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مقدمه
نشانگان ويليامز1 اولين بار در سال 1961، توسط پروفسور ويليامز و همکاران 
در 4 کودک مبتلا، با علائم و نشانه هاي عقب ماندگي ذهني، چهره خاص 
و تنگي فوق دريچه اي آئورت توصيف شد )1(. اين نشانگان غالباً به صورت 
تک گير )اسپوراديک( بروز مي کند، اما توارث والد به فرزند هم گزارش شده 
است )2(. اين بيماران چهره خاص )معروف به فيلي(، چشم هاي پف آلود، 
چين اپي کانتال، پل بيني فرورفته، پره بيني برآمده و لب هاي کلفت دارند. 
ناهنجاري هاي قلبي شامل تنگي فوق دريچه اي آئورت، تنگي شريان ريوي، 
نقص ديواره هاي بين دهليزي و بين بطني است. افزايش کلسيم خون در اين 

بيماران يکي ديگر از موارد قابل توجه است. تمام بيماران دچار عقب ماندگي 
ذهني هستند و متوسط هوش آنها از 40 تا 80 گزارش شده است )2(. علت 
اين نشانگان، هم در موارد تک گير و هم در موارد وراثتي، شکستگي بازوي 

کوتاه کروموزوم 7 است که با روش FISH مشخص مي شود )2(.
در اين مقاله، ما پسر 3 ساله اي را با علائم اين بيماري معرفي مي کنيم که بنا 

بر آزمايش FISH، تشخيص نشانگان ويليامز تأييد شد.
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چکیده
نشانگان ویلیامز یکي از علل عقب ماندگي ذهني است که اغلب به طور تك گیر )اسپورادیك( بروز مي کند، اما توارث والد به فرزند هم گزارش شده 
است. این بیماران چهره خاص )معروف به فیلي(، چشم هاي پف آلود، چین اپي کانتال، پل بیني فرورفته، پره بیني برآمده و لب هاي کلفت دارند. 
مشکلات قلبي بیماران شامل تنگي فوق دریچه اي آئورت، تنگي شریان ریوي، نقص دیواره بین دهلیزي و بین بطني است. متوسط هوش این 
بیماران بین 40 تا 80 است. علت این نشانگان، هم در موارد تك گیر و هم در موارد وراثتي، شکستگي بازوي کوتاه کروموزوم 7 است. در این 
گزارش، پسر 3 ساله اي با علائم عقب ماندگي ذهني، چشم هاي پف آلود، لب هاي کلفت و مشکلات قلبي معرفي مي شود. آزمایش FISH تشخیص 

نشانگان ویلیامز را تأیید کرد.

واژه هاي کلیدي: سندرم ویلیامز؛ عقب افتادگي ذهني؛ اختلالات مادرزادی قلب؛ اختلالات چشمی 
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نشانگان ویلیامز: گزارش مورد 

1. Williams Syndrome

گزارش مورد
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نشانگان ويليامز: گزارش مورد 

غيرخويشاوند است و در خانواده آنها هيچ مورد مشابه ديگري ديده نشده 
بود. در بدو  با زايمان طبيعي متولد شده  بارداري،  نوزاد در هفته 39  بود. 
تولد، وزن2800 کيلوگرم، قد 48 سانتي متر و دور سر 34 سانتي متر بود که 
همگي اين اندازه ها در دامنه طبيعي قرار داشتند. هنگام مراجعه، وزن کودک 
15 کيلوگرم، دور سر 49 سانتي متر و قد 95 سانتي متر و همگي در دامنه 

طبيعي بودند.
در ظاهر، چشم هاي کودک پف آلود بود و چين اپي کانتال داشت. کودک 
کلفت  لب هاي  بلند،  فيلتروم  برآمده،  بيني  پره هاي  فرورفته،  بيني  پلي 
 )75 حدود   IQ( خفيف  ذهني  عقب ماندگي  کودک  داشت.  باز  دهان  و 
دارد. در آزمايش هاي بيوشيميايي انجام شده کودک دچـــار هيپرکلسمي 

)Ca+2=10/8 mg/dl؛ دامنه طبيعي mg/dl 10- 8( بود )شکل 1(.
و در سونوگرافي شکم،  آئورت  تنگي فوق دريچه اي  اکوکارديوگرافي،  در 
برگشت درجه 2 ادرار از مثانه به حالب گزارش شده بود. کشت کروموزومي 
انجام شده براي وي طبيعي و نشان دهنده الگويXY,46 بود. در آزمايش 

FISH، شکستگي بازوي کوتاه کروموزوم 7 مشخص شد. 
با توجه به علائم باليني و نتايج آزمايش FISH، تشخيص نشانگان ويليامز 

تأييد شد.

 بحث
پايگاه  در  که  است  ذهني  عقب ماندگي  علل  از  يکي  ويليامز  نشانگان 
OMIM با شماره 194050 مشخص شده است. اغلب موارد به صورت 
تک گير اتفاق مي افتد، البته توارث والد به فرزند نيز گزارش شده است )2(. 
سابقاً به چهره خاص اين بيماران، چهره فيلي گفته مي شد )3(. اين مبتلايان 
چين اپي کانتال، چشم هاي پف آلود، بيني کوتاه، پره هاي بيني برآمده، فيلتروم 
بلند، فک کوچک، دهان بزرگ، لب هاي کلفت، لبول گوش بزرگ، گونه هاي 

برجسته، دندان هاي نامنظم و بافاصله دارند )2(. ناهنجاري هاي کليه ها و 
مجاري ادرار، مانند نفروکلسينوز، کليه هاي غيرقرينه،کليه هاي کوچک تر از 
حد طبيعي، کليه لگني، ديورتيکول مثانه، تنگي حالب و برگشت مثانه به 
تنبلي چشم،  نيز گزارش شده است )4(. مشکلات چشمي شامل  حالب، 
همبند  بافت  )5(. مشکلات  هستند  دوربيني  يا  نزديک بيني  و  استرابيسم 
نيز در اين بيماران گزارش شده که شامل پوست شل و نرم، فتق نافي، 
فتق اينگوينال، شلي مفاصل، پرولاپس رکتوم و صداي خش دار است )6(. 
ميانگين بهره هوش اين بيماران حدود 56 و از 41 تا 80 گزارش شده است 
)2(. در دوران شيرخوارگي، مشکلات تغذيه اي، به صورت استفراغ هاي مکرر، 
يبوست و کوليک، وجود دارد. مبتلايان در کودکي شخصيت دوستانه دارند 
و با غريبه ها به آساني ارتباط برقرار مي کنند. از سوي ديگر، اين بيماران زود 
عصباني مي شوند، بيش فعال هستند و اختلال در توجه و تمرکز دارند )7(. در 
بررسي عملکرد غدد درون ريز اين بيماران، هيپرکلسمي ايديوپاتيک )%15(، 
هيپرکلسيوري )30%( و هيپوتيروئيديسم )10%( گزارش شده است. نشانگان 
ويليامز با نشانگان نونان، نشانگان دي ژرژ و نشانگان جنين الکلي تشخيص 

افتراقي دارد.
علائم نشانگان نونان شامل چهره خاص )چين اپي کانتال، پتوز، چشم هاي 
به سمت پايين و هيپرتلوريسم(، قد کوتاه و مشکلات قلبي است. اختلال 
يادگيري اين بيماران خفيف است و پره گردني از علائم بارز در اين بيماران 

است )2(.
علائم نشانگان دي ژرژ شامل چهره خاص )چشم هاي به سمت پايين، پره 
بيني برآمده، فيلتروم کوتاه و چانه کوچک(، مشکلات قلبي و نقص ايمني 
است. بيماران اختلال يادگيري خفيف دارند. اختلالات غدد پاراتيروئيد در اين 

بيماران باعث هيپوکلسمي و تتاني در نوزادي و شيرخوارگي مي شود )2(.
پتوز،  اپي کانتال،  )چين  خاص  چهره  شامل  الکلي  جنين  نشانگان  علائم 
پلک هاي تنگ، بيني کوتاه، گوش هاي به عقب چرخيده، فيلتروم کوتاه و 
چانه عقب رفته(، اختلال رشد، کلينوداکتيلي انگشت پنجم و براکي داکتيلي 
انگشت اشاره است. سابقه مصرف الکل در مادران اين بيماران در دوران 

جنيني وجود دارد )2(.
با  مي گيرد.  صورت  باليني  علائم  اساس  بر  ويليامز  نشانگان  تشخيص 
روش FISH مي توان شکستگي بازوي کوتاه کروموزوم 7 را مشخص و 
تشخيص باليني را تأييد کرد. نحوه توارث اين بيماري اتوزومي غالب است. 
اگرچه بيماري بيشتر به طور تک گير و در نتيجه جهش جديد بروز مي کند،  
فرد مبتلا با احتمال 50%، اين بيماري را به فرزندانش انتقال مي دهد )2(. 
يا  و  بارداري  به وسيله CVS 2 در هفته 10-12  تولد  از  تشخيص پيش 
آمنيوسنتز در هفته 14-8 بارداري قابل انجام است. بررسي هاي دوره اي، از 

شکل 1: هيپرتلوريسم، پل بينی فرورفته، چين اپی کانتوس، پف کردگی دور 
چشم، لبهای کلفت، دهان باز، پره های بينی برآمده از علايم اصلي سندرم 

ويليامز هستند.

2. Chronic Villous Saupling
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بيتا بزرگمهر، ركسانا كريمي نژاد، فريبا افروزان و همكاران

نظر بيماري هاي قلبي-عروقي، عملکرد غدد درون ريز، سونوگرافي کليه ها و 
معاينه چشم در اين بيماران لازم است و در صورت وجود هرگونه اختلال، 
درمان شامل جراحي هاي قلب، کنترل کلسيم خون،  درمان هيپوتيروئيديسم 

و رفتاردرماني است )8(. 

در بيمار مطرح شده با توجه به علائم باليني کودک، احتمال نشانگان ويليامز 
مطرح شد و با انجام آزمايش FISH و مشخص شدن شکستگي بازوي 

کوتاه کروموزوم 7، اين تشخيص تأييد شد.

References 
1.Williams JCP, Barratt-Boyes BG, Lowe 
JB. Supravalvular aortic stenosis. Circulation 
1961;24:1311-8.
2. Jones KL, Smith DW. Smith’s recognizable patterns 
of human malformation. 5th ed. WB Saunders Co. 
2006.P.118-9.
3. Jones KL, Smith DW. The Williams elfin facies 
syndrome. A new perspective J pediatr 1975;86(5):718-
23.
4. Pober BR, Lacro RV, Rice C, et al. Renal findings 
in 40 individuals with Williams syndrome. Am J Med 
Genet 1993;46(3):271-4.
5. Kapp ME, Von Noorden GK, Jenkines R. Strabismus 

in Williams syndrome. Am J Ophthalmol 1995 
119(3):355-60.
6. Ewart AK, Morris CA, Atkinson D, et al: 
Hemozygosity at the elastin locus in a developmental 
disorder, Williams Syndrome. Nat Genet 
1993;5(1):11-6.
7. Bennett FC, La Veck B, Sell CJ. The Williams elfin 
facies syndrome: the psychological profile as an aid in 
syndrome identification. Pediatrics 1978;61:303-6.
8. Cherniske EM, Carpenter TO, Klaiman C, et al. 
Multisystem study of 20 patients with Williams 
Syndrome. Am J Med Gent A 2004;131(3):255-64.

www.SID.ir


