzenia wystgpie-
nia tak zwanej hemizygotycznej submikroskopowej delecji
chromosomu 7q11.23. Wykonuje sie: tradycyjne badanie
cytogenetyczne lub cytogenetyczno-molekularne z wykorzy-
staniem charakterystycznej sondy fluorescencyjnej, badanie
molekularne (pogrupowanie okreslonych gendw) i badanie
prenatalne ptodu (gdy u jednego z rodzicow wykryje sie
delecje chromosomu 7q11.23 oraz inne nieprawidtowosci
w obszarze 7q11).

Zespot Williamsa-Beurena jest chorobg, ktérej nie da sie
catkowicie wyleczy¢. Leczenie opiera sie na stosowaniu lekow
wedtug potrzeby. Bardzo wazne jest, aby otoczyc¢ dziecko stata
opieka specjalistow i przeprowadzacd regularne konsultacje.

Wskazania lekarskie obejmuja porady i leczenie:

— kardiologiczne (w zakresie wad serca i nadcisnienia

tetniczego),

— gastroenterologiczne (w kierunku chordb przewodu

pokarmowego),

— stomatologiczne i ortodontyczne (sprawdzenie rozwoju

zebow, kontrola stanu uzebienia),

— urologiczne i nefrologiczne (w kierunku hiperkalcemii

i wad uktadu moczowego),

— endokrynologiczne (zaburzenia hormonalne),

— diabetologiczne (w kierunku cukrzycy),

— neurologiczne (stabe napiecie miesni),

— ortopedyczne (wady postawy),

— psychologiczne (okreslenie osobowosci i rozwoju

dziecka),

— dietetyczne (porady zywieniowe).

Celem pracy jest przedstawienie problemoéw pielegnacyj-
nych u dziecka z zespotem Williamsa-Beurena oraz codzien-
nych trudnosci w funkcjonowaniu dziecka z tym zespotem.

OPIS PACJENTA

Opieka pielegniarska i lekarska objeto 4-letnig dziewczyn-
ke z zespotem Williamsa-Beurena. Dziecko zostato urodzone
droga ciecia cesarskiego w 41. tygodniu cigzy. Po porodzie
masa ciata wynosita 2860 kg, dtugos¢ 49 cm. Dziewczynka
otrzymata g punktow w 1. minucie oraz 10 punktdw w 5. mi-
nucie w skali Apgar. Bytfa to pierwsza cigza matki i pierwsze
dziecko z zespotem Williamsa-Beurena w tej rodzinie.

Po urodzeniu u dziewczynki stwierdzono gtosny szmer
skurczowy nad sercem. Nastepnie po konsultacji z lekarzem
kardiologiem i po wykonaniu ECHO rozpoznano zwezenie
zastawki pnia ptucnego, niedomykalnos¢ zastawki mitralnej

i ubytek przegrody miedzyprzedsionkowej. Wady nie wyma-
gaty zabiegu operacyjnego. Dodatkowo u dziecka zaobserwo-
wano zapadnietg i zapadajaca sie klatke piersiowa (klatke pier-
siowa szewska), nieprawidtowe utozenie prawej stopy (stope
pietowa), koslawosc¢ kolan, wade utozeniowa bioder i wade
wzroku. Do 7. miesigca zycia stopa byta w gipsie w celu sko-
rygowania wady.

Od 2. miesigca zycia dziewczynka byta rehabilitowana me-
toda NDT-Bobath z powodu zwiekszonego napiecia miesnio-
wego oraz asymetrii utozeniowej koriczyn. Z powodu wady
bioder do 5. miesigca zycia dziecko byto ,szeroko pieluchowa-
ne” (na pampersa dodatkowo ktadziona byta sztywna pielu-
cha, ktorej celem byto szersze rozstawienie koriczyn dolnych).
Dziewczynka ma nieznaczng skolioze, asymetrycznie utozone
barki, wzmozone napiecie miesni catego ciata. W 12. miesigcu
zycia dziecko trafito na oddziat neurologii dzieciecej w celu
obserwacji i diagnostyki niepokojgcych objawoéw. Dziecku
wykonano przezciemigczkowe badanie ultrasonograficzne
i elektroencefalogiczne. Badania byty prawidtowe.

W trakcie pobytu na oddziale dziewczynke i jej rodzicodw
odwiedzit genetyk, ktory poinformowat rodzine o podejrzeniu
u corki zespotu Williamsa-Beurena. Badaniem genetycznym
potwierdzono zespo6t Williamsa-Beurena. Dziewczynka jest
pod staty kontrolg ortopedy i neurologa.

U pacjentki od samego poczatku mozna byto zaobser-
wowac znaczne opdznienie w rozwoju. Dopiero krétko po
ukonczeniu 11. miesigca zycia dziewczynka samodzielnie
usiadta, 2 tygodnie pozniej podjeta pierwsza probe raczko-
wania. W 14. miesigcu zycia dziewczynka zaczeta nosi¢ buty
ortopedyczne oraz specjalng tuske na golen w celu dalszego
korygowania wady stopy. Dziewczynka jest pod statg opieka
fizjoterapeuty, logopedy, a takze psychologa.

Do 13. miesigca zycia dziecko byto karmione piersia.
W 6. miesigcu zycia matka zaczeta stopniowo rozszerzad
diete. Dziewczynka jadta chetnie tylko potptynny pokarm
o jednolitej konsystencji. Po wprowadzeniu pokarmow w po-
staci grudkowatej dziecko krztusito sig, pluto i wymiotowato.
Obecnie u dziecka wystepuje prochnica.

Aktualnie dziewczynka jest niespokojna, rozdrazniona,
czesto poptakuje.

Od 18. miesiaca zycia dziecko uczeszcza na zajecia i tera-
pie integracji sensorycznej w Osrodku Wczesnej Interwencji
i w Poradni Psychologiczno-Pedagogiczne;j.

W 20. miesigcu zycia dziewczynka byta operowana z po-
wodu wykrytej przepukliny pachwinowej.

Po ukonczeniu 32. miesigca zycia u pacjentki rozpoznano
nietolerancje pokarmowa Il stopnia. Dziecko ma zakaz spozy-
wania takich produktow jak: mleko, gluten, gryka, ryz, kukury-
dza oraz banany. Dziewczynce zalecono diete eliminacyjna.

W wieku 3 lat pacjentka zaczeta uczeszczac do przed-
szkola integracyjnego, brata i bierze aktywny udziat w wielu
turnusach rehabilitacyjnych, dzieki ktdrym jest stale reha-
bilitowana. W trakcie turnusow dziewczynka miata okazje
korzystad z takich zajec jak: terapia reki, zajecia grupowe,
dziecieca matematyka, integracja sensoryczna, dogoterapia,
hipoterapia, arteterapia, zajecia muzyczne, zajecia manualne,
zajecia ruchowe, wspomaganie rozwoju umystowego, zajecia
na basenie, terapia czaszkowo-krzyzowa, refleksoterapia,
a takze masaz. W wieku 4 lat u pacjentki rozpoczeto terapie

Nowa Pepiatria 4/2016



Problemy zdrowotne dziecka z zespotem Williamsa-Beurena

mikrodepolaryzacji mézgu. Dziewczynka zaczeta mowic do-
piero po ukonczeniu 4. roku zycia. Mowa jest niewyrazna, ale
zrozumiata. Dziecko wypowiada pojedyncze stowa.

Dziewczynka lubi stucha¢ gtosnej muzyki, natomiast boi
sie odgtosow niektorych urzadzen i motocykli. U dziecka
wystepuja rowniez zaburzenia lekowe.

Dziecko nie ma problemoéw ze snem. Dziewczynka jest bar-
dzo radosnym i towarzyskim dzieckiem. Czesto sie usmiecha.
Z fatwoscig nawiazuje kontakty interpersonalne. Jest rowniez
bardzo tadna, co z pewnoscig odpowiada za pozytywny odbidr
dziecka w spoteczenstwie.

Rodzice dziewczynki korzystajg z pomocy Stowarzyszenia
Pomocy Osobom z zespotem Williamsa, ktére w 2007 roku
powstato w Gdansku. Sytuacja ekonomiczna rodziny jest zta.
W duzej mierze wynika to z wydatkow przeznaczanych na
leczenie i pielegnacje dziecka. Konieczna jest rowniez ciggta
opieka nad dziewczynka, co automatycznie uniemozliwia
podjecie pracy jednego z rodzicow. W zwigzku z choroba
dziecka w rodzinie pojawiaja sie negatywne emocje, takie
jak: niepokdj, strach, niepewnos¢, bezradnos¢, zmeczenie
Czy poczucie winy.

Problemy pielegnacyjne wystepujace u pacjentki to:

— trudnosci w przyjmowaniu pokarmow,

— krztuszenie sie podczas przyjmowania positkow,

— mdtosci podczas spozywania okreslonych rodzajow

positkow,

— nietolerancja pokarmowa na okreslone grupy produk-

tow spozywczych,

— ryzyko wystapienia préchnicy, choréb przyzebia,

— mata aktywnos¢ fizyczna dziewczynki,

— wzmozone napiecie migsniowe koriczyn,

— wiotka skora,

— zmniejszona odpornos¢ na zakazenia,

— uposledzenie umystowe,

— drazliwos¢, ptaczliwosc,

- lek u dziecka,

— brak akceptacji choroby dziecka u rodzicow,

— deficyt wiedzy rodzicow na temat opieki nad dzieckiem

z zespotem Williamsa-Beurena.

Dziewczynka wymaga statej opieki i ciagtej rehabilitacji.

Jest pod stata opieka wielu specjalistow.

OMOWIENIE

Kazde dziecko rozwija sie w indywidualny dla siebie spo-
sob. Rozwdj dziecka z zespotem Williamsa-Beurena jest nie-
harmonijny. Nastepuje rézne tempo rozwoju poszczegdlnych
sfer oraz ksztattowania sie pewnych umiejetnosci (2).

U dziewczynki stwierdzone jest uposledzenie umystowe
i ruchowe w stopniu umiarkowanym. Sprawnos¢ motoryczna
jest opdzniona, np. stwierdza sie niestabilny chod, problemy
z utrzymaniem réwnowagi podczas wykonywania przez dziec-
ko prostych czynnosci ruchowych.

Dziecko znacznie pdzniej niz jego rowiesnicy zaczeto samo-
dzielnie siadac, raczkowac i chodzi¢. Duzy problem sprawiaja
dziewczynce zadania wymagajace od niej sprawnosci manual-
nej, na przyktad uktadanie matych elementéw w jednym ciagu,
wktadanie klockéw z konkretnym ksztattem do odpowiednie-
go otworu, nawlekanie malutkich koralikéw na sznurek. Takie
zadania powodujg, ze dziecko szybko sie zniecheca, a kiedy
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jej nie wychodzi, czesto reaguje ptaczem. Pomimo niepowo-
dzen rodzice caty czas pracuja z dziewczynka, by poprawic
jej sprawnosc. Podczas zajec z dzieckiem psycholog korzysta
z terapii poznawczo-behawioralnej. Wszystkie nowo nabyte
umiejetnosci sg nastepnie utrwalane. Dziewczynka wraz
zmama regularnie powtarza poznane stéwka czy liczby.

U dziecka mozna zaobserwowac problemy w koordynacji
wzrokowo-przestrzennej. Dziewczynka nie rozréznia kierun-
kow oraz nie potrafi zlokalizowac przedmiotdw w otoczeniu.
Ma trudnosci w utozeniu jednej catosci z kilku elementow,
nie potrafi ztozy¢ nawet czteroelementowych puzzli. Jezeli
chodzi o przetwarzanie bodzcéw wzrokdw dziewczynke
wyroznia doskonata zdolnosé rozpoznawania ludzkich twa-
rzy. Dziewczynka charakteryzuje sie wysokim poziomem
przetwarzania bodzcéw stuchowych. Wykazuje duzg wraz-
liwos¢ na styszane dzwieki i tony. Zazwyczaj uczy sie przy
muzyce. Dzieki piosenkom ¢wiczy nauke zapamietywania
i powtarzania. Bardzo szybko uczy sie nowych piosenek
zardwno po polsku, jak i po angielsku. Chetnie podejmuje
probe Spiewania ustyszanych piosenek. Dziewczynka ma
ogolne problemy z koncentracja uwagi, wyjatek stanowi
stuchanie muzyki. Jest w stanie przez dtuzszy czas skupic sie
na styszanych dzwiekach. U dziewczynki rozwdj umiejetnosci
jezykowych jest opozniony. Ponadto wystepujg zaburzenia
z rozumieniem mowy. Pewne komunikaty sg dla niej jasne
i zrozumiate, a pozostatych nie rozumie. Dziecko samodziel-
nie nie sygnalizuje swoich potrzeb, np. czy chce jes¢, pic.
Dziewczynka ma specyficzny dla osob z zespotem Williamsa-
Beurena ochrypty i gteboki gtos zwigzany z brakiem u tych
osob genu elastyny.

Dziewczynka nie potrafi czytaé, ale rozrdznia wieksza
czes¢ literek drukowanych.

Rozwdj spoteczno-emocjonalny dziecka jest na bardzo
wysokim poziomie. Dziewczynka ma pogodne i radosne uspo-
sobienie. Jest wesota, mita oraz bardzo towarzyska. tatwo
i chetnie nawigzuje nowe znajomosci. Bardziej niz do rowie-
$nikdw ciagnie jg do 0séb dorostych. Prébuje przypodobac sie
im oraz skupic na sobie ich uwage. Samodzielnie szuka okazji
do interakgcji spotecznych. Od razu nawigzuje kontakt wzro-
kowy, usmiecha sie i skupia uwage na twarzy obecnej przy
niej osoby. Dziecko jest bardzo wrazliwe na uczucia innych.
Potrafi doskonale wczuc sie w sytuacje drugiej osoby. Przez
otoczenie odbierana jest bardzo pozytywnie. Jest ciekawa
$wiata i ludzi. Dziewczynke charakteryzuje wysoki poziom
empatii oraz ufnosci wobec obcych oséb.

Opieka nad dzieckiem z zespotem Williamsa-Beurena ma
na celu wspomaganie procesu leczenia i usprawniania poprzez
stymulacje rozwoju psychoruchowego dziecka. Pielegniarka
powinna bra¢ aktywny udziatw procesie leczenia dziecka z ze-
spotem Williamsa-Beurena. Gtdwnymi funkcjami petnionymi
przez pielegniarke sg funkcje: opiekuricza, wychowawcza,
profilaktyczna, promocji zdrowia, rehabilitacyjna, a takze
terapeutyczna (33).

Rola pielegniarki i lekarza w opiece nad dzieckiem z ze-
spotem Williamsa-Beurena zalezy w duzym stopniu od
stanu zdrowia dziecka, jego potrzeb, a takze zaangazowa-
nia rodziny. Pielegniarka powinna na poczatku rozpoznac
najwazniejsze potrzeby dziecka. Obserwowac je pod katem
wystgpienia niepokojacych objawdw i reagowac na nie w za-

187



Anna Stefanowicz i wsp.

188

leznosci od sytuacji. Powinna pomaga¢ w skontaktowaniu
sie z lekarzem, psychologiem, fizjoterapeutg i dietetykiem.
Najwazniejsze jest zapewnienie dziecku spokoju, bezpie-
czenstwa oraz otoczenie go mitoscia. Nie powinno ono czu¢
sie wyobcowane w zwigzku ze swoja niepetnosprawnoscia.
Pielegniarka oprocz dziecka powinna otaczac swoja opieka
réwniez rodzine dziecka (33).

Edukacja dziecka i jego rodzicow stanowi bardzo wazny
element kompleksowej opieki nad rodzing. Zasadniczg rola
pielegniarki jest dostarczenie wiedzy na temat istoty choroby
i pielegnowania dziecka w chorobie oraz przekazanie informa-
cji z zakresu profilaktyki i promocji zdrowia.

Pielegniarka przekazuje wskazowki i zalecenia dotyczace
najwazniejszych elementow opieki nad dzieckiem, takich jak:
odzywianie oraz pielegnowanie jamy ustnej, uktadu oddecho-
wego i moczowego.

Bardzo wazne jest objecie dziecka i jego rodziny opieka
psychologiczng oraz przedstawienie znaczenia rehabilitacji
dla rozwoju dziecka. Nalezy zwrdci¢ uwage, ze w opiece nad
dzieckiem z zespotem Williamsa-Beurena wazne s3: syste-
matycznos$¢, spokdj, unikanie wszelkich momentow stresu-
jacych dziecko. Dziecku nalezy dodawac¢ wiary we wtasne
sity, okazywac aprobate. Pozytywny wptyw na ksztattowanie
osobowosci dziecka maja zabawy grupowe. Zaspokajaja one
potrzebe dziatania i kontaktow spotecznych. Rodzice powinni
zaakceptowac fakt, ze zespdt Williamsa-Beurena jest choroba
nieuleczalng. Jednak poprzez regularna rehabilitacje dziecka
jest szansa na osiggniecie zadowalajacego poziomu rozwoju.
Rodzice powinni u swoich dzieci ksztattowac i wzmacniac
prawidtowe nawyki zdrowotne. Powinni pomdc dzieciom
w rozwoju ich pasji i zdolnosci, aby w przysztosci mogty by¢
jak najbardziej samodzielne. Bardzo wazne jest takze poin-
formowanie rodzicéw o koniecznosci wspdtpracy z wieloma
specjalistami oraz mozliwosci skorzystania z pomocy stowa-
rzyszen lub grup wsparcia. Pielegniarka powinna zachecac
rodzicow dzieci z zespotem Williamsa do integrowania sie
i nawiazania kontaktéw z innymi rodzinami majacymi dziecko
ztg sama choroba.

W rozwoju dziecka z zespotem Williamsa-Beurena ogrom-
na role odgrywa rehabilitacja. Do najczesciej stosowanych me-
tod terapii zaliczy¢ mozna: rehabilitacje metodg NDT-Bobath,
fizjoterapie, terapie reki, logopedie, integracje sensoryczng,
dogoterapie, hipoterapig, zajecia na basenie, psychoterapie
tancem i ruchem, arteterapie, muzykoterapie, masaze, reflek-
soterapie, terapie taktylna.

Codzienne zajecia i systematyczna rehabilitacja to podsta-
wa odpowiedniej opieki. Celem rehabilitacji jest wydobycie
z kazdego dziecka jak najwiekszego potencjatu rozwojowego
i osiggniecie w mozliwie najwyzszym stopniu samodzielnosci
w czynnosciach zycia codziennego, poziomu wyksztatcenia
i przygotowania zawodowego.

Bardzo wazne dla rodziny majacej dziecko z rzadka wada
genetyczng jest wsparcie.

Wedtug badan przeprowadzonych przez Koscielska, naj-
lepszym i najwazniejszym wsparciem s3 ich najblizsze oso-
by (34). Ogromng pomoc daje réwniez kontakt z osobami
posiadajacymi dziecko z tg sama choroba, poniewaz rodzice
spotykaja sie z podobnymi problemami. Poprzez te kontakty
rodzice moga korzystac z roznego doswiadczenia innych osoéb,

co pozwala zmniejszy¢ codzienny lek i niepokdj oraz zmini-
malizowac uczucie odosobnienia (34). Nawigzanie kontaktu
zrodzicami dziecka z analogicznie rzadko wystepujaca choro-
ba genetycznag w dzisiejszych czasach nie nalezy do trudnych.
Wynika to z coraz wiekszego postepu technicznego na catym
Swiecie i dostepu do internetu. Internet daje nam mozliwosc¢
znalezienia takiej rodziny nie tylko na terenie Polski, ale row-
niez na swiecie. Najwiekszym problemem jest jednak wciaz
zbyt mata dostepnos¢ informacji na temat choroby, jaka
jest zespotem Williamsa-Beurena oraz deficyt specjalistow,
ktorzy zajmuja sie ta jednostka chorobowa. Rodzice powinni
szukac informacji w polskich lub zagranicznych czasopismach
naukowych, poradnikach dla rodzicéw, na stronach interneto-
wych. W Polsce taka pomoc oferuje Stowarzyszenie Pomocy
Osobom z Zespotem Williamsa ELF.

Gtownym zadaniem stowarzyszenia jest zdobywanie i sze-
rzenie coraz to nowszej wiedzy na temat zespotu Williamsa-
-Beurena, dlatego tez organizowane s3 liczne zjazdy, konfe-
rencje i spotkania. Cztonkowie stowarzyszenia biorg czynny
udziatw diagnozowaniu oraz poprawieniu sprawnosci, zarow-
no fizycznej, jak i umystowej 0sdb chorych. Zapewniaja profe-
sjonalng opieke merytoryczna i terapeutycznga dzieciom, ich
rodzicom czy opiekunom. Na stronie internetowej stworzono
specjalne forum dyskusyjne, na ktérym mozna nawigzac kon-
takt z chorymi z zespotem Williamsa-Beurena oraz osobami
opiekujacymi sie nimi. Kolejnym zrédtem informacji s strony
internetowe tworzone przez rodzicéw dzieci chorych na zespot
Williamsa-Beurena.

Réwniez na licznych zagranicznych stronach interneto-
wych mozna uzyskad informacje i pomoc, np. stronie brytyj-
skiej fundacji na rzecz chorych z zespotem Williamsa-Beure-
na (Williams Syndrome Foundation) oraz europejskiej fundacji
stowarzyszen integrujacych chorych i ich bliskich (35).

Na terenie Polski dodatkowe wsparcie mozna uzyskac od
Stowarzyszenia na rzecz Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi
GEN z siedzibg w Poznaniu. Powstato ono w 2001 roku i taczy
wszystkich pacjentéw posiadajacych rézne wady genetyczne.
Zajmuje sie w szczegolnosci udzielaniem ztozonej i wyspecja-
lizowanej pomocy w zakresie diagnostyki, leczenia, edukacji
oraz usprawniania. Wspotorganizuje liczne szkolenia i konfe-
rencje dla wszystkich oséb zwigzanych z chorobami genetycz-
nymi, a wiec rodzin oraz profesjonalistéw. Posiadanie choroby
genetycznej znacznie obniza jakos¢ i komfort zycia nie tylko
chorych, ale réwniez ich rodzin. Z myslg o jego poprawie
powstata Europejska Organizacja do Spraw Choréb Rzadkich
EURORDIS. Ich zadaniem jest wprowadzanie nowych strategii
i plandw w Unii Europejskiejiinnych panstwach cztonkowskich
za pomocg wspotpracy stowarzyszen na rzecz poszczegolnych
rzadko wystepujacych choréb. Cztonkowie organizacji podej-
mujq starania zmierzajgce w kierunku wzmocnienia tej grupy
chorych, poszerzania ich wiedzy poprzez dostep do réznych
danych dotyczacych diagnostyki, terapii, a takze opieki. Jed-
nym z projektow tej organizacji byto utworzenie platformy
stuzacej do gromadzenia nowych informacji badawczych na
temat diagnostyki i leczenia chordb wystepujacych rzadko.

W 2008 roku Komisja Europejska ogtosita informacje na
temat projektu ,Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed
Europa” (36). Dziatanie to miato na celu zachecenie panstw
cztonkowskich do stworzenia krajowych planéw, ktére uta-
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twiatyby osobom z rzadkimi chorobami korzystanie z opieki
medycznej (EUROPLAN).

Do tej pory Polska nie stworzyta krajowej strategii radzenia
sobie z tymi problemami. Prace i badania zwigzane z choro-
bami genetycznymi caty czas trwaja i miejmy nadzieje, ze
w niedalekiej przysztosci Polska stworzy swoj wtasny plan, co
korzystnie odbije sie na sytuacji ludzi z zespotem Williamsa-
-Beurenaiich najblizszych.

Funkcjonowanie dziecka z zespotem Williamsa-Beurena
jest zwigzane z wieloma trudnosciami, z ktorymi nie spoty-
kaja sie rodziny majace w petni zdrowe potomstwo. Oprocz
dziecka problemy dotykaja réwniez opiekujacych sie nimi
rodzicow, gdyz to wtasnie na nich spada odpowiedzialnos¢
codziennej opieki i pielegnacji dziecka. To oni kazdego dnia
dbaja o higiene, odzywianie, wychowanie oraz rehabilitacje
ich dziecka. Sprawnos¢ umystowa, stuchowa pamie¢ krot-
kotrwata, myslenie przyczynowo-skutkowe oraz rozumienie
sytuacji spotecznych przez dziecko z zespotem Williamsa-
-Beurena jest znacznie zaburzone. Rozwoj fizyczny, funk-
cjonowanie poznawcze s wyraznie opoznione, natomiast
funkcjonowanie spoteczno-emocjonalne jest stosunkowo
dobrze rozwiniete.

Najczestszymi problemami pielegnacyjnymi pojawiajacy-
mi sie u dziecka z zespotem Williamsa-Beurena s3: trudnosci

w karmieniu, odruchy wymiotne podczas spozywania posit-
kow, nietolerancja pokarmowa na okreslone grupy produktow
wymagajace stosowania odpowiedniej diety, deficyt w spra-
wowaniu samoopieki, hipotonia konczyn, stabe uzebienie
oraz préchnica zebow, wady postawy, zaburzenia lekowe oraz
zmiany nastrojow.

W ogdlnym funkcjonowaniu organizmu spotyka sie trud-
nosci, takie jak: opoznienie zrecznosci ruchowej catego ciata
w zakresie motoryki duzej i matej, opdznienie rozwoju inte-
lektualnego, uposledzenie umystowe w réznym stopniu, zabu-
rzone funkcjonowanie wzrokowo-przestrzenne, spowolnienie
rozwoju mowy, problemy z koncentracja, nadwrazliwos¢ na
bodzce stuchowe. Mozna wyréznic réwniez elementy lepiej
rozwiniete niz u zdrowych réwiesnikow, np.: stuch absolut-
ny pozwalajacy bezbtednie rozpoznawad réznego rodzaju
dzwieki, wysokie umiejetnosci komunikacyjne, dobry rozwdj
spoteczny oraz emocjonalny objawiajacy sie fatwoscig w na-
wigzywaniu kontaktow, a takze empatig oraz duza wrazliwo-
$cig na uczucia innych osdb.

Nalezy jednak pamietac, ze kazde dziecko z wadg gene-
tyczna rozwija sie w indywidualny dla niego sposdb. Mozna
wiec stwierdzi¢, ze zespdt Williamsa-Beurena znacznie ograni-
cza i obniza poziom rozwoju oraz funkcjonowanie poznawcze,
a takze spofeczno-emocjonalne 0sdb nim dotknietych.

Konflikt interesow
Conflict of interest

Brak konfliktu interesow
None

Adres do korespondencji

*Anna Stefanowicz

Pracownia Pielegniarstwa
Pediatrycznego, Zaktad Pielegniarstwa
Ogolnego, Katedra Pielegniarstwa,
0Oddziat Pielegniarstwa,

Wydziat Nauk o Zdrowiu z Oddziatem
Pielegniarstwa i Instytutem Medycyny
Morskiej i Tropikalnej,

Gdanski Uniwersytet Medyczny,

ul. Debinki 7, 80-211 Gdansk

tel. +48 (58) 349-19-21

e-mail: ania-stefanowicz@gumed.edu.pl

Nowa PepiaTriA 4/2016

PiSmiennictwo

1. Latos-Bieleniska A: Zespot ds. Polskiego Rejestru Wrodzonych Wad Rozwojo-
wych. Polski Rejestr Wrodzonych Wad Rozwojowych. Osrodek Wydawnictw Nauko-
wych, Poznan 1998. 2. Giers M: Zesp6t Williamsa. Wydawnictwo Harmonia Univer-
salis, Gdansk 2011: 5-70. 3. Martens MA, Wilson SJ, Reutens DC: Research review:
Williams syndrome: a critical review of the cognitive, behavioral and neuroanatomical
phenotype. ] Child Psychol Psychiatry 2008; 49: 576-608. 4. Stromme P, Bjomstad PG,
Ramstad K: Prevalence estimation of Williams syndrome. ] Child Neurol 2003; 17:
269-271. 5. Santoro SD, Giacheti CM, Rossi N et al.: Correlations between behavior,
memory, sleep-wake and melatonin in Williams-Beuren syndrome. Physiol Behav
2016; 159: 14-19. 6. Giers M, Bogdanowicz M, Wierzba J: Rozwdj poznawczy os6b
z zespotem Williamsa. [W:] Dycht M, Marszatek L (red.): Dylematy (niepeino)spraw-
nos$ci. Rozwazania na marginesie studiéow kulturowo-spotecznych. Wspétczesne kon-
teksty i kontrowersje pedagogiki wspierajacej. Wyd. Salezjanskie, Warszawa 2009:
177-195. 7. Morris CA, Lenhoff HM, Wang PP: Williams-Beuren Syndrome. Research,
evaluation and treatment. The Johns Hopkins University Press, Baltimore 2006: 9-11.
8. Williams JC, Barratt-Boyes BG, Lowe ]B: Supravalvular aortic stenosis. Circulation
1961; 24: 1311-1318. 9. Beuren AJ: Supravalvular aortic stenosis: a complex syn-
drome with and without mental retardation. Natl Found March Dimes Birth Defects
Orig Art Ser 1972; 8: 45-56. 10. Lenhoff HM, Wang PP, Greenberg F et al.: Williams
syndrome and the brain. Scientific American 1997; 277: 68-73. 11. Feinstein C, Re-
iss AL: The neurobiology of Williams-Beuren Syndrome. [In:] Morris CA, Lenhoff HM,
Wang PP (eds.): Williams-Beuren Syndrome. Research, evaluation and treatment.
The Johns Hopkins University Press, Baltimore 2006: 309-324. 12. Galaburda AM,
Bellugi U: Cellular and molecular cortical neuroanatomy in Williams Syndrome.
[In:] Bellugi U, George MSt (eds.): Journey from cognition to brain to gene. Perspec-
tives from Williams Syndrome. The MIT Press Cambridge, London 2001: 123-145.
13. Giers M: Uzdolnienia muzyczne u 0séb z zespotem Williamsa. Praca magisterska.
Uniwersytet Gdanski 2007: 5-25. 14. Reiss AL, Eliez S, Schmitt JE et al.: Neuroanatomy
of Williams Syndrome: a high resolution MRI study. [In:] Bellugi U, George MSt (eds.):
Journey from cognition to brain to gene. Perspectives from Williams Syndrome. The
MIT Press Cambridge, London 2001: 105-122. 15. Hutyra T, Mowszet K, Stawarski A:
Dziecko z zespotem Williamsa. [W:] Cytowska B, Wilczura B, Stawarski A (red.):

189



Anna Stefanowicz i wsp.

190

nadestano: 15.06.2016
zaakceptowano do druku: 22.08.2016

Dzieci chore, niepelnosprawne i z utrudnieniami w rozwoju. Oficyna Wydawnicza
Impuls, Krakéw 2008: 233-239. 16. Osborne LR: The molecular basis of a multisystem
disorder. [In:] Morris CA, Lenhoff HM, Wang PP (eds.): Williams-Beuren Syndrome.
Research, evaluation and treatment. The Johns Hopkins University Press, Baltimore
2006: 18-58.17. Ewart AK, Morris CA, Atkinson D et al.: Hemizygosity at the elastin
locus in a developmental disorder, Williams syndrome. Nature Genetics 1993; 5:
11-16. 18. Kaplan P: The medical management of children with Williams-Beuren
Syndrome. [In:] Morris CA, Lenhoff HM, Wang PP (eds.): Williams-Beuren Syndrome.
Research, evaluation and treatment. The Johns Hopkins University Press, Baltimore
2006: 83-106. 19. Pyrkosz A: Nadwrazliwe dzieci elfy. Referat przedstawiony na
I Ogdblnopolskiej Konferencji Stowarzyszenia na Rzecz Pomocy Osobom z Zespotem
Williamsa, Gdanisk 2007. 20. Semel E, Rosner SR: Understanding Williams Syndrome
- Behavioral Patterns and Interventions. Lawrence Erlbaum Associates, New Jersey
2003. 21. Krenc Z: Kardiologiczne manifestacje zespotu Williamsa. Pol Prz Kardiol
2006; 8: 130-132. 22. Reiss SM, Schader R, Milne H et al.: Music and minds: using a tal-
ent, developmental approach for young adults with Williams Syndrome. Exceptional
Children 2003; 69(3): 293-313. 23. Lacro RV, Smoot LB: Cardiovascular Disease in
Williams-Beuren Syndrome. [In:] Morris CA, Lenhoff HM, Wang PP (eds.): Williams-
Beuren Syndrome. Research, evaluation and treatment. The Johns Hopkins University
Press, Baltimore 2006: 107-124. 24. Pober BR: The first years: infants and toddlers.
[In:] Scheiber B: Fulfilling Dreams. A handbook for parents of people with Williams
syndrome. Williams Syndrome Association 2002: 30-59. 25. American Academy of
Pediatrics: Health Care Supervision for Children with Williams Syndrome. Pediatrics
2006;107:1192-1204. 26. Morris CA: Genotype-phenotype correlations in Williams-
Beuren syndrome. [In:] Morris CA, Lenhoff HM, Wang PP (eds.): Williams-Beuren
Syndrome. Research, evaluation and treatment. The Johns Hopkins University Press,
Baltimore 2006: 3-17. 27. Scheiber B: Fulfilling Dreams. A handbook for parents of
people with Williams Syndrome. Royal Oak: Williams Syndrome Association, 2002.
28. Kaplan P, Wang PP, Francke U et al.: Williams (Williams-Beuren) Syndrome:
a distinct neurobehavioral disorder. ] Child Neurol 2001; 16(3): 177-191. 29. Mason
II TBA, Arens R: Sleep patterns in Williams-Beuren Syndrome. [In:] Morris CA, Len-
hoff HM, Wang PP (eds.): Williams-Beuren Syndrome. Research, evaluation and treat-
ment. The Johns Hopkins University Press, Baltimore 2006: 294-308. 30. Dykens EM,
Rosner BA: Psychopatology in person with Williams-Beuren Syndrome. [In:] Mor-
ris CA, Lenhoff HM, Wang PP (eds.): Williams-Beuren Syndrome. Research, evalua-
tion and treatment. The Johns Hopkins University Press, Baltimore 2006: 274-293.
31. Maurer A, Bottu¢ I: Dzieci z zespotem Williamsa. Oficyna Wydawnicza Impuls,
Krakéw 2002: 30-120. 32. O’Hearn K, Luna B: Mathematical skills in Williams syn-
drome: Insight into the importance of underlying representations. Dev Disabil Res Rev
2009; 15: 11-20. 33. Ciechanowicz W: Pielegniarstwo - ¢wiczenia. Tom 1: Podrecznik
dla studiéw medycznych. Wydawnictwo Lekarskie PZWL, Warszawa 2007: 157-167.
34. Koscielska M: Oblicza uposledzenia. Wydawnictwo Naukowe PWN, Warszawa
1998: 130-188. 35. Williams Syndrome Foundation (2010); http://www.williams-
syndrome.org.uk/ (17.05.2010). 36. SEK, 679 Komunikat Komisji do Parlamentu Eu-
ropejskiego, Rady Europejskiego Komitetu Ekonomiczno-Spotecznego oraz Komitetu
Regionéw na temat: Rzadkie choroby: wyzwania stojace przed Europa, 2008.

Nowa Pepiatria 4/2016



