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Előfordulási gyakoriság: 1:7500

MIM: 194050

Az átlagnépességhez képest 25-100x rizikó a hirtelen szívhalálra
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1-12 hónapos csecsemők utánkövetése

Vizsgálat Gyakoriság Fókusz eltérés, betegek hány százalékában van jelen

Gyermekneurológiai szakvizsgálat Évente (1-szer) Izomhipotónia, megkésett motoros és beszédfejlődés

Kardiológiai szakvizsgálat, EKG és szív-Echo Félévente / évente
Szupravalvuláris aortasztenózis (75% érintett), mitrális prolapszus, 

szupravalvuláris pulmonális sztenózis (25% érintett), VSD (10% érintett)

Gasztroenterológiai szakvizsgálat Évente Táplálási nehezítettség (70%), székrekedés, sérvek

Dietetikai alapfelmérés Szükség szerint Hiperkalcémiára való hajlam (15-40%)

Gyerekendokrinológiai alapfelmérés Szükség szerint Korai pubertás (20%)

Szemészeti alapfelmérés Évente
Strabizmus (54% érintett), könnycsatorna hipoplázia, Wolfflin foltok, ezotrópia 

(50% érintett)

Fül-orr-gégészeti alapfelmérés 6 hónapos korban
Halláskárosodás (progresszív szenzoneuronális) (65% érintett), visszatérő 

középfülgyulladás (50% érintett)

Laborvizsgálat
Évente, eltérés esetén egyéni felülbírálat

Kálcium vizsgálata 4-6 havonta

Teljes vérkép, ionizált-, összkalcium, ionogramm, GOT, GPT, GGT, LDH, 
kreatinin, karbamid, albumin, összprotein, D-vitamin

Vizeletvizsgálat Évente, eltérés esetén felülbírálat Általános, hiperkalcuria (30%)

Hasi ultrahang Szükség szerint Nefrokalcinózis (<5 %), hólyag divertikulumok

Genetikai tanácsadás Évente Családszegregáció, családtervezés, utánkövetési javaslat

Egyéb

Lágyék- (40%), hasfalsérv (50%), generalizált cutis laxa (90%), hiperszenzitivitás 
hangokra (90% érintett), ízületi hipermobilitás (90%), beszűkült ízületek (50%),

húgyhólyag diverticulumok (50%), csökkent hólyagkapacitás (60%)

Zárójelentés Testmagasság, testsúly, koponyakörfogat PC (Williams specifikus)



13 hónapos - 5 éves gyermekek utánkövetése

Vizsgálat Gyakoriság Fókusz eltérés

Gyermekneurológiai szakvizsgálat Szükség szerint a klinikum függvényében

Hiperaktív mély reflexek (75%), Chiari-I malformáció (10%), 
hipotónia (80%), kognitív fejlődés elmaradása (95%), értelmi 

érintettség (75%), normál intelligencia (5%), térbeli tájékozódási 
nehezítettség (95%)

Kardiológiai szakvizsgálat, EKG és szív-Echo Évente, vagy annál gyakrabban a klinikum függvényében Hosszú QTc (13% érintett)

Gasztroenterológiai szakvizsgálat Évente Hasi fájdalom, GERD, székrekedés, sérvek

Dietetikai felmérés Szükség szerint Hiperkalcémiára való hajlam

Gyerekendokrinológiai alapfelmérés 3 éves korig évente, utána 2 évente Pajzsmirigy diszfunkció

Szemészeti kivizsgálás Évente Ductus nasolacrimalis eltömődése, hyperopia

Fül-orr-gégészeti kivizsgálás Évente Visszatérő középfülgyulladás

Fogászati kivizsgálás 4 havonta Caries, malocclusio (85% érintett), microdontia (95% érintett)

Laborvizsgálat

Kálcium vizsgálata 4-6 havonta 2 éves korig, majd 2 évente, eltérés 
esetén egyéni felülbírálat

Minden más kétéves kor után évente

Teljes vérkép, ionizált-, összkálcium, ionogramm, GOT, GPT, GGT, 
LDH, kreatinin, karbamid, albumin, összprotein, D-vitamin

Vizeletvizsgálat Laborvizsgálattal együtt Hipercalcuria, húgyúti fertőzésekre fokozott hajlam

Hasi ultrahang Szükség szerint Nefrokalcinózis, hólyag divertikulumok

Genetikai tanácsadás Évente

Viselkedési zavar utánkövetés 3 éves korban, évente nyomonkövetés Hiperszociális, ADHD (65%)

Egyéb Nappali vizeletinkontinencia (18%), éjjeli vizeletinkontinencia (45%)

Zárójelentés Testmagasság, testsúly, koponyakörfogat PC (Williams specifikus)



6 - 11 éves gyermekek utánkövetése

Vizsgálat Gyakoriság Fókusz eltérés

Gyermekneurológiai szakvizsgálat Évente Értelmi érintettség

Kardiológiai szakvizsgálat, EKG és szív-Echo Évente, vagy gyakrabban az állapot függvényében Magas vérnyomás, ritmuszavarok

Gasztroenterológiai szakvizsgálat Évente Székrekedés, GERD, sérvek

Dietetikai felmérés Szükség szerint Hiperkalcémiára való hajlam

Gyerekendokrinológiai alapfelmérés 2 évente Pajzsmirigy diszfunkció

Szemészeti kivizsgálás Évente Hyperopia, ductus nasolacrimalis eltömődése

Fül-orr-gégészeti kivizsgálás Évente Halláskárosodás, rekurrens otitis media

Fogászati kivizsgálás 4 havonta Caries

Laborvizsgálat
Évente, kálcium vizsgálata 2 évente, eltérés esetén egyéni 

felülbírálat

Teljes vérkép, ionizált-, összkalcium, ionogramm, GOT, GPT, 
GGT, LDH, kreatinin, karbamid, albumin, összprotein, D-

vitamin

Vizeletvizsgálat Laborvizsgálattal együtt Hiperkalcuria, fokozott húgyúti fertőzésre való hajlam

Hasi ultrahang Szükség szerint Nefrokalcinózis, hólyag divertikulum

Genetikai tanácsadás Évente

Viselkedési zavar utánkövetés Évente Hiperszociális, ADHD

Zárójelentés
Testmagasság, testsúly, koponyakörfogat PC (Williams 

specifikus)



12 - 18 éves gyermekek utánkövetése
Vizsgálat Gyakoriság Fókusz eltérés

Gyermekneurológiai szakvizsgálat Évente Értelmi érintettség

Kardiológiai szakvizsgálat, EKG és szív-Echo Évente, vagy gyakrabban az állapot függvényében
Gyerekkori magas vérnyomás (50% érintett), fokozott hajlam az 

ischémiás szívbetegségre, ritmuszavarok

Gasztroenterológiai szakvizsgálat Évente Székrekedés, GERD, obezitás, sérvek

Dietetikai felmérés Szükség szerint Hiperkalcémiára való hajlam

Gyerekendokrinológiai alapfelmérés 2 évente
Csökkent csontsűrűség, prediabétesz, túlsúly (30%), pajzsmirigy 

diszfunkció

Szemészeti kivizsgálás Évente Ductus nasolacrimalis eltömődése, hyperopia

Fül-orr-gégészeti kivizsgálás Évente-kétévente Halláskárosodás

Fogászati kivizsgálás 4 havonta Caries

Laborvizsgálat
Évente, kálcium vizsgálata 2 évente, eltérés esetén egyéni 

felülbírálat
Teljes vérkép, ionizált-, összkalcium, ionogramm, GOT, GPT, GGT, 

LDH, kreatinin, karbamid, albumin, összprotein, D-vitamin

Vizeletvizsgálat Laborvizsgálattal együtt Hipercalcuria, fokozott hajlam húgyúti fertőzésekre

Hasi ultrahang Szükség szerint
Szerkezeti vese anomália, húgyhólyag divertikulum (50%), gyakori 

vizelési panasz, nefrokalcinózis

Genetikai tanácsadás Évente 

Viselkedési zavar utánkövetés Évente Depresszió, szorongás (70%), alvási zavarok (65%)

Egyéb
Szkoliózis (18%), korai hajőszülés (90%), nappali 

vizeletinkontinencia (2,7%), éjjeli vizeletinkontinencia (13,5%)

Zárójelentés
Testmagasság, testsúly, koponyakörfogat (Williams specifikus 

percentilis)



Az utánkövetés változhat Williams- és DiGeorge-szindróma

46,XY,arr[GRCh38]22q11.21(18166088_21110375)x1,7q11.23(73218258_74727155)x1

DiGeorge-szindróma irányelv és 
Williams-szindróma protokoll 
együttes alkalmazása



BETEGTÁJÉKOZTATÓ

Nyomdai szerkesztés alatt, várható 2024.05. megjelenés



Köszönöm szépen a figyelmet!
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