Tartu Ulikooli Kliinikum
Geneetika ja personaalmeditsiini kliinik

SCHWARTZ-JAMPELI SUNDROOM
ORPHA: 800 OMIM # 255800

Ulevaade
Siindroomi kirjeldasid kirjeldasid Oscar Schwartz ja Robert S. Jampel 1962. a USAs.

Schwartz-Jampeli siindroom (SJS) on haruldane geneetiline haigus, mida iseloomustavad
mitteprogresseeruv lihasndrkus ja -jdikus (miotooniline miopaatia), lihaste hipertroofia,
luude arengu haired (kondrodiisplaasia), liigesekontraktuurid ja/voi kasvupeetus.
Sindroomiga inimestel on kirjeldatud iseloomulikke ndojooni ja ka silmade arenguhairet,
millega vOib kaasneda nagemise halvenemine. Erinevail inimestel vGib haigus avalduda
erineva raskuastmega.

Haigustunnused avalduvad tavaliselt varases lapsepdlves, esimesel — teisel eluaastal, kuid
vOivad avalduda ka varem.

Haigusest haaratud skeletilihased on pidevalt kokkutdmbunud ehk kontraheerunud, mis
omakorda pdhjustab lihaste jdikust ja segab seega igapadevatoiminguid — kdndimist, s60mist,
istumist jne. Naolihaste pidev kontraktsioon tingib omapéarase ,maskilaadse” ilme,
iseloomulikud on ka tavaparasest kitsamad silmaavad.

Kondrodisplaasia raskusaste voib eri isikuil erineda, kondrodisplaasia tdttu on jasemete
pikad luud lihikesed ja otstest tavaparasest laiemad, seega on SJS isikud lihikesed. Lisaks vdib
patsiendil olla rindkere ja lilisamba deformatsioone ning liigeste kontraktuure, mis omakorda
veelgi piiravad liikumist. Liigeste jaikus on progresseeruva kuluga, saavutades maksimumi
noorukieas.

| thlpi Schwartz-Jampeli sindroom ehk nn klassikaline vorm vdib avalduda varases kuni hilises
imikueas voi lapsepdlves.

Il tiupi Schwartz-Jampeli siindroom on haruldasem, see tuvastatakse tavaliselt juba siinnil.
Kirjanduse andmeil peetakse 2. tllpi SIS Stive-Wiedemanni siindroomiks, mitte SJS
alavormiks.

Esinemissagedus
SJS on harvikhaigus, kirjanduses on kirjeldatud ca 150 SIS patsienti.
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perlekaani - tootmiseks.
Perlekaani leidub nii rakkudevahelises maatriksis kui ka kdhres. Lisaks omab perlekaan tahtsat
rolli ka narvi- ja lihasrakkude vaheliste signaalide llekandes — st nii saavad lihased marguande
kokkutdmbumiseks voi I66gastumiseks. Haire korral on lihased pidevalt kokkutdmbunud ehk

kontraheerunud ja see pohjustab patsiendi kaebusi.

SIS korral on perlekaani kogus vahenenud vdi muutunud tema omadused ja seega hairunud
kdhre ja luude normaalne areng.

Ravi

Haigusele ei ole pdhjuslikku ravi, ravi on eelkdige simptomaatiline. Patsienti peaks jalgima
multidistsiplinaarne meeskond, kuhu kuuluvad neuroloog, geneetik, flisioterapeut, ortopeed,
silmaarst ja psiihholoog.

Lihasrelaksantide ja epilepsiavastaste ravimite (karbamasepiin, fenttoiin voi prokaiinamiid)
eesmark on miotoonia leevendamine.

Oluline on fusioteraapia kontraktuuride ja skeleti deformatsioonide ennetamiseks.

On kirjeldatud botuliintoksiin slsteravist blefarospasmi raviks teatud juhtudel. Vajadusel
kaalutakse blefarospasmi korral ka kirurgilist sekkumist.



Véga tahelepanelik tuleb olla narkoosis protseduuride korral, kuna SJS patsientidel on kirjeldatud
maliigset hiipertermiat!

Anesteesia infoleht: https://www.orphananesthesia.eu/en/rare-diseases/published-
guidelines/schwartz-jampel-syndrome/592-schwartz-jampel-symdrome-1/file.html

Prognoos
Progresseeruva kuluga blefarospasm voib nagemist hairida. Kirjanduse andmeil blefarospasm
noorukieas stabiliseerub ega mdjuta eluiga.

Kasutatud kirjandus
https://medlineplus.gov/genetics/condition/schwartz-jampel-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/schwartz-jampel-syndrome/
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC Exp.php?Ing=en&Expert=800
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