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Abb. 1: Iris stellata, Strabismus.

Ist das Williams-Beuren-Syndrom
fur die Kieferorthopadie relevant?

Von Dr. Karin Habersack.

Einleitung

Das Williams-Beuren-Syndrom (WBS)
ist eine seltene Erkrankung, die le-
benslanger multiprofessioneller The-
rapiebegleitung bedarf.

Abb. 2: Elfengesicht.
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Von seltenen Erkrankungen betroffene
Menschen haben einige Gemeinsam-
keiten: Da es haufig auch in Fachkrei-
sen wenig Kenntnisse wegen geringer
Fallzahlen gibt, dauert es im Durch-
schnitt circa flinf Jahre, bis die jewei-
lige Diagnose gestellt werden kann.
Oft haben betroffene Patienten be-
reits viele medizinische Fachrichtun-
gen erfolglos hinter sich und kénnen
auch, sobald endlich geklart ist, welche
Erkrankung vorliegt, nicht unbedingt
mit einer zielfihrenden Behandlung
rechnen.

Das erste Zentrum fur seltene Erkran-
kungen (ZSE) wurde 2010 an der Uni-
versitat TUbingen gegrindet. Laut
Definition sind weniger als finf von
10.000 Einwohnern von seltenen,
meist genetisch bedingten Krankhei-
ten betroffen, von denen etwa 8.000
bekannt sind. Mittlerweile gibt es in
Deutschland mehr als 30 Zentren fir
seltene Erkrankungen, die europaweit
vernetzt sind. Als vorrangige Aufga-
ben sehen alle eine schnellere Dia-
gnosestellung, die Intensivierung syn-
drombezogener Forschung sowie das
Erarbeiten individueller Therapiekon-
zepte.

Historie

Im Jahr 1961 veroffentlichte J. C. P.
Williams (* 1922), Kardiologe am Auck-
land Hospital, Neuseeland, einen Arti-
kel, in dem er markante, bei vier Kindern
gemeinsam auftretende Befunde schil-
derte, die als Williams-Syndrom be-
kannt wurden. Nur ein Jahr spéter, 1962,
beschrieb A. J. Beuren (* 1919 — 11984),
Kinderkardiologe an der Universitat
Gottingen, ebenfalls bei vier Kindern
ahnliche Befunde, wozu eine angebo-
rene supravalvulédre Aortenstenose,
mentale und physische Retardierung
sowie faziale Besonderheiten gehor-
ten.? Diese zeitnahen, aber voneinan-
der unabhéngigen 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 Europa, wo
er Ende der 1970er-Jahre spurlos ver-
schwand. Interpol suchte ohne Ergeb-
nis nach dem Vermissten; schlieBlich
hat ihn der Neuseelédndische High
Court 1988 als vermisste Person, die



Abb. 3a und b: Makroglossie (a), frontoffener Biss (b).

vermutlich tot ist, deklariert. Spekula-
tionen und Legenden um seine Person
verstummten nie.

Beuren absolvierte nach dem Medi-
zinstudium an der LMU seine Weiter-
bildung in den USA, u.a. an der Johns
Hopkins University in Baltimore, Mary-
land. Ab 1959 war er Mitbegrinder
der Padiatrischen Kardiologie und
spater Lehrstuhlinhaber an der Uni-
versitat Gottingen. Dort vertiefte und
erweiterte er seine Erkenntnisse auch
zu Zahn- und Kieferbefunden, wor-
Uber er in spateren Publikationen be-
richtete.®*

,Das Williams-Beuren-
Syndrom (WBS) ist eine
seltene Erkrankung, die
lebenslanger multipro-
fessioneller Therapie-
begleitung bedarf.”

Befunderhebung

Die Verdachtsdiagnose WBS wurde
zunachst anhand klinischer Symp-
tome gestellt und musste differenzial-
diagnostisch von anderen Syndromen
mit ahnlichem Erscheinungsbild abge-
grenzt werden.

Erstim Jahr 1993 gelang es, mittels der
Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung
(FISH), die genetische Ursache fiir das
Syndrom auf den Verlust von geneti-

schem Material, eine Mikrodeletion im
Chromosom 7, zurlickzufihren. Betrof-
fen sind insbesondere das Elastin-Gen
und daneben liegende, benachbarte
Gene in der Region 7g11.23 in unter-
schiedlicher Auspréagung, was zu einer
Variation des klinischen Phéanotyps
fuhrt® Wie generell bei Mikrodeletions-
syndromen handelt es sich meist um
sporadisch auftretende Falle, doch es
gibt auch Familien mit mehreren Be-

Abb. 4a und b: Extraoraler Befund bei Erstuntersuchung — Alter 8 Jahre. Abb. 5a und b: Anfangs-
befund intraoral (a), Anfangsbefund OPT (b).
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troffenen. Hier entspricht das Verer-
bungsmuster einem dominanten Erb-
gang mit variabler Expressivitat. Da
eine Pranataldiagnostik nicht routine-
maBig erfolgt, wird nach der Geburt bei
Anzeichen flr das WBS eine DNA-Ana-
lyse veranlasst. FUr betroffene Familien
steht mittlerweile umfangreiches Infor-
mationsmaterial zur Aufklarung und zur
Prognose bereit, u.a. durch den Bun-
desverband WBS e.V.6
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Abb. 6: FRS-Anfangsbefund.
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»Fur die soziale Akzeptanz eines Individuums spielen gesichtsasthetische
und funktionelle Faktoren eine wichtige Rolle. Beim WBS ist das dul3ere faziale
Erscheinungsbild betroffen, woflr der Begriff Elfengesicht gepragt wurde.”

Inzidenz

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

Allgemeinmedizinische
Befunde

Typische, beim WBS haufig auftre-

tende Befunde kénnen in unterschied-

licher Auspragung vorliegen:

+ Defizit beim Elastin-Gen

+ supravalvulare Aortenstenose

+ kardiovaskulare Anomalien

+ Nierenhypoplasien/unilaterale Apla-
sie

+ infantile Hyperkalzémie

+ Hernien
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+ Wachstumsverzégerung

+ begrenzte, retardierte mentale Ent-
wicklung

+ geringe KorpergroBe

+ friher Pubertatseintritt

+ langer Hals/abfallende Schultern

* raue Stimme

» Hyperakusis

+ Iris stellata bei blauen Augen, Stra-
bismus (Abb. 1)

Viele medizinische Fachrichtungen
sind von Geburt an interdisziplinar in
die Betreuung eingebunden, wie die
padiatrische Kardiologie und Anésthe-
siologie, die Padiatrie, Orthopédie,
HNO- und Augenheilkunde, Psychothe-
rapie, Physiotherapie und Logopéadie.
Eine individuelle Frihférderung ist
wegen der retardierten korperlichen
und mentalen Entwicklung nétig. Diese
MaBnahmen sollen helfen, ein mehr
oder weniger eigenstandiges Leben

fUhren zu kénnen, wobei eine dauer-
hafte Unterstltzung erforderlich bleibt.
WBS-Betroffene fallen durch ihr
freundliches Wesen bis hin zur Distanz-
losigkeit auf, oft verbunden mit beacht-
licher Eloquenz und Musikalitat, was sie
beliebt und gut integrierbar macht.

FUr die soziale Akzeptanz eines Indivi-
duums spielen gesichtsasthetische
und funktionelle Faktoren eine wichtige
Rolle. Beim WBS ist das duf3ere faziale
Erscheinungsbild betroffen, woftr der
Begriff Elfengesicht gepragt wurde.®
Charakteristische Merkmale des El-
fengesichts (Abb. 2):

+ schmale Temporalregion

* breiter Jochbogenbereich

+ pausbackige Wangen

+ Weichteilwulst Gber den Oberlidern

+ kleine Nase

+ wulstige Lippen

+ habituell fehlender Mundschluss

+ fliehendes Kinn



Abb. 7a und b: Profil vor OP (a), Profil finf Jahre nach OP (b).

Zahnmedizinisch inter-
disziplinare Betreuung

Eine enge Zusammenarbeit aller Ge-
biete der Zahnheilkunde ist vom friihen
Kindesalter an dauerhaft notwendig.
Diese umfasst allgemeinzahnarztlich
die Mundhygiene mit Instruktion und
Uberwachung, Kariesprophylaxe und
-therapie im Milchgebiss, insbeson-
dere zum Stlitzzonenerhalt, sowie Pa-
rodontologie, Endodontie und Prothetik.
Die Kieferorthopéadie ist bereits im
Milchgebiss gefordert und bleibt lang-
fristig aktiv eingebunden. Dysfunktio-
nen durch den fehlenden Mundschluss
beeintrachtigen Atmung, Sprechen
und Schlucken. Hier besteht kiefer-
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orthopédischer Handlungsbedarf mit
multidisziplinarer Verknlpfung.

Mit der Mund-Kiefer-Gesichtschirurgie
ist bei geplanten Umstellungsosteoto-
mien im jungen Erwachsenenalter eine
enge interdisziplindre Vernetzung un-
erlasslich.

Spezielle Befunde

Funktion

Dysfunktionen durch den fehlenden
Mundschluss beeintrachtigen Atmung,
Sprechen und Schlucken. Sie lassen
sich zum groB3en Teil auf die typische
Makroglossie zurlickflihren. Die auffal-
lige ZungengréBe flhrt zusammen mit
starkem Zungendruck und einem visze-
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Abb. 8a und b: OPT-Befund vor OP (a), OPT-Befund flnf Jahre nach OP (b).
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ralen Schluckmuster zur Protrusion der
UK-Frontzéhne. Der frontal offene Biss
beeintrachtigt die Abbei- und Kau-
funktion, mit der Folge von Essstérun-
gen und Verdauungsproblemen. Auch
Sprachstérungen sind durch den feh-
lenden Mundschluss bedingt und die
daraus resultierende Mundatmung
kann Schnarchen und Schlafapnoe ver-
ursachen (Abb. 3).

Morphologie

Das Neurokranium weist eine langli-
chere Form und eine geringere GroRe
sowohl bei méannlichen als auch bei
weiblichen Betroffenen gegentiber einer
Vergleichsgruppe auf. Diese Ergebnisse
wurden in einer umfangreichen Untersu-
chung von S. Axelsson et al. an 62 WBS-
Betroffenen in Oslo/Norwegen ermit-
telt. In der Neuroosteologie wird ein Zu-
sammenhang zwischen vermindertem
Gehirnwachstum und gréBerer Kno-
chendicke durch geringere Knochenre-
sorption an der inneren Kurvatur der
Schadelkalotte angenommen.®

Das Viszerokranium zeigt meist fol-
gende Befunde:

Skelettal

+ transversal: harmonisch breite Zahn-
bdgen

+ vertikal: offene Basenrelation
groBer Kieferwinkel
posteriore Inklination der
Mandibula

+ sagittal:  neutrale bis distale Ba-
senrelation

Dental

+ kleine, llickig stehende permanente

Zahne
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Abb. 9a und b: FRS vor OP - Alter 19 Jahre (a), FRS flinf Jahre nach OP — Alter 25 Jahre (b).

+ frontal offener Biss (skelettal und
dental)

+ Klasse |- oder Klasse llI-Okklusion

+ Protrusion der UK-Inzisivi

+ Kreuzbiss in der Front

Asthetik

Sie betrifft abweichende Gesichts-
merkmale, das typische Elfengesicht.
Eine sorgsame Planung ist erforderlich,

um die Gesichtsasthetik therapeutisch
nicht unglinstig zu beeinflussen, son-
dern sie bestmdglich zu harmonisieren.

Stabilitat

Im Hinblick auf die Langzeitstabilitat
des Behandlungsergebnisses ist es
unverzichtbar, dass dominierende Dys-
funktionen prioritar kontrolliert und
dauerhaft ausgeschaltet werden.

Diagnostik

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

Die individualisierte kephalometri-
sche Analyse nach Hasund,®® mit
flieBenden Normen und leitenden
Variablen, wurde explizit flr eine eu-
ropaische Population unter Aus-
schluss von Syndromen ermittelt.
Sie ist trotzdem bei WBS-Betroffe-
nen diagnostisch wertvoll, da sie
den Ist-Befund des Patienten an-
zeigt. Im Unterschied zur Ublichen
Denkweise kénnen Behandlungs-
aufgaben aus der Analyse jedoch
nicht abgeleitet werden. So kann die
dominierende ZungengréBe und
-dysfunktion die Einstellung einer
atypischen Basenrelation einfor-
dern. Das Ziel, der Zunge ausrei-
chend Platz einzurdumen, sie quasi
zu ,umarmen®, steht im Vorder-
grund. Behandlungsaufgaben, die
die vertikale Basenrelation betref-
fen, richten sich nach den individu-
ellen Gesichtsproportionen.

FRS-Uberlagerung vor OP
und fiinf Jahre nach OP

28
A

10

Abb. 10: FRS-Uberlagerung und FRS-Werte im Ceph-Template.
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Therapie

Da es bis heute zu den bekannten Ab-
weichungen im Schédel-, Gesichts-
und Kieferbereich nur wenige Thera-
pieempfehlungen gibt, werden hier flr
die Kieferorthopéadie relevante Vorge-
hensweisen erortert.

Friihbehandlung

Im Rahmen einer Frithbehandlung
sind apparative Ma3nahmen nur be-
grenzt sinnvoll, nicht zuletzt wegen
der oft eingeschréankten Adharenz.
Mundhygieneinstruktion und -Uber-
wachung, Kariesprophylaxe und -the-
rapie mit Fokus auf den Stltzzonener-
halt stehen im Vordergrund. Logopa-
die, Physiotherapie und Friihférderung
werden interdisziplindr abgestimmt
und kieferorthopéadisch begleitet.

Hauptbehandlung

Sie erfolgt in der bleibenden Dentition
mit festsitzender Apparatur, wobei die
Biomechanik auf das SchlieBen des
offenen Bisses zielt, ohne dabei den
Zungenraum einzuengen. Auf der Ba-
sis einer fortlaufenden Diagnostik ist
die Frage zu klaren, ob rein kieferortho-
padische MafBBnahmen ausreichend
sind.

Gnathisch-chirurgische Eingriffe

Sofern indiziert, kdbnnen diese auf-
grund des frihen Pubertétseintritts
friher als Ublich erfolgen. Wegen des
Defizits beim Elastin-Gen sind bei
WBS-Patienten mit chirurgischen Ein-
griffen unter Narkose entsprechende
praoperative kardiologische Untersu-
chungen und eine postoperative Uber-
wachung erforderlich. In der Regel ist
eine maxillare Vorverlagerung zur Ver-
groBerung des Zungenraumes mit
posteriorer Impaktion und/oder ante-
riorer Absenkung zum SchlieBen des
offenen Bisses indiziert. Zur optischen
Harmonisierung der ausgepragten
Breite im Jochbogenbereich kann eine
Kinnrandvorverlagerung mit oder ohne
Verbreiterungssegmentierung sowohl
transversal als auch vertikal und sagit-
tal beitragen. Vorteilhaft ist, dass bei
gleichzeitigem Stretcheffekt auf das

Genetik und Kieferorthopadie

Abb. 11a—e: Intraoraler Befund — fiinf Jahre postoperativ.

Hyoid eine VergréBerung des Rachen-
raumes erzielt wird und somit dem
Schnarchen oder einer Schlafapnoe
vorgebeugt wird.

Patientenbeispiel
(Abb.1-13)

Der heute 44-jéhrige Stefan M. ist mit
nahezu allen genannten Abweichungen
reprasentativ fur das WBS.

Uber die kieferorthopadische Therapie,
die gnathisch-chirurgische Umstel-
lungsosteotomie und Uberwachung
wurde flr die Spanne vom achten bis
zum 25. Lebensjahr des Patienten be-
reits berichtet."”?

Der achtjéhrige Patient wurde im Jahr
1988 in die KFO-Praxis Giberwiesen.
Anliegen: Fehlender Mundschluss, of-
fener Biss.

Allgemeine Anamnese: Familienanam-
nese 0.B., unauffallige Schwanger-
schaft, Pulmonalstenose, einseitige
Nierenaplasie, Lernbehinderung.
Spezielle Anamnese: Schluck-, Ess-,
Sprachstérungen.

Das WBS war 1988 noch nicht durch
DNA-Analyse verifizierbar. Erst im

Alter von 13 Jahren konnte bei Stefan
M. 1993 eine humangenetische Be-
gutachtung mit FISH-Analyse durch-
geflhrt werden, wodurch die mittler-
weile bestehende Verdachtsdiagnose
Williams-Beuren-Syndrom bestatigt
wurde. Der kieferorthopédische Be-
handlungsverlauf war bis dahin wenig
effizient, da herausnehmbare Gerate
wegen der muskuladren Dysfunktio-
nen oft herausfielen. Nach einer Be-
handlungspause erfolgte die Vorbe-
reitung zur chirurgischen Korrektur
mit festsitzender vestibuldrer Appa-
ratur gemaf einer interdisziplindren
Planung mit dem MKG-Chirurgen
Prof. Dr. Dr. Gerhard W. Paulus.”® Die
chirurgischen MaBnahmen umfass-
ten die maxilldre Vorverlagerung mit
semirigiden Miniplattenfixationen
sowie eine Kinnrandvorverlagerung
mit stufenférmiger Miniplattenfixa-
tion. Es schlossen sich eine kiefer-
orthopadische Feineinstellung der
Okklusion sowie deren Retention an.
Im Jahr 2017 erfolgte eine Zystekto-
mie im Oberkiefer, wobei gleichzeitig
beidseits die Miniplatten entfernt
wurden.
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Abb. 12a und b: Extraoraler Befund flinf Jahre postoperativ — Alter 25 Jahre. Abb. 13a und b: Extraoraler Befund 24 Jahre postoperativ — Alter 44 Jahre.
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Langzeitkontrolle

Die Nachuntersuchung im Alter von
44 Jahren, 24 Jahre postoperativ, um-
fasste die Dokumentation der extra-
oralen, funktionellen und intraoralen
Befunde sowie Fragen zur subjektiven
Einschatzung von Stefan M. zu den er-
folgten Therapien.

dung mit korrektem vertikalen und sa-
gittalen FrontzahnUberbiss auf. Die
Zéhne befinden sich in einem zahn-
arztlich gut versorgten Zustand.

Insgesamt liegt ein langzeitstabiles
Behandlungsergebnis ohne funktio-
nelle Stérungen vor, sowohl skelettal
wie dental, bei im Verhaltnis zum Aus-
gangsbefund ansprechender Gesichts-

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

Status prasens: Aktuell lebt Stefan
M. weitgehend selbststéndig in sei-
nem Elternhaus und arbeitet extern im
Rahmen einer Werkstatt flr behin-
derte Menschen. Gut integriert in die
Dorfgemeinschaft, ist er ein geschatz-
tes Mitglied in Vereinen wie der freiwil-
ligen Feuerwehr. Er ist bei guter allge-
meiner Gesundheit.

Extraoral fallen harmonischere Ge-
sichtsproportionen und ein entspann-
ter Mundschluss auf.

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

Intraoral weist der Befund eine
Klasse I-Okklusion ohne Llckenbil-
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asthetik. Die subjektive Einschatzung
von Stefan M. ist positiv und wert-
schatzend im Hinblick auf die zurlick-
liegenden Therapien.

Schlussbemerkung

Bei seltenen Syndromen ist es wichtig,
sich neben eventuellen eigenen Erfah-
rungen an der internationalen Literatur
zu orientieren, um Betroffenen thera-
peutisch gerecht zu werden. Zwar hat
das WBS in den letzten Jahren zuneh-
mend wissenschaftliche Beachtung
und Medienprédsenz erfahren, bleibt je-
doch noch immer eine Ausnahme in
der kieferorthopéadischen Praxis. Ziel
dieser Abhandlung ist es, auf kieferor-
thopadisch relevante Besonderheiten
bei WBS-Betroffenen aufmerksam zu
machen. Eine enge interdisziplinére

Vernetzung mit den beteiligten medi-
zinischen Disziplinen ist unerlasslich,
um die Gesamtbehandlung zu opti-
mieren, an der die Kieferorthopadie
einen bedeutenden Anteil hat.

Literatur kann angefordert werden
unter: hasund@karinhabersack.de

Dr. med. dent.
Karin Habersack

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