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LA SINDROME DI WILLlAMS

• Che cos'è lo sindrome di Williams?
la sindrome di Williams (SW) ha una frequenza di un caso ogni 20.000 nascite.
E' stota descritta per lo prima volta nel 1961 dal dottor Williams, un cardiolaga della

uova Zelanda, e successivamente dal dottor Beuren, nel 1962. Viene anche chiamata
sindrome della ipercalcemia idiopatica o sindrome di Williams-Beuren, dal nome dei due
medici che per primi lo hanno descritta.

• Qual è lo causa?
la causa della SW, individuata nel settembre 1993 dalla dott.sso Colleen Morris e dai
suoi collaboratori, consiste in una microdelezione del gene (piccola parte di un cromoso-
ma) che regola lo sintesi dell'elastina all'interno del cromosoma 7. l'elastina è una pro-
teina distribuita in diversi tessuti del corpo e lo sua mancata produzione spiega alcune
caratteristiche dello sindrome, quali: lo conformazione del viso, i problemi al cuore, lo
stenasi, le frequenti ernie, i problemi alle articolazioni, lo voce rauca, mentre altre carat-
lerisliche, come per esempio il ritardo mentale, non sono correlabili con lo delezione.
tdteraziane dei cromosomi è presente fin dal momento del concepimento, pertanto, indi-
pendente dai problemi o dagli avvenimenti che possono intervenire durante lo gravidan-
zo. l'incidenza della sindrome è uguale sia per i maschi che per le femmine.

• La SW è ereditaria?
la presenza di due casi di SW nella stessa famiglia si riscontra molto raramente. Questo
vuoi dire che i genitori di un bambino con SW non hanno un rischia maggiore in una suc-
cessivo gravidanza. Anche i fratelli e le sorelle dei genitori o della persona stessa non

sono più a rischio di chiunque altra. I pazE-.;:
trasmettere lo sindrome ai propri ~gli.

• Come si fa lo diagnosi?
La diagnosi può essere sospettato dal CLW~

cardiache. 11genetista effettua lo diagnosi ocs::rx:osi
dato importante) e sulle coratleristiche deIo p=!CSOIrD!:c.. 092'
gnosi certa mediante indagini sul DNA

PRINCIPALI CARAnERISTlCHE ASSOCIATE

• Caratteristiche del viso
I dismorfismi facciali sono tipici e si accentuano con te:ò. le persone cor.
lo più lo testa piccola (microcefalia), la fronie largo e i' - cocc _
Solitamente gli occhi sono più distanti tra loro (iperielorisma), il naso è cono e
ce infossato, le narici rivolteverso l'alto, il ~Itroè lungo. le orecchie sono io'opi-OCOCE

il basso. La bocca è larga con labbra grosse e rimane spesso aperta. I iesSUii;"ax-x:::x:à
occhi sono "pieni" come pure le guance.

• Occhi
I bambini con SW hanno frequentemente gli occhi azzurri. Tipica è l'iride sIeIIcuo
risulta meno frequente nei bambini con occhi marroni. Molti bornbini manifestona
smo e difetti di rifrazione, problemi di profondità visiva che potrebbero, in parie, -
ficare lo loro insicurezza nel salire o scendere le scale, o camminare su un pavimenio ocr
uniforme (ad esempio sulla ghiaia).



• Orecchio ed udito
Le otiti sono frequenti nei primi onni di vita. A causa - ~
lo del catarro dietro lo membrana del timpano facendo ct -
che diminuiscono dopo i tre, quattro anni. Tipica per la ~
rumori acuti e forti (es. aspirapolvere, asciugacapelli, Iropoilc =-
caratteristica chiamata "iperacusia" è presente tra il 7(1% e il _ e ::e: :::::.si
chiasso causato dalla folla li disturba. E' consigliabile pe - '" c
nenza in ambienti tranquilli.

• Denti
La mascella è piccola con frequente malpasizione dentaria. A c*:u - ""'"'" --.cna:no
(oligodontia) oppure sono più piccoli (microdontia). La qualità cielo sndb è a=nle, è fre-
quente lo ipoplasia dello smalto (difetti dello smalto) e lo predisp0sizic:n2 - a::ria

• La costituzione e la statura
La gabbia toracica è stretta, il collo è lungo e le spalle cedenti. Le mani hcnlo ~ mignolo
corto. Alla nascita presentano statura e peso generalmente inferiori agli si:Jndords_ La sta-
tura media di un adulto è compresa tra i 150 e i 160 cm. La puberlò è spesso anticipata.

• Peso
Nascono generalmente con basso peso, ed hanno una crescita 1€O a nel primo anno di
vita. Successivamente si osserva un recupero ed un adulto su tre ha lo endenzo ad esse-
re corpulento.

• Il valore del calcio nel sangue
Alcuni pazienti con SW manifestano, nel primo anno di vita, ipercalcemia (alta concen-

Irozione di calcio nel sangue) che scompare spontaneamente nel secondo anno di vita.
Gluancla l'ipercalcemia è presente, viene prescritta una dieta a base di cibi con basso
volore di calcio. La frequenza con cui si manifesta questo problema ha partato, inizial-
men e, a indicare lo sindrome anche con questo nome.

• Aspetti cardiologici
Una caratteristica tipica della sindrome è il restringi mento (stenosi) dell' aorta nella sua
parte iniziale: questa malformazione viene definita "stenosi sopravalvolare dell'aarta".
A causa di ciò si viene a verificare una pressione elevata, ed un ingrossamento della
parete cardiaca. La maggior parte delle stenosi sopravalvolari dell' aorta sono benigne.
Un intervento chirurgico è necessario solo in una piccola percentuale di bambini. Le ste-
nosi possono verificarsi anche 011'altezza delle arterie dei polmoni, del fegato e dei reni.
Alcuni genitori hanno notato che i bambini con SW mantengono con più difficoltà lo
temperatura corporea (ad es. quando nuotano).

• Reni
La presenza di eventuali stenosi 011'altezza delle arterie renali può provocare un funzio-
namento ridotto del rene. Talvolta i bambini manifestano problemi ai reni che si accen-
tuano in caso di ipercalcemia. ·Come possibile conseguenza del ridotto funzionamento
dei reni, generalmente, si manifesta ipertensione (alta pressione sanguigna). E' quindi
necessario tenere sotto controllo lo funzionalità dei reni e lo pressione del sangue.

• Problemi gastro-intestinali
Soprattutto durante i primi anni di vita questi bambini hanno difficoltà nell'alimentazio-
ne. Mangiano poco volentieri e rifiutano il cibo. Hanno spesso vomito, dolori addomi-
noli, talvolta diarrea e stitichezza. Il rifiuto del cibo puà essere molto forte. Questi pro-



blemi tendono a scomparire dopo un paio di anni. A volte la stitichezza può permanere.
Possono inoltre presentare problemi con la deglutizione e la masticazione: è importante
non sottovalutare questo aspetto. L'alimentazione semiliquida, mentre da un lato allevia il
problema della masticazione e deglutizione, dall'altro può interferire con la dentizione.

INFORMAZIONI VARIE

• Lo sviluppo motorio
E' presente un ritardo nella acquisizione delle tappe fondamentali dello sviluppo motorio.
Nei primi anni di vita si possono già notare problemi nei movimenti: girarsi, mettersi
seduto, stare dritto, gattonare, camminare, tutte azioni che vengono apprese con notevo-
le ritardo. Hanno inoltre problemi con l'equilibrio e con la coordinazione dei movimenti,
nonché con l'orientamento spaziale sia del proprio corpo che degli oggetti. Valutare la
distanza e la direzione può risultare difficile. Per tale motivo andare in bicicletta diventa
un compito difficoltoso e spesso impossibile per buona parte dei bambini. I movimenti
sono resi ancora più difficili a causa della rigidità delle articolazioni. Talvolta presentano
un'andatura sulle punte dei piedi poiché il tendine di Achille all'altezza del tallone è corto.
Hanno problemi nel salire o scendere le scale, anche se si tratta di un solo scalino. Anche
la motricità costituisce un problema. Spesso non riescono ad abbottonarsi, ad usare le for-
bici, le posate, le matite.
Vestirsi e spogliarsi da soli richiede una buona capacità motoria ed una completa capa-
cità di programmazione dei movimenti: tutto questo può essere per loro un problema.
Con un paziente addestramento si possono, tuttavia, ottenere notevoli risultati.
Oltre a questi problemi di carattere motorio, spesso nell'infanzia si rileva un'iperattività
che tende a scomparire con l'adolescenza.

• Lo sviluppo intellettivo
Le persone con sindrome di Williams hanno un ritardo intellettivo di livello variabile dal
medio al grave. Da piccoli presentano un ritardo nel linguaggio, che viene poi recupera-
to negli anni. Da adolescenti hanno una buona padronanza del linguaggio, tale da non
far sospettare un ritardo mentale rilevante: questa padronanza del linguaggio è, tuttavia,
solo formale, in quanto i contenuti rimangono, sovente, carenti. Sono parlatori gentili,
sciolti, svelti; usano frasi di convenienza e frasi fatte, ma cià maschera un'impossibilità a
mantenersi su un piano reale. Difficilmente riescono a sostenere una conversazione non
iniziata da loro, fanno domande stereotipate, sono ecolalici (ripetono frasi o parole del-
l'interlocutore) e spesso sono ripetitivi.
I soggetti con la SW possono imparare molto se si fa perno sul loro carattere forte. Hanno
una buona memoria visiva ed uditiva. Possono riconoscere molto facilmente persone, luo-
ghi e motivi musicali. Hanno una buona predisposizione ad imparare le lingue straniere e
la musica. Hanno una scarsa capacità di concentrazione che, se non controllata, puà inci-
dere in modo negativo sul!'apprendimento. Per essi è meglio, quindi, prevedere un insegna-
mento individuale in un ambiente tranquillo, privo di elementi di distrazione. La frequente
difficoltà nello scrivere, può essere in parte superata mediante l'utilizzo di un computer.

• Sviluppo della personalità e del comportamento
Le persone con SW sono di solito affettuose e socievoli, si esprimono con facilità e in
maniera espressiva.
Con l'adolescenza ciò può creare dei problemi: è meglio quindi controllore e limitare que-
sta condotta già durante l'infanzia. Da piccoli sono bambini con un carattere fragile,
spesso piagnucolosi e difficili, e possono presentare problemi di irrequietezza notturna.
Problemi di insonnia si verificano con maggiore frequenza nell'adolescenza. Presentano
difficoltà relazionali, soprattutto con i coetanei, mentre si sentono più a loro agio con i



bambini più piccoli o con gli adulti. Hanno uno natura es/roIIer.;o e amtft) siore 01 cen-
tro dell'attenzione. Sono bravi nell'immedesimarsi con gli o -_Sono spesso preoccupoti
per lo salute e il benessere di se stessi e degli altri. Sono mollo sensil* e peri<Illo si scon-
volgono facilmente; amano esprimere forti emozioni, come trislezzo gioia ogiIozione e
paura. Hanno timore delle oltezze, delle scale e dei pavimenti irregolari ad esempio sab-
bia, erba, ghiaia). Quando sono frustrati reagiscono impulsivomenle e possono presen-
tare forti e ripetuti eccessi di collera, come, od esempio, awiene quando non oIIengono
ciò che vogliono o quando non gli si presta attenzione.
Spesso queste reazioni esprimono un forte senso di insicurezza. Uno Ier"qlio psicologico
può controllare questi aspetti del carattere.

• Dalla nascita all'età adulta
Alla nascita i bambini con SW sono piccoli e pesano poco. Hanno un aspeIIo abbastan-
za tipico e talvolta sono presenti problemi cardiaci. I primi anni di vilo vengono coratte-
rizzof soprattutto dai problemi alimentari e di accrescimento.
Da piccoli sono lomentosi ed irritabili; possono essere presenti ernie inguinoli od ombeli-
coli e ripetute infezioni alle orecchie.
Verso i 3/4 anni, i problemi di ritardo dello sviluppo diventano più eviclen-_Imporano a
stare seduti e a camminare più tordi rispetto ai coetanei. Solo verso i 3 anni cominciano
a parlare. I rumori forti danno loro molto fastidio.
Durante l'etò scolare sembrano superati i problemi alimentari, anche se permane uno certa
selettivitànello scelto del cibo. A scuola presentano difficoltà di apprendimento. Sono bam-
bini amabili, socievoli, ma preferiscono maggiormente il contatto con i bambini più piccoli
o con gli adulti piuttosto che con i coetanei. Per quanto riguarda la motricità rimangono
chiaramente presenti i problemi di coordinazione dei movimenti:andare in bicicletta, salire
o scendere le scale è difficoltoso. Alcuni bambini possono apparire insicuri e pourosi.

Apparentemente il linguaggio sembro adeguato e ciò può inizialmente mascherare le diffi-
coltà cognitive. Hanno buono memoria per i volti e per i luoghi. Hanno ottime predisposi-
zioni all'apprendimento dello musica, mentre il ragionamento astratto e lo matematico pos-
sono risultare difficili. Lo loro adolescenza è corotterizzoto do uno pubertà anticipato.
Possono inserirsi nel mondo del lavoro limitatamente alle loro potenzialità. Hanno uno nor-
male aspettativa di vito, o meno che non sorgano problemi medici (cuore o reni). Si sento-
no a loro agio quanto più l'ambiente è loro familiare e "protetto".

• Quali sono le possibilità di aiuto terapeutico?
Per ricevere un sostegno e dei consigli ci si può rivolgere ai centri di Genetica clinico e ai
servizi di Neuropsicologia. E' importante intervenire sul bambino dalla nascita e, 0110
scopo è possibile usufruire dei Centri di Riabilitazione delle ASL,o comunque convenzio-
nati con lo Regione. Non solo il sostegno, ma anche i controlli medici sono importanti. Si
consigliano visite periodiche dal genetista clinico, dal cardiologo, dall'oculista, dal denti-
sta, dall'endocrinologo, dal nefrologo e dallo psicologo. Dall'adolescenza in poi è impor-
tante controllore frequentemente lo pressione del sangue.

• Dove rivolgersi?
Dal luglio '1996 è stato costituito l'Associazione Italiana Sindrome di Williams
che ho lo scopo di aiutare le famiglie fornendo una corretto informazione sugli aspetti cli-
nici, riabilitativi, educotivi, sociali e legali relativi allo sindrome. L'Associazione si propo-
ne inoltre di promuovere lo ricerco scientifico e lo diffusione delle conoscenze, favorendo
così una migliore accettazione ed integrazione delle persone con SW nello famiglia, nello
scuola e nello società.
Doli'ottobre 1997 l'Associazione ho una propria sede operativa cui fare riferimento per
informazioni e notizie di carattere medico, sociale e legale.
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