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Abb. 2: Elfengesicht.
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Ist das Williams-Beuren-Syndrom fur die Kiefer-
orthopadie relevant?
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Historie

Im Jahr 1961 vertffentlichte J. C. P. Williams
(*1922), Kardiologe am Auckland Hospital,
Neuseeland, einen Artikel, in dem er mar-
kante, bei vier Kindern gemeinsam auftre-
tende Befunde schilderte, die als Williams-
Syndrom bekannt wurden.! Nur ein Jahr spater,
1962, beschrieb A. J. Beuren (* 1919 — 11984),
Kinderkardiologe an der Universitat Gottin-

gen, ebenfalls bei vier Kindern ahnliche
Befunde, wozu eine angeborene supravalvu-
lare Aortenstenose, mentale und physische
Retardierung sowie faziale Besonderheiten
gehorten.? Diese zeitnahen, aber voneinan-
der unabhangigen Erkenntnisse flhrten zur
Namensgebung: Williams-Beuren-Syndrom
(WBS).

Der Beitrag von Williams erwies sich als ein
Meilenstein, obwohl er nicht mehr zum Thema
publizierte. Nachdem er Neuseeland verlassen
hatte, wirkte Williams in den USA und in Eu-
ropa, wo er Ende der 1970er-Jahre spurlos ver-
schwand. Interpol suchte ohne Ergebnis nach
dem Vermissten; schlieBlich hat ihn der Neu-
seelandische High Court 1988 als vermisste
Person, die vermutlich tot ist, deklariert. Spe-
kulationen und Legenden um seine Person
verstummten nie.

Beuren absolvierte nach dem Medizinstudium
an der LMU seine Weiterbildung in den USA,
u.a. an der Johns Hopkins University in Balti-
more, Maryland. Ab 1959 war er Mitbegrinder
der Péadiatrischen Kardiologie und spater
Lehrstuhlinhaber an der Universitat Gottin-
gen. Dort vertiefte und erweiterte er seine Er-
kenntnisse auch zu Zahn- und Kieferbefun-
den, worUber er in spateren Publikationen be-
richtete.34

Befunderhebung

Die Verdachtsdiagnose WBS wurde zunéchst
anhand klinischer Symptome gestellt und
musste differenzialdiagnostisch von anderen
Syndromen mit ahnlichem Erscheinungsbild
abgegrenzt werden.
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Erst im Jahr 1993 gelang es, mittels der Flu-
oreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH), die
genetische Ursache fur das Syndrom auf
den Verlust von genetischem Material, eine
Mikrodeletion im Chromosom 7, zurtickzu-
fUhren. Betroffen sind insbesondere das
Elastin-Gen und daneben liegende, benach-
barte Gene in der Region 7q11.23 in unter-
schiedlicher Auspragung, was zu einer Va-
riation des klinischen Phanotyps fuhrt.> Wie
generell bei Mikrodeletionssyndromen han-
delt es sich meist um sporadisch auftre-
tende Falle, doch es gibt auch Familien mit
mehreren Betroffenen. Hier entspricht das
Vererbungsmuster einem dominanten Erb-
gang mit variabler Expressivitat. Da eine Pra-
nataldiagnostik nicht routineméaBig erfolgt,
wird nach der Geburt bei Anzeichen fur das
WBS eine DNA-Analyse veranlasst. Flr be-
troffene Familien steht mittlerweile umfang-
reiches Informationsmaterial zur Aufklarung
und zur Prognose bereit, u.a. durch den Bun-
desverband WBS e.V.6

Inzidenz

Beim WBS handelt es sich um eine Entwick-
lungsbeeintrachtigung, deren Auftreten zwi-
schen 1:7.500 und 1:20.000 Lebendgeburten
angegeben wird. Das WBS kommt bei allen
Geschlechtern und weltweit in allen Ethnien
vor.”

Allgemeinmedizinische Befunde

Typische, beim WBS héufig auftretende Be-

funde kénnen in unterschiedlicher Auspra-

gung vorliegen:

+ Defizit beim Elastin-Gen

* supravalvulére Aortenstenose

+ kardiovaskulare Anomalien

+ Nierenhypoplasien/unilaterale Aplasie

+ infantile Hyperkalzédmie

+ Hernien

+ Wachstumsverzoégerung

+ begrenzte, retardierte mentale Entwicklung

+ geringe KorpergroRe

+ friher Pubertatseintritt

+ langer Hals/abfallende Schultern

* raue Stimme

+ Hyperakusis

* lIris stellata bei blauen Augen, Strabismus
(Abb. 1)

,Das Williams-Beuren-Syndrom (WBS)
ist eine seltene Erkrankung, die lebens-
langer multiprofessioneller Therapie-
begleitung bedarf.”

Viele medizinische Fachrichtungen sind von
Geburt an interdisziplinér in die Betreuung ein-
gebunden, wie die péadiatrische Kardiologie
und Anasthesiologie, die Padiatrie, Orthopadie,
HNO- und Augenheilkunde, Psychotherapie,
Physiotherapie und Logopédie. Eine individu-
elle Frahférderung ist wegen der retardierten
korperlichen und mentalen Entwicklung nétig.
Diese MaBnahmen sollen helfen, ein mehr oder
weniger eigenstandiges Leben fUhren zu kon-
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Abb. 3a und b: Makroglossie (a), frontoffener Biss (b).

nen, wobei eine dauerhafte Unterstltzung erfor-
derlich bleibt. WBS-Betroffene fallen durch ihr
freundliches Wesen bis hin zur Distanzlosigkeit auf,
oft verbunden mit beachtlicher Eloquenz und Mu-
sikalitat, was sie beliebt und gut integrierbar macht.
Fur die soziale Akzeptanz eines Individuums spielen
gesichtsasthetische und funktionelle Faktoren eine
wichtige Rolle. Beim WBS ist das duere faziale Er-
scheinungsbild betroffen, woflr der Begriff Elfen-
gesicht gepragt wurde.8

Zahnmedizinisch interdisziplinare
Betreuung

Eine enge Zusammenarbeit aller Gebiete der Zahn-
heilkunde ist vom frihen Kindesalter an dauerhaft
notwendig. Diese umfasst allgemeinzahnérztlich
die Mundhygiene mit Instruktion und Uberwa-
chung, Kariesprophylaxe und -therapie im Milch-
gebiss, insbesondere zum Stlitzzonenerhalt, sowie
Parodontologie, Endodontie und Prothetik.

,Oft haben betroffene Patienten bereits viele medizinische Fachrich-
tungen erfolglos hinter sich und konnen auch, sobald endlich geklart
ist, welche Erkrankung vorliegt, nicht unbedingt mit einer zielfuhren-

den Behandlung rechnen.”

Charakteristische Merkmale des Elfengesichts
(Abb.2)

+ schmale Temporalregion

* breiter Jochbogenbereich

+ pausbackige Wangen

+ Weichteilwulst Uber den Oberlidern

+ kleine Nase

+ wulstige Lippen

+ habituell fehlender Mundschluss

+ fliehendes Kinn

Die Kieferorthopadie ist bereits im Milchgebiss ge-
fordert und bleibt langfristig aktiv eingebunden.
Dysfunktionen durch den fehlenden Mundschluss
beeintrachtigen Atmung, Sprechen und Schlucken.
Hier besteht kieferorthopadischer Handlungs-
bedarf mit multidisziplinarer Verkntpfung.

Mit der Mund-Kiefer-Gesichtschirurgie ist bei ge-
planten Umstellungsosteotomien im jungen Er-
wachsenenalter eine enge interdisziplinare Vernet-
zung unerlasslich.

Abb. 4a und b: Extraoraler Befund bei Erstuntersuchung — Alter 8 Jahre. Abb. 5a und b: Anfangsbefund intraoral (a),
Anfangsbefund OPT (b).
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Abb. 6: FRS-Anfangsbefund.
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Spezielle Befunde

Funktion

Dysfunktionen durch den fehlenden Mund-
schluss beeintrachtigen Atmung, Sprechen
und Schlucken. Sie lassen sich zum groBen Teil
auf die typische Makroglossie zurtckfihren.
Die aufféllige ZungengréBe fuhrt zusammen
mit starkem Zungendruck und einem visze-
ralen Schluckmuster zur Protrusion der UK-
Frontzéhne. Der frontal offene Biss beeintrach-

genUber einer Vergleichsgruppe auf. Diese Er-
gebnisse wurden in einer umfangreichen Un-
tersuchung von S. Axelsson et al. an 62 WBS-
Betroffenen in Oslo/Norwegen ermittelt. In
der Neuroosteologie wird ein Zusammenhang
zwischen vermindertem Gehirnwachstum und
groBerer Knochendicke durch geringere Kno-
chenresorption an der inneren Kurvatur der
Schadelkalotte angenommen.8

Das Viszerokranium zeigt meist folgende Be-
funde:

,Beim WBS handelt es sich um eine Entwicklungsbeeintrachtigung, deren Auftreten
zwischen 1:7.500 und 1:20.000 Lebendgeburten angegeben wird. Das WBS kommt bei
allen Geschlechtern und weltweit in allen Ethnien vor.”

Abb. 7a und b: Profil vor OP (a), Profil
funf Jahre nach OP (b). Abb. 8a und b:
OPT-Befund vor OP (a), OPT-Befund

funf Jahre nach OP (b).

tigt die Abbei3- und Kaufunktion, mit der Folge
von Essstérungen und Verdauungsproblemen.
Auch Sprachstérungen sind durch den fehlen-
den Mundschluss bedingt und die daraus re-
sultierende Mundatmung kann Schnarchen
und Schlafapnoe verursachen (Abb. 3).

Morphologie

Das Neurokranium weist eine langlichere Form
und eine geringere GréRBe sowohl bei mannli-
chen als auch bei weiblichen Betroffenen ge-
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Skelettal
+ transversal: harmonisch breite Zahnbodgen
+ vertikal: offene Basenrelation
groBer Kieferwinkel
posteriore Inklination der Mandibula
+ sagittal: neutrale bis distale Basenrelation

Dental

+ kleine, lickig stehende permanente Zéhne
+ frontal offener Biss (skelettal und dental)
+ Klasse |- oder Klasse llI-Okklusion

» Protrusion der UK-Inzisivi
* Kreuzbiss in der Front

Asthetik

Sie betrifft abweichende Gesichtsmerkmale,
das typische Elfengesicht. Eine sorgsame
Planung ist erforderlich, um die Gesichts-
asthetik therapeutisch nicht unguinstig zu
beeinflussen, sondern sie bestmoglich zu
harmonisieren.

Stabilitat

Im Hinblick auf die Langzeitstabilitdt des Be-
handlungsergebnisses ist es unverzichtbar,
dass dominierende Dysfunktionen prioritar kon-
trolliert und dauerhaft ausgeschaltet werden.

Diagnostik

Bei der kieferorthopadischen Behandlung
eines Patienten mit WBS gilt es, typische Be-
funde mittels einer personalisierten Diagnostik
zu erkennen und zu gewichten.

Die individualisierte kephalometrische Ana-
lyse nach Hasund,®'© mit flieBenden Normen
und leitenden Variablen, wurde explizit flr
eine europaische Population unter Ausschluss
von Syndromen ermittelt. Sie ist trotzdem bei
WBS-Betroffenen diagnostisch wertvoll, da
sie den Ist-Befund des Patienten anzeigt. Im
Unterschied zur Ublichen Denkweise kénnen
Behandlungsaufgaben aus der Analyse je-
doch nicht abgeleitet werden. So kann die do-
minierende ZungengroBe und -dysfunktion
die Einstellung einer atypischen Basenrelation
einfordern. Das Ziel, der Zunge ausreichend
Platz einzurdumen, sie quasi zu ,umarmen®,
steht im Vordergrund. Behandlungsaufgaben,
die die vertikale Basenrelation betreffen, rich-
ten sich nach den individuellen Gesichtspro-
portionen.

Therapie

Da es bis heute zu den bekannten Abweichun-
gen im Schadel-, Gesichts- und Kieferbereich
nur wenige Therapieempfehlungen gibt, wer-
den hier fur die Kieferorthopadie relevante
Vorgehensweisen erdrtert.

Friihbehandlung

Im Rahmen einer Frihbehandlung sind appa-
rative MaBnahmen nur begrenzt sinnvoll, nicht
zuletzt wegen der oft eingeschrankten Adha-
renz. Mundhygieneinstruktion und -tberwa-
chung, Kariesprophylaxe und -therapie mit
Fokus auf den Stutzzonenerhalt stehen im
Vordergrund. Logopéadie, Physiotherapie und
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Patientenbeispiel (Abb. 1-13)

Der heute 44-jahrige Stefan M. ist mit nahezu ~ Abb. 9a und b: FRS vor OP — Alter
allen genannten Abweichungen représentativ 19 Jahre (@), FRS flnf Jahre nach OP -
eng 9 P Alter 25 Jahre (b).

fir das WBS.

Uber die kieferorthopadische Therapie, die

gnathisch-chirurgische Umstellungsosteo-

tomie und Uberwachung wurde flr die Spanne

vom achten bis zum 25. Lebensjahr des Pa-

tienten bereits berichtet."2

,Fur die soziale Akzeptanz eines Individuums spielen
gesichtsasthetische und funktionelle Faktoren eine
wichtige Rolle. Beim WBS ist das dul3ere faziale
Erscheinungsbild betroffen, wofir der Begriff Elfen-
gesicht gepragt wurde.”

Der achtjahrige Patient wurde im Jahr 1988 in

Frihférderung werden interdisziplindr abge-  effekt auf das Hyoid eine VergréBerung des  die KFO-Praxis Uberwiesen. Abb. 10: FRS-Uberlagerung und FRS-

stimmt und kieferorthopadisch begleitet. Rachenraumes erzielt wird und somit dem  Anliegen: Fehlender Mundschluss, offener Biss.  \yerte im Ceph-Template.
Schnarchen oder einer Schlafapnoe vorge-  Allgemeine Anamnese: Familienanamnese 0.B.,
Hauptbehandlung beugt wird. unauffallige Schwangerschaft, Pulmonalste-

Sie erfolgt in der bleibenden Dentition mit
festsitzender Apparatur, wobei die Biomecha-
nik auf das SchlieBen des offenen Bisses zielt,

ohne dabei den Zungenraum einzuengen. Auf I
der Basis einer fortlaufenden Diagnostik ist die FRS Uberlagerung vor OP

Frage zu klaren, ob rein kieferorthopédische und funf Jahre nach OP
MaBnahmen ausreichend sind. yZis
N

Gnathisch-chirurgische Eingriffe

Sofern indiziert, kbnnen diese aufgrund des
frihen Pubertatseintritts friher als Ublich er-
folgen. Wegen des Defizits beim Elastin-Gen
sind bei WBS-Patienten mit chirurgischen Ein-
griffen unter Narkose entsprechende praope-
rative kardiologische Untersuchungen und
eine postoperative Uberwachung erforderlich.
In der Regel ist eine maxillare Vorverlagerung
zur VergroBerung des Zungenraumes mit pos-
teriorer Impaktion und/oder anteriorer Absen-
kung zum SchlieBen des offenen Bisses indi-
ziert. Zur optischen Harmonisierung der aus-
gepragten Breite im Jochbogenbereich kann
eine Kinnrandvorverlagerung mit oder ohne
Verbreiterungssegmentierung sowohl trans-
versal als auch vertikal und sagittal beitragen.
Vorteilhaft ist, dass bei gleichzeitigem Stretch-
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Abb. 11a-e: Intraoraler Befund - flnf
Jahre postoperativ.

nose, einseitige Nierenaplasie, Lernbehinde-
rung.

Spezielle Anamnese: Schluck-, Ess-, Sprach-
stérungen.

Das WBS war 1988 noch nicht durch DNA-Ana-
lyse verifizierbar. Erst im Alter von 13 Jahren
konnte bei Stefan M. 1993 eine humangeneti-
sche Begutachtung mit FISH-Analyse durch-
geflhrt werden, wodurch die mittlerweile be-
stehende Verdachtsdiagnose Williams-Beu-
ren-Syndrom bestétigt wurde. Der kiefer-

,Dysfunktionen durch den fehlenden Mundschluss
beeintrachtigen Atmung, Sprechen und Schlucken.
Hier besteht kieferorthopadischer Handlungsbedarf
mit multidisziplinarer Verkntpfung.”

Abb. 12a und b: Extraoraler Befund
flinf Jahre postoperativ — Alter 25 Jahre.
Abb. 13a und b: Extraoraler Befund
24 Jahre postoperativ — Alter 44 Jahre.

orthopadische Behandlungsverlauf war bis dahin
wenig effizient, da herausnehmbare Gerate
wegen der muskularen Dysfunktionen oft he-
rausfielen. Nach einer Behandlungspause er-
folgte die Vorbereitung zur chirurgischen Kor-
rektur mit festsitzender vestibularer Apparatur
gemaf einer interdisziplinaren Planung mit
dem MKG-Chirurgen Prof. Dr. Dr. Gerhard W.
Paulus.”® Die chirurgischen MaBnahmen um-
fassten die maxillare Vorverlagerung mit semi-
rigiden Miniplattenfixationen sowie eine Kinn-
randvorverlagerung mit stufenférmiger Mini-
plattenfixation. Es schlossen sich eine kiefer-
orthopédische Feineinstellung der Okklusion
sowie deren Retention an. Im Jahr 2017 erfolgte

[ Kieferorthopadie Nachrichten 9/2024 | www.kn-aktuell.de

eine Zystektomie im Oberkiefer, wobei gleich-
zeitig beidseits die Miniplatten entfernt wurden.

Langzeitkontrolle

Die Nachuntersuchung im Alter von 44 Jah-
ren, 24 Jahre postoperativ, umfasste die Do-
kumentation der extraoralen, funktionellen und
intraoralen Befunde sowie Fragen zur subjekti-
ven Einschatzung von Stefan M. zu den erfolg-
ten Therapien.

Status prasens: Aktuell lebt Stefan M. weit-
gehend selbststandig in seinem Elternhaus
und arbeitet extern im Rahmen einer Werk-
statt fur behinderte Menschen. Gut integriert
in die Dorfgemeinschaft, ist er ein geschéatz-
tes Mitglied in Vereinen wie der freiwilligen
Feuerwehr. Er ist bei guter allgemeiner Ge-
sundheit.

Extraoral fallen harmonischere Gesichtspro-
portionen und ein entspannter Mundschluss
auf.

Funktionell besteht keine CMD-Sympto-
matik, es liegt eine zentrische Caput-Fossa-
Relation ohne lateralen/sagittalen Slide vor.
Die Zungenlage ist entspannt, es bestehen ein
somatisches Schluckmuster und eine klare,
deutliche Aussprache.

Intraoral weist der Befund eine Klasse I-Ok-
klusion ohne Llckenbildung mit korrektem
vertikalen und sagittalen Frontzahnlberbiss
auf. Die Zéhne befinden sich in einem zahn-
arztlich gut versorgten Zustand.

Insgesamt liegt ein langzeitstabiles Behand-
lungsergebnis ohne funktionelle Stérungen
vor, sowohl skelettal wie dental, bei im Verhalt-

nis zum Ausgangsbefund ansprechender Ge-
sichtsésthetik. Die subjektive Einschatzung
von Stefan M. ist positiv und wertschatzend im
Hinblick auf die zurtickliegenden Therapien.

»,Das Ziel, der Zunge ausrei-
chend Platz einzuraumen, sie
quasi zu ,umarmen’, steht im
Vordergrund.”

Schlussbemerkung

Bei seltenen Syndromen ist es wichtig, sich
neben eventuellen eigenen Erfahrungen an
der internationalen Literatur zu orientieren, um
Betroffenen therapeutisch gerecht zu werden.
Zwar hat das WBS in den letzten Jahren zu-
nehmend wissenschaftliche Beachtung und
Medienprésenz erfahren, bleibt jedoch noch
immer eine Ausnahme in der kieferorthopéadi-
schen Praxis. Ziel dieser Abhandlung ist es, auf
kieferorthopadisch relevante Besonderheiten
bei WBS-Betroffenen aufmerksam zu ma-
chen. Eine enge interdisziplinare Vernetzung
mit den beteiligten medizinischen Disziplinen
ist unerlésslich, um die Gesamtbehandlung zu
optimieren, an der die Kieferorthopadie einen
bedeutenden Anteil hat.

Literatur kann angefordert werden unter:
hasund@karinhabersack.de

Dr. Karin Habersack
hasund@karinhabersack.de
www.viking-orthodontics.de

Info

Dr. Karin Habersack referiert aus der
Hasund-Originalkursreihe
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Vorschau Kurse 2025

- Differenzialdiagnostik und Therapie
der Klasse Il (Berlin, 14. und 15. Méarz 2025)

- Verlagerte Eckzéhne und weitere
Dentitionsstorungen (Berlin, 14. und
15. November 2025)

Weitere Infos und Anmeldungen unter:
www.viking-orthodontics.de
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