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Pacienti s Williamsovym
syndromem
jako priliv energie
pro vyhorelé manazery

Vds syn je pacientem

s Williamsovym-Beurenovym
syndromem. Miizete se podélit
o své zkusenosti?

Mdj syn Bartoloméj se narodil pred
necelymi 18 lety a velmi zahy po po-
rodu, v jeho dvou a pUl mésicich, mu
byl diagnostikovan Williamsav syn-
drom (WS). Lékare na tuto diagndzu
navedly srdecni vady - stendza plic-
nice a supravalvularni sten6za aorty
(SVAS). Pro nas rodice to byl velky
Sok. Navic v té dobé neexistovaly
prakticky zddné informace v cesting,
na internetu se dalo najit jen spojeni
WilliamsGv syndrom a mentalni retar-
dace, Iékari o této diagndze nikdy ne-
slyseli. Willik, sdruzeni rodict a pratel

déti s Williamsovym syndromem,
ostatné vznikl teprve dva tydny pred
synovym narozenim. Zacali jsme tedy
patrat na zahranicnich strankach a dis-
kusnich férech, prekladat si informace
a pokouseli se novou situaci vstrebat.
Komplikované to bylo zejména tim,
ze srde¢ni vada se zdéla byt zavaz-
nou a nebylo jisté, jaka néas ceka bu-
doucnost. V necelém roce podstoupil
Bartoloméj diagnostickou katetrizaci
srdce, nastésti se s vékem jeho srdec-
ni problémy spise lepsi (ale pridaly se
samozrejmé¢ jiné symptomy s diagné-
zou spojené). V soucasné dobé se
potykdme hlavné s celiakii, s extrém-
ni citlivosti sluchu a s mentalnim po-
stizenim; snizenou funkci stitné zlazy

Vzdcnych onemocnénti je jiz pres sedm tisic a kazdym rokem diagnozy
pribyvaji Jejich pocet pri nizké prevalenci konkrétni choroby (postihuje
meéne nez pet osob z 10 0O00) predstavuje prekazku v diagnostice. Ktery
z lékaru muze obsdhnout symptomy vsech vzdcnych onemocnéni?
Presto je pro nemocné a jejich blizké stanoveni diagnozy nesmirné
dulezité. Prestoze pouze zhruba pro 6 % vzacnych onemocnéni je znama
lecba, mnohym pomohou specialni rezimy — vysetrovact, edukacni

[ socidlni Diagnostika nent jen véct pediatrt, ale 1 lekart pro dospélé
(viz Dospéll, ale nediagnostikovant). Jednim z vzdcnych onemocnént
geneticky podminenych je i Williamstiw-Beurentv syndrom (nékdy jen
Williamsuv syndrom), ktery ma velmi aktivni pacientskou organizact
Willik — spolek pro Williamstv syndrom. S jeho predsedkyni Mgr. Hanou
Kubikovou jsme probirali tuto problematiku ze vsech stran.

a hypertenzi mé syn kompenzované
I€ky. Aktualn€ dokoncil 10. ro¢nik spe-
cialni skoly a od zari ho ¢eka jednole-
td praktickd Skola pro zéky s mental-
nim postizenim.

Pro¢ jste se tak aktivné
zapojila do ¢innosti spolku
Willik?

V roce 2006 informace o WS v cesti-
né€ neexistovaly. Néco nam rekli na ge-
netice pri sdélovani diagndzy, to je ale
chvile, kdy nejste schopni nic relevant-
niho vstfebat, protoze se vam préavé
zhroutil svét. Dit€, na které jste se tak
tesili, bude jiné, nemocné, bude cely
zivot potrebovat vasi pomoc. Nedo-
stali jsme ani zadny letacek, brozuru,

MEDICINA PO PROMOCI | ROCNIK 25 | CISLO 3/2024 | ¢ervenec-zaii 2024



nic, jen telefon na mladou neuroloz-
ku MUDr. Neuschlovou, ktera zrovna
tou dobou s nékolika rodic¢i Willika za-
kladala. A tak jsem po n¢jaké dobé to
¢islo vytocila... Zjistila jsem, Zze mi po-
méahé védét, ze v tom nejsme sami, Ze
i dalsi déti nejedi, nespi, nepfibiraji -
a ze se to da prezit, kdyZ o tom mlu-
vite s nekym, kdo vas chape. Zapoji-
li jsme se s pritelem do aktivit spolku,
ze zacatku to byla hlavné snaha vytvo-
rit funkéni webové stranky, kde se daly
najit prelozené informace pro |ékare,
pedagogy i rodice. Postupné se akti-
vity rozsifovaly o setkdnf rodin, vysly
prvni tiskoviny, kterymi jsme zasobo-
vali hlavné Iékare, pribyvaly nové rodi-
ny. Zakladajicich rodin bylo Sest, dnes
Willik spolupracuje nebo je v kontak-
tu s necelou stovkou rodin z celé re-
publiky (plus péar ¢eskych rodin mame
i v zahranic¢i). Po péti letech v cele
spolku dr. Neuschlova odesla, proto-
7e méla pocit, Ze rodi¢ovska organiza-
ce by méla byt hlavné v rukou rodicd -
a od té doby, tj. od roku 2011, stojim
v Cele spolku ja, samozrejmé s partou
dalSich skvélych rodict, bez kterych by
to nefungovalo.

Kterych tspéchii spolku Willik
si nejvice cenite?

WilliamsGv syndrom je vzacné one-
mocnéni, pocet kazdoro¢né naroze-
nych déti s timto syndromem by se
dal spocitat na prstech na rukou, nic-
méneé mam pocit, Ze i presto se nam
za téch 18 let existence podarilo vy-
budovat respektovanou pacientskou
a rodicovskou organizaci. Novi rodic¢e
dnes dostanou relevantni a nejnovéjsi
informace o diagnéze na par kliknu-
ti a védi, ze kdyz budou chtit, nebu-
dou na to muset byt sami. Podarilo se
nam prelozit zakladni materialy o dia-
gnéze - Management Williamsova
syndromu (2018, z britského origina-
lu z roku 2017), Williamstv syndrom -
Pokyny pro pedagogy (2022, z irského
originalu z roku 2021) a ve spolupra-
ci s ¢eskymi odborniky uverejnit i pre-
hledové materialy v odbornych pe-
riodikach: MUDr. Wandy Urbanova
a kol.: Pacient s Williamsovym syn-
dromem v ordinaci détského |ékare
(Cesko-slovenska pediatrie 4/2022),
MUDr. Pavlina Noskovéa: Anesteziolo-
gicka problematika u déti s William-
sovym syndromem (Anestezie a in-
tenzivni medicina, 3/2018), c¢lanek

oC¢ima pacienta

Mgr. Hana Kubikova, piredsedkyné spoleku pro Williamsuv syndrom - Willik

o dentélni problematice je v recenz-
nim fizeni. Aktualné mame i né€kolik
zastupcl v mezinarodnim tymu pod
Evropskou referencni siti center pro
vzacna onemocnéni (ERN) lIthaca,
ktery pracuje na vytvoreni jednotnych
evropskych guidelines k Williamso-
vu syndromu. Zapojili jsme se do ev-
ropskych struktur (FEWS - Evrop-
ska asociace Williamsova syndromu),
v Uzkém kontaktu jsme se sesterskou
slovenskou organizaci (Spolo¢nost
Williamsovho syndrému), jsme cleny
nékolika zastresujicich ceskych orga-
nizaci (CAVO, NAPO, AIP), se ktery-
mi spolupracujeme na systémovych
zmeénach v oblasti socialni a zdravotni,
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a snazime se ménit nastaveni spolec-
nosti ve vztahu k lidem s mentalnim
postizenim. Dari se ndm zvySovat po-
védomi o diagndze, aktualné natacime
jiz druhy potad z cyklu Kli¢ Ceské te-
levize, o Williamsové€ syndromu se vi
jak mezi odbornou, tak i laickou ve-
rejnosti. Jako nejvetsi Uspéch ale vni-
mam, ze i po 18 letech fungovani
spolu v nasem spolku velmi dobre vy-
chazime, jsme tym, dokédzeme spo-
lupracovat a navzajem se doplnovat.
Na naSich setkénich je vzdy baje¢na
atmosféra a vsichni se na sebe na-
vzajem teésime. Doufam, ze to vse se
alespon trochu promitlo na zlepSovani
zivota nasich déti a jejich rodin.
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Co je na zivoté Williki

a s Williky nejtézsi?

Vychovavat dité¢ s Williamsovym syn-
dromem je docela naroc¢né. Potyka-
te se s celou radou (nejen) zdravot-
nich potizi, kdyz se vdm podari vyresit
jednu, nastupuje dalsi. V mladi vétSina
déti Spatné spi, velké problémy jsou
s pfijiméanim jidla, kdy odmitaji pre-
jit na pevnou stravu, malo pribyva-
ji na véze, nerostou. Obvyklé milniky

W
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(sed, lezeni, chlze, re¢) nastupu-
ji pozdé€ji, coz je zejména pred zjisté-
nim diagnézy velmi stresujici. Potize
jsou s precitlivélosti sluchu - nékterym
détem vadi i bézné zvuky typu smrkant,
stérace nebo vysavac, o téch intenziv-
n€jsSich (bourka, motorka, détsky plac)
ani nemluvé, coz maze vést k tizkosti,
socialnim fébiim, problémdm pfi po-
bytu v nemocnici, v MHD, na néavste-
vach apod. U rady déti je nutné resit

kardiovaskularni problémy, opakuji se
kyly, ¢ast déti ma hyperkalcemii a na-
sledné potize s ledvinami, u nékterych
déti se projevi celiakie nebo intoleran-
ce a zazivaci problémy. Snaha o kogni-
tivni rozvoj ditéte je také nesrovnatel-
na s péci o zdravé dité - vie je nutné
mnohokrat opakovat, motivovat, zkou-
Set nové metody, nerezignovat.

Podporuje stdt rodiny, které se
o takto postizené déti staraji?
AC je vaSe péce o dit€ narocnd, ne
vzdy se to projevi v podpore ze stra-
ny statu. Problémy s priznédvanim pri-
speévkl na péci nebo prikazu osoby
se zdravotnim postizenim a dalSimi
davkami resime velmi casto - stoji
za tim stale neznalost diagnézy a také
to, Ze se déti s Williamsovym syndro-
mem jevi mladsi a tim také Sikovnéj-
$i, nez ve skutec¢nosti jsou. Rodi¢lim
tyto boje ale berou hodné sil. Nasled-
né€ pak musite resit vzdélavani - volit
mezi integraci mezi zdravé déti (coz
stale jest€ neni automatické a bezpro-
blémové), nebo jit cestou specialniho
Skolstvi (coz mlze byt minimaln€ logi-
sticky néroc¢né).

Jaké mate zkusSenosti

s interakei s vrstevniky a se
spoleénosti viibec?

Pokud mé vase dité s Williamsovym
syndromem sourozence, je nutné
s nim citlivé situaci probirat, snazit
se mu vénovat dostate¢né mnozstvi
¢asu, resit jeho obavy z budoucnosti.
Pro Williky jsou dllezité vztahy, nékdy
se jim nedar{ najit si a udrzet kamaréa-
dy, jejich nadmérna spolecenska po-
vaha zéaroven vede k tomu, Ze nema-
ji zaddné socialni zabrany, coz je cinni
zranitelnymi a v rodicich to vyvolava
obavy o jejich budoucnost. Budouc-
nost je ostatné velka neznéma, rodi-
¢e se Casto boji, kdo se o déti posta-
ra, az oni sami nebudou moci, nemaiji
dostatek informaci o stavajicich moz-
nostech podpory, spolecenské nasta-
veni vici lidem s mentalnim postize-
nim moc dlveéry ostatné nevzbuzuje,
byt se to samoziejmé trochu zlepsu-
je. Na druhou stranu - a to je nutné
zdUraznit: vétSina déti a lidi s William-
sovym syndromem ma velmi pratel-
skou povahu, jsou usmévavi, svému
okoli zlep3uji ndladu, projevuji empa-
tii a city. Kdokoliv navstivi nase spol-
kové setkani, odjizdi nadSen z prijeti
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ze strany Willikd, jedna psycholozka
nadm po setkani navrhla, at poradame
kurzy pro vyhorelé manazery, tolik ob-
jetl a hezkych slov za vikend nezaZila
uz dlouho.

Spolek Willik je jednim

z élenui Ceské asociace pro
vzacna onemocnéni (CAVO).
Jak se vam spolupracuje?

S Ceskou asociaci pro vzacna one-
mocnéni jsme zacali spolupracovat
zahy po jejim vzniku v breznu roku
2012. Jsme radi, 2e v Cesku vznikla
zastreSujici organizace, kterd se bere
za prava vzacnych pacientl, a tedy
i nas. Darf se jim budovat odborné ka-
pacity, podafilo se jim navazat dob-
rou spolupraci s ministerstvem i dal-
Simi ddlezitymi aktéry v této oblasti
(odborné spolec¢nosti, zdravotni po-
jistovny, zahrani¢ni organizace), jsou
respektovanymi partnery. Kromé sy-
stémovych véci se snaZi i pfrivazet
priklady dobré praxe (napf. inspira-
ce norskym centrem pro vzacna one-
mocnéni ve Frambu vedla k jiz né-
kolika Uspésnym rodinnym pobytdm
s odbornym programem v Pluhové
Zdaru v jiznich Cechach - tohle misto
jsme jim zase na oplatku ukézali my:-).
Jsme samoziejmé radi i za propagaci
vzacnych onemocnéni a rozsifovani
poveédomi o téchto nemocech. Pribé&-
hy nékolika nasich rodin jsme prispéli
na stranku vzacni.cz, zapojili jsme se
také do nékolika kampani a projektd,
které CAVO realizovalo.

Je podle vas diagnostika
Williamsova syndromu

v Cesku na dobré trovni?
Diagnostika Williamsova syndromu se
v Cesku zlepiuje, stale astéji se ndm
ozyvaji rodi¢e velmi malych déti -
ve véku 0-3 roky. Zavedeni techno-
logie microarray zr'ejmé také prispélo
k tomu, Ze se na syndrom prijde brzy
poté, co rodi¢e zacnou patrat po pfi-
¢indch neprospivani ditéte. Nejcas-
teji je zachyt proveden v néavaznosti
na kardiovaskularni problémy, c¢asto
na genetické vysetieni sméruje rodice
také pediatr, kterému se nezda vyvoj
ditéte, své pochybnosti ale mize vy-
jadrit i endokrinolog, gastroenterolog,
u déti s hyperkalcemif vola na poplach
nefrolog. V minulosti jsme vsechna
pracovisté klinické genetiky u nas vyba-
vili materidly o Williamsové syndromu,

aby v pripadé potvrzeni diagnézy méli
zdravotnici rodi¢dim co predat, infor-
mace o nas maji také centra rané
péce, v letoSnim roce chceme nava-
zat bliz8i spolupraci se specidlnépeda-
gogickymi centry a pedagogicko-psy-
chologickymi poradnami, protoze se
stale objevuji i vétsi nediagnostikované
déti, které nemaji zdravotni potize, ale
postupné se u nich projevi specifické
poruchy uceni, které mohou special-
ni pedagogy nasmérovat na nasi dia-
gndzu. Incidence Williamsova syndro-
mu se udava v rozmezi 1:10 000 az
1:20000 zivé narozenych déti, ndm
ro¢né pribyva kolem 4-5 déti.

V éem vy osobné vidite
nedostatky?

Oblasti, které by se mohly zlepsit,
je cela rada. Jedna se hlavné o pri-
stup ke specialistim, ktery je zejména
mimo velkd mésta komplikovany - po-
mohlo by zfizeni jednotného centra,
kde by bylo mozné zdravotni problé-
my konzultovat s nékym, kdo ma s dia-
gndzou zkusenosti, prip. kde by mohlo
dojit i k vySetfeni a k ndvaznym kro-
kiim. Aktualné se synem resim pre-
chod do dospélosti, a tedy i hledanf
specialistdl pro dospélé - poté, co se
vam konecné podari stabilizovat tym
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Iékard, které s ditétem navstévujete,
zacinate prakticky od zac¢atku znovu.
Problémem jsou i podplrné tera-
pie (ergoterapie, neurorehabilitacni
péce apod.) - ac se v posledni dobé
fada moznosti objevila (byt op¢t lo-
kdlné nerovnomeérné), vétsina z nich
neni hrazena zdravotnimi pojistovna-
mi a je pro rodiny velmi finan¢né na-
ro¢na a ¢asto nedostupna. Vsude jsou
navic dlouhé cekaci Ihlty, a to i tfeba
do rané péce.

Samostatnou velkou kapitolou jsou
socialni sluzby a jejich neexistence
nebo nedostate¢né kapacita v regio-
nech - i dospéli lidé s Williamsovym
syndromem jsou radi ve spolecnosti,
nécim smysluplnym se zabyvaji, chté-
ji se dle svych moznosti osamostatnit.
Bohuzel nabidka socialn€ terapeutic-
kych dilen, dennich stacionard, chra-
néného bydleni nebo sluzby podpory
samostatného bydleni tomu absolutné
neodpovida, obdobné je to i na chré-
néném trhu prace. Péce je tak Casto
na bedrech starnoucich rodic¢d, kte-
rym ale ubyvaji sily. Podpora pecu-
jicich je ostatné& systémova véc, kte-
rou reSime dlouhodobé¢ ve spolupraci
s ostatnimi neziskovymi organizacemi
(zejména s AIP - Alianci pro individu-
alizovanou podporu).
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Jak hodnotite vzdélavani

u pacientit s Williamsovym
syndromem, respektive

s mentdlnim postizenim viibec?
Co se tyce vzdélavani, tak rada deéti
s Williamsovym syndromem profito-
vala ze zavedeni inkluze a stravila tak
¢ast povinné Skolni dochazky, pripad-
n¢ i celou Skolni dochazku v béznych

Skolach s odpovidajici podporou (asi-
stent pedagoga, individualni vzdélava-
ci plan, minimalni vystupy). Soucasné
planované skrty ve Skolstvi jejich vzdé-
lavani mohou nepfriznivé ovlivnit, ne-
dostatecné jsou v né&kterych regio-
nech i kapacity specialniho vzdélavani.

Tohle vsechno jsou véci, které
se snazime v naSem spolku Willik

resit - vzdélavat rodi¢e, podporovat
je ve sdileni zkusenosti, sdilet dobrou
(ale i tu Spatnou) praxi. S pribyvaji-
cim poctem rodin je to stale naroc-
n€jsi - organizac¢né i finan¢n¢, snad se
nédm ale podari udrzet to, co se ndm
jiz podafilo, a rozvijet se i do budouc-
na.

MUDr. Marta Siméinkovd

Literatura:
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Williamstv-Beurentiv syndrom (WBS), jak zni oficidlni
nazev diagnozy, je vzacné geneticky podminéné onemoc-
néni, které nezavisle na sobé popsali dva Iékari - kardio-
logové John Cyprian Phipps Williams (1961) a Alois Josef
Beuren (1962). Geneticka povaha WBS byla objevena
v roce 1993. Williamslv-Beurendv syndrom vznika v dd-
sledku nespravného pérovani repetitivnich prvk DNA
s nizkou kopif pri meiéze. Velikost delece je u vétsiny je-
dinct s WBS podobné a vede ke ztraté jedné kopie 25-27
gend na chromozomu 7q11.23. Vysledna jedinec¢né po-
rucha postihuje vice systémd. Typicka je stendza velkych
tepen a supravalvularni aortalni stenéza (kardiologicka
vada az u 85 % pacient(), vyrazny a typicky kraniofacial-
ni vzhled (,elfi), poruchy metabolismu kalcia a specific-
ky kognitivni a behavioralni profil, ktery zahrnuje postizenf
intelektu a hypersociabilitu. Dkazy genotypu a fenotypu
jsou nejsiln€jsi pro gen elastinu (ELN), ktery je zodpovéd-
ny za vaskularni a pojivové tkanové rysy WBS a pro geny
transkrip¢nich faktord GTF2/ a GTF2IRD1, o kterych je
znamo, ze ovliviuji intelektudlni schopnosti, sociélni fun-
govani a Gzkost.! Vice na: www.spolek-willik.cz
Dospéli, ale nediagnostikovani

Témeér ucebnicovy pripad predstavuje jiz dospéla Kristyna,
u niz byla diagnéza WBS stanovena v 17 letech. Z textu,
ktery napsala jeji matka a je uverejnén na strankach CAVO
a spolku Willik, vybirame:

.10, ze je Kristynka jina, jsme pozorovali uz od chvi-
le, kdy se narodila. Porod probéhl trochu predcasng,
v 38. tydnu, byl pomérné slozity. Kdyz se Kristynka naro-
dila, méla 2,34 kg a 46 cm, kdyz mi ji poprvé prinesli, byla
opravdu malinka. Na pokoji v porodnici jsem byla s pani,
jejiz holcicka se narodila v 33. tydnu, presto se ale vyvije-
la mnohem rychleji. Rikali jsme si, Ze je néco $patné, ale
nikdo nam nedokazal Fict, co se d€je. Ta nejistota pro nas
byla asi nejhorsi: mate tuseni, Ze je néco Spatn€, ale ne-
vite pro¢.” U Kristynky se objevilo podezreni na srdecni
vadu (foramen ovale patens), ale doslo ke spontannimu
uzaveru. Postupné dochazi k psychomotorické retardaci,
rodice po konzultaci cvici Vojtovu metodu. S nastupem
do 3Skoly pribyly dalsi problémy, ale s asistentkou Kristyn-
ka zvladla s docela dobrym prospéchem celou zakladni
Skolu, nyni se uci na cukrarku. ,Postupné jsme naraze-
li na rlzné dalsi potize, nikdo ale nevédél, co Kristynce

doopravdy je. Slychali jsme rlizné varianty véty - je to tak,
prosté to tak berte. Svou vlastni cestou jsme Zivotem néjak
proplouvali az do Kristynéinych 17 let,” piSe pani Hana.

A pak se to stalo

.Predstavte si prazské letisteé v été: tisice proudicich lidfi,
které neznate, jezdici schody, informacni tabule, hlaseni.
Soustredite se na svij let, zavazadla, spolucestujici. Jaké je
pravdépodobnost, Ze se s nékym cizim date do reci? A jaka
je pravdépodobnost, ze diky tomu pfijdete na néco zasad-
niho? Nam se stalo prave to. Kdyz jsme minulé Iéto leté-
li na dovolenou, stéla za nami ve front€ na odbaveni panf
doktorka, ktera se pacientim s Williamsovym-Beurenovym
syndromem dlouhodobé vénuje. Kristynka ji zaujala, chvi-
li si povidaly a pani doktorka tehdy vyslovila podezreni, ze
by nase dcera mohla mit WilliamsGv-Beurentv syndrom.
Nikdy predtim jsem o této nemoci neslysela, vibec jsem
nevédéla, o co jde. Pani doktorka se mé ptala na rizné
véci a ja jsem vSechno potvrdila, véetné pribéhu poro-
du. Na zakladé naseho rozhovoru a charakteristickych ob-
licejovych rysti ndm pak doporucila jit na genetické testy...

Potvrzeni diagnézy ndm bez nadsazky zmeénilo zZivot.
Ted uz vime, Ze Kristynciny potize maji své jméno a pricinu.
Neékdo se nas tehdy bezelstn€ zeptal, pro¢ chceme jit na ge-
netické testy, kdyz potvrzeni diagndzy nasi situaci nijak ne-
zméni, pro nemoc neni [é¢ba. Nam ale bylo jasné, Ze s po-
tvrzenou diagnézou bude mit Kristynka UpIn€ jiné moznosti.

Nedavno jsem vyplrovala dotaznik pro jednu student-
ku k jeji bakalarské praci o Williamsové-Beurenove syn-
dromu. Byla tam otazka: ,Kdybyste mohli vratit ¢as a stali
byste pred rozhodnutim, jestli mit dité, které mate, nebo
zdravé dité, které byste vybrali?* Napsala jsem, Ze bych si
vybrala Kristynku. ProtoZe zivot s ni mi toho strasn€¢ moc
dava,” kondi pribéh pani Hana. Cely text na: https://www.
spolek-willik.cz/porad-to-budes-ty/

Je vice nez pravdépodobné, ze mezi nami zije nedia-
gnostikovanych Willikd ndsobek, nez se udava. Ke zjiste-
ni skute¢ného poctu diagnostikovanych prisp€je statistic-
ké zpracovani Orpha koédl (kédovaci systém vzacnych
onemocnéni) vykdzanych zdravotnim pojistovnam. Podle
expertky profesorky Kozelové! je prevalence Williamso-
va syndromu v populaci 1:7 500 obyvatel, coz v pre-
poctu na pocet obyvatel CR dava predpoklad, Ze tu zije
1400 pacientl. Kde jsou?
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