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Orofasiyal Bulgulariyla Schwartz-Jampel Sendromu: 2 Olgu Sunumu

Schwartz-Jampel Syndrome with Orofacial Findings: 2 Case Reports

(0V4

Schwartz—Jampel Sendromu (SJS) miyotoni ile iligkili, milyonda bir goriilen
nadir bir otozomal resesif iskelet displazisidir. Bu olgu sunumunun amaci
Schwartz—Jampel Sendromunun orofasiyal bulgularimi inceleyip sunmaktir.
Klinigimize bagvuran hastalardan ilki 13 yasinda kadin ve ikinci hasta ise 34
yasinda erkekti. Hastalarm her ikisinden de alinan anamnez sonucunda hastalarin
her ikisinin de SJS Tip 1A’ya sahip oldugu 6grenildi. Hastalarin her ikisinde de
ekstraoral muayenede agiz agikliginda kisitlilik, mikrognati, kas sertligi,
temporomandibular eklem (TME) problemleri ve bruksizm tespit edildi. intraoral
muayenede her iki hastada da ilk olarak dislerin anormal mine ve dentin yapisi
dikkat ¢gekerken buna ek olarak kadin hastada st ve alt ¢enedeki dislerin arasinda
diastemalar gozlemlendi, hastalarda taurodont ve kissing molar disler tespit
edildi. Her iki hastanin da panoramik radyografilerinde mandibular ramusun
uzunlugu olmasi gerektiginden kisa ve tiim mandibular dislerin apeksleriyle
mandibular korteks arasindaki mesafenin azalmis oldugu tespit edildi.

Sonug: SJS de karakteristik yiiz 6zellikleri, iskeletsel bozukluklar ve kas sertligi
ile tantya gidilir. Botoks uygulamalar1 bu hastalarda goriilen bruksizm ve TME
problemlerinin semptomatik tedavisinde faydalidir. Eger hastaya genel ya da
lokal anestezi altinda herhangi bir tedavi uygulanacaksa miimkiin olan tiim dental
tedaviler tek seansta yapilmaya calisilmalidir. Kaslarin ve iskelet sisteminin yant
sira digler, ¢cene kemikleri ve ¢evre dokular da etkilendigi i¢in dis hekimlerinin
iizerine biiyiik sorumluluk diismektedir.

Anahtar Kelimeler: Bruksizm, Lokal Anestezi, Sendrom.

ABSTRACT

Schwartz—Jampel Syndrome(SJS) is a rare autosomal recessive skeletal dysplasia
associated with myotonia, seen in one in a million. The purpose of this case report
is to examine and present the orofacial findings of Schwartz—Jampel Syndrome.
The first patient who applied to our clinic was a 13-year-old female and the
second patient was a 34-year-old male. It was learned that both of the patients had
SJS Type 1A as a result of the anamnesis. Extraoral examination revealed
limitation of mouth opening, micrognathia, muscle stiffness, TMJ problems and
bruxism in both patients. In the intraoral examination, abnormal enamel and
dentin structure of the teeth were noted in both patients, in addition, diastemas
were observed between the upper and lower jaw teeth in the female patient, and
taurodontic and kissing molars were detected in the patients. Panoramic
radiographs of both patients showed that the length of the mandibular ramus was
short, and the distance between the apex of all mandibular teeth and the
mandibular cortex was reduced.

Conclusion: Diagnosis is made by characteristic facial features, skeletal disorders
and muscle stiffness. Botox applications are also useful as symptomatic treatment
of bruxism and TMJ problems seen in these patients. If any treatment is to be
applied to the patient under general or local anesthesia, all possible dental
treatments should be tried to be performed in this session. Dentists have a great
responsibility as the teeth, jaw bones and surrounding tissues are affected as well
as the muscles and skeletal system.

Key Words: Bruxism, Local Anesthesia, Syndrome.
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GIRIS OLGU 1

Schwartz—Jampel Sendromu (SJS) miyotoni ile
iligkili, milyonda bir goriillen nadir bir otozomal
resesif iskelet displazisidir (1,2). Nadirde olsa tibbi
leteratiirde baz1 vakalar otozomal dominant kalitim
paterni oldugunu da diisiindiirtmektedir. SJS ilk
tanimlandigindan bu yana tiim diinyada toplam 2012
yilina kadar yaklasik 100 vaka, 2020 yilinda yapilan
bir calismada da 150 vaka bildirilmistir (1,3). Ilk
olarak 1962'de Amerika Birlesik Devletleri'nde Oscar
Schwartz ve Robert Jampel tarafindan tanimlandigi
icin Schwartz-Jampel Sendromu olarak bilinmektedir
(1,4).

Perlekan memelilerde hiicre disi matrisinde en yaygin
bulunan proteoglikanlar arasindadir ve endokondral
kemiklesme ile iliskilidir ve heparan stlfat
proteoglikan-2 geni [HSPG2 (MIM 142461)]
tarafindan kodlanmaktadir (1,3). HSPG2 geninin ug
birim mutasyonlarinin bu sendroma neden oldugu
bulunmustur (1,3).

Giedion ve ark. literatiirde bildirilen 81 hastanin yani
sira kendilerine ait bes hastanin klinik ve radyolojik
bulgularina dayanarak tip 1A, tip 1B ve tip 2 olmak
tizere Ui¢ tip SJS tanimlamuslardir (4,5).

SIS Tip 1A: Cocuklukta orta derecede kemik
displazisi karakteristik 6zelligidir.

SIS Tip 1B: 1A'ya benzer ancak dogumda daha
belirgin kemik displazisi ile kendini gosterir.

SJS Tip 2: Yenidogan doneminde son derece yiiksek
mortalite ile en siddetli ve nadir goriilen formdur.

Boy kisaligi, yiiz dismorfizmi ve myotoni bu
sendromun Karakteristik fenotipik 6zellikleridir (6,7).
Miyotoni istirahatte meydana gelen spontan, stirekli
kas kasilmasidir; ¢igneme kaslart da miyotoniden
etkilenebilir. Bu nedenle  disfaji, disfoni,
temporomandibular ~ eklemlerin  sertligi  gibi
degisikliklere ve islev bozukluklarina neden olabilir.
SJS'li  hastalar genellikle hiiziin veya aglamay1
andiran sabit bir yiliz ifadesine sahiptir. Sesleri tiz
olabilir. Blefarofimoz veya pitozis, mikrognati,
bliziilmiis dudaklar, katlanmig sarmalli kii¢iik boyutlu
kulaklar ve dis kantusun mediale yer degistirmesi,
paytak paytak yiirime ve ¢Omelme durusu ek
ozelliklerdir. Bu sendromun g¢ene yiiz bolgesini ve dis
bulgularin1 tanimlayan ¢ok az sayida calisma ve vaka
raporu bulunmaktadir. Genelde hem siit hem de kalic1
dislerin etkilendigi 1rsi hipoplazilerden olan dentin
defektleri dislerle ilgili en onemli bulgulardir (8).
Dentin defektleri; dentinogenezis imperfecta(DlI),
dentin displazisi(DD), rejiyonel odontodisplazi ve
dentin aplazisi olarak siiflandirilmaktadir.
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13 yasinda kadin hasta klinigimize ortodontik tedavi
istemi ile basvurdu. Hastanin alinan tibbi anamnezinde
SIS Tip 1A’ya sahip oldugu Ogrenildi. Hastanin
inspeksiyon muayenesinde sendromun karakteristik
maske benzeri yiiz yapisi, katlanmis sarmalli kiigiik
boyutlu kulaklar, biiziilmiis dudaklar, yasa gore boy
kisalig1 tespit edildi. Hastanin ekstraoral muayenesinde
agiz agikhiginda kisitlilik, mikrognati, kas sertligine
bagli c¢igneme kaslarinin etkilenmesi sonucunda
temporomandibular eklem problemleri ve bruksizm
tespit edildi. Intraoral muayenede ilk olarak iist ve alt
¢enedeki diastemalar ve dislerin anormal mine ve
dentin yapis1 goze ¢arpt1 (Sekil 1,2).

Sekil 1. Hastanin ekstraoral goriintiisii.

Sekil 2. Hastanin ekstraoral goriintiisii.

Radyografik incelemelerde, maksiller birinci ve ikinci
az1 digleri, uzun bir koronal pulpa odas1 ve kisalmis
kokler ile taurodontik bir sekle sahipti (Sekil 3).
Endokondral kemiklesmedeki bozukluk nedeniyle
mandibular corpus, ramus ve angulus yeteri kadar
gelisememis ve bunun sonucunda; mandibular ramus
olmast gerektiginden kisa, tiim mandibular dislerin
apeksleriyle mandibular korteks arasindaki mesafe
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azalmis  ve  dislerin  mandibular  kortekse
yakinliklarindan kaynaklanan kdk deformiteleri tespit
edildi. Mandibular birinci ve ikinci az1 dislerinin sag
ve sol olmak iizere bilateral olarak kissing molar
yapisinda oldugu tespit edildi. Dislerde dentin
displazisi ile uyumlu dentin defektleri gézlemlendi.
13 ve 23 nolu dislerin gomiilii oldugu tespit edildi.

Sekil 3. Hastanin panoramik radyografi goriintiisii.

OLGU 2

34 yasinda erkek hasta klinigimize rutin muayene

istemiyle  basvurdu. = Hastanin  almnan  tibbi
anamnezinde SJS Tip 1A’ya sahip oldugu &grenildi.
Hastanin inspeksiyon muayenesinde sendromun
karakteristik maske benzeri yiliz yapisi, katlanmig
sarmalli kiiclik boyutlu kulaklar, biizlilmiis dudaklar,
yasa gore boy kisaligi tespit edildi. Hastanin
ekstraoral muayenesinde agiz agikliginda kisitlilik,
mikrognati, kas sertligine bagli ¢igneme kaslarinin
etkilenmesi sonucunda temporomandibular eklem
problemleri ve bruksizm tespit edildi. Intraoral
muayenede ilk olarak dislerin anormal mine ve dentin
yapist gozlemlendi. Hastanin 23 numarali disi
gomiilii, 13 ve 25 numarali disleriyle birlikte
mandibular birinci kiiclik az1 ve birinci az1 disleri
eksikti. Radyografik incelemelerde, birinci ve ikinci
maksiller az1 disleri uzun bir koronal pulpa odasi ve
kisalmis kokler ile taurodontik bir sekle sahipti.
Endokondral kemiklesmedeki bozukluk nedeniyle
mandibular korpus, ramus ve angulus yeteri kadar
gelisememis ve bunun sonucunda; mandibular ramus
olmas1 gerektiginden kisa, tim mandibular dislerin
apeksleriyle mandibular korteks arasindaki mesafenin
azalmis oldugu tespit edildi. Mandibular ikinci ve
ticlincii az1 diglerinin sag ve sol olmak iizere bilateral
olarak kissing molar yapisinda oldugu tespit edildi.
Hastanin 16 numarali dis bolgesinde krater tarzinda
kemik defekti mevcuttu.

Sekil 4. Hastanin panoramik radyografi goriintiisii.

TARTISMA

sendromunun birincil 0Ozellikleri

Schwartz-Jampel
yasamin ilk yillarinda kendini gosterir ve hatta dogum
Oncesi ultrason ile saptanabilir. Karakteristik yiiz
ozellikleri, iskelet bozukluklar1 ve kas sertligi ile tantya

gidilir. SJS aymrict  tanisinda  bazi  sendromlar;
miyotonik bozukluklar (Konjenital miyotonik distrofi,
miyotonik distrofi, miyotoni konjenita, paramiyotoni
konjenital), miiskiiler distrofiler (Becker distrofisi,

Duchenne distrofisi, konjenital kas distrofisi),
konjenital miyopatiler, kanalopatiler,
mukopolisakkaridoz (Morquio sendromu),
Ehlers-Danlos sendromu, malign hipertermi,

Blefarospazm ve Stuve-Wiedemann sendromu gibi
sendromlar ekarte edilmelidir.

SJS tedavisi kas sertliklerini ve kramplar1 azaltmay1
amaglayan  bir  dizi  egzersizi  i¢ermektedir.
Semptomlara gore bazi ilaclar regete edilebilir. Botoks
uygulamalar1 da bu hastalarda goriilen bruksizm ve
temporomandibular eklem problemlerinin semptomatik
tedavisi olarak faydalidir. Ameliyat bazi durumlarda
oOnerilebilir ancak anestezik bir komplikasyon olarak
bilinen malign  hipertermi  agisindan  dikkatli
olunmahdir. Malign hipertermi, bu sendromun
potansiyel olarak Oliimciil komplikasyonlarindan
biridir (2,9,10). Boynun kisalig1 ve sertligi ve laringeal
yapilarin  kiicik boyutu nedeniyle endotrakeal
entiibasyon da zordur. Asetilkolinin bozunma hizinin
azalmasi nedeniyle trakeal entiibasyonu kolaylastirmak
icin rokiironyum gibi daha yiiksek kas gevsetici dozlar
gerekebilir. Bu nedenle SJS'li bireyler genel ve lokal
anestezik uygulamalar1 esnasinda ortaya ¢ikabilecek
hayati tehdit eden komplikasyonlar konusunda
uyarilmalidir. Eger hastaya genel ya da lokal anestezik
altinda herhangi bir tedavi uygulanacaksa miimkiin
olan tiim dental tedaviler de bu seansta yapilmaya
calisiilmalidir.
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Kaslarin ve iskelet sisteminin yani sira disler ¢ene
kemikleri ve cevre dokular da etkilendigi i¢in dis
hekimlerinin  {izerine de  biiyilk sorumluluk
diismektedir. Endokondral kemiklesmedeki bozukluk
nedeniyle mandibular corpus, ramus ve angulusun
yeteri kadar gelisememesi ve bunun sonucunda,
mandibular ramusun olmasi gerektiginden kisa olmasi
gibi durumlart tedavi etmek i¢in hastaya erken
yaslarda ortodontik tedavi baglanmalidir. Cene
kemiklerinin gelisiminin normal sekilde
gerceklesmemesi fraktiir riskini de arttirmaktadir.
Mine ve dentindeki yapisal bozukluk kaynakli hasta
dis ¢iirigiine yatkindir. Bunun i¢in koruyucu dis
hekimligine oOnem verilmeli florlir uygulamasi
yapilmali, diyet aliskanliklar1 diizenlenmeli, fazla
siikroz alimina dikkat edilmeli, hastaya diyet
danismanligt verilmelidir. Bu hastalarda genelde
gingivitis ve kemik defektleriyle birlikte goriilen
perioodontitis  goriilmektedir. Bu ylizden plak
eliminasyonu i¢in hastaya iyi bir oral hijyen egitimi
verilmeli ve belirli araliklarda dis hekimi tarafindan
profesyonel plak temizligi yapilmalidir. Dislerin kok
gelisimleri  takip edilmeli gerekli durumlarda
apeksifikasyon ~ ve  apeksogenezis  tedavileri
uygulanmalidir. Genelde dislerin gomiilii bir sekilde
kalmas1 dentigeréz kist goriilme ihtimalini de
arttrmaktadir bu yiizden goémili disler de belli
araliklarla takip edilmelidir (5-10).

Schwartz—Jampel Sendromu orofasiyal bdlgedeki
kemik, mine, dentin gibi sert doku ve kaslar gibi
yumusak doku komponentlerini etkiledigi igin tespit
edildigi andan itibaren multidisipliner olarak dis
hekimleri tarafindan takip edilerek gerekli tedaviler
uygulanmalidir.
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