
www.medigraphic.org.mx

Manifestaciones bucales y manejo estomatológico 
de paciente con síndrome de Schwartz-Jampel. 
Reporte de un caso clínico
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RESUMEN

El síndrome de Schwartz-Jampel es un desorden autosómi-
co recesivo poco frecuente, ya que sólo han sido reporta-
dos 129 casos a nivel mundial; afecta a menos de una per-
sona por cada 10 millones. La enfermedad se hereda en un 
patrón autosómico recesivo con el riesgo de una incidencia 
mayor en los hijos de padres consanguíneos. Este síndro-
me se caracteriza por rigidez y miotonía generalizada, ade-
más de manifestaciones como talla baja, blefarofi mosis y 
anormalidades esqueléticas, además de anomalías bucales 
como micrognasia, microstomía, hipoplasia mandibular y 
otros hallazgos dentales. También se le denomina condro-
distrofi a miotónica.
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ABSTRACT

The Schwartz-Jampel syndrome is a rare autosomal reces-
sive disorder, as only 129 cases have been reported world-
wide and affects less than one person in 10 million. The 
disease is inherited in an autosomal recessive pattern with 
the risk of a higher incidence in children of consanguine-
ous parents. This syndrome is characterized by generalized 
rigidity and myotonia, plus demonstrations as short stature, 
and skeletal abnormalities blepharophimosis; taking some 
oral such as micrognathia, microstomia, mandibular hypo-
plasia and other dental fi ndings. It is also called myotonic 
chondrodystrophy.
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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Schwartz-Jampel (SJS) es un desor-
den autosómico recesivo poco frecuente caracteri-
zado por la presencia de rigidez muscular, displasia 
esquelética, retardo en el crecimiento, contractura 
de articulaciones y retraso en la maduración ósea.1

El primer caso reportado lo hizo Catel, en 1951. 
Sin embargo, en 1962, Oscar Schwartz y Robert 
Jampel describieron a dos hermanos afectados por 
miotonía, con talla baja, alteraciones esqueléticas, 
limitación de la movilidad articular y dismorfismo 
facial. En 1978, Beighton acuñó el epónimo síndro-
me de Schwartz-Jampel para referirse al fenotipo 
facial característico con blefarofimosis, miotonía 
y deformidades óseas asociadas con un patrón de 

descargas eléctricas repetitivas y anormales en los 
músculos que causan rigidez y que se registran en 
el electromiograma, y cuya aparición se da en la 
infancia. También se le denomina condrodistro-
fia miotónica caracterizada por hipertrofia y de-
bilidad muscular generalizada.2 Este síndrome de 
herencia autosómica recesiva se presenta en hijos 
de matrimonios consanguíneos de homogeneidad 
genética, afectando a un solo hijo o a dos herma-
nos. La incidencia hombre-mujer es la misma.3 La 
prevalencia es menor de uno en un millón y el total 
de casos reportados es poco más de 100 a nivel 
mundial. La literatura registra 129 casos en artícu-
los indexados.3,4

El síndrome de Schwartz-Jampel es un trastorno 
congénito poco frecuente, resultado de la altera-
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ción en la síntesis del perlecano, una proteína de la 
envoltura de los fascículos musculares; el trastorno 
se produce, predominantemente, por la mutación 
del gen HSPG2, que se encuentra en el cromosoma 
1p34.1-36.1., localizado en la matriz extracelular y en 
la base de la membrana, jugando un rol importante 
en la estructura celular y causando hiperexcitabilidad 
en la membrana. El principal signo desencadenante 
para los síntomas de este síndrome es la pérdida de 
la función muscular. Al ser una enfermedad que se 
hereda en un patrón autosómico recesivo hay riesgo 
de una incidencia mayor en los hijos de padres con-
sanguíneos.1

El síndrome de Schwartz-Jampel se clasifi ca de la 
siguiente forma:

• 1A: displasia ósea moderada, reconocida desde la 
infancia por la presencia de cara miotónica con 
blefaroespasmo y blefarofi mosis.

• 1B: displasia ósea severa, con cambios en la colum-
na vertebral, diagnosticada desde el nacimiento; 
la miotonía se puede presentar en etapas más tar-
días.

• 2: es la variedad más severa del SJS, con una dis-
plasia ósea más marcada, usualmente reconoci-
da en el examen prenatal, o al momento del na-
cimiento, por la presencia de hipomotilidad; la 
muerte prematura es  frecuente en este tipo de 
pacientes.5,6

Sus manifestaciones clínicas se pueden agrupar 
de acuerdo con el tejido que afectan:

• Músculos: se presenta un trastorno como la mioto-
nía, que es una sensación de rigidez muscular (di-
fi cultad para la relajación tras un movimiento vo-
luntario), en ocasiones dolorosa. También existen 
contracciones musculares continuas y espontáneas 
que ocurren en reposo.7 Hay hipertrofi a muscular 
que proporciona una apariencia hercúlea o pseu-
doatlética. La miotonía es determinante para ayu-
dar en el diagnóstico.7

• Cartílago: se presenta arqueamiento de los huesos 
largos, displasia de cadera y limitación de la movi-
lidad de las articulaciones.7

• Hueso: se observa talla baja, cuello corto, nariz 
achatada, deformidades de la columna (cifoesco-
liosis que son debilitantes para la postura del pa-
ciente), pectus carinatum, displasia de cadera, de-
formidades para fl exionar las rodillas, lo que afecta 
la marcha y produce un  cansancio persistente y 
difi cultad respiratoria, además de retardo en el cre-
cimiento.8,9

• Desarrollo psicomotor: en la mayoría de los casos 
la inteligencia es normal; sin embargo, en algunos 
pacientes se observa cierto grado de retraso men-
tal. También presentan restricción en el crecimien-
to intrauterino, lo que provoca trastornos de len-
guaje y defi ciencia de atención.10

• Región oromaxilofacial: blefarofimosis, ptosis 
palpebral, blefaroespasmo. La miotonía del orbi-
cular de los párpados, el orbicular de los labios 
y otros músculos se asocian con la expresión fa-
cial, los cuales son responsables del aspecto de 
la cara de máscara con labios y mentón frunci-
dos que producen una expresión de tristeza o de 
llanto, siendo incapaces de expresar emociones 
faciales.11 También se ven afectados los músculos 
de la masticación causando disfunciones como 
disfagia, disfonía, rigidez y desórdenes de la arti-
culación temporomandibular. Las malformaciones 
esqueléticas afectan los huesos de la mandíbula, 
causando micrognasia y constricción palatina, lo 
que provoca apiñamiento y mala alineación de los 
dientes con una severa maloclusión. La implanta-
ción baja del pabellón auricular con hélix dobla-
das es también un signo en enfermos selectivos 
miotónicos.12,13

• Otros hallazgos bucales reportados son:14 defec-
tos en la dentina con atrición generalizada;1 ries-
go de formación de quiste dentígero o anquilo-
sis como resultado del retraso de la extracción 
quirúrgica de dientes impactados;3 presencia de 
dentinogénesis imperfecta en ambas denticiones;3 
hipodoncia de la dentición,  frecuente en mola-
res inferiores de ambos lados;5,15 primer y segundo 
molar maxilar con taurodontismo (agrandamien-
to de la cámara pulpar coronal y raíces cortas);12 
retraso en la formación y desarrollo de huesos y 
dientes.13

Para el tratamiento odontológico del paciente 
pediátrico es de suma importancia el manejo de su 
comportamiento y apoyo conductual, ya que se de-
terminará si tiene que ser atendido en el consultorio 
dental o realizar el tratamiento bajo anestesia gene-
ral de acuerdo con el protocolo que especifi ca si es 
candidato o no.16

Los pacientes con síndrome de Schwartz-Jampel 
que requieren alguna cirugía correctiva o atención 
odontológica presentan difi cultades para ser atendi-
dos bajo anestesia general, ya que por la limitación 
de la apertura de la boca, por la rigidez de los mús-
culos de la mandíbula y el cuello corto, complican 
la intubación, junto con la microstomía, microgna-
sia, orofaringe pequeña y paladar ojival, además de 
la disminución en el ritmo de la respiración por la 
deformidad de la columna y las limitaciones para la 
ventilación.16

La complicación más frecuente es el síndrome 
de hipertermia maligna, que es potencialmente le-
tal, causado por la combinación de anestésicos in-
halados, siendo éste un desorden del sistema mús-
culo-esquelético. Los primeros signos son variables 
e inespecíficos; la presentación puede ser aguda 
durante la inducción de la anestesia o unas horas 
posteriores al inicio. Los episodios clásicos consis-
ten en un síndrome hipermetabólico y un síndrome 
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muscular, que pueden evolucionar a disfunción mul-
tiorgánica.16

REPORTE DE CASO

Paciente masculino de 10 años de edad diagnostica-
do con síndrome de Schwartz-Jampel tipo IA a los 8 
años de edad por el Servicio de Genética del Hospital 
para el Niño del Instituto Materno Infantil del Estado 
de México (IMIEM) de Toluca, Estado de México. Es 
producto de la primera gestación, sin antecedentes 
de control prenatal, con parto eutócico en su domici-
lio; se desconocen medidas de reanimación, Apgar y 
Silverman del recién nacido y sólo refi ere talla baja. 
Es hijo único; la edad de los padres al nacimiento fue 
de 18 años de la madre y 22 la del padre.

Durante su desarrollo psicomotriz presentó leve 
retraso ya que la madre refi ere sostén cefálico a los 
12 meses e inicio de deambulación a los tres años. 
Padres saludables no consanguíneos: el único ante-
cedente de consanguinidad es el de abuelos pater-
nos y maternos, y primos lejanos.

A la exploración física se observa su cara miotó-
nica, con una expresión de tristeza, dolicocéfalico, 
leptoprosoico, con implantación auricular baja, ble-
farofi mosis, nariz ancha, labios y mentón fruncidos, 
hipoplasia mandibular, cuello corto, baja estatura; 
con limitación en la marcha por disminución en la 
movilidad de sus articulaciones; presenta difi cultad 
para hablar y expresarse (Figura 1).

La madre refi ere que su desarrollo intelectual es 
normal de acuerdo con su edad, teniendo buen des-
empeño en el aspecto escolar.

En cavidad oral se observa limitación de la aper-
tura, dentición mixta, paladar ojival, apiñamiento 
dental anterior severo, múltiples lesiones cariosas, 
primeros molares permanentes fuera del plano de 
oclusión, inserción de frenillo labial inferior corto, 
frenillos accesorios a nivel de caninos y lengua irre-
gular (Figuras 2 y 3).

En la radiografía panorámica se observa den-
tición mixta, apiñamiento dental severo en ambas 
arcadas, especialmente en el maxilar, fórmula den-
taria permanente completa, caninos superiores en 
erupción ectópica; segundo y tercer molar inferior 
se encuentran en la rama mandibular, además se ob-
serva una gran reducción entre la base de la mandí-
bula y la cresta alveolar, ángulo mandibular amplio 
(Figura 4).

MANEJO ODONTOLÓGICO EN EL PACIENTE

• Extracción de restos radiculares de OD 51 y 55; 53, 
63, 64 y 65.

• SFF OD 16, 36, 34 y 44.

Figura 3. Arcada superior del paciente donde se observa 
paladar ojival y profundo, lesiones cariosas, dentición mix-
ta, apiñamiento anterior.

Figura 1. Fotografía frontal donde se observa cara miotóni-
ca, con implantación auricular baja, blefarofi mosis, labios y 
mentón fruncido e hipoplasia mandibular.

Figura 2. Arcadas dentales en oclusión con apiñamiento 
dental anterior severo por la constricción palatina.
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• Resinas en OD 14, 73, 46 y 83.
• Interconsulta con ortodoncia. Extracción de 14 y 24 

y colocar mantenedor de espacios.

El paciente fue tratado en forma convencional con 
apoyo de técnicas de conducta durante las citas en 
el consultorio dental, evitando la rehabilitación bucal 
bajo anestesia general y las complicaciones que ésta 
implica.

DISCUSIÓN

Existen características generales que se presentan 
en la mayoría de los pacientes; sin embargo, desta-
can las bucales, siendo diferentes en cada caso. Este 
tipo de pacientes presentan apiñamiento severo en 
el maxilar superior a causa del paladar ojival y en el 
maxilar inferior por la micrognasia que origina malo-
clusión severa, lo que puede provocar acumulación 
de placa dentobacteriana y por ende múltiples le-
siones cariosas, lo cual aumenta las secuelas en el 
pronóstico bucal, pues el tratamiento implica mu-
cho tiempo en el consultorio. Se deberá valorar la 
secuencia de erupción, la mala posición dentaria, la 
falta de espacio y por lo tanto tratamientos de orto-
pedia maxilar temprana.

CONCLUSIONES

Se debe establecer un plan de tratamiento para es-
tos pacientes y ofrecer alternativas para brindar una 
atención dental de calidad. De acuerdo con las es-
tadísticas de prevalencia del síndrome de Schwartz-
Jampel es importante su diagnóstico y tratamiento 
oportuno para poder realizar un manejo multidisci-
plinario y así evitar repercusiones importantes. En 
nuestro paciente se observaron frenillos accesorios 
en arcada inferior (Figura 5), lo que no ha sido re-
portado en otros pacientes; éstos no provocaban 
problema alguno, por lo que no se realizó ningún tra-
tamiento. En la arcada superior, el frenillo labial pre-
senta implantación baja cercana al borde libre de la 
encía a nivel del incisivo central, sin causar tampoco 
una alteración mayor.
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