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Manifestaciones bucales y manejo estomatologico
de paciente con sindrome de Schwartz-Jampel.
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RESUMEN

El sindrome de Schwartz-Jampel es un desorden autosémi-
co recesivo poco frecuente, ya que sélo 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
patrén autosémico recesivo con el riesgo de una incidencia
mayor en los hijos de padres consanguineos. Este sindro-
me se caracteriza por rigidez y miotonia generalizada, ade-
mas de manifestaciones como talla baja, blefarofimosis y
anormalidades esqueléticas, ademas de anomalias bucales
como micrognasia, microstomia, hipoplasia mandibular y
otros hallazgos dentales. También se le denomina condro-
distrofia miotdnica.
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INTRODUCCION

El sindrome de Schwartz-Jampel (SJS) es un desor-
den autosémico recesivo poco frecuente caracteri-
zado por la presencia de rigidez muscular, displasia
esquelética, retardo en el crecimiento, contractura
de articulaciones y retraso en la maduracién dsea.'
El primer caso reportado lo hizo Catel, en 1951.
Sin embargo, en 1962, Oscar Schwartz y Robert
Jampel describieron a dos hermanos afectados por
miotonia, con talla baja, alteraciones esqueléticas,
limitacién de la movilidad articular y dismorfismo
facial. En 1978, Beighton acuiié el epdnimo sindro-
me de Schwartz-Jampel para referirse al fenotipo
facial caracteristico con blefarofimosis, miotonia
y deformidades éseas asociadas con un patrén de
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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
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chondrodystrophy.
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descargas eléctricas repetitivas y anormales en los
musculos que causan rigidez y que se registran en
el electromiograma, y cuya aparicidén se da en la
infancia. También se le denomina condrodistro-
fia miotdnica caracterizada por hipertrofia y de-
bilidad muscular generalizada.? Este sindrome de
herencia autosédmica recesiva se presenta en hijos
de matrimonios consanguineos 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 millén y el total
de casos reportados es poco mas de 100 a nivel
mundial. La literatura registra 129 casos en articu-
los indexados.3*

El sindrome de Schwartz-Jampel es un trastorno
congénito poco frecuente, resultado de la altera-
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cion en la sintesis del perlecano, una proteina de la
envoltura de los fasciculos musculares; el trastorno
se produce, predominantemente, por la mutacién
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 sintomas de este sindrome es la pérdida de
la funcién muscular. Al ser una enfermedad que se
hereda en un patrén autosémico recesivo hay riesgo
de una incidencia mayor en los hijos de padres con-
sanguineos.!

El sindrome de Schwartz-Jampel se clasifica de la
siguiente forma:

¢ 1A: displasia 6sea moderada, reconocida desde la
infancia por la presencia de cara miotdnica con
blefaroespasmo y blefarofimosis.

¢ 1B: displasia dsea severa, con cambios en la colum-
na vertebral, diagnosticada desde el nacimiento;
la miotonia se puede presentar en etapas mas tar-
dias.

e 2: es la variedad mas severa del SJS, con una dis-
plasia 6sea mas 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.>¢

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

¢ Musculos: se presenta un trastorno como la mioto-
nia, que es una sensacion de rigidez muscular (di-
ficultad para la relajacién tras un movimiento vo-
luntario), en ocasiones dolorosa. También existen
contracciones musculares continuas y espontaneas
que ocurren en reposo.” Hay hipertrofia muscular
que proporciona una apariencia herculea o pseu-
doatlética. La miotonia es determinante para ayu-
dar en el diagndstico.”

¢ Cartilago: se presenta arqueamiento de los huesos
largos, displasia de cadera y limitacion de la movi-
lidad de las articulaciones.”

* 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 flexionar las rodillas, lo que afecta
la marcha y produce un cansancio persistente y
dificultad respiratoria, ademas de retardo en el cre-
cimiento.?®

¢ Desarrollo psicomotor: en la mayoria de los casos
la inteligencia es normal; sin embargo, en algunos
pacientes se observa cierto grado de retraso men-
tal. También presentan restriccidon en el crecimien-
to intrauterino, lo que provoca trastornos de len-
guaje y deficiencia de atencion.”
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* Regiéon oromaxilofacial: blefarofimosis, ptosis
palpebral, blefaroespasmo. La miotonia del orbi-
cular de los parpados, el orbicular de los labios
y otros musculos se asocian con la expresiéon fa-
cial, los cuales son responsables del aspecto de
la cara de mascara con labios y mentdén frunci-
dos que producen una expresion de tristeza o de
llanto, siendo incapaces de expresar emociones
faciales." También se ven afectados los musculos
de la masticacién causando disfunciones como
disfagia, disfonia, rigidez y desdrdenes de la arti-
culacién temporomandibular. Las malformaciones
esqueléticas afectan los huesos de la mandibula,
causando micrognasia y constriccion palatina, lo
gue provoca apifiamiento y mala alineacién de los
dientes con una severa maloclusién. La implanta-
cion baja del pabelldn auricular con hélix dobla-
das es también un sigho en enfermos selectivos
miotdnicos.'>™

¢ Otros hallazgos bucales reportados son:™ defec-
tos en la dentina con atriciéon generalizada;' ries-
go de formacion de quiste dentigero o anquilo-
sis como resultado del retraso de la extraccidon
quirurgica de dientes impactados;® presencia de
dentinogénesis imperfecta en ambas denticiones;3
hipodoncia de la denticién, frecuente en mola-
res inferiores de ambos lados;>'> primer y segundo
molar maxilar con taurodontismo (agrandamien-
to de la cdmara pulpar coronal y raices cortas);”
retraso en la formacién y desarrollo de huesos y
dientes.”

Para el tratamiento odontoldgico del paciente
pediatrico es de suma importancia el manejo de su
comportamiento y apoyo conductual, ya que se de-
terminara si tiene que ser atendido en el consultorio
dental o realizar el tratamiento bajo anestesia gene-
ral de acuerdo con el protocolo que especifica si es
candidato o no.’®

Los pacientes con sindrome de Schwartz-Jampel
que requieren alguna cirugia correctiva o atencién
odontoldgica presentan dificultades para ser atendi-
dos bajo anestesia general, ya que por la limitacién
de la apertura de la boca, por la rigidez de los mus-
culos de la mandibula y el cuello corto, complican
la intubacién, junto con la microstomia, microgna-
sia, orofaringe pequeiia y paladar ojival, ademas de
la disminucién en el ritmo de la respiracién por la
deformidad de la columna y las limitaciones para la
ventilacion.'s

La complicacion mas frecuente es el sindrome
de hipertermia maligna, que es potencialmente le-
tal, causado por la combinacién de anestésicos in-
halados, siendo éste un desorden del sistema mus-
culo-esquelético. Los primeros signos son variables
e inespecificos; la presentacién puede ser aguda
durante la induccién de la anestesia o unas horas
posteriores al inicio. Los episodios clasicos consis-
ten en un sindrome hipermetabdlico y un sindrome
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muscular, que pueden evolucionar a disfuncién mul-
tiorganica.”®

REPORTE DE CASO

Paciente masculino de 10 anos de edad diagnostica-
do con sindrome de Schwartz-Jampel tipo IA a los 8
anos de edad por el Servicio de Genética del Hospital
para el Nino del Instituto Materno Infantil del Estado
de México (IMIEM) de Toluca, Estado de México. Es
producto de la primera gestacidn, sin antecedentes
de control prenatal, con parto eutécico en su domici-
lio; se desconocen medidas de reanimacién, Apgar y
Silverman del recién nacido y soélo refiere talla baja.
Es hijo Unico; la edad de los padres al nacimiento fue
de 18 afios de la madre y 22 la del padre.

Durante su desarrollo psicomotriz presentd leve
retraso ya que la madre refiere sostén cefdlico a los
12 meses e inicio de deambulacién a los tres anos.
Padres saludables no consanguineos: el Unico ante-
cedente de consanguinidad es el de abuelos pater-
nos y maternos, y primos lejanos.

A la exploracion fisica se observa su cara mioté-
nica, con una expresion de tristeza, dolicocéfalico,
leptoprosoico, con implantacion auricular baja, ble-
farofimosis, nariz ancha, labios y mentdn fruncidos,
hipoplasia mandibular, cuello corto, baja estatura;
con limitacién en la marcha por disminucién en la
movilidad de sus articulaciones; presenta dificultad
para hablar y expresarse (Figura 1).

Figura 1. Fotografia frontal donde se observa cara miotdni-
ca, con implantacidon auricular baja, blefarofimosis, labios y
menton fruncido e hipoplasia mandibular.

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

En cavidad oral se observa limitacidon de la aper-
tura, denticiéon mixta, paladar ojival, apinamiento
dental anterior severo, miultiples lesiones cariosas,
primeros molares permanentes fuera del plano de
oclusidn, insercidén de frenillo labial inferior corto,
frenillos accesorios a nivel de caninos y lengua irre-
gular (Figuras 2 y 3).

En la radiografia panoramica se observa den-
ticion mixta, apifiamiento dental severo en ambas
arcadas, especialmente en el maxilar, féormula den-
taria permanente completa, caninos superiores en
erupcion ectdpica; segundo y tercer molar inferior
se encuentran en la rama mandibular, ademas se ob-
serva una dran reduccidon entre la base de la mandi-
bula y la cresta alveolar, angulo mandibular amplio
(Figura 4).

MANEJO ODONTOLOGICO EN EL PACIENTE
¢ Extraccion de restos radiculares de OD 51y 55; 53,

63,64 y 65.
* SFF OD 16, 36, 34 y 44.

Figura 2. Arcadas dentales en oclusidon con apifamiento
dental anterior severo por la constriccion palatina.

Figura 3. Arcada superior del paciente donde se observa
paladar ojival y profundo, lesiones cariosas, denticion mix-
ta, apinamiento anterior.
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* Resinas en OD 14, 73, 46 y 83.
¢ Interconsulta con ortodoncia. Extraccion 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 rehabilitacidon bucal
bajo anestesia general y las complicaciones que ésta
implica.

DISCUSION

Existen caracteristicas generales que se presentan
en la mayoria de los pacientes; sin embargo, desta-
can las bucales, siendo diferentes en cada caso. Este
tipo de pacientes presentan apifamiento severo en
el maxilar superior a causa del paladar ojival y en el
maxilar inferior por la micrognasia que origina malo-
clusidén severa, lo que puede provocar acumulacién
de placa dentobacteriana y por ende multiples le-
siones cariosas, lo cual aumenta las secuelas en el
prondstico bucal, pues el tratamiento implica mu-
cho tiempo en el consultorio. Se debera valorar la
secuencia de erupciodn, la mala posicion dentaria, la
falta de espacio y por lo tanto tratamientos de orto-
pedia maxilar temprana.

Figura 4. Radiografia panoramica del paciente donde se
observa hipoplasia de los maxilares, apinamiento dental en
el maxilar superior, canino fuera de guia de erupcion.

Figura 5. Arcada inferior donde se observan frenillos acce-
sorios a nivel de caninos y frenillo bucal cerca del borde
libre de la encia.
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CONCLUSIONES

Se debe establecer un plan de tratamiento para es-
tos pacientes y ofrecer alternativas para brindar una
atencién dental de calidad. De acuerdo con las es-
tadisticas de prevalencia del sindrome de Schwartz-
Jampel es importante su diagnéstico y tratamiento
oportuno para poder realizar un manejo multidisci-
plinario y asi 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 realizé ningun tra-
tamiento. En la arcada superior, el frenillo labial pre-
senta implantacion baja cercana al borde libre de la
encia a nivel del incisivo central, sin causar tampoco
una alteraciéon mayor.
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