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RESUMO
A sindrome de Schwartz Jampel (SSJ) € uma desordem autossOmica recessiva, caracterizada clinicamente pela
baixa estatura, aparéncia facial tipica, multiplas anormalidades esqueléticas e por uma atividade muscular

continua. Este artigo descreve os aspectos clinicos e radiograficos de um paciente portador dessa sindrome

gue apresentava, também, mlltiplas unidades dentarias inclusas.

Descritores: Sindrome de Schwartz-Jampel. Dente nao Erupcionado. Processos Genéticos.

ABSTRACT

The Schwartz-Jampel syndrome (SJS) is an autosomal recessive disease clinically characterized by short

stature, typical facial appearance, multiple skeletal abnormalities and a continuous muscular activity. This

article describes the clinical and radiographic aspects of a syndromic patient, who also presented multiple

impacted teeth.

keywords: Schwartz-Jampel Syndrome. Tooth, Unerupted. Genetic Processes.

INTRODUGAO

A Sindrome de Schwartz Jampel (SSJ), de
carater autossomico recessivo, foi descrita pela pri-
meira vez em 1951, por Cartel et al., que relataram
anormalidades 6sseas e articulares. A sindrome foi
melhor definida, porém, em 1962, por Oscar Schwartz
e Robert Jampel'®, que relataram anomalias esque-
léticas, miotonias e um tipo facial distinto (mask-
face)®.

Clinicamente, esta entidade apresenta di-
versos sinais definidos, destacando-se, dentre eles,
alteracdes faciais caracteristicas: fissura palpebral
curta, hipertelorismo, baixa implantagao das orelhas,
micrognatia, blefaroespasmos, retrognatia, atresia de
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palato duro, hipertrofia muscular difusa dos misculos
faciais, boca pequena e labios contraidos, devido a
contragdo continua dos musculos periorais''!.

A miotonia presente nesta sindrome pode ser
responsavel pela hipertrofia muscular - nem sempre
observada em seu aspecto clinico — pela feicao facial
peculiar e pela voz de tono agudo (ou defeito na
fala). A dificuldade respiratoria, ja descrita por alguns
autores!3#12, também pode estar relacionada a esta
miotonia.

A eletromiografia, que na SSJ revela ativi-
dade muscular intermitente e espontanea, pode ser
utilizada no seu diagndstico. A bidpsia muscular é

descrita na literatura, contudo, na maioria dos casos
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relatados, ndo se percebem alteragBes histoldgicas
musculares®3411,

As alteracGes musculares e esqueléticas
caracterizam-se por limitacdes dos movimentos
articulares, contraturas e rigidez da musculatura
estriada, miotonia, baixa estatura, pescogo curto,
deformidades vertebrais, escolioses e displasias
Osseas®1314, Recentemente, mutacdes do gene
Perlecan (HSPG2) foram identificadas em individuos
com SSJ e podem estar relacionadas as alteragGes
esqueléticas vistas nessa sindrome2357.1517,

Outros achados reportados em alguns casos
desta doenca sdo: miopia, estrabismo, mielopatias,
hipertermia maligna, doenga de Von Willebrand's e
retardo mental®#1315,

A SSJ pode ser categorizada em dois tipos.
O tipo 1 (forma classica) é subdividido de acordo
com a idade de manifestacdo dos sinais/sintomas e
no grau de displasia dssea. O tipo 1A é reconhecido
na infancia e apresenta displasia dssea moderada,
enquanto o tipo 1B é detectado ao nascimento, com
displasia 6ssea mais pronunciada*>1315, O tipo 2,
clinicamente indistinguivel da Sindrome de Stuve-
Wiedemann, é a forma neonatal grave, com altos
indices de mortalidade na infancia, tipica miotonia
e contratura, com maior tendéncia a hipertermia
maligna’*2.

Na SSJ, o tratamento ainda ndo é bem de-
finido. As terapéuticas utilizadas tém o objetivo de
aliviar os sintomas e prevenir complicagdes. Drogas,
como a carbamazepina — a mais reportada na lite-
ratura e com os melhores resultados —, vém sendo
usadas para diminuir a continua atividade muscular
observada, amenizando a miotonia, os blefaroes-
pasmos e as contraturas articulares. Esta continua
atividade muscular, entretanto, tende a melhorar na
adolescéncia, independente do uso de medicagdes.
Outras alternativas utilizadas sao a fisioterapia, a
terapia ocupacional, além de cirurgias ortopédica e
oftalmologica?371>,

Neste, artigo descrevemos os aspectos cli-

nicos e radiograficos, observados em um paciente
afetado por essa sindrome, que foi submetido a ci-
rurgia para remocao de multiplas unidades dentarias

inclusas.

RELATO DO CASO CLINICO

Paciente do sexo masculino, 18 anos, leuco-
derma, estudante, compareceu ao Servigo de Cirurgia
e Traumatologia Bucomaxilofacial do Hospital Santo
Antbnio - Obras Sociais Irma Dulce - em fevereiro de
2007, encaminhado pelo seu cirurgido-dentista para
a realizagao de exodontias multiplas (dentes inclusos
e cariados).

Na anamnese, o paciente referiu ser portador
da SSJ. Relatou que tal condicao foi diagnosticada
em uma avaliagdo ortopédica, aos 6 anos de idade,
quando foi encaminhado para acompanhamento
genético. A médica assistente detectou, apds exame
clinico, caracteristicas compativeis com a sindrome,
tipo 1A. Foi realizada uma eletromiografia, na qual
se constatou a presenga de miotonia, aspecto carac-
teristico da doenca.

O jovem referiu ndo estar em uso de quais-
guer medicacdes. Negou qualquer tipo de sintomato-
logia muscular, alteragao de desenvolvimento mental
(cursava o 3° ano do ensino médio) e parentesco
familiar dos pais. Relatou ser portador de miopia
(usava lentes corretivas) e que, na infancia, apre-
sentava fadiga muscular, melhorada apos a pratica
de esportes.

Ao exame fisico, observou-se baixa estatu-
ra, escoliose e aparéncia facial tipica da sindrome:
hipertelorismo, baixa inser¢do das orelhas, microg-
natia maxilar e mandibular, boca pequena com labios
contraidos e restricoes dos movimentos faciais. Apre-
sentava, ainda, limitacao dos movimentos articulares
e musculares com discreto grau de dificuldade de
locomocao (Figuras 1 e 2).
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Figura 1 - Aspecto clinico caracteristico da sindro-
me.

Figura 2 - perfil direito do paciente, evidenciando a
micrognatia mandibular.

Na inspecdo intra-oral, constatou-se palato
duro atrésico, apinhamento dental, giroversdes, au-
séncia de unidades dentarias (segundos pré-molares
inferiores e molares inferiores), caries e limitagdo
de abertura bucal (Figura 3). No exame radiografico
panoramico que o paciente ja possuia, foram obser-

vadas multiplas unidades dentarias inclusas (1.8, 2.8,
3.5, 3.7, 3.8, 4.5, 4.7 e 4.8) (Figura 4).

Figura 3 - Aspecto intrabucal, com apinhamento
dental.

Figura 4 - Radiografia panoramica, exibindo maulti-
plas unidades dentarias inclusas.

Foram solicitados exames pré-operatdrios
de rotina que nao detectaram alteragdes. A cirurgia
para exodontia das unidades dentarias inclusas
e cariadas foi realizada em marco de 2007, sob
anestesia geral, sem intercorréncias. O paciente
encontra-se em pos-operatorio de 06 meses, sem
queixas quanto ao procedimento cirlrgico execu-
tado, tendo sido encaminhado para tratamento
ortodontico e posterior reabilitacdo protética.

DISCUSSAO

A sindrome de Schwartz Jampel é pouco
descrita na literatura e apresenta aspectos clinicos
especificos e varios graus de gravidade. E de ex-

trema importancia seu diagnéstico precoce ndo sé
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para possibilitar uma melhor qualidade de vida ao seu
portador, mas visando também ao aconselhamento
genético familiar.

O caso descrito apresenta os aspectos clini-
cos associados a sindrome, que incluem dismorfismo
facial, anormalidades esqueléticas e musculares
(Quadro 1). O paciente em questdao apresenta o
quadro clinico do tipo 1A da doenca, na qual as
manifestacdes usualmente sao reconhecidas na in-
fancia. Seus pais ndo possuem parentesco entre si,
diferentemente do descrito na literatura em alguns
casos?’?, A continua atividade muscular nesse pa-
ciente melhorou na adolescéncia, o que também ja

foi observado em outros relatos?®.

Locais Gerais
. . Rigidez da musculatura es-
Micrognatia .
triada

Anomalias esqueléticas
Limitacao dos movimentos
articulares

Baixa estatura

Palato duro atrésico

Hipertelorismo

Baixa implantagdo das ore-
lhas

Miopia e estrabismo

Dificuldade respiratoria

Quadro 1 - Principais caracteristicas da sindrome
de Schwartz Jampel.

A prevaléncia de retardo mental em pessoas
com esta desordem € estimada em 25%, o que ndo
foi observado neste paciente. Os mecanismos para
tal retardo ainda nao foram elucidados, mas nao pos-
suem nenhuma associacdo com defeitos enddcrinos
e metabdlicos. Defeitos na fala e no timbre de voz
bem como a miopia estdo presentes em varios casos,
inclusive nesse apresentado®*°.

A micrognatia, a rigidez dos musculos faciais,
a limitacdo de abertura bucal e o pescoco curto po-
dem causar dificuldade na intubacao traqueal, sendo
a traqueostomia, muitas vezes, um procedimento
necessario para tal. Apesar de esses aspectos esta-
rem presentes neste paciente, a intubagdo traqueal
para a anestesia geral transcorreu sem dificuldades.
Autores relatam casos de hipertermia maligna indu-
zidos durante a anestesia geral, o que ndo ocorreu
neste caso, quando da cirurgia para a remogao dos

dentes inclusos®>7813,

A literatura consultada ndo cita a presenca
de dentes inclusos como uma das caracteristicas
dessa sindrome. No paciente apresentado, os dentes
inclusos foram justamente a causa da busca pelo
tratamento odontoldgico. Esse achado parece estar
relacionado a atrofia do cortex mandibular, com a

consequente micrognatia comum nesta condiggo.

CONSIDERAGOES FINAIS

O reconhecimento da SSJ pelo cirurgidao
dentista é fundamental, objetivando evitar compli-
cacbes anestésicas em cirurgias buco-maxilo-faciais
sob anestesia geral, em que a intubacdo traqueal
faz-se necessaria. A discussdao da sindrome com o
médico anestesista é valida também para atentar
sobre a possibilidade de hipertermia maligna durante
a anestesia geral.

Além disso, os cirurgides-dentistas, frente a
tal sindrome, devem preocupar-se com a doenga de
Von Willebrand s, as vezes associada a SSJ. E caute-
loso, portanto, solicitar provas de coagulagao quando
da necessidade de procedimentos cruentos.

A presencga de multiplas unidades denta-
rias inclusas parece ser um achado importante no
reconhecimento dessa sindrome devido a microg-
natia em fungdo da atresia do cértex mandibular. O
cirurgidao-dentista pode ser, entao, um dos primeiros
profissionais a ter contato com pacientes portadores
da SSJ, o que torna imprescindivel conhecé-la para
gue se possa estabelecer um correto diagnostico e o
encaminhamento para o tratamento multidisciplinar

que essa condigdo exige.
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