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Insanlara sarilmaktan vazgecmeyen, yabancilar-
lailetisim kurmaktan hig bir sekilde cekinmeyen,
arkadas canlisy, herkesi esit derecede seven bir ¢o-
cuk hayal edin. Kulaga ¢ok hos gelse de yabancilar-
la arasina stmir koyamayan bu ¢cocuklar nadir ola-
rak goriilen genetik hastaliklardan birine sahip:

Williams sendromu. Williams sendromu gelisme,
ogrenme ve saglik problemlerine neden olan né-
rogelisimsel bir bozukluk. Bu sendromun tama-
men ortadan kaldurilmast miimkiin degil, ancak
erken teshis edilirse uygulanan tedaviler belirti-
lerin diizenlenmesinde yardumct olabiliyor.



illiams-Beuren olarak da bilinen ve 10.000-20.000

kisiden birinde gortilen Williams sendromu ilk kez
19601 yllarin basinda Yeni Zelandali kardiyolog J. C. P.
Williams ve Alman tip doktoru A. ]. Beuren tarafindan ta-
numlandt. Yeni dogan bir bebedin kilosu olmast gereken-
den dusiikse, gelisimi yavassa ve ozellikle karakteristik
bir ylz sekli varsa Williams sendromu akla gelebilir. Bu
sendromun belirtileri bunlarla da sinirlt degil. Bebeklik
doneminde kusma, ishal, istahsizlik, sinirlilik, karin agri-
s1, kas agrist, glicstizliik ve kabizlik da yaygin olarak go-
rulen belirtilerden. Williams sendromunun kesin tanist
ayrintil bir hasta oykustiyle, kandaki kalsiyum seviyesi-
nin yiiksek olup olmadigint (hiperkalsemi) tespit edebi-
len Ozel kan testleriyle ve floresan in situ hibridizasyon
(FISH) denilen genetik bir testle yapiliyor.

Williams sendromlu cocuklarda godzlerin etrafinda
dolgunluk, kalin dudaklar, genellikle acik tutulan buyuk
bir agiz, kiiclik ve basik burun, dudagin isti ile burun
arasindaki oyuk bolgenin uzun olmast, kiicik cene, ki-
¢lik ve aralikli disler ve giilimseyen bir ifade g6ze carpt-
yor. Daha buyuk ¢ocuklarda ve yetiskinlerde genellikle
uzun ince yuz ve uzun boyun dikkat ¢ekiyor. Williams
sendromlu ¢ocuklarin yaklasitk %50'sinde iriste yildiz
benzeri bir desen bulunabiliyor. Bebeklerde mavi ya da
yesil gz rengi yaygin olarak goruliyor. Yildiz seklindeki
desenin gozleri koyu renk olan ¢ocuklarda fark edilmesi
zor olabildigi gibi bu desen her ¢ocukta da goriilmeyebi-
liyor. William sendromlu bebeklerde gézlerin ice dogru
kaymast (ezotropya) ve yakint gorememe (hipermetrop)
s6z konusu olabiliyor. Seslere son derecede duyarlt olan
Williams sendromlu ¢ocuklar yuksek sese asirt tepki ve-
rebiliyor. Isitme hassasiyeti cok yiiksek olan cocuklarin
sesleri oldugundan daha yiiksek olarak algilamasina hi-
perakuzi deniliyor. Bebekligin ilk aylarinda hayli yliksek
olan kandaki kalsiyum seviyesi genellikle 1 yas civarinda
normale dénebildigi gibi bazt durumlarda eriskinlikte de
bu sorun devam edebiliyor.

Arkadas canlisi,sevecen,sartlmaktan cok hoslanan,sos-
yallesmeyiseven Williamssendromlu¢ocuklarinkotiniyet-
li yabancilarla fazla yakinlasmalarinin tehlike olusturabi-
leceginden de endise duyuluyor. Aslinda kendi yasitlaryla
arkadaslik etmeyi sevmeyen Williams sendromlu ¢ocuklar
genellikle yetiskinlerle daha cok ilgileniyor. Mutluluk, he-
yecan, korku ve tiztintliye karst abartilt tepki gOsteriyorlar.

Ayrica kaygy, dikkat eksikligi, hiperaktivite ve 6fke nobeti
gibi sorunlar da gériliiyor. Bu ¢ocuklarin érnedin otomo-
billere, trenlere ve elektrik siiptirgesine takintil ilgileri var.

Williams sendromlu ¢ocuklarin cogu genellikle hafif
ila orta derecede zihinsel engelli. Tiim becerileri diger
cocuklardan daha yavas bir tempoda 6greniyorlar. Ko-
nusmaya ge¢ baslar, ilk kelimelerini neredeyse 3 yasin-
da soylerler. Diger cocuklardan daha yavas olsa da kendi
kendilerine yemek yiyebilir, tuvalete gidebilir ve giyine-
bilirler. Ogrenme konusunda giiclii ve zayif yanlart var-
dir. Konusma, uzun streli hafiza ve sosyal beceriler giicli
yanlaridir. Ellerini ve parmaklarum kullanabilmesini sag-
layan ince motor becerilerinde yetersizlik ve mekansal
iliskileri algillama zayif yanlaridir. Williams sendromlu
cocuklarin ¢cogunda Kkas elastikiyeti duisiiktir ve kas ko-
ordinasyonu ve guicu ile ilgili sorun varduir. Kig¢uk ¢ocuk-
larin motor becerileri yavas gelisebilir.

Hangi Genin Eksikligi
Hangi Soruna Neden Oluyor?

Williams sendromunun bas rol oyuncusu 7. kromo-
zom. Bu kromozomun uzun kolunun (q) 7q11.23 bolge-
sindeki genlerden bazilarinin eksik olmast Williams send-
romunu ortaya ¢ikaryor. 7. kromozomdaki bu bolge Wil-
liams-Beuren Sendromu kromozom bolgesi 1 (WBSCR1)
olarak adlandurtliyor.

Williams sendromlu yetiskinlerin nor-
mal yetiskinler gibi aktif bir yasamlar
olabiliyor. Bazilar bir iste calisabiliyorken
bazilari da yari bagimsiz olarak hayatlarini
siirdiirebiliyor. Ancak ayni yastaki yetiskin-

lere gore Williams sendromlu kisilerde kay-
g1 bozuklugu, depresyon, diyabet, isitme
giicliigii, yiiksek tansiyon, dis ve sindirim
sistemi gibi saglik sorunlari daha fazla go-
riilebiliyor.
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7. kromozomun uzun kolundaki eksik genlerin sematik gizimi

Williams sendromunda ilk tanimlanan eksik gen elas-
tin. Elastin viicutta (kan damarlar, kaslar, baglar, cilt da-
hil) bag dokusunun 6nemli bir bileseni. Elastinin viicut-
ta az olmast Williams sendromunda gortlen bazt fiziksel
Ozellikleri ve saglik problemlerini a¢iklamada énemli yer
tutuyor. Williams sendromlu kisilerin %95-99'unda bu ge-
nin eksik oldugu tespit edilmis. Bu nedenle de Williams
sendromunun teshisinde genetik belirte¢ olarak kulla-
niliyor. Eksik baska genlerin gorsel-mekansal algillamay-
la (LIMK1), zihinsel yetersizlik seviyesiyle (GTF21), yuz
Ozellikleriyle (GTF2IRDI), beyin yapisindaki farkliliklar-
la (CYLN2), hiperkalsemiyle (BAZ1B), diyabetle (STX1A)
iliskili oldugu dusiniliiyor. Bazi arastirmacilara gore
7q11.23 kromozomal bolgesinde 28, bazilarina gore 26,
bazillarina gore ise 23 gen eksik. Arasturmacilar hangi
eksik genlerin hangi belirtilerin ortaya ¢itkmasinda etkili
oldugunun cercevesini ¢izmeye calistyor. Ornedin kan da-
marlarina ve diger viicut dokularina elastikiyet saglayan
elastin proteinini kodlayan elastin geninin eksikligi nede-
niyle Williams sendromlu ¢ocuklarin supravalviiler aort
stenozu denilen bir kalp sorunuyla karst karstya kaldig
biliniyor. Kan, kalbin sol karincik béliimiinden aort kapagt
araciligiyla damar sisteminin ana damart olan aorta gecer.
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ABD Williams Sendromu
Dernegi Williams sendromuna
dikkat ¢cekmek ve toplumda
farkindalik yaratmak icin

her yil mayts ayinda

Williams sendromu farkindalik
ayl kapsaminda tim ABD'de
yurayusler, yarismalar ve

golf turnuvalar gibi pek ¢cok
etkinlik duzenliyor.
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Williams sendromunun otizmin tersi bir
sorun oldugu diisiiniiliiyor. Williams send-
romlu kisiler konusmayi ve hikayeler an-
latmayi seviyor. Otizmli kisilerde dil geli-
simi Williams sendromlu cocuklara gore
daha geg oluyor. Williams sendromlu pek
cok kisi 6zensiz resimler cizerken otizmli
bazi kisiler miikemmel denecek kadar de-
tayh resimler giziyor. Williams sendromliu
cocuklar baskalarinin gozlerine dik dik
bakarken otizmli ¢cocuklar g6z temasindan
kaciniyor. Fakat otizm teshisi konan Wil-
liams sendromlu ¢ocuklar da var. Bu da
her ikisine neden olan mekanizmanin ben-
zer olup olmadigi sorusunu akla getiriyor.



Normal aort kapag:

= — Aort kapagi

Sol karincik

Supravalviiler aort stenozu durumunda aort kapagt-
nwn Uzerindeki bolimde daralma olur. Yani kalbin kam
vicuda pompalamasinda problemlere neden olur.

Williams sendromuna neden olan genetik anormal-
ligi 6nlemenin maalesef hicbir yolu yok. Erken tant ola-
st problemleri dénleyemese de cocugun yasam kalitesini
yukseltecek onlemler almak a¢isitndan biiytik 6énem ta-
styor. Ornegdin doktorlar dogduktan sonraki ilk iki yilda
kandaki yuksek kalsiyum seviyesini dustirmek i¢in bir di-
yet uygulanmasim tavsiye ediyor. Ozel egitim merkezle-

11, Williams sendromlu ¢ocuklarin kisisel potansiyellerini
ortaya ¢tkarmak i¢in faydali olabiliyor.

Supravalviiler aort stenozu

Daralan aort kapagi

Sol karincik

Williams sendromu nadir goriilmesine ragmen, yol
actigi davranissal ve bilissel 6zelliklerin altinda yatan ge-
netik mekanizmay1 tam olarak 6§renmek i¢in arastirma-
clar ¢alismalarint strdirtiyor. Bilim insanlart onimuz-
deki yillarda yaptlacak molekiler genetik, nérodavra-
nissal ve norobiyolojik ¢alismalarla, sendromun altinda
yatan mekanizmalarin anlasimast konusunda Oonemli
adumlar atilacagum diistiniiyor. William sendromunda
Ozellikle hiperkalsemiye neden olan genetik problemin
tam olarak anlasilmasinin tedaviye katkist olacagt disii-
nuluyor.

wmwunununm
Il I un
Ml nu

Maryland, Bethesda'da bulunan Ulusal Saglik Enstitiisi'nden - - QN

Dr. Mbemba Jabbi ve meslektaslari Williams sendromlu 14 kisi-
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nin beynini manyetik rezonans goriinttileme teknigi ile incele-
di. Beyinde duygularla iliski insula adi verilen boliimuin, kontrol
grubundaki ve Williams sendromlu olmayan 23 kisinin beynin-

dekinden daha kii¢lik oldugunu tespit ettiler. Jabbi'nin ekibi po-

Dr. Mbemba Jabbi

zitron emisyon tomografisi (PET) yontemiyle insula bolgesini

daha detayli incelediginde ise Williams sendromlu kisilerde sag
insulanin bir alaninin daha blyik oldugunu ve bu bélgedeki gri

maddenin daha fazla oldugunu goézledi.

Kaynaklar

https://www.newscientist.com/article/dn21577-brain-scans-
offer-insight-into-williams-syndrome/

https://health.ucsd.edu/news/releases/Pages/2016-08-10-

neurodevelopmental-model-offers-insight-into-human-
social-brain.aspx
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