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1. Einleitung: 
 
Warum habe ich das Wi l l iams-Beuren-Syndrom - WBS - al s F acharbei tsthema 

genommen? 

 

Diese F rage lässt sich eigentl i ch recht schnel l  beantworten. I ch bin jetz t in der 

Jahrgangsstufe 12 und dort steht i n einem Fach eine Facharbei t al s E rsatz für 

eine Klausur an. Die gewähl te Facharbei t sol l  nach Mögl i chkei t einen 

persönl i chen Bezug zu dem Verfasser aufweisen und so kam ich auf das 

Thema WBS, denn mein Bruder Wol fgang Matheis leidet unter dieser 

Behinderung. Da ich schon ein wenig darüber wusste, mich jedoch schon 

immer mal  mi t diesem Thema näher auseinandersetzen wol l te, habe ich mich 

mi t meinem Biologie-Lehrer zusammengesetz t und ihm dieses als Thema 

vorgeschlagen. E r machte mi r noch ein paar E inschränkungen, da das WBS als 

Aufgabe zu umfangreich i st beziehungsweise dann die Gefahr besteht, dass 

man nicht auf den Punkt kommt und die Krankhei t nicht i n i hrer T iefe behandel t. 

Schl i eß l i ch haben wi r uns dann auf das Thema „Das Wi l l i ams-Beuren-Syndrom 

– unter besonderer Berücksichtigung der geneti schen Ursachen und der 

Diagnose Methoden am Beispiel  von Wol fgang Matheis“ geeinigt. I m folgenden 

werde ich nun diese Behinderung ein wenig genauer vorstel l en, dann auf die 

geneti schen Ursachen, die zur Entstehung des WBS verantwortl i ch sind, 

eingehen, die Diagnose Technik heute vorstel l en, meinen Bruder Wol fgang 

Matheis präsentieren und dabei  sein Leben und seinen tägl i chen Tagesablauf 

etwas beleuchten. Zum Schluss werde ich Perspekti ven für sein Leben, aber 

auch für das anderer Behinderter, die unter dem Wi l l i ams-Beuren-Syndrom 

leiden, vorstel len, das heiß t, i ch werde versuchen zu zeigen, wie sie i hr Leben 

in Zukunft  gestal ten können, ob sie eventuel l  sogar fähig sind ihr Leben selbst 

i n i hre Hände zu nehmen und dabei  nicht mehr auf die Hi l fe anderer Personen 

angewiesen zu sein. 
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2. Das Williams-Beuren-Syndrom 
 
Das Wi l l iams-Beuren-Syndrom, welches auch durch die Buchstaben „WBS“ 

abgekürz t wi rd, i st benannt nach ihren Entdeckern Alois Josef Beuren und J. C. 

P. W i l l i ams. E rst im Jahr 1961 wurde das Wi l l iams-Beuren-Syndrom als 

Krankhei t erkannt und der Öffentl i chkei t al s solche vorgestel l t. Der austral i sche 

Kardiologe J.C.P Wi l l iams hat zusammen mi t seinem Team am Green Hospi ta l  

i n Aukland (Neuseeland)  über Kinder mi t ähnl ichen Krankhei tsbi ldern und 

ähnl i chen phänotypischen E igenschaften berichtet. A l l e wiesen auch geistige 

Retardierungen auf, wodurch sich diese neue Krankhei t von den berei ts 

bekannten und sonst prognosti z i erten unterschied. Ungefähr zur gleichen Zei t 

wie J.C.P. W i l l iams ber ichtete Aloi s Josef Beuren (1919 – 1984)  i n Deutschland 

an der Uni versi tät Götti ngen von der gleichen Krankhei t. E r ging sogar bei  der 

Beschreibung noch etwas wei ter al s sein austral i scher Kol l ege, er beschrieb 

auch Zahnanomal ien und Verengung der Lungenarteri e und schrieb diese der 

neuen Behinderung zu. Dies i st auch der Grund, warum diese Behinderung im 

deutschsprachigen Raum als W i l l iams-Beuren-Syndrom bezeichnet wi rd, 

während sie in der übrigen Wel t eher unter dem Namen Wi l l i ams-Syndrome 

bekannt i st. Es gibt unterschiedl i che Angaben, mi t welcher Häufigkei t das WBS 

bei  neugeborenen Kindern auftr i tt, diese Zahlen schwanken von 1:50.000 bis 

hin zu 1:10.0001. Bei  diesen Kindern sind einige phänotypische Merkmale 

vorhanden, die schon bei  der Geburt und im Kleinkindal ter auf eine 

Behinderung hinweisen. Solch ein phänotypisches Merkmal  i st unter anderem 

die besondere Gesichtsform der betrof fenen Patienten. Meistens wi rd diese 

Form als E l fen- oder Koboldgesicht bezeichnet, welche durch 

Gesichtsdysmorphien während der Schwangerschaft ausgelöst werden. Diese 

Gesichter zeichnen sich durch eine „abnorme Kleinhei t des Schädels“2  

(Mikrozephal i e)  aus, wobei  eine „Abflachung des Hinterschädels und fl i ehende 

Sti rn“1 auftreten. Oft i st diese Mikrozephal i e i n Verbindung mi t einer 

„unvol l kommenen Ausbi ldung beziehungsweise Unterentwicklung“3  

_______________________________________________________________ 

1 vgl . Horst Romm/Klaus Sarmiski  „Die phänotypischen Merkmale des WBS“ 

2 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 445 

3 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 338 
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(Hypoplasie)  des Mi ttelgesichtes anzufi nden. Auch bei  den Lippen treten 

Veränderungen auf;  es fi nden sich „E inbuchtungen in der Mi tte der Oberl ippe“ 1 

(Phi l trum)  und auch die Nase i st von Dysmorphien betrof fen. I hre Nasenlöcher 

sind „nach vorn gelegen“ 2. Auffä l l i g bei  diesen Kindern i st auch ein Schielen in 

der Kindhei t, was jedoch oft durch Pfl aster auf einem Auge im Jugendal ter 

ausgegl i chen werden kann. V iele WBS Patienten sind auch auf eine Sehhi l fe 

angewiesen, da eine Fehlbi ldung im Auge vor l i egt. Wei terhin auffäl l i g i st 

Kleinwuchs, der wie die anderen E igenschaften durch einen Gendefekt 

ausgelöst wi rd. Doch dazu später mehr bei  den geneti schen Ursachen. E in 

wei teres ebenfal l s sehr auffäl l iges Merkmal  sind die Zahnanomal ien. Dabei  

treten oft große Lücken zwischen den einzelnen Zähnen auf, die auch durch 

das T ragen einer Klammer nicht behoben werden können. Menschen, die von 

dem Wi l l i ams-Beuren-Syndrom betrof fen sind, sind auch im normalen Leben 

von einem gesunden Menschen zu unterscheiden. Während in der 

Säugl i ngszei t, i n der Kindhei t und im Jugendal ter Wachstumsstörungen 

vor l iegen und diese Menschen oft etwas zurückgebl ieben erscheinen, treten die 

typischen Al terserscheinungen, wie zum Beispiel  graue Haare, fal ti ge Haut oder 

aber auch raue und heisere Stimme berei ts recht früh bei  W i l l i ams-Beuren- 

Patienten auf. Dagegen i st die Lebenserwartung durchschni ttl i ch, das heiß t 

auch wenn diese Menschen früher al tern, sterben sie nicht früher. Auffäl l i g i st 

auch die F reundl i chkei t der Menschen, die unter WBS leiden. Diese Menschen 

gehen offen auf andere Menschen zu und beginnen mi t i hnen ein Gespräch. Oft 

i st es, wenn man einmal  von den äußeren Merkmalen, wodurch diese Patienten 

zu erkennen sind absieht, schwer diese von anderen zu unterscheiden, da sie 

sehr deutl i ch sprechen und auch über einen großen Wortschatz verfügen. 

Was auch recht eigenartig scheint und fast nur bei  Behinderten mi t dem 

Wi l l iams-Beuren-Syndrom auftr i tt i st die F ähigkei t, Dinge recht genau zu 

beschreiben, jedoch nicht plasti sch darstel l en zu können. Dazu wi rd oft ein 

Beispiel  von einem jungen Mädchen genommen. Sie leidet unter WBS, hat 

einen I ntel l i genzquotient von 49 und sie sol l te bei  einem Test einen E lefanten  

_______________________________________________________________ 

1 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 537 

2 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 720 
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zeichnen. Später sol l te sie noch einiges dazu erklären. Auf dem gemal ten Bi ld 

war der E lefant jedoch fast nicht zu erkennen, die Beschreibung dieses T ieres 

war jedoch sehr umfangreich und detai l l i er t1. Diese Fähigkei t zeigen viele 

Betroffene auf, wie zum Beispiel  auch die Fähigkei t, Menschen schnel l  

wiederzuerkennen. Wei terhin auffäl l i g i st, dass diese Menschen sehr 

musikal i sch sind. Betroffene Patienten haben oft ein großes musikal i sches 

Können und ihnen fä l l t es beispiel sweise auch relati v  l eicht, schwere Taktarten 

zu klopfen. Natürl i ch gibt es auch hierbei  Ausnahmen von der Regel , aber es 

gibt v iele WBS-Patienten, die diese Fähigkei t aufweisen. Untersuchungen im 

Gehi rn jener Menschen ergaben, dass die Regionen, die für das 

Sprachvermögen und das Hören zuständig sind, sehr groß  ausgebrei tet sind. 

Sie sind oft größer al s bei  einem gesunden Menschen und sind in manchen 

Fäl len sogar so groß  wie die eines Berufsmusikers. Daher kann es zum Tei l  

auch vorkommen, dass jene ein absolutes Gehör besi tzen, was auch unter 

„normalen“ Menschen sehr sel ten vorkommt. Durch bestimmte Tests konnten 

die Forscher nachweisen, dass diese musikal ischen Fähigkei ten überwiegend 

über die l i nke Gehi rnhäl f te gesteuert werden. Bei  anderen Untersuchungen 

wurde unter anderem auch festgestel l t, dass WBS-Patienten einen 

Nervenschal tkrei s im Hinterkopf nicht verwenden konnten, jedoch dies auch nur 

bei  bestimmten geforderten Aufgaben. Bei  einer anderen Aufgabe wol l te man 

feststel l en, welche Gehi rnregion bei  Aufgaben aus dem sprachl i chen und 

grammati kal i schen Feld mehr genutz t wi rd. E rstaunl i cherweise benutzen aber 

Betroffene des Wi l l iams-Beuren-Syndroms die l i nke und die rechte Gehi rnhäl f te 

gleich oft bei  dieser Art von Aufgaben. Bei  einem gesunden Menschen wi rd 

dagegen eher die l i nke Hi rnhäl f te, al s die rechte akti v . Daraus schlossen die 

Forscher, dass sich die l i nke Häl fte nicht auf  Sprache spezial i si ert hat. Genau 

anders i st es, wenn es um das E rkennen von Gesichtern geht. Hier i st es die 

rechte Gehi rnhäl f te, die bei  gesunden Menschen benutzt wi rd, wenn man 

andere Personen erkennt; bei  diesen Behinderten jedoch die l i nke. Daraus  

ergab sich der Schluss, dass das Gehi rn versucht durch neue Schal tkrei se die 

______________________________________________________________  

1 Vgl . http://www.simmformation.de/html /wi l l i ams-syndrom.html ; 

http://www.wissenschaft-onl i ne.de/si xcms/l i st.php?arti cle_id=573491 

&page=fe_sei ten 
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nicht vorhandenen zu ersetzen, dami t es trotzdem funktionieren kann. Dies  

gel i ngt jedoch nicht i n al l en Fäl l en und dadurch sind die geistigen 

Behinderungen zu erklären, die auch bei  dem Wi l l iams-Beuren-Syndrom 

auftreten 

 

 

3. Die genetischen Ursachen 
 
Jeder Körper besteht aus 23 Chromosomenpaaren und aus insgesamt 46 

einzelnen Chromosomen. Von diesen 46 sind wiederum 2 

geschlechtsspezi fi sche. Bei  der F rau zum Beispiel  gibt es 2 „X “ Chromosome 

(X X )  und beim Mann ein „X “ und ein „Y “ Chromosom (X Y ) . Diese 

geschlechtsspezi fi schen Chromosomen nennt man „Gonosomen“, die 44 

anderen, die körperspezi fi sch sind, das heiß t a l so für bestimmte E igenschaften 

einer Person, wie zum Beispiel  Augenfarbe, Haarfarbe u.ä., werden Autosome 

genannt. „I n den Chromosomen i st die gesamte geneti sche I nformation für die 

Entwicklung und Funktion der Zel l en enthal ten“ (http://home.t-onl i ne.de/home/ 

horst.romm/l i t/fi sh2.htm) , daher sind diese enorm wichtig und berei ts kleinste 

Veränderungen haben große, zum Tei l  verheerende Wirkungen. Es gibt zur Zei t 

zwei  Theor ien, die die Entstehung des Wi l l iams-Beuren-Syndrom erklären:    

Die eine besagt, dass eine Spontandeletion während der Meiose, al so der 

Bi ldung der Keimzel l en eines E l terntei l es für den Verlust Genmater i al s auf 

einem der beiden 7-er Chromosomen verantwortl i ch i st. ( vgl . Horst 

Romm/Klaus Sarmiski  „Die phänotypischen Merkmale des WBS“)  

Doch Howard M. Lenhoff, der V i zepräsident der W i l l iams Syndrome 

Foundation, sagt ganz klar „das Wi l l i ams Syndrom entstand bei  der Zeugung.“ 

(http://www.wbs-bayern/l i t/facts5.htm) . Dies i st auch noch einmal  in einem 

Arti kel  i n der WBS Umschau von 1996 unter dem T i tel  „W i l l iams-Beuren-

Syndrom – was i st das eigentl i ch?“ erl äutert. Dort steht unter anderem: „Das 

Wi l l iams-Beuren-Syndrom entsteht meistens spontan bei  der Zeugung“ (WBS 

Umschau Nr. 19/1996, Sei te 4) . Das würde bedeuten, dass eine Mikrodeletion 

bei  der Vereinigung von E i zel l e und Spermium entstand. Durch diese 

Mikrodeletion  i st ein Stück E rbmater i al  auf dem Chromosom 7 ver loren 

gegangen. Jedoch nur auf einem der beiden Chromosome 7. Auf dem anderen 

l i egt keine Deletion vor und dieses funktioniert ohne Fehler und produziert auch 
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al l e nötigen Proteine, die durch die entsprechenden Gene codiert werden. Bei  

v ielen Betroffenen des Wi l l iams-Beuren-Syndrom, nahezu bei  95% , tri tt auch 

eine supraval vuläre Aortenstenose auf. E ine supraval vuläre Aortenstenose i st 

„eine Oberhalb der Organklappe“1 „angeborene oder erworbene Verengung der 

Aorta i nfolge E inengung des Aortenklappenansatzri nges oder i nfolge 

Verwachsung der Aortenklappenränder“2 . Diese tri tt auf, wei l  das für die 

E lasti z i tät nötige Gen E lastin nicht genügend Proteine herstel l t und der Körper 

somi t nicht i n der Lage i st, a l le Organe genügend zu dehnen. Dadurch 

erkannten die Forscher ein Fehlen dieses E lasti n-Gens. Bestätigt wurde dies 

durch wei tere Probleme bei  Organen, die sich dehnen müssen und durch eine 

hohe Bruchneigung. Dadurch l i eß  sich auch die frühzei ti ge Fal tenbi ldung, wie 

unter 2. beschr ieben, erklären. Durch das Fehlen des E lasti n-Gens l i eßen sich 

diese Umstände erklären, aber auf die F rage warum Betroffene des Wi l l iams-

Beuren-Syndroms auch unter geistiger Retardierung l i tten, hatte man noch 

keine Antwort. Die einzige Mögl i chkei t, die dieses erklären konnte, war, dass 

nicht nur das Stück auf dem das E lasti n-Gen war fehl t, sondern auch noch die 

Umgebung davon.  

 

 

 

 

Dadurch untersuchten die Forscher das Chromosom 7 genauer und fanden 

tatsächl i ch auf dem anderen Tei l  dieses Chromosoms, auf dem keine Gene 

fehl ten, wei tere und nicht nur das E lastin. Zu diesen wei teren Genen zählen 

unter anderem „LI M-Kinase 1, FZD3, RFC2 und WSCR1“ 

(http://www.wissenschaft-onl ine.de/si xcms/l i st.php?arti cle_id=573491& 

page=fe_sei ten) . Diese sind wiederum im Gehi rn akti v  und durch ihr Fehlen 

könnte die geistige Retardierung zu erklären sein ( vgl . http://www.wissenschaft-

onl i ne.de/si xcms/l i st.php?arti cle_id=573491&page=fe_sei ten) . Jedoch weiß  

man auch heute noch nicht genau, welche Aufgabe die einzelnen Gene im 

E inzelnen haben. Man kann also nicht eindeutig sagen Gen xy i st für die  

_______________________________________________________________ 

1 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 662 

2 Duden, Das Wörterbuch medizini scher F achausdrücke, S. 109 
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geistige Entwicklung zuständig, während Gen xyz die körperl i che Belastbarkei t  

steuert. Jedoch haben die Forscher einige Vermutungen. So vermuten sie zum 

Beispiel , dass das Enzym LI M-Kinase 1 mi t der F ähigkei t räuml iche 

Bez iehungen zu erfassen zusammen hängt ( vgl . http://www.wissenschaft-

onl i ne.de/si xcms/l i st.php?arti cle_id=573491&page=fe_sei ten) . Dami t könnte 

man erklären, warum ein Fehlen dieses Gens, welches zusammen mi t dem 

E lasti n fehl t, zu den Problemen bei  Behinderten mi t dem WBS der räuml ichen 

Wahrnehmung führt oder aber auch warum sie al l tägl i che oder bekannte Dinge, 

wie in dem erwähnten Beispiel  mi t dem E lefanten, der von einem jungen 

Mädchen gezeichnet werden sol l te, nicht zeichnen können. 

Abschl i eß end kann man sagen, dass die Behinderung des Wi l l iams-Beuren-

Syndromes „autosomal  dominant vererbt wi rd“ (WBS Umschau Nr. 16/1995, 

Sei te 3)  

 
 
4. Diagnose Technik 
 
Wie schon erwähnt, wi rd das Wi l l iams-Beuren-Syndrom durch eine Deletion auf 

einem Arm des Chromosoms 7 hervorgerufen. Diese Deletion i st jedoch zu 

klein, um sie mi t L ichtmikroskopen zu sehen, geschweige denn zu untersuchen. 

Daher wendet man heute, sobald ein Verdacht auf diese Art der Behinderung 

vor l iegt andere molekularbiologische Techniken an. Dazu zähl t auch der „F I SH-

Test“. Das Wort „F I SH“ steht dabei  für „F luoreszenz in si tu Hybridi sierung“. Mi t 

eben diesem Test kann die Deletion an dem Chromosom 7 in der Region 

bez iehungsweise di rekt um das E lastin-Gen nachgewiesen werden. Der Test 

funktioniert auf folgende Art und Weise: Zuerst muss man der betrof fenen 

Person Blut abnehmen, dami t ein Test überhaupt durchgeführt werden kann. 

Diese Blutprobe wi rd dann in einem Labor mi t einer DNS-Sonde untersucht.  

Dabei  setz t sich diese Sonde an ein Gen, i n dem Fal l  der DNS-Sonde, die zur 

Überprüfung des WBS eingesetz t wi rd, setz t sie sich an das E lasti n-Gen und 

dort geht sie eine Bindung mi t dem entsprechenden Gen ein. Man kann nur 

eine Sonde pro Gen nehmen, da diese speziel l  für die entsprechenden Basen 

(Adenin, Thymin, Guanin und Cytosin)  des jewei l i gen Gens bestimmt sind. Dort 

angelangt geht sie eine komplementäre Basenpaarbindung ein. Diese 
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Basenpaarbi ldung nennt man auch Hybridi sierung. Dann wi rd ein 

F luoreszenzfabrstoff freigesetzt, der eindeutig anzeigt, dass an dieser Stel l e 

eine Basenpaarbi ldung stattgefunden hat. Dadurch kann man zwei fel sfrei  

feststel l en, ob ein bestimmtes Gen vorhanden i st oder nicht. Fal l s dieses Gen 

nicht an der Stel l e vorhanden i st, kann die Sonde keine Basenpaarbindung 

eingehen, nicht l euchten und somi t wäre dann geklärt, dass dieses Gen fehl t. 

Diese Methode wi rd zur eindeutigen Klärung der F rage, ob ein Kind unter dem 

Wi l l iams-Beuren-Syndrom leidet, eingesetz t. 

 
 
5. Das Leben eines WBS-Patienten 
 
Mein Bruder Wol fgang Matheis l eidet, wie es bei  dieser Krankhei t übl i ch i st, sei t 

seiner Geburt unter dem Wi l l i ams-Beuren-Syndrom. Doch dieses Syndrom ist 

nicht di rekt bei  der Geburt festgestel l t worden. Wol fgang i st im Simmerather St. 

Br igida Krankenhaus per Kaiserschni tt auf die Wel t gekommen und dabei  hatte 

er zwar die typischen E igenschaften, die berei ts unter 2. „Das Wi l l iams-Beuren-

Syndrom“ beschr ieben wurden, doch diese sind damals keinem Arz t 

aufgefal l en. E rst al s i ch geboren wurde, wurde die Behinderung prognosti z i ert. 

Aber auch nicht im Simmerather Krankenhaus, sondern im Kl i ni kum der TH in 

Aachen. Dorthin musste ich, wei l  i ch vom sogenannten „Krippentod“ betrof fen 

war. Als i ch dann dort im Kl i ni kum lag, kam mich auch Wol fgang besuchen und 

dabei  i st er sofort Prof. Dr. Habedank aufgrund seiner ei sernen Stimme und 

dem E l fengesicht aufgefal l en. Daraufhin wurden zahl reiche Untersuchungen an 

ihm durchgeführt und letz tendl i ch kam man zu der Diagnose: W i l l iams-Beuren-

Syndrom. Durch die Diagnose der Behinderung hat sich viel  für meine E l tern 

verändert. Zuerst einmal  brach ein gewisses Bi ld, was E l tern von ihren Kindern 

haben, zusammen, doch sie l ernten schnel l  mi t der Behinderung zu leben und 

Wol fgang nach seinen Mögl i chkei ten entsprechend zu fördern. Mi t 3 ½ Jahren 

begann neben dem Sonderkindergarten für Behinderte der Lebenshi l fe i n 

Aachen eine Sprachtherapie ( Logopädie) , bei  der sie mi t Wol fgang jede Woche 

einmal  nach Stolberg fahren mussten. Als er ci rca 4 Jahre al t war, sind meine 

E l tern auf eine Annonce in einer mediz ini schen Zei tung gestoßen. Die Annonce 

war von Herrn Wandschneider und zwei  F ami l i en verfasst worden, deren Kinder 
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ebenfal l s unter dem WBS l i tten. Es war ein Aufruf  um ein erstes Treffen 

betrof fener F ami l i en in Hannover zu veranstal ten. Meine E l tern sind daraufhin 

nach Hannover gefahren, um an diesem T reffen tei l zunehmen, betrof fene 

Fami l i en zu tref fen und um etwas zu lernen, wie man mi t der Behinderung 

umgehen sol l . Nach diesem T reffen sol l ten noch ein paar wei tere folgen, bis 

dann schl i eß l i ch im Al ter von 5 ¾ Jahren ein großes in Kiel  stattf i nden sol l te. 

Dort wurden die WBS-Kinder von Dr. Pankau untersucht und die E l tern 

gründeten den Bundesverband Wi l l iams-Beuren-Syndrom. I n seinem Leben 

bekam Wol fgang verschiedene Therapien wie die berei ts erwähnte Logopädie, 

Krankengymnasti k, die er auch heute noch bekommt, dami t er nicht zu stei f 

wi rd, E rgotherapie und Hippotherapie, die ihm sehr viel  brachte. Dadurch wurde 

er ruhiger und konzentri erter. Von 1990 bis 2001 ging mein Bruder dann 

schl i eß l i ch in die „rheini sche Schule für Körperbehinderte in Aachen-

Kal verbenden“. Zu Ende der Schul zei t nahm er an einem Prakti kum in der 

„Werkstatt für Behinderte Menschen“ (WfbM)  in Eschwei l er tei l . Dort war 

Wol fgang in der Gartengruppe, was ihm v iel  Spaß  berei tete. I n diese wurde er 

dann auch nach seiner Schulentl assung übernommen und dort arbei tete er bis 

zum Apri l  2004; sei t dem arbei tet er i n I mgenbroich in der dortigen 

Behindertenwerkstat der Cari tas in der Metal lverarbei tung. Dort müssen die 

Behinderten verschiedene Arbei ten verri chten, wie zum Beispiel  Metal l schienen 

passend schneiden und durchbohren und später verpacken. Diese Produkte 

werden dann in der Automobi l i ndustri e, dem Fensterbau und anderen 

I ndustri ezweigen verwendet. Mein Bruder arbei tet zudem noch als Hausmeister 

i n der WfbM I mgenbroich. Dabei  muss er dann verschieden Arbei ten, wie 

Rasen mähen oder Laub aufsammeln. 

Doch wie sieht die Zukunft von Wol fgang aus? Das i st eine F rage, die man 

nicht einfach so beantworten kann, da es zu ungewiss i st, was passieren wi rd. 

Daher sind die folgenden Mögl i chkei ten nur Überlegungen und noch keinerlei  

P läne. E ine Mögl i chkei t wäre, dass mein Bruder i rgendwann in ein 

Behindertenheim z ieht. Dort wäre er dann die ganze Zei t betreut und müsste 

sich nicht um notwendige Dinge, wie zum Beispiel  E inkaufen und Essen kochen 

kümmern, das würde dann al l es für i hn erledigt. E ine andere Mögl i chkei t wäre, 

dass er i n ein „betreutes Wohnen“ einzieht. Dann hätte er mehr F rei räume 

aufgrund der eigenen Wohnung. Der Nachtei l  hierbei  besteht al l erdings darin, 
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dass er sich dort komplett selbst versorgen muss und daher auf sehr viel  Hi l fe 

angewiesen i st.  

Doch berei ts heute i st er auf Hi l fe angewiesen. Dies beginnt beim Aufstehen 

morgens und endet beim Schlafengehen abends. Über den ganzen Tag 

benötigt er Hi l festel l ungen. Morgens zum Beispiel  muss man ihn Waschen, die 

Zähne putzen und die Kleidung zurecht l egen. I n der Werkstatt, in der er von 8 

bis 16 Uhr beschäfti gt i st, bekommt er mi ttags eine warme Mahl zei t, hat in der 

Zwischenzei t mehrere Pausen und bekommt Hi l festel l ungen bei  den Arbei ten, 

die er al l ein nicht verri chten kann. I m Nachmi ttag muss man ihn dann wieder 

umz iehen, abends  duschen und ihm etwas zu essen machen. Die F rei zei t, i n 

der er sich al l eine beschäfti gt, verbringt mein Bruder mi t dem Hören di verser 

CDs und dem durchblättern von Zei tschr i f ten, zum Beispiel  über das THW, in 

dem er am Wochenende tätig i st; dort nimmt er jedoch nicht an den E insätzen 

tei l . 

 

 

6. Schluss 
 
I ch hoffe, dass ich durch diese Arbei t einen kleinen E inbl i ck in das Thema 

„Wi l l iams-Beuren-Syndrom“ l i efern konnte. Diese Krankhei t i st eine sehr 

spez iel l e Behinderung und kommt dementsprechend auch sehr sel ten vor. 

Meine I nformationen habe ich größ tentei l s aus dem I nternet genommen, wobei  

dies zum Tei l  auch recht schwierig war, da auf einer Si te etwas anderes stand, 

al s auf der nächsten. Daher habe ich mi r zusätz l i ch noch einige Unterl agen von 

meinen E l tern gehol t. Diese sind Mi tgl i ed und Mi tbegründer des 

Bundesverbandes Wi l l iams-Beuren-Syndrom und erhal ten dadurch die 

Zei tschri f t des Verbandes „Umschau“. Dar in sind ebenfal l s einige interessante 

Arti kel  zu fi nden gewesen, die i ch auch in diese Arbei t hab einfl i eßen lassen. 

Des wei teren habe ich die Zei tschri f t „eine Orientierungshi l fe für Pädagogen“, 

die von der Regionalgruppe Bayern-Süd herausgegeben wurde, zu Hi l fe 

genommen. Dar in war ein sehr interessanter Arti kel  über die phänotypischen 

E igenschaften der Behinderten enthal ten. 
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Internetartikel: 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom und Hi rnfunktionen [01.02.1998] 
Anhand einer kaum bekannten Erbkrankheit, die außer körperlichen 
Beeinträchtigungen eine merkwürdige Mischung geistiger Schwächen 
und Stärken bedingt, sucht man neue Aufschlüsse über die Organisation 
des menschlichen Gehirns zu gewinnen.  
E ine Heranwachsende mi t einem I ntel l i genzquotienten ( I Q)  von nur 49 sol l te 
einen E lefanten zeichnen und erzählen, was sie darüber wuß te. Auf der Ski zze 
war der Dickhäuter fast nicht wiederzuerkennen, seine Beschreibung aber fi el  
beeindruckend detai l reich aus, geradezu poetisch (Bi ld 1 rechts unten) .  

Solche sprachl i chen F ähigkei ten sind recht typisch für Menschen mi t W i l l iams-
Beuren-Syndrom, einer sel tenen geneti sch bedingten E rkrankung, die erst sei t 
einiger Zei t die Aufmerksamkei t von Wissenschaftl ern verschiedener 
F achrichtungen auf sich zieht. Davon Betroffene weisen zwar nicht al l e die 
gleichen, aber doch oft ähnl i che Stärken und Schwächen auf. Überwiegend 
werden sie al s leicht bis mäß ig geistig behindert eingestuft; i n Standardtests, 
mi t denen man den I Q bestimmt, schneiden sie im al l gemeinen unter 
Durchschni tt ab. I m Lesen, Schreiben und Rechnen sind sie gewöhnl i ch 
schlecht, verblüf fen aber mi t bestimmten anderen Fähigkei ten - so außer mi t 
i hren verbalen Ausdrucksmögl ichkei ten auch beim Wiedererkennen von 
Personen am Gesicht. Generel l  scheinen sie einfühlsam, gesprächsfreudig und 
umgängl i ch zu sein. E inzel fäl l en nach zu urtei len verfügen einige zudem über 
erstaunl i che musikal i sche Fähigkei ten (Bi ld 1 l i nks) . Auf andere Aufgaben 
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können sie sich meist nur kurze Zei t konzentrieren, doch beim Musikhören 
sowie beim E r lernen und Spielen eines I nstruments entwickeln sie oftmals 
erstaunl i che Ausdauer. Noten vermögen solche Menschen in der Regel  nicht zu 
lesen, aber manche haben ein fast oder sogar vol l kommen absolutes Gehör 
und ein unglaubl i ches Rhythmusgefühl ; ein Junge lernte zum Beispiel  schnel l , 
auf einer T rommel  mi t einer Hand den schwier igen 7/4-Takt zu schlagen, 
während die andere im 4/4-Takt bl i eb. E tl i che andere können noch nach Jahren 
beispiel sweise Melodien und Strophen langer Bal l aden wiedergeben; einer trägt 
sogar Lieder i n 25 Sprachen vor. Bei  v iel  E r fahrung singen Talentierte auch 
mehrstimmig im Chor, improv isieren instrumental  oder dichten ohne wei teres 
Liedertexte. Aufgrund solcher F äl le wurden vor einiger Zei t erstmals Kinder mi t 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom systemati sch auf i hre Musikal i tät untersucht. 
Demnach können die Jungen und Mädchen Melodien gut unterscheiden; 
außerdem sind sie erhebl i ch mehr al s gesunde Gleichal tr i ge an Musik 
i nteressiert und sprechen viel  stärker gefühlsmäß ig darauf an. E in solches Kind 
sagte einmal : "Musik i st meine l iebste Art zu denken." F ür Forscher i nteressant 
i st das Syndrom unter anderem auch, wei l  man sich von der Untersuchung der 
merkwürdigen Leistungsdiskrepanzen neue Aufschlüsse über die Organisation 
und Anpassungsfähigkei t unseres Gehi rns verspr icht. E inige Teams versuchen, 
im Gehi rn von Patienten Besonderhei ten aufzuspüren und herauszuf inden, wie 
diese sich auf I ntel l i genz und andere Leistungen auswi rken. Wei tere Gruppen 
arbei ten daran, die zugrundel i egenden genetischen Anomal ien im Detai l  
aufzuklären. W ie man sei t 1993 weiß , fehl t einem der beiden Exemplare von 
Chromosom Nummer 7 in jeder Körperzel l e ein winz iges Stück mi t P latz  für 
mindestens 15 Gene. Nachdem einige der darauf gelegenen E rbfaktoren 
mi ttl erwei l e identi f i z iert sind, kann man nun der F rage nachgehen, auf welche 
Weise ihr Verlust berei ts bekannte neuroanatomische und sonstige 
Besonderhei ten hervorruft. Dieser fachübergrei fende Ansatz zur E rforschung 
des Wi l l iams-Beuren-Syndroms - von den Genen zur Neurobiologie und letz tl i ch 
zum Verhal ten - könnte beispielhaft klären hel fen, wie Gene Entwicklung und 
Funktion unseres Gehi rns beeinflussen. Auch in medizini scher Hinsicht sind die 
Studien von I nteresse. So gibt der Ausfal l  zumindest eines der identi f i z i erten 
Gene berei ts Aufschluß , warum die meisten Patienten an bestimmten 
körperl i chen Gebrechen leiden. E in darauf fußender Gentest erl eichtert die 
F rühdiagnose des Syndroms, so daß  man betrof fenen Kindern von klein auf 
hel fen kann, i hr Entwicklungspotential  i n vol l em Umfang auszuschöpfen. (Selbst 
Mediziner waren bis vor einiger Zei t kaum mi t dem Krankhei tsbi ld vertraut; dies 
und das Fehlen zuverl ässiger Nachweisverfahren haben das prompte E rkennen 
erschwert.)  Der Gentest erl aubt zudem eine vorgeburtl i che, wenn auch nicht 
gänz l i ch spezi fi sche Diagnose.  
Langsam wachsendes Wissen 
T ypische Ausprägungen des Wi l l iams-Beuren-Syndroms, mi t dem wel twei t 
schätzungsweise jewei l s eines von 20000 Kindern zur Wel t kommt, sind 
anscheinend berei ts im Volkswissen überl i efert: Sie könnten - wie einer von uns 
(Lenhoff )  aufgrund ethnologischer Untersuchungen schl i eß t - zu einigen der 
ural ten Volksmärchen über E l fen, Kobolde und andere Zauberwichte inspi ri ert 
haben (siehe Kasten auf Sei te 67) . I n der Medizin hingegen wurde das Leiden 
erst vor knapp 40 Jahren an einer Kombination gewisser Symptome als 
eigenständiges Krankhei tsbi ld erkannt. I m Jahre 1961 berichteten der 
Herzspezial i st J. C. P. W i l l iams und seine Mi tarbei ter am Green-Hospi tal  i n 
Aukland (Neuseeland)  über vier Kinder mi t mehreren auffäl l i gen 
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Gemeinsamkei ten: ähnl i chen Herz-Kreisl aufanomal ien, i nsbesondere einer 
mäß igen bis starken Verengung der Hauptschlagader dicht oberhalb der 
Aortenklappe, einem sogenannten E l fen- oder Koboldgesicht (geprägt von einer 
nach oben weisenden Nase mi t fl acher Wurzel  und kleinem Kinn)  und geistiger 
Behinderung. Unabhängig davon veröffentl i chte wenig später Aloi s J. Beuren 
mi t seinen Mi tarbei tern an der Uni versi tät Götti ngen ebenfal l s eine 
Beschreibung des Syndroms und ergänzte sie i n der Folge um wei tere 
charakteri sti sche Zeichen wie auffäl l i ge Zahnanomal ien und eine Verengung 
der Lungenarteri en ( sie tr i tt i n mehr al s 80 Prozent der F äl l e auf) . Da Beuren 
erstmals das Vol lbi ld dieser E rkrankung darstel l te, hat man sie im deutschen 
Sprachraum - anders als im engl i schen - später auch mi t seinem Namen 
versehen. Mi ttl erwei le sind wei tere Merkmale und Probleme bekannt, die mehr 
oder weniger häufig mi t dem Leiden einhergehen. Manche machen sich schon 
in sehr frühem Lebensal ter bemerkbar. Nicht sel ten haben Säugl i nge dann 
Schwier igkei ten mi t dem Saugen, l eiden an Magenschmerzen, Verstopfung und 
Durchfäl l en oder bekommen einen Bruch (eine Hernie) . Außerdem können 
Schlafstörungen, Rei zbarkei t und Kol i ken auftreten, verursacht manchmal  durch 
ein anderes häuf iges Krankhei tszeichen: einen erhöhten Calciumspiegel  im 
Blut. Wenn die Kinder heranwachsen, wi rd ihre Stimme rauh und heiser, und 
ihre körperl i che Entwicklung erweist sich wie die geistige fast immer als 
verzögert. So können sie einer Studie zufolge erst mi t durchschni ttl i ch 21 
Monaten laufen und gehen dann oft nur auf den Fußbal l en, in der Regel  mi t 
einer gewissen Unbehol fenhei t, die sich nie ver l iert. Auch die Feinmotor i k i st 
gestört. F erner sind solche Menschen sehr geräuschempfindl i ch und im 
Vergleich zu ihren Al tersgenossen oft klein; und schl ieß l i ch scheinen sie 
vorzei ti g zu al tern (unter anderem bekommen sie relati v  f rüh graue Haare und 
eine fal ti ge Haut) .  
Den Genen auf der Spur 
Vor rund fünf Jahren begann die immer genauere Beschreibung des 
Krankhei tsbi ldes hinter geneti schen E rkenntnissen zurückzutreten, unter 
anderem dank einer Studie an Personen ohne Wi l l iams-Beuren-Syndrom, aber 
mi t einer supraval vulären Aortenstenose, der erwähnten Verengung der 
Hauptschlagader. Bei  einem Tei l  dieser Patienten schien das Leiden ererbt zu 
sein. Dort fanden Amanda K. Ewart und Mark T . Keating von der Uni versi tät 
von Utah in Sal t Lake Ci ty , Col l een A. Morri s von der Uni versi tät von Nevada in 
Reno sowie wei tere Wissenschaftler, daß  eines der beiden Exemplare des 
Gens für E lasti n mutiert war; dieses Protein, dem Kol l agen verwandt, i st 
Hauptbestandtei l  des elasti schen Bindegewebes v ieler Organe, die sich wie die 
Arteri en, die Lunge, der Darm und die Haut oft dehnen und wieder 
zusammenz iehen müssen. Da beim F al l e des Wi l l iams-Beuren-Syndrom diese 
Aortenstenose verbrei tet auftr i tt und wie bei  i hrer erbl i chen Form wei tere 
Organe und Gewebe beeinträchtigt sind, in denen es auf E lasti z i tät ankommt, 
l ag bei  i hm das Mi twi rken eines ähnl i ch gearteten E rbdefekts nahe. Und 
tatsächl i ch fehl te das E lasti n-Gen auf einem der beiden Exemplare von 
Chromosom Nummer 7. Schädl i ch i st ein solcher Verlust wohl  deshalb, wei l  
beide Kopien gebraucht werden, dami t das Protein i n ausreichender Menge 
entsteht. W ie man heute weiß , i st er bei  ungefähr 95 Prozent al l er vom 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom Betroffenen nachzuweisen. Die Forschergruppe war 
sich damals natürl i ch sogleich bewuß t, daß  eine verminderte E lastin-Produktion 
zwar verschiedene körper l i che Beeinträchtigungen wie die supraval vuläre 
Aortenstenose, Bruchneigung und frühzei ti ge Fal tenbi ldung der Haut erklären 
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hal f, nicht aber die Kogni ti ons- und Verhal tensauffäl l igkei ten. Wären al le 
Symptome des Wi l l i ams-Beuren-Syndrom al l ein durch Mangel  des einen 
Proteins verursacht, hätten auch jene Personen, die nur an erbl i cher 
supraval vulärer Aortenstenose l i tten, einen niedrigen IQ aufweisen müssen. 
Wie die genaue Überprüfung der Chromosomen von Patienten mi t W i l l iams-
Beuren-Syndrom dann offenbarte, fehl ten auch Abschni tte beidsei ts des 
E lasti n-Gens; dem Umfang nach lagen hier wohl  etl i che wei tere Gene. Davon 
hat man einige mi ttl erwei l e identi f i z i ert (Bi ld 2 l i nks) . Die Gene LI M-Kinase 1, 
FZD3 und WSCR1 beispiel sweise sind im Gehi rn akti v  und könnten seine 
Entwicklung und Funktion beeinfl ussen, durch ihr F ehlen somi t entsprechende 
Defekte verursachen. Welche Aufgaben die von ihnen codierten Proteine im 
einzelnen haben, i st a l lerdings noch nicht bekannt. Amanda E wart und ihre 
Kol l egen vermuten, das Enzym LI M-Kinase 1 (dessen Gen immer zusammen 
mi t dem für E lasti n verlorengeht)  habe mögl i cherweise mi t der F ähigkei t zum 
E rfassen räuml icher Bez iehungen zu tun. Dies wäre eine E rklärung dafür, 
warum Personen mi t W i l l i ams--Beuren-Syndrom selbst einfache, al l tägl i che 
Gegenstände kaum aus dem Gedächtnis zeichnen können (siehe Mi tte des 
Kastens auf Sei te 65) . E in wei teres auf dem ver lorenen Abschni tt identi f i z i ertes 
Gen, RFC2, codiert für ein Protein, das bei  der Verdopplung der E rbsubstanz 
DNA mi twi rkt; aber wie es zum Krankhei tsbi ld bei trägt, i st bi sher völ l ig offen. So 
gering die geneti schen Kenntnisse über das Syndrom noch sind - die 
Entdeckung der Deletion im Chromosom 7 hat berei ts prakti schen Nutzen 
erbracht. Man kann nun den Müttern solcher- Kinder versichern, daß  nicht etwa 
von ihnen zu verantwortende E infl üsse während der Schwangerschaft die 
Krankhei t hervorgerufen haben; vielmehr fehl te schon der befruchtenden 
Samen- oder der E i zel l e zufäl l i g das betref fende Stück DNA. Und die 
E rkenntnis, daß  das Wi l l iams-Beuren-Syndrom berei ts bei  Defekt auch nur 
eines der beiden von Mutter oder Vater ererbten Chromosomen 7 auftr i tt, gibt 
gesunden Geschwistern betrof fener Personen die Gewähr-, i n dieser Hinsicht 
unbelastet zu sein: I hr R isi ko, zufäl l i g Kinder mi t dieser- Krankhei t zu 
bekommen, i st nicht größer al s das anderer Menschen. Schl i eß l i ch kann man 
das mikroskopische Verfahren, mi t dem die Deletion des E lasti n-Gens 
ursprüngl i ch aufgespürt wurde, nun in abgewandel ter Form zu diagnosti schen 
Zwecken einsetzen (Bi ld 2 rechts) .  
Das kognitive Profil 
Die noch nicht abgeschlossene geneti sche Anal yse ergänzt die schon länger 
währenden Bemühungen, die charakter i sti schen neurobiologischen 
Kennzeichen des Syndroms dingfest zu machen. Diese Forschungen, an denen 
sich inzwischen mehrere I nsti tute betei l i gen, begannen vor rund 15 Jahren. 
Damals ri ef mich (Ursula Bel l ugi )  eines Abends in meinem Labor am Salk-
I nsti tut für biologische Studien im kal i forni schen La Jol l a eine F rau an, die 
wuß te, daß  man sich hier mi t den neurobiologischen Grundlagen der Sprache 
befaß te; i hre Tochter, erklärte sie, l eide am Wi l l i ams-Syndrom und könne 
v iel l eicht al s Versuchsperson interessant sein. Das drei zehnjähr ige Mädchen 
hätte einen I Q von ungefähr 50, gel te al s geistig behindert und lese und 
schreibe tatsächl i ch wie eine E rstkläß leri n; beim Reden jedoch könne es sich 
sehr schön ausdrücken. Damals wie heute haben Wissenschaftler 
Schwier igkei ten, im Gehi rn zwischen Steuerungsmechanismen der Sprache 
und solchen des Denkens zu unterscheiden, denn im al l gemeinen gehen 
sprachl i che Leistungen mi t entsprechenden kogni ti ven einher, so daß  sie 
schwer zu trennen sind. Daß  diese Fähigkei ten bei  dem Mädchen höchst 
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unterschiedl i ch entwickel t waren weckte die Hoffnung, die normalen Vorgänge 
eben durch Untersuchung eines Tei ldefi z i ts jewei l s für sich besser verstehen zu 
können. Deshalb traf i ch mich von da an regelmäß ig mi t dem Mädchen. I n der 
wissenschaftl i chen Li teratur, i n der i ch mich über die kogni ti ven Stärken und 
Schwächen beim Wi l l i ams-Beuren-Syndrom kundig machen wol l te, fand sich 
indes - von al l gemeinen Behauptungen abgesehen - so gut wie nichts. Bevor 
man aber überhaupt daran denken konnte, jene Hi rnbereiche und neuralen 
Vorgänge zu erfassen, die für die besonderen kogni ti ven E igenschaften beim 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom verantwortl i ch sind, brauchte man ein detai l l i er teres 
Prof i l  der Leistungsmerkmale. Also entwickel te unser Team zunächst Tests, die 
Vergleiche sowohl  mi t gesunden Personen als auch mi t einer anderen Gruppe 
geistig Behinderter ermögl i chten: Menschen mi t Down-Syndrom (die früher 
auch als Mongol i smus bezeichnete E rbkrankhei t beruht auf einem 
überschüssigen - dri tten - Chromosom 21) . Die Forschungsarbei ten dauern 
noch an. W ir untersuchen jewei l s Gruppen Heranwachsender, die nach Al ter, 
Geschlecht und I Q vergleichbar sind (beim Menschen mi t W i l l iams-Beuren-
Syndrom l i egt der IQ zwischen 40 und 100, im Mi ttel  aber bei  etwa 60) . E ines 
frei l i ch wurde von Anfang an deutl i ch: Die Versuchspersonen mi t W i l l iams-
Beuren-Syndrom hatten zwar deutl i che Schwächen in den al l gemeinen 
kogni ti ven Fähigkei ten, sprachen aber spontan meist grammati kal i sch 
einwandfrei . I nsgesamt erbrachten sie i n al l en Aufgaben, die das Verstehen 
und Formul i eren grammati kal i sch ri chtiger Sätze erfordern, deutl i ch bessere 
Leistungen als die Probanden mi t Down-Syndrom. V ielen gelang es sogar, 
relati v  kompl i z i erte engl i sche F ragezusätze wie "doesn't she?" zu konstruieren 
und einer Aussage wie "Lesl i e l i kes fi sh" ( Lesl i e mag gern F isch)  nachzustel l en. 
Man muß  dazu erst einmal  die ursprüngl i che Aussage nehmen ( "Lesl i e l i kes 
f i sh") , das Subjekt durch das passende Fürwort ersetzen ( "She l i kes fi sh") , dann 
ein konjugiertes Hi l fsverb hinzufügen, verneinen und zusammenz iehen ( "She 
doesn't l i ke fi sh") , das ursprüngl i che Verb und das Objekt weglassen ( so daß  
nur "She doesn't" übrigbleibt)  und nun noch die Wortstel l ung umdrehen, so daß  
eine F rage entsteht ( "..., doesn't she?") . F erner stel l ten wi r am Salk-I nsti tut und 
später wei tere Arbei tsgruppen bei  Versuchspersonen mi t W i l l iams-Beuren-
Syndrom oft einen größeren Wortschatz fest, a l s nach ihrem geistigen Al ter zu 
erwarten war. Wenn sie etwa einige T iere aufzählen sol l ten, nannten sie 
v iel fach auch so exoti sche wie Yak, Chihuahua (eine Zwerghunderasse) , 
Steinbock, Kondor und E inhorn. I m al l gemeinen pfl egten diese Probanden 
sogar l ebhafter und ausdrucksvol ler zu reden als gesunde Kinder. Auf geradezu 
amüsante Weise äußerte sich ihre Begabung, al s sie zu einer nicht 
beschri f teten Bi lderserie eine Geschichte erfi nden sol l ten. Dabei  vari i erten sie 
häufig Tonlage, Lautstärke, Wortl änge und Rhythmus, um die emotionale 
Wirkung ihrer E rzählung zu verstärken. Außerdem fessel ten sie i hr Publ i kum 
v iel  stärker mi t dramati schen Höhepunkten ( "Und plötzl i ch - platsch! "; "Und 
Bumm! "; "Aaaach! ") , al s Personen mi t Down-Syndrom es vermochten (siehe 
untere Häl fte des Kastens auf Sei te- 65) . Aufgrund der Redegewandthei t und 
Kontaktfreudigkei t überschätz t al l erdings das Lehrpersonal  unter Umständen 
das Urtei l svermögen solcher Kinder und fördert sie dann nicht, wie es 
angemessen und erforder l i ch wäre. E ine denkbare E rklärung für das gute 
verbale Ausdrucksvermögen wäre, daß  der Defekt von Chromosom Nummer 7 
- anders als das überzähl ige Chromosom 21 beim Down-Syndrom - nicht 
merkl i ch gewisse Fähigkei ten mindert, welche die Sprachverarbei tung stützen. 
Dazu paß t der Befund anderer W issenschaftler, daß  das Kurzzei tgedächtnis für 
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Sprachlaute - das sogenannte phonologische Arbei tsgedächtnis, das offenbar 
erhebl i ch zum Lernen und Verstehen von Sprache bei trägt - relati v  wenig 
beeinträchtigt i st. Hinwiederum deuten neuere Untersuchungen an 
französischen und i ta l ienischen Betrof fenen darauf hin, daß  ihr Vermögen zur 
Konjugation von Verben sowie zur Geschlechtszuordnung und Pluralbi ldung 
nicht vol lständig ausgebi ldet i st. (F ranzösisch und I tal i enisch sind in dieser 
Hinsicht aufschluß reich, wei l  sie eine viel  reichhal tigere, anspruchsvol l ere 
Morphologie al s das Engl i sche haben.)  Demnach dürften die unbeeinträchtigten 
Hi rnregionen und das intakte sprachl i che Kurzzei tgedächtnis zwar v iele verbale 
F ähigkei ten ermögl i chen, aber für eine vol l ständige Beherrschung der Sprache 
unter Umständen nicht ausreichen. Krasse Def i z i te zeigen sich dagegen im 
typischen Fal l  bei  Aufgaben, die vi suel l e Verarbei tung erfordern, wie dem 
Abzeichnen von Bi ldern. Menschen mi t W i l l i ams-Beuren-Syndrom haben dami t 
aber oft andere Probleme als solche mi t Down-Syndrom, was nahelegt, daß  
jewei l s andere hi rnanatomische Ursachen vor l i egen. E rsteren kann es zum 
Beispiel  unterl aufen, daß  sie E inzelbestandtei le des dargestel l ten Objekts 
beachten, nicht aber seine Gesamtgestal t; etwas Ähnl i ches kommt bei  
Patienten vor, die i n der rechten Hi rnhäl f te einen Schlaganfal l  erl i tten haben. 
Personen mi t Down-Syndrom dagegen nehmen eher die Gesamtgestal t wahr, 
übersehen aber viele Detai l s, ähnl i ch wie Patienten mi t einem Schlaganfal l  i n 
der l i nken Hi rnhäl f te ( siehe Kastenmi tte auf Sei te 65) . Nun i st die l i nke 
Hemisphäre bei  den al l ermeisten Menschen für die Sprache besonders wichtig, 
die rechte dagegen eher für die vi suel l räuml ichen Fähigkei ten. Darum könnte 
man im F al l e des Wi l l iams-Beuren-Syndroms aus dem al lgemeinen kogni ti ven 
Prof i l , das sich aus den verschiedenen Tests ergibt, auf Entwicklungsstörungen 
in der rechten Hi rnhäl f te schl i eß en. Die emotionale Ausdrucksstärke der 
Betrof fenen (die ebenfal l s a l s Funktion dieser Hemisphäre gi l t)  l äß t al l erding 
ebenso Zwei fel  an einer solchen doch zu simplen I nterpretation aufkommen wie 
mindestens eine wei tere bemerkenswerte Leistung: Wenn Menschen mi t 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom sich Aufnahmen unbekannter Gesichter merken 
sol l en (wiederum eine Aufgabe vermehrt für die rechte Hi rnhäl f te) , schneiden 
sie sogar genauso gut ab wie E rwachsene aus der al l gemeinen Bevölkerung.  
Neuroanatomische Besonderheiten 
Für komplexere Verhäl tni sse sprechen auch Befunde am Gehi rn, erhoben 
sowohl  bei  der Autopsie Verstorbener wie mi ttel s Kernspintomographie am 
Lebenden (das Schni ttbi ldverfahren stel l t i nsbesondere Weichgewebe 
kontrastreich dar) . Die Gruppe am Salk-I nsti tut fand so anatomische 
Abweichungen, beispiel sweise eine anomale Häufung von Neuronen im 
Bereich der vi suel l en Felder, die l etz tl i ch die vi suel l räuml ichen Fähigkei ten 
beeinträchtigen. Nicht beeinträchtigt scheint hingegen ein neuronales Netzwerk, 
das Strukturen in den Sti rn- und Schläfenlappen sowie im Kleinhi rn umfaß t; i n 
i hm ist demnach wohl  ein anatomisches Korrelat für die unerwartet guten 
sprachl i chen Fähigkei ten zu suchen. I m einzelnen zeigte sich, daß  die 
Großhi rnri nde bei  Personen mi t W i l l i ams-Beuren- oder Down-Syndrom 
ingesamt weniger Raum einnimmt als bei  normalen Al tersgenossen, daß  aber 
i n einzelnen Regionen deutl i che Volumenunterschiede zwischen beiden 
Gruppen bestehen. So sind die Sti rnlappen und die l imbischen Bereiche der 
Schläfenlappen bei  Menschen mi t W i l l i ams-Beuren-Syndrom relati v  besser 
ausgebi ldet (Bi ld 3) . Dem l imbischen System, das noch wei tere Strukturen 
umfaß t, wi rd besondere Bedeutung unter anderem im Zusammenhang mi t 
E motionen und Gedächtnis zugeschrieben. Seine relati v  gute Entwicklung 
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dürfte al so einer der Gründe sein, warum diese Patientengruppe recht 
expressi v  und einfühlsam ist. Auch ihr Kleinhi rn, das Cerebel l um, hat normale 
Größe, und ihr Neocerebel l um (das als entwicklungsgeschichtl i ch jüngster Tei l  
des Kleinhi rns gi l t)  i st manchmal  sogar mächtiger ausgebi ldet al s das normaler 
Al tersgenossen. (Beim Down-Syndrom hingegen erwies es sich als kleiner.)  
Dieser l etz te Befund gewinnt besondere Bedeutung im Kontext anderer 
Forschungsergebnisse. Noch vor kurzem hiel t man das Kleinhi rn für jenen Tei l  
des Zentralnervensystems, der hauptsächl i ch Gleichgewichtsreaktionen und 
Körperbewegungen koordiniert. W ie jedoch Steven E . Petersen und seine 
Kol l egen von der Washington-Uni versi tät i n Saint Louis (Missouri )  mi ttl erwei l e 
herausgefunden haben, wi rd es auch akti v , wenn man nach einem passenden 
Verb zu einem vorgegebenen Substanti v  sucht (wie "si tzen" zu "Stuhl " ) . Zudem 
hatten entsprechende Tests an Patienten mi t Kleinhi rnverletzungen nicht nur 
motor i sche Störungen, sondern auch kogni ti ve Def i z i te offenbart. Und wie man 
aus anatomischen Untersuchungen weiß , kommuniz iert das Neocerebel lum 
intensi v mi t einem Tei l  der Sti rnri nde, der - wie das Neocerebel l um - bei  
Menschen größer i st al s bei  Menschenaffen. Da nur Menschen über eine echte 
Sprache verfügen, könnten beide Strukturen - so die Vermutung einiger 
Wissenschaftl er - sich im Laufe der Evolution gemeinsam als Grundlage einer 
f l üssigen Sprachverarbei tung entwickel t haben und deshalb von den gleichen 
Genen kontrol l i ert werden. Die relati v  wenig beeinträchtigte Sti rnr inde, das 
vergrößerte Neocerebel l um und die recht fl üssige Sprache von Menschen mi t 
Wi l l iams-Beuren-Syndrom lassen diese Vorstel l ung durchaus plausibel  
erscheinen - ebenso die, daß  das Neocerebel lum bei  der Sprachverarbei tung 
mi tspiel t.  
Musikalisches Gehirn 
Jüngst hat man auch anatomische Merkmale identi f i z iert, die eine Tei l erklärung 
für das offenkundig gute Musikempfinden beim Wi l l i ams-Beuren-Syndrom 
bieten könnten. So waren in den Schläfenlappen der wenigen bisher daraufhin 
untersuchten Gehi rne die primäre Hörri nde und ein i hr benachbartes Sprachfeld 
- das Planum temporale, das vermutl i ch sowohl  für das Sprachvermögen als 
auch für die Musikal i tät bedeutsam ist - überproportional  vergrößert (Bi ld 3 
unten) . Mehr noch, dieses Feld i st zwar al l gemein in der l i nken Hi rnhäl f te 
größer al s i n der rechten, aber bei  manchen Personen mi t W i l l iams-Beuren-
Syndrom hat es l i nkssei ti g Ausmaße, wie sie sonst eigentl i ch für Berufsmusiker 
typisch sind. I n dieses Bi ld fügen sich auch gut Beobachtungen von Audrey Don 
von der Uni versi tät W indsor i n Ontario (Kanada) . Sie war es, die sich als erste 
wissenschaftl i ch mi t den musikal i schen F ähigkei ten beim Wi l l i ams-Beuren-
Syndrom beschäfti gt hatte; und ihrer Ansicht nach sind das musikal i sche wie 
das sprachl i che Talent der Betroffenen größ tentei l s darauf zurückzuführen, daß  
sie akusti sche Muster ungestört wahrnehmen - was wiederum bedeutet, daß  
auch die zugehörigen Hi rnbereiche intakt sein sol l ten. Wei tere Aufschlüsse über 
die Entwicklung des Gehi rns unter E infl uß  des Chromosomendefekts l i eferten 
Vergleiche der elektr i schen Akti v i tät bei  bestimmten Anforderungen. Waren 
beispiel sweise grammati kal i sche Fähigkei ten gefordert, wurde die l i nke 
Hi rnhäl f te normaler Menschen stärker akti v  als die rechte, wie bei  sprachl i chen 
Aufgaben zu erwarten. Bei  Menschen mi t W i l l iams-Beuren-Syndrom dagegen 
f i el  die Reaktion auf beiden Sei ten gleich stark aus - ein I ndi z , daß  die l i nke 
Hemisphäre sich nicht wie sonst auf Sprache spez ial i si ert hat. Und während bei  
normalen E rwachsenen im al l gemeinen die rechte Hi rnhäl f te dominiert, wenn 
Gesichter zu erkennen sind, i st es bei  Personen mi t W i l l iams-Beuren-Syndrom 
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genau umgekehrt. Derarti ge Beobachtungen sprechen dafür, daß  in einem 
Gehi rn-, dessen normale Entwicklungsvorgänge durcheinandergeraten sind, die 
Zuständigkei ten umvertei l t werden, wobei  neu ausgebi ldete Schal tkrei se die 
Funktionen der gestörten, so gut es geht, übernehmen. Noch steht die 
E rforschung des Wi l l iams-Beuren-Syndroms z ieml ich am Anfang; gleichwohl  
hat sie schon zur Klärung der Hi rnorganisation beigetragen. Zudem läß t sie den 
generel l en Befund "geistige Behinderung" i n einem neuen Licht sehen: E in 
niedriger I Q kann erstaunl i che intel lektuel l e Tei l fähigkei ten verschleiern. Das 
sol l te dazu anregen, auch bei  anderen als retardiert abgestempel ten Menschen 
nach ungenutz ten Potenti alen zu suchen und sie zu fördern. Dazu müß ten sich 
Wissenschaftl er und die Gesel l schaft al lerdings die Mühe dazu machen.  
Literaturhinweise 
Hemizygosi ty at the E lasti n Locus in a Developmental  Disorder: W i l l iams 
Syndrome. Von A. K. E wart und anderen in: Nature Genetics, Band 5, Heft 1, 
Sei ten 11 bis 16, September 1993.  
Cogni ti ve and Neural  Development: Clues from Genetical l y  Based Syndromes. 
Von U. Bel l ugi , E . S. Kl ima und P. P. Wang in: The Li fespan Development of 
I ndi v iduals: Behavioral , Neurobiological , and Psychosocial  Perspecti ves: A 
Synthesis. Nobel  Symposium. Herausgegeben von D. Magnusson. Cambridge 
Uni versi ty  Press, 1996.  
Real-World Source for the "Li ttl e People": The Relationship of F ai r ies to 
I ndi v iduals wi th W i l l iams Syndrome. Von Howard M. Lenhoff i n: Nursery 
Realms: Chi ldren in the Worlds of  
Science F iction, F antasy and Horror. Herausgegeben von Gary Westfahl  und 
George Slusser. Uni versi tät von Georgia ( im Druck) .  
Ursula Bellugi, Frank Greenberg, Howard M. Lenhoff und Paul P. Wang 
( http://www.wissenschaft-onl ine.de/si xcms/l i st.php?arti cle_id=573491 
&page=fe_sei ten)  

(September 2004)  Als sel tene E rbkrankhei t i st das Wi l l iams-Beuren Syndrom 
(WBS)  Geneti kern schon sei t gut 50 Jahren bekannt. Mi t einem tiefen Bl i ck ins 
Gehi rn haben Forscher vom Nationalen I nsti tut für Geistige Gesundhei t (NI MH)  
in den USA nun jedoch Veränderungen im Denkorgan der Betrof fenen sichtbar 
gemacht, welche die Denkschwächen der Patienten erklären 
können. Gleichzei ti g l i efern die mi t Hi l fe der Kernspintomografi e angefertigten 
dreidimensionalen  Detai l karten der  Nervenbahnen Hinweise darauf, wie sich 
mi t einem maßgeschneiderten Lernprogramm manche Probleme überwinden 
l i eßen. W ie der deutsche Andreas Meyer-Lindenberg und dessen Kol l egen in 
der aktuel len Ausgabe der F achzei tschri f t Neuron (Bd. 43, S. 623, 2004)  
berichten, fanden sie einen Nervenschal tkrei s im Hinterkopf, den Patienten mi t 
Wi l l iams-Beuren Syndrom im Gegensatz zu gesunden Versuchstei l nehmern bei  
bestimmten Aufgaben nicht akti v ieren konnten.Bei  i hrer Untersuchung 
konzentri erten sich die W issenschaftl er auf die Unfähigkei t von Wi l l i ams-Beuren 
Patienten, Objekte als Gefüge aus E inzel tei l en zu erkennen und nach diesem 
“Puzz le-Prinzip” eine Kopie zu erstel l en. So schei tern sie beispiel sweise an der 
Aufgabe, einen E lefanten aus dem Gedächtnis zu zeichnen, obwohl  sie das 
T ier sehr wohl  präzi se und mi t einem großen Wortschatz beschreiben können. 
Außer mi t diesem “räuml ich-vi suel l en Konstruktionsdefi z i t” fa l len WBS-
Patienten auch durch ihre außerordentl i che F reundl i chkei t und eine Reihe 
körperl i cher Defekte auf ( siehe “Das Wichtigste in Kürze”) . “Wei l  das WBS im 
Vergleich zu anderen geistigen E rkrankungen berei ts sehr gut erforscht i st, 
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stel l t das Leiden eine einzigartige Gelegenhei t dar, um zu studieren, wie Gene 
unsere Fähigkei t beeinfl ussen, soziale und räuml iche Wel ten zu konstruieren”, 
meint der Lei ter der Forschungseinri chtung, NI MH-Di rektor Thomas I nsel . I n 
einem beglei tenden Kommentar lobt den auch die renommierte WBS-Experti n 
Helen Tager-F lusberg von der Boston Uni versi ty  School  of Medicine die 
Untersuchung in den höchsten Tönen: Sie sei  “bedeutsam, wei l  sie eine neue 
Ära in der E rforschung des Wi l l iams-Beuren Syndroms einläutet”. Unter 
anderem könne man daraus lernen, daß  das Gehi rn dieser Patienten sich nicht 
völ l i g anders entwickle al s bei  Gesunden.Um herauszufinden, an welche Stel l e 
des Gehi rns die Problemverarbei tung ins Stocken gerät, musste Meyer-
Lindenberg zunächst 13 besonders begabte Patienten fi nden - die “E insteins 
unter den Betroffenen”, nennt sie der Forscher. Durchschni ttl i che WBS-
Patienten, deren I ntel l i genzquotient ( I Q)  etwa bei  60 l i egt, wären für den 
Vergleich mi t gesunden Probanden (sie haben einen I Q von etwa 100) 
ungeeignet gewesen, erklärte der Forscher.Während der Untersuchung 
mussten al l e Versuchstei l nehmer in einem Kernspintomografen l i egend 
spez iel l e Aufgaben lösen, wie etwa Puzz le-ähnl i che Tei l e zu einem V iereck zu 
kombinieren, Gesichter zu erkennen oder gleichartige geometr i sche Objekte 
wie Kreise, Würfel  und Dreiecke zu fi nden. Beide Gruppen nutzen dabei  gleich 
stark eine Hi rnregion, die den Objekten eine Bedeutung zuweist - der 
sogenannte “Was”-Schal tkrei s. E ine eng benachbarte Anordnung von 
Nervenzel l en - der “Wo”-Schal tkrei s -  wurde jedoch nur bei  den gesunden 
Versuchstei l nehmern akti v . Die WBS-Patienten waren demnach unfähig, die 
Lage der ri chtig erkannten Objekte zu bestimmen. Schl i eß l i ch gelang es den 
Wissenschaftl ern um Meyer-Lindenberg sogar, i n enger Nachbarschaft zum 
“Wo”-Schal tkrei s eine kleine Region zu orten, i n der die WBS-Patienten 
eindeutig weniger Nervenzel l en hatten. Al l es deutet darauf hin, dass dieser 
Mangel  an Nervenzel len dazu führt, daß  die nachgeschal tete “Wo”-Region nicht 
genug Daten erhäl t.Die gute Nachricht l autet für Meyer-Lindenberg, daß  sich 
dieses Defi z i t womögl ich ausgleichen läß t: “Die Lage der Abnormal i tät legt eine 
Strategie nahe, um die Funktion der räuml ich-v i suel l en Konstruktion zu 
verbessern”, sagte er. Die fehlenden Nervenzel l en wi rken l aut Meyer-
Lindenberg wie eine Straßensperre. Diese Sperre sol l te aber vorwiegend jene 
Rei ze betreffen, die nicht an Bewegungen gebunden sind. Daraus folgt, dass 
man den “Wo”-Schal tkrei s bei  WBS-Patienten womögl ich doch über einen 
Umweg akti v i eren kann, wenn den Betrof fenen die ( Lern-)Rei ze in bewegter 
Form präsentiert werden. Beispiel sweise könnte man Personen, die die 
gedruckte Gebrauchsanweisung zum Zusammenbau eines Schrankes nicht 
verstehen, stattdessen einen kurzen F i lm zeigen. Auch andere Lerninhal te 
l i eßen sich mi t dieser Strategie besser zugängl i ch machen, hoff t Meyer-
Lindenberg. I n Zusammenarbei t mi t seinen Kooperationspartnern sol l e dieser 
Ansatz nun auch in der Praxis mi t einer kleinen Zahl  von WBS-Kindern und -
Jugendl i chen erprobt werden.[Quellen: Originalartikel in Neuron (Bd. 43, S. 623, 
2004), Kommentar zum Artikel in Neuron (Bd. 43, S. 595, 2004), 
Pressemitteilung des NIMH, Gespräch mit Meyer-Lindenberg, Merck Manual, 
17. Auflage, Harrison Online.] 

Williams-Beuren Syndrom: Das Wichtigste in Kürze 

Nach Angaben des Bundesverbandes Wi l l i ams-Beuren Syndrom leben in 
Deutschland über 1500 Patienten mi t der Krankhei t, davon sind 80 Prozent 
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Kinder und Jugendl i che, die zumeist schwer- oder schwerstpfl egebedürftig sind. 
I hnen fehlen bis zu 21 Gene, die hintereinander auf einem kleinen Stück 
E rbsubstanz des Chromosoms Nr. 7 l i egen ( l inks, rot) . Die Folge i st unter 
anderem ein Defekt beim V i tamin D- Stoffwechsel , der zu 8-10fach erhöhten 
Blutwerten einer bestimmten V i tamin D-Var i ante führt. Die Betrof fenen erleben 
deshalb in i hrer Kindhei t eine vorübergehende Übersätti gung des Blutes mi t 
Kal z ium (Hyperkal zämie) , Auch leiden sie meist unter einer verengten 
Hauptschlagader (Aortenstenose) , die neben der Geistesschwäche selbst und 
einem sogenannten “E l fengesicht” zu den E rkennungsmerkmalen des Wi l l i ams-
Syndroms zählen. I nzwischen weiß  man, daß  die Aortenstenose Folge einer 
verminderten Produktion des E iweiß es E lasti n i st, dessen Bauplan ebenfal l s auf 
dem Chromosom Nr. 7 l iegt.Probleme beim E rfassen räuml icher Beziehungen 
erschweren WBS-Kindern das Lernen. Dazu kommt, dass die Kinder - ebenfal l s 
a l s Folge einer veränderten Hi rnentwicklung - meist sehr redegewandt und 
kontaktfreudig sind. “Deshalb unterschätz t das Lehrpersonal  mi tunter das 
Urtei l svermögen dieser Kinder und fördert sie nicht ausreichend”, berichtet die 
WBS-Experti n Ursula Bel l ugi  vom Salk-I nsti tut nahe dem kal i forni schen San 
Diego. T rotz ihres mi ttl eren I ntel l i genzquotienten von etwa 60, der deutl i ch unter 
dem Bevölkerungsdurchschni tt von 100 l i egt, haben v iele WBS-Betroffene ein 
erstaunl i ches musikal i sches Talent mi t absolutem Gehör und großem 
Rhythmusgefühl . E ine wei tere WBS-Expertin, Audrey Don von der Uni versi tät 
Windsor im kanadischen Ontario, glaubt, das musikal i sche und sprachl i che 
Talent der Betroffenen sei  darauf zurückzuführen, dass sie akusti sche Muster 
ungestört wahrnehmen. 

(http://www.simmformation.de/html /wi l l i ams-syndrom.html )  

Williams-Beuren-Syndrom 

Nach J.C. Williams, australischer Kardiologe und Alois Beuren, deutscher 
Kardiologe  
Synonyme: Elfin-Face-Syndrom, WB-Syndrom, Williams-Syndrom  
Abkürzung: WBS 
 
Definition 
Das Williams-Beuren-Syndrom i st eine sel tene E rbkrankhei t, die unter l ebend 
geborenen Säugl i ngen mi t einer Häufigkei t von 1:20.000 auftr i tt.  
Ursache 
Der E rkrankung l i egt ein Defekt auf Chromosom 7 zugrunde, bei  dem das 
E lasti n-Gen und wei tere benachbarte Gene fehlen. Die Deletion des E lasti n-
Gens wi rd bei  ca. 96 %  al l er WBS-Patienten gefunden.  
Klinik 
Man f i ndet charakteri sti sche Gesichtsdysmorphien (Kobold-, E l fengesicht) : 
Patienten mi t W i l l iams-Beuren-Syndrom zeigen häufig eine leichte 
Mikrozephal ie i n Kombination mi t einer Hypoplasie des Mi ttelgesichtes, ein 
l anges Phi l trum und nach ventral  gerichtete Nasenlöcher; daneben treten 
Herz fehler ( vor al l em supraval vuläre Aortenstenosen)  und geistige Retardierung 
auf. Die geistigen Fähigkei ten entsprechen denen eines idiot savant: WBS-
Kinder zeigen oft einen eigenartigen Umgang mi t Sprache und fangen in sehr 
frühem Al ter an zu lesen (Hyperlexie) . E inige Kinder verfügen darüber hinaus 
über ein absolutes Gehör.  
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Diagnose 
Die Diagnose erfolgt per Chromosomenanal yse mi t Hi l fe des F I SH-Tests aus 
heparini siertem Blut. E ine solche Diagnosti k ist vor al l em beim Vor l i egen einer 
i sol i erten supraval vulären Aortenstenose indi z iert, um eine selekti ve Deletion 
des E lasti n-Gens( 7q11.23)  von einem Wi l l i ams-Beuren-Syndrom 
abzugrenzen; daneben empfiel t sich eine Chromosomenanal yse bei  geistiger 
Retardierung und Gesichtsdysmorphien.  
Therapie 
Zur Zei t (2003)  gibt es keine ursächl i che Therapie des WBS. Die Therapie i st 
symptomati sch und beschränkt sich auf die Behandlung der im 
Krankhei tsverl auf auftretenden Gesundhei tsprobleme. 
 
( http://fl exicon.doccheck.com/Wi l l i ams-Beuren-Syndrom)  
 
Informationsblatt 
       
Williams-Beuren-Syndrom (Williams-Syndrom) 
Patienten mi t W i l l iams-Beuren-Syndrom haben eine Entwicklungsverzögerung 
mi t supraval vulärer Aortenstenose, fazialen Dysmorphien ( sog. E l fengesicht) , 
ti efer heiserer Stimme, mentaler Retardierung und freundl i chem Wesen. Die 
Häuf igkei t wi rd auf mindestens 1/10 000 Neugeborene geschätz t. Das Wi l l iams-
Beuren Syndrom wi rd hervorgerufen durch eine hemizygote Deletion im 
Chromosom 7 (7q11.23) , die das E lasti n-Gen einschl i eß t. 
Bei  i sol i erter supraval vulärer Aortenstenose ohne wei tere Merkmale des 
Wi l l iams-Beuren Syndroms f i ndet man zu 5%  eine Deletion im E lastin-Gen. 
Detai l s und Li teratur zum Williams-Beuren Syndrom im OMI M-Katalog  
( http://www3.ncbi .nlm.nih.gov/htbin-post/Omim/dispmim?194050) . 
Der Nachweis bzw. Ausschluß  der Mutation wi rd mi ttel s F luoreszenz- i n si tu 
Hybr idi sierung an Chromosomenpräparaten durchgeführt (Probenmater ial  und 
Anmeldung) . 
 
( http://www.humangeneti k.gwdg.de/Sei ten/I nfoblatt% 20Wi l l iams-Beuren.html )  
 
Der F I SH Test  
Sei t der ersten Beschreibung des Wi l l i ams-Beuren-Syndroms in der Li teratur 
wurde mi t zy togeneti schen Methoden nach der geneti schen Ursache gesucht. 
Hierzu wurden l i chtmikoskopisch gebänderte Chromosomen bei  der Zel l tei l ung 
( i n Mi tosen)  aus Blutzel len (periphere Lymphozyten)  auf strukturel l e 
Auffä l l i gkei ten hin untersucht. Die dabei  gefunden Auffäl l i gkei ten varierten je 
nach Patient und ergaben kein einhei tl i ches Bi ld.  
E rst 1993 gelang es mi t neuen molekulargeneti schen Techniken nachzuweisen, 
daß  die geneti sche Ursache für das Syndrom auf den Ver lust von geneti schem 
Mater i al  ( einer Deletion)  im Chromosom 7 zurückzuführen i st.  

 Hiervon betrof fen i st i n der Regel  das E lasti n-Gen und danebenl iegende, 
benachbarte Gene in der Region 7q11. 

Diese Deletion i st jedoch so klein, daß  sie mi t den klassischen 
l i chtmikroskopischen Techniken nicht nachzuweisen i st. Mi t Hi l fe neuer 
molekularbiologischer Techniken  l äß t sich die Deletion heute sehr gut 
erforschen und der E rkennti sstand wächst schnel l . Derzei t wi rd von mehreren 
Arbei tsgruppen intensi v der F rage nachgegangen, wieviel  geneti sches Materia l  
bei  den Personen mi t WBS jewei l s ver lorengegangen i st. Es wi rd untersucht, 
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welche Unterschiede es zwischen den Betroffenen gibt, wie groß  die Deletion 
i st, wie stark sie variert und ob sie i hren Ursprung bei  der Mutter oder dem 
Vater hatte.  
   
I nzwischen gibt es soviel  E r fahrung mi t dem F I SH-Test (F I SH steht für 
F luoreszenz in si tu Hybridi sierung) , daß  er sich sehr gut zur Diagnose bei  dem 
Verdacht auf WBS eignet und auch immer häuf iger von den geneti schen 
Beratungstel l en eingesetz t wi rd.Es wi rd davon ausgegangen, daß  über 95%  der 
Personen mi t dem kl i ni schen Verdacht auf WBS eine Deletion im Chromosom 7 
in der Region des E lasti n-Gens haben, die mi t dem F I SH-Test nachgewiesen 
werden kann. Wegen seiner Bedeutung wi rd hier versucht, den Test i n einer 
auch dem Laien verständl i chen Form kurz darzustel l en, ohne al l zuviel  
geneti sche Grundkenntnisse  vorauszusetzen (s. a. "Das erste Gen..." )  .  
I m kl ini schen Fachhandel  werden inzwischen v iele Arten von DNS-Sonden 
angeboten. Bei  den DNS-Sonden handel t es sich um kleine Stücke 
Chromosomenmater i a l s (DNS) , die mi t verschiedenen Markern, z .B. 
F luoreszenzfarbstoffen, gekoppel t sind. Die derzei t gebräuchl i che DNS-Sonde 
zum Nachweis von WBS beinhal tet einen Bereich der DNS-Sequenz des 
E lasti n-Gens.  
  
 I n dem l i nken Bi ld wi rd schemati sch gezeigt, wie eine DNS-Sonde mi t einem 

F luoreszenzfarbstoff auf einem Objekträger ( in si tu)  mi t den Chromosomen 
aus dem Blut der zu untersuchenden Person reagiert. Die Sonde lagert sich in 
der Region des E lasti n-Gens auf dem Chromosom 7 an ( sie hybridi siert) . 
Diese spezi fi sche Reaktion i st mögl i ch, da jedes Gen eine eigene, 
charakteri sti sche Sequenz der vier DNS-Bausteine (Adenin, Cytosin, Guanin 
und Thymidin)  aufweist. Die DNS-Sonde fi ndet nur hier das passende 
Gegenstück für eine Bindung.  

 
 Um ein mögl i cht sicheres Untersuchungsergebnis zu erzielen, wi rd in der 
Praxis meistens noch zusätz l i ch eine zwei te DNS-Sonde eingesetzt (die 
Markierungen an den Chromosomenenden) .  
 Wenn nun auf einem Chromosom die entsprechende E rbinfomation 

ver lorengegangen i st und somi t eine Deletion vor l iegt, kann die DNS-Sonde 
dort nicht binden und entsprechend i st an dieser Stel le kein l euchtendes 
Signal  bei  der mikroskopischen Anal yse der Zel l en beobachtbar. E ine 
qual i tati ve Aussage zum Verdacht auf WBS wi rd somi t mögl i ch. 

I n den letz ten Jahren wurden viele derarti ge DNS-Sonden für das E lasti n Gen 
und die benachbarten Gene entwickel t. Dies kann im E inzel fal l  auch eine 
quanti tati ve Anal yse über Ausmaß  und Herkunft der Deletion ermögl i chen.  
 
Derzei t geht man davon aus, daß  in der Regel  die Deletion auf dem 
Chromosom 7 spontan bei  der Bi ldung der Keimzel l en eines E l terntei l s neu 
entstanden i st. E ine geneti sche Veranlagung hier für i st nicht bekannt. Der 
F I SH-Test i st fast immer nur für das Kind im E rgebnis posi ti v und für die E l tern 
negati v .  
Da die Spontanmutation sehr sel ten vorkommt, i st es entsprechend 
unwahrscheinl i ch, daß  eine Fami l i e 2 Kinder mi t WBS hat (Ausnahme: einei i ge 
Zwi l l i nge)  oder die Geschwister ebenfal l s Kinder mi t WBS haben werden. E ine 
Untersuchung der Geschwister mi t dem F I SH-Test i st nicht erforderl i ch und 
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erscheint nur angezeigt, wenn kl i ni sche Verdachtsmomente auf WBS vorl i egen, 
die eine zusätz l i che Abklärung erfordern. Hierbei  i st auch zu berücksichtigen, 
daß  man den Geschwistern die Entscheidung über eine derarti ge Untersuchung 
bei  Vol l jährigkei t selber überl assen sol l te.  
I n einigen Fäl l en kann es vorkommen, daß  jemand mi t dem F I SH-Test einen 
posi ti ven Befund hat, jedoch nicht das WBS. Hier kann es sein, daß  nur das 
E lasti n-Gen fehl t. Es fehlen die typischen Gesichtszüge, die Lernschwäche, die 
Hyperkal zämie und andere charakteri sti sche Merkmale des WBS. Der Verlust 
des E lasti n-Gens verursacht die Probleme am Herzen und den Blutgefäßen. Es 
gibt F ami l i en, i n denen al l ein das fehlende E lasti n-Gen vererbt wi rd und dami t 
auch die Supraval vuläre Aortenstenose (SVAS) . Ebenso gibt es auch Kinder 
mi t WBS, denen das E lasti n-Gen fehl t und trotzdem keine Herzprobleme 
auftreten.  
Der F I SH-Test könnte im Pr inz ip auch in der Pränatalen Diagnosti k während 
einer Schwangerschaft eingesetz t werden. Die Wahrscheinl i chkei t für eine 
Fami l i e, ein zwei tes Kind mi t WBS zu bekommen ist jedoch sehr niedrig. Zudem 
sind mi t der Untersuchung (Amniozentese bzw. Chor ionzottenbiopsie)  R isi ken 
verbunden. Bisher wurde in der Li teratur nur in sehr wenigen E inzel fäl l en die 
fami l iäre Wei tergabe der Deletion berichtet. Es wi rd jedoch davon 
ausgegangen, daß  eine Person, die das Wi l l iams - Beuren - Syndrom hat, 
dieses mi t einer Wahrscheinl i chkei t von 50%  (1:1)  an die Nachkommenschaft 
wei tergibt.  
Bei  Bedarf wäre im konkreten E inzel fa l l  diese F rage in einer geneti schen 
Beratungsstel l e abzuklären, i nsbesondere unter dem Gesichtspunkt der auf 
einen zukommenden Entscheidungs- und Gewissenskonfl i kte.  
 
( http://www.wbs-bayern/l i t/i ndex.html )  
Das erste Gen, das direkt mit dem Williams Syndrom in Verbindung steht  
E ine wissenschaftl i che E rklärung für WS Fami l i en  
von Howard M. Lenhoff,  
V i zepräsident der W i l l iams Syndrome Foundation, USA und  
Professor für Entwicklungs- und Zel lbiologie an der Uni versi tät von Kal i fornien, 
I rv ine  
(übersetz t von Horst Romm)  
Die Entdeckung - ein Verlust des Gens für Elastin durch eine 
Mikrodeletion auf dem Chromosom 7:  
Dr. Col leen Morri s und ihre Mi tarbei ter haben schlüssig nachgewiesen, daß  fast 
al l en Personen mi t W i l l iams Syndrom, die getestet wurden, das Gen für E lasti n 
i n einem der zwei  Chromosomen fehl t, die „Chromosom 7" genannt werden. Die 
normalen E l tern besi tzen hingegen beide Kopien dieses Gens. Jeder Mensch 
ohne WS hat zwei  Chromosomen 7, je eins von seinen beiden E l tern. I n der 
F achsprache bezeichnet man das Fehlen eines Gens oder eines kleinen 
Bereiches von einem Chromosom als Mikrodeletion. E ines der Gene, das mi t 
der Mikrodeletion in dem Chromosom 7 bei  WS Personen verlorengegangen 
i st, i st das Gen, das die Synthese von E lastin kontrol l i ert. E in Protein, das 
wichtig i st für die Funktion von sich zusammenz iehendem Gewebe, wie Herz 
und Arteri en.  
Ist eine Mikrodeletion eine Mutation?  
Nein, nicht im engen Sinne. E in Gen i st ein bestimmter Bereich auf der langen 
DNS-Hel i x, das I nformation für die Zel l e berei t häl t, um ein bestimmtes E iweiß  
wie Hämoglobin oder E lasti n herstel len zu können. Die DNS-Hel i x besteht aus 
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einer spezi fi schen Anordnung von vier kleinen Molekülen, die hier kurz A, G, T  
und C genannt werden und die mi teinander verbunden sind. E ine Mutation tri tt 
auf, wenn ein fremdes Agenz, wie z.B. Strahlung, eine beständige Veränderung 
in einem der v ier A,G,T  und C Moleküle bewi rkt. I m Kontrast hierzu handel t es 
sich um eine Deletion, wenn ein Gen oder eine kleine Anzahl  an Genen von 
einem Chromosom entfernt werden.  
Wo entstand die Mikrodeletion?  
Die Mikrodeletion muß  in dem Spermium oder der E i zel l e entstanden sein, die 
sich zur befruchteten E i zel l e vereinten, aus dem das Kind mi t WS erwachsen 
i st. W ir können davon ausgehen, daß  während der Schwangerschaft mi t dem 
WS Kind nichts geschehen konnte, was zu dieser Mikrodeletion führte. Das 
Wi l l iams Syndrom entstand bei  der Zeugung, und nicht danach.  
Wie groß ist die Wahrscheinlichkeit, daß eine Familie zwei Kinder mit WS 
hat?  
E xtrem niedrig, mi t Ausnahme von identi schen (einei i gen)  Zwi l l i ngen.  
Wie groß ist die Wahrscheinlichkeit, daß eine Schwester oder ein Bruder 
von einem Individuum mit WS ein Kind mit WS bekommt?  
Ebenfal l s extrem niedrig, mi t derselben Wahrscheinl i chkei t wie andere 
Menschen aus der Bevölkerung.  
Kann die Mikrodeletion von einem WS Individuum, das ein Kind bekommt, 
weiter-gegeben werden?  
Ja. Die Wahrscheinl i chkei t beträgt 50 zu 50, daß  ein WS E l terntei l  seinem Kind 
das Chromosom mi t der Mikrodeletion wei tergibt. Das E l terntei l  mi t dem WS hat 
zwei  7er Chromosomen, ein Chromosom mi t Mikrodeletion und eins ohne. E ins 
von diesen beiden Chromosomen i st i n der Keimzel le (Spermium oder E i zel l e) , 
aus der eventuel l  das Kind entsteht. F al l s es das Chromosom mi t der 
Mikrodeletion i st, dann wi rd das Kind auch ein WS Kind sein. F al l s es das 
Chromosom ohne die Mikrodeletion i st, dann wi rd das Kind kein WS Kind sein. 
Es i st al l ein eine F rage der Wahrscheinl i chkei t, ob ein WS E l terntei l  das 
Chromosom mi t der Mikrodeletion an sein Kind wei tergibt.  
Wird diese Entdeckung die frühzeitige Diagnose von WS ermöglichen?  
Ja. Denn es i st mögl i ch, mi t einem F luoreszenz-Farbstoff gez iel t das 
vol l ständige Chromosom 7 (das ohne Mikrodeletion)  zu markieren (anzufärben) , 
das defekte Chromosom 7 (das mi t der Mikrodeletion)  wi rd dabei  nicht markiert. 
Es besteht die Mögl i chkei t, Zel l en des jungen E mbryo, die man mi t dem 
Verfahren der Amniocentesis oder Chorionzottenanal yse gewonnen hat, zu 
anal ysieren. Auch die Zel l en eines WS Kindes kann man, völ l i g unabhängig 
vom Al ter, anal ysieren lassen. V iel l eicht der wichtigste Gesichtspunkt bei  solch 
einer f rühen Diagnose i st, daß  nun die Mögl i chkei t besteht, diesen 
chromosomalen Test al s schlüssigen diagnosti schen Hinweis für WS 
einzusetzen, wenn die Bewertungen von anderen Merkmalen des Syndroms 
fragl i ch sind. Nichtsdestotrotz, es besteht immer noch die Mögl i chkei t, daß  es 
einen kleinen Prozentsatz an WS Personen gibt, die nicht diese Mikrodeletion 
aufweisen.  
Erklärt die Entdeckung der Mikrodeletion von dem Elastin Gen bei WS 
Individuen auch die Merkmale des Syndroms?  
Nicht ganz. Die Mikrodeletion von dem E lasti n Gen kann beinfl usssen: die 
typischen Gesichtszüge, die ti efe Stimme, Di verti kulose (die Bi ldung einer 
sackförmigen Ausstülpung)  von Blase und Dickdarm; und Herz , 
Nabel /Leistenbruch, und die dami t verbundenen Probleme, die bei  WS 
I ndi v iduen auftreten. Warum? Wei l  ausreichende Mengen von dem E iweiß  
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E lastin für die normale Funktion von Herz, Aorta und anderen sich 
zusammenz iehenden ( kontrakti l en)  Geweben und Organen benötigt werden. Es 
i st sehr i nteressant zu wissen, daß  es WS Kinder, die eine Mikrodeletion des 
E lasti n Gen aufweisen, sowohl  mi t al s auch ohne Herzprobleme gibt.  
Welche Fragen gibt es, die noch einer Antwort bedürfen?  
Es i st zur Zei t noch ungeklärt, z .B., welchen Zusammenhang es gibt zwischen 
dem Fehlen von dem E lasti n-Gen und Hyper-kal zämie, mentaler Retardierung, 
musikal i schen Fähigkei ten und anderen Merkmalen des WS. E ine Mögl i chkei t, 
die noch näher untersucht werden muß , i st die Annahme, daß  ein Gen oder 
mehre Gene , die diese anderen Merkmale verursachen, i n der Nähe des 
E lasti n Gens si tzen. Durch die di rekte Nachbarschaft gehen sie ebenfal l s mi t 
der Mikrodeletion verloren. Es i st auch mögl i ch, daß  die Mikrodeletion im 
Chromosom Nummer 7 bei  WS I ndi v iduen hinsichtl i ch ihrer Größe vari i ert, mi t 
einer unterschiedl i chen Anzahl  an verlorengegangenen Genen. Dies tri f ft 
mögl i cherweise für I ndi v iduen zu, die einige der WS Symptome aufweisen, aber 
trotzdem kaum mi t Bestimmthei t zu diagnosti z i eren sind. E ine solche Vari ation 
in der Größe der Mikrodeletion erklärt mögl i cherweise zum Tei l  auch die große 
Var i abi l i tät hin-sichtl i ch der Symptome bei  verschiedenen I ndi v iduen.  
Obwohl  wi r nun dem Verständnis über die geneti sche Basis des WS viel  näher 
gekommen sind, bedarf es noch einiger geneti scher Forschung. Dank der 
Pionierarbei t von Dr. Morri s und ihren Mi tarbei tern sieht der Weg nun kürzer 
und klarer aus.  
 
( http://www.wbs-bayern/l i t/i ndex.html )  
 
 
 
Genetische Grundlagen  
- oder - 
Wie kommt es zu dem Verlust an Chromosomenmaterial?  
   

 

I n jeder Zel l e des Körpers sind 22 Chromosomenpaare und 2 X X  oder 1 X  und 
1 Y  Chromosom/en ( i nsgesamt 46 Chromomen) . I n den Chromosomen i st die 
gesamte geneti sche I nformation für die Entwicklung und Funktion der Zel l en 
enthal ten.  
Da die Chromosomen doppel t ( von Vater und Mutter)  vorhanden sind, werden 
v iele Proteine auch von zwei Genen (die sich unterscheiden können)  paral l el  
gebi ldet.  

Auf diesem Bi ld i st eine Blutzel le ( Lymphozyt)  i n der Zel l tei l ung (Mi tose)  
abgebi ldet. Jedes Chromosom besteht i n diesem Stadium aus zwei  identi schen 
Chromosomenhäl f ten (Chromatiden) . E twas später werden die Chromosomen 
in der Längsachse auseinandergehen und in die zwei  Tochterzel l en kommt 
jewei l s eine Chromatide  
Bei  der Bi ldung der Keimzel l en (Spermium bzw. E i zel l e)  wi rd  die Anzahl  der 
Chromosomen in einer Reduktionstei lung (Meiose)  halbiert. Die Meiose dient 
dazu, die Anzahl  der Chromosomen stabi l  zu hal ten.   
Bevor die Meiose beginnt, l agern sich einzelne Chromosomen ( I )  aneinander 
an. Durch Bruch und Wiedervereinigung (Crossingover)  wi rd Materi al  
ausgetauscht.    
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der Austausch an zwei  nicht ganz identi schen Posi ti onen statt ( I I , i nhomologe 
Rekombination) , entstehen zwei  unterschiedl iche Chromosomen ( I I I ) . Auf dem 
einen Chromosom (ac)  fehlen Gene und auf dem anderen Chromosom (abbc)  
kommen Gene doppel t vor.  

Mögl i cherweise haben gleichartige DNS-Sequenzen, die auf dem Chromosom 
7 in der Region 7q11 mehrfach vorkommen, auf den Fehler bei  der Paarung 
einen E infl uß .  
Die jetz t anschl i eß ende Meiose sorgt dafür, daß  von jedem Chromosomenpaar 
nur noch ein Chromosom in einer Zel le übrigbleibt. Das Verhäl tni s an 
Chromosomen von der Mutter und vom dem Vater fäl l t unterschiedl i ch aus. "Die 
Gene werden gemischt."  Übrig bleiben in jeder Zel l e 23 Chromosomen. Bei  der 
Verschmelzung der Keimzel l en sind dann wieder 23 Chromosomenpaare in 
jeder Zel le.  
   

 

I m folgenden Bi ld wi rd mi t zwei  Chromosomen eine Meiose schemati sch 
dargestel l t. Die zwei  F arben stehen für die Herkunft der Chromosomen von 
Vater und Mutter. Das zwei farbige Chromosom symbol i siert die Entstehung 
einer Deletion durch eine inhomologe Rekombination ( s.o.) .   
I m ersten Schri tt werden die Chromosomenpaare getrennt, aus 46 
Chromosomen werden 23 in jeder Zel l e.  
I m zwei ten Schri tt werden die Chromatiden getrennt. 

Die Keimzel l e mi t der Deletion, die das WBS verursacht, wi rd berei ts vor der 
Zeugung angelegt. Durch die Betei l i gung dieser Keimzel l e bei  der Zeugung 
entsteht das Kind mi t WBS. Dieser Mechanismus verdeutl i cht, daß  das 
Verhal ten der E l tern während der Schwangerschaft keinen E infl uss auf die 
Entstehung des Syndromes hat.  
Diese Themati k i st auch in dem Bei trag  "Das erste Gen ..."   in anderer Form 
aufberei tet.  
 
( http://www.wbs-bayern/l i t/i ndex.html )  


