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G iriş. Schwartz–Jampel sindromu (SJS) 
nadir, autosom-resessiv yolla ötürülən 
irsi xəstəlik olub, ilk dəfə 1962-ci ildə 

Schwartz və Jampel tərəfindən təsvir edilmişdir [1]. 
Xəstəliyin əsas klinik xüsusiyyətlərinə əzələ sərtliyi 
(miotoniya), skelet displaziyası, oynaq kontraktura
ları və üz dismorfizmi daxildir. Pasiyentlərdə həm
çinin boy artımının ləngiməsi, nitqin zəif inkişafı və 
müxtəlif dərəcədə motor məhdudiyyətlər müşahidə 
olunur [2].

SJS-in iki əsas klinik tipi mövcuddur. Tip 1 daha 
çox rast gəlinən forma olub HSPG2 genində muta
siya nəticəsində yaranır və müxtəlif fenotiplərlə 
xarakterizə olunur [3]. Tip 1A variantında klinik 
əlamətlər erkən uşaqlıq dövründə özünü göstərir, 
tip 1B forması isə daha ağır gedişli hesab olunur. 
Bu tip pasiyentlərdə əsasən miotonik simptomatika, 
kontrakturalar və skelet anomaliyaları üstünlük 
təşkil edir.

Tip 2 forma (Stüve–Wiedemann sindromu) isə 
LIFR genində mutasiya ilə əlaqədardır və ilk dəfə 
1971-ci ildə təsvir edilmişdir [4]. Bu sindromda 
uzun sümüklərdə əyrilik, müxtəlif dərəcəli fasial 
dismorfizm, əzələ tonusunun dəyişkənliyi (hipo
toniya və ya hipertoniya), disavtonomiya (hiper
termiya epizodları, tərləmənin pozulması) və motor 
inkişafın ləngiməsi müşahidə olunur [5].

Pasiyentlərin bir hissəsi neonatal və erkən uşaq 
dövründə disavtonomiya fəsadları səbəbindən 

həyatını itirə bilər, sağ qalanlarda isə ortopedik 
problemlər və motor funksiyanın məhdudlaşması 
formalaşır [6].

Son illərdə aparılan molekulyar-genetik tədqi
qatlar göstərmişdir ki, HSPG2 və LIFR genlərində 
mutasiyalar skelet və neuromuskulyar sistemin 
inkişafına təsir göstərərək müxtəlif fenotipik spektr 
yarada bilər [7]. Bu sindromlar xüsusilə qohum 
nikahlarının yüksək olduğu populyasiyalarda 
(Yaxın Şərq və Şimali Afrika regionu) daha çox 
təsvir olunmuşdur [8].

Ədəbiyyatda təsvir edilən klinik hallar çox az 
olduğundan, hər yeni pasiyentin klinik və genetik 
xüsusiyyətlərinin öyrənilməsi diferensial diaqnos
tika və tibbi-genetik məsləhətin təkmilləşdirilməsi 
baxımından mühüm əhəmiyyət kəsb edir [9–11].

İşin məqsədi. Bu işin məqsədi Schwartz–Jampel 
sindromunun tip 1 və tip 2 klinik xüsusiyyətlərini 
müqayisəli şəkildə təsvir etməkdir. Müxtəlif genetik 
mutasiyalarla əlaqəli fenotiplərin klinik gedişini və 
nəticələrini göstərməklə, xəstəliyin diaqnostikasında 
molekulyar-genetik testlərin əhəmiyyətini vurğula
maq nəzərdə tutulmuşdur. Eyni zamanda, nadir xəs
təliklərin aşkarlanmasında tibbi-genetik məsləhətin və 
prenatal diaqnostikanın roluna diqqət yetirilmişdir.

Material və metodlar. Tədqiqatda Schwartz–
Jampel sindromu diaqnozu qoyulmuş iki pasiyent 
müşahidə olunmuşdur. Pasiyentlərin klinik məlu
matları, ailə anamnezi, fiziki müayinə nəticələri 
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toplanmış, həmçinin radioloji (rentgen, MRT) və 
laborator-genetik müayinələr aparılmışdır. Mole
kulyar-genetik analizlərdə HSPG2 və LIFR gen
lərinin mutasiya statusu qiymətləndirilmişdir. Əldə 
olunan nəticələr mövcud ədəbiyyat məlumatları ilə 
müqayisəli şəkildə təhlil olunmuşdur.

Klinik hal
Pasiyent 1. 3 yaşlı qız, valideynləri qohum deyil

lər, lakin eyni kənddən olduqları qeyd olunur. Uşaq 
hamiləliyin 41-ci həftəsində, birinci hamiləlikdən 
və birinci doğuşdan, təbii yolla, 3500 q çəki ilə 
doğulmuşdur. Doğuş asfiksiya ilə müşayiət olun
muşdur.

Yenidoğan dövrü: əsas əlamətlər kimi zəif əmmə, 
əzələ hipotoniyası və qıcolma tutmaları müşahidə 
edilmişdir. Yenidoğan bir həftə müddətində küvezdə 
qalmışdır. Qıcolmalar yalnız həyatın ilk aylarında 
izlənmiş, 3 aydan sonra artıq qeydə alınmamışdır. 
1 yaşa qədər zondla qidalandırılmışdır. Ananın söz
lərinə görə, inkişaf mərhələlərinin ləngiməsi həya
tın ilk aylarından müşahidə olunmuşdur. Belə ki, 
pasiyent yalnız 1 yaşından sonra otura bilmiş, 2 
yaşından sonra gəzmiş, ilk kəlmələri isə yalnız son 

dövrlərdə deməyə başlamışdır. Başını tutma, göz 
kontaktı qurma kimi bacarıqlar da yaşıdlarına nis
bətən daha gec formalaşmışdır.

Müraciət zamanı pasiyentin yaşı 3 olmuşdur. 
Tibbi-genetik məsləhətə ortoped tərəfindən gön
dərilmişdir.

Klinik müayinə zamanı: pasiyent çox həssas və 
emosional idi. O, ağlayır, səsi və vücudu titrəyir, 
həddən artıq emosionallıq nümayiş etdirirdi. Yerişi 
sərbəst deyildi, bir neçə dəqiqə gəzəndən sonra 
oturub dincəlmək istəyirdi.

Obyektiv müayinə: fasial dismorfizm diqqəti 
cəlb edən əsas əlamət olmuşdur. Bu dəyişikliklərə 
geniş və hündür alın, kiçik və dərində yerləşən 
gözlər, periorbital şişkinlik, dolu yanaqlar, qısa 
burun, yuvarlaq burun ucu, enli burun körpüsü, 
qalın dodaqlar, bir qədər aşağıda yerləşən qulaq 
seyvanları və mimikanın azalması ilə xarakterizə 
olunan maskayabənzər üz aid idi.

 Aşağı ətrafların müayinəsində baldır hissəsinin 
aşağı üçdə birində xaricə doğru deviasiya, pəncədə 
baş barmağın uzunluğu və 1-ci və 2-ci barmaqların 
baş barmağa doğru əyilməsi müşahidə olunmuşdur 
(Şək. 1).

A. Dizmorfik üz (frontal)B. Dizmorfik üz və bel lordozu (lateral)C. Uzun baş barmaq

Şək. 1. Schwartz–Jampel sindromu tip 2
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Aparılan instrumental və laborator müayinələr:
ExoKQ: ciddi dəyişiklik aşkar edilməmiş, yalnız 

sol mədəciyin əlavə xordası qeyd olunmuşdur.
Kranial MRT: hər iki serebral hemisferin parietal 

pay ağ maddəsində hiperintens siqnal dəyişiklikləri, 
frontal səviyyədə subaraxnoidal sahələrin və beyin 
sulkuslarının genişlənməsi müəyyən edilmişdir.

Daxili orqanların və çanaq üzvlərinin USM 
müayinəsində patologiya aşkar edilməmişdir. 

Bud-çanaq oynağının RQ-da ilateral natamam 
bud çıxığı aşkar edilmişdir.

Qanın ümumi analizində anemiya əlamətləri 
aşkar olunmuşdur, səbəb kimi dəmirin aşağı səviy
yədə olması (4,92 µmol/l ) müəyyən edilmişdir.

CRP yüksək (24,6 mg/l), kalsium norma daxi
lində, vitamin D səviyyəsi normadan artıq (120 ng/
ml), EÇS isə artmış (30 mm/saat) olmuşdur.

Diaqnostik yanaşma: tibbi-genetik məsləhət 
zamanı əldə edilən məlumatlara, pasiyentin tipik üz 
quruluşuna və sümük sistemi patologiyasına əsasən 
ilkin olaraq Williams–Beuren sindromu ehtimal 
edilmişdir. Bu məqsədlə CNV analizi aparılmış, 
lakin heç bir patoloji variant aşkar edilməmişdir. 
Daha irəli müayinə olaraq tam ekzom sekanslama 
(WES) tövsiyə olunmuşdur. Analiz nəticəsində 
LIFR genində homoziqot, yüksək ehtimalla pa-
togen mutasiya müəyyən edilmişdir. Aşkar olu-
nan mutasiya Stüve–Viedemann sindromu, başqa 
adla Schwartz–Jampel sindromu tip 2 ilə uyğun 
gəlmişdir.

Təsdiqləyici testlər: valideynlərin hər ikisinin 
daşıyıcı olduqları təsdiqlənmişdir (1 ay sonra).

Proqnoz: Xəstəlik nəsildən nəslə autosom-
resessiv yolla ötürüldüyü üçün növbəti hamiləlik-
də təkrar xəstə uşağın doğulma ehtimalının 25 % 
olduğu ailəyə bildirilmişdir. Onlara tibbi-genetik 
məsləhət verilmiş, sonrakı hamiləlikdə prenatal 
diaqnostikanın vacibliyi vurğulanmışdır.

Pasiyent 2. 6 yaşlı oğlandır, çəkisi 10 kq, boyu 
87 sm-dir. İkinci hamiləlikdən, ikinci doğuşdan, 
hamiləliyin 38-ci həftəsində 2800 q çəkidə opera
tiv yolla dünyaya gəlmişdir. Valideynləri üçüncü 
dərəcəli qan qohumlarıdır. Yenidoğan dövründə 
sindroma xas tipik üz görünüşü və kobud döş 
sümüyü deformasiyası – pectus carinatum müşa-
hidə olunmuşdur.

Ananın sözlərinə görə, uşaq 1 yaş 2 aylığında ilk 
kəlmələri deməyə başlamış və dəstəklə addımlar 
ata bilmişdir. Sonradan onurğasında yaranan ciddi 
anomaliyalara (kifoz, skolioz) görə heç vaxt sər-
bəst oturmamış, daha çox ayaqüstə və ya uzanıqlı 
vəziyyətdə olmuşdur. Hal-hazırda 6 yaşında olan 

pasiyent oynaq kontrakturalarının kobudlaşması 
səbəbindən sutkanın çox hissəsini uzanıqlı vəziy
yətdə keçirir, qısa müddət ayaq üstə qala bilir, 
lakin addımları çətinliklə və yalnız qısa məsafəyə 
ata bilir.

Obyektiv müayinə zamanı diqqəti cəlb edən fa-
sial dismorfizm aşkar olunmuşdur: blefarofimoz, 
mikroftalm, büzülmüş dodaqlar, aşağıda yerləşən 
qabarıq qulaq seyvanları, mikroqnatıya, miotonik 
maskayabənzər və kədər ifadəli üz, qısa boyun, 
rigid ənsə və aşağı saç xətti. Oynaqlarda kobud 
açıcı və bükücü kontrakturalar, deformasiyalar 
və hərəkət məhdudluğu müşahidə olunmuşdur; 
bu dəyişikliklər xüsusilə dirsək, diz, bud və topuq 
oynaqlarında daha çox nəzərə çarpır. Yuxarı və 
aşağı ətraf barmaqları uzun və nazikdir. Pasiyentin 
xarici cinsiyyət üzvü kişi tipli olub, anamnezində 
qasıq yırtığı əməliyyatı qeyd olunur (Şək. 2).

Müayinə zamanı pasiyentin kontaka çətinliklə 
daxil olduğu müşahidə olunmuş, səsi zəif və cır, 
nitqi ləng olmuşdur. Yaddaş zəif qiymətləndiril
miş, lakin psixiatr müayinəsində əqli gerilik aşkar-
lanmamışdır.

Aparılmış instrumental müayinələrdə qarın 
boşluğu orqanlarının USM-si normal hüdudlarda 
olmuşdur. Onurğanın KT müayinəsi zamanı boyun 
nahiyəsində kifoz, C3–C4 fəqərə cisimlərinin retro-
spondilolistezi, spinal kanalın bu səviyyədə daral-
ması və onurğa beyninin sıxılması, döş nahiyəsində 
isə sola doğru skolioz aşkar edilmişdir. ENMQ-də 
yuxarı və aşağı ətraflarda senso-motor sinirlərin 
keçiriciliyi normal olmuşdur. Boyun nahiyəsinin 
MRT müayinəsində fəqərə sütununda kifoz, C4 
fəqərə cismində hemivertebra, C3–C4 fəqərə cisim
lərinin retrospondilolistezi, spinal kanalın sirkul-
yar daralması və onurğa beyninin sıxılması təsdiq 
edilmişdir.

Hər iki bud-çanaq oynağının rentgenoqrafiyasın-
da bilateral yarımçıxıq, asetabulumun displaziyası, 
massiv deformasiyalar, bud sümüyü boynunun qısa 
və qalın olması, varus deformasiyası aşkar olun-
muşdur. Pubik simfizdə 34 mm diastaz müəyyən 
edilmişdir. Sol bazu oynağında bazu sümüyünün 
hər iki ucunda hiperplazik deformasiya və yayılmış 
osteoporoz, bazu və dirsək oynaqlarında defor-
masiyalar izlənmişdir. Tam onurğa sütununun 
rentgenoqrafiyasında Th10–Th15 fəqərələr səviy
yəsində Cobb bucağı 31°-ə uyğun gələn III dərəcə-
li sola yönəlmiş C-vari skolioz qeydə alınmışdır, 
fəqərəarası məsafələr normal olmuşdur.

Qanın ümumi analizi və biokimyəvi müayinə
lərin nəticələri norma daxilində qiymətləndiril
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A. Miotonik üz deformasiyası

D. Bazu sümüyünün deformasiyası

B. Boyun kifozu

E. Kontraktura, hallux valgus

C. Döş qəfəsi deformasiyası

F.Bud-çanaq oynağı

Şək. 2. Schvartz-Jampel tip 1

mişdir. Xəstəliyin irsi etiologiyasını aydınlaşdır-
maq məqsədilə pasient tibbi-genetik məsləhət 
yönləndirilmiş və tam ekzom sekanslama analizi 

tövsiyə edilmişdir. Laborator-genetik müayinə 
nəticəsində HSPG2 genində homoziqot patogen 
mutasiya aşkarlanmışdır. Qeyd olunan mutasiyanın 
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Schvartz-Jampel tip 1 sindromu ilə uyumlu olduğu 
ədəbiyyatda bildirilmişdir.

Proqnoz: Xəstəlik nəsildən nəslə autosom-
resessiv yolla ötürüldüyü üçün növbəti hamiləlikdə 
təkrar xəstə uşağın doğulma ehtimalının 25% 
olduğu ailəyə bildirilmişdir. Onlara tibbi-genetik 
məsləhət verilmiş, sonrakı hamiləlikdə prenatal 
diaqnostikanın vacibliyi vurğulanmışdır.

Müzakirə. Schwartz–Jampel sindromu 
genetik və fenotipik heterogenliyi ilə seçilir; 
əsas əlamətlərə miotoniya, skelet displaziyası, 
kontrakturalar və fasial dismorfizm daxildir 
[1, 2]. İki klinik tip ayırd edilir: tip 1 HSPG2 
mutasiyası, tip 2 (Stüve–Wiedemann sindromu) 
isə LIFR mutasiyası ilə assosiasiya edilir [3, 4]. 
Klassik mənbələrdə tip 2 forma neonatal dövrdə 
ağır disavtonomiya, termorequlyasiya pozulması 
və sümük əyrilikləri səbəbilə daha yüksək erkən 
mortalitetlə xarakterizə olunur [4, 9, 11].

Bununla belə, təqdim olunan iki klinik halın 
müqayisəsi göstərir ki, bizim müşahidə etdiyimiz 
kohortda tip 1 klinik olaraq daha ağır funksional 
nəticə ilə təqdim olunmuşdur. Bu pasiyentdə geniş 
yayılmış kontrakturalar, servikal kanal daralması 
ilə nevroaksial sıxılma, III dərəcəli C-vari skolioz, 
bud-çanaq displaziyası və varus deformasiya 
müşahidə edilmiş, nəticədə uzunmüddətli uzanıqlı 
rejimə ehtiyac yaranmışdır. Tip 2 pasiyentdə isə 
inkişaf ləngiməsi, neonatal qıcolmalar və fasial-
skelet dəyişiklikləri mövcud olsa da, ümumi klinik 
vəziyyət daha yüngül qiymətləndirilmişdir.

Tip 2-də əsas ağırlaşma və letallıq disavtonom 
funksiyanın pozulması nəticəsində baş verə bilər. 
Bu səbəbdən bəzi mənbələrdə tip 2 forma daha 
ağır klinik gedişə malik kimi təsvir olunur [4, 9].

Müşahidə edilən fərqləri izah edən ehtimal 
olunan amillər aşağıdakılardır:

Fenotipik dəyişkənlik və allelik müxtəliflik 
(HSPG2 və LIFR gen variantlarının funksional 
təsir spektri) [5, 6, 11];

Skelet-aksial patologiyanın ağırlığı, xüsusilə 
servikal kanal daralması və vertebral anomaliya
ların mövcudluğu;

Survivor bias fenomeni: tip 2-də ağır disavto
nomiya səbəbilə neonatal dövrdə ölüm baş verə 
bildiyindən, sağ qalan pasiyentlərdə daha yüngül 
uzunmüddətli fenotip müşahidə oluna bilər [4, 9];

Ortopedik fəsadların proqressiyası (kifoz və 
skoliozun artması, kontrakturaların sərtləşməsi) 
tip 1 pasiyentdə funksional məhdudiyyətləri daha 
da artırmışdır.

Beləliklə, SJS-in “tip üzrə ağırlıq” konsepsiyası 

klinik praktikada hər zaman fərdi şəkildə qiy
mətləndirilməlidir. Genotip-fenotip korrelyasi
yası, gen variantlarının funksional təsiri, skelet-
aksial iştirakın dərəcəsi və termorequlyasiya 
pozğunluqlarının mövcudluğu xəstəliyin real 
klinik nəticələrini əhəmiyyətli dərəcədə dəyişə 
bilər [5–7, 11].

Hər iki ailədə autosom-resessiv ötürülmə təs
diqlənmişdir ki, bu da ailələr üçün 25% tək
rar risk ehtimalını göstərir və prenatal və ya 
preimplantasiya genetik diaqnostikanın əhəmiy
yətini bir daha vurğulayır [3, 9].

Yekun. Schwartz–Jampel sindromu klinik 
və genetik heterogenliyi ilə seçilən, nadir, lakin 
yüksək əhəmiyyət daşıyan irsi xəstəlikdir. Klassik 
təsnifata görə, tip 2 forma neonatal dövrdə 
termorequlyasiya mərkəzinin zədələnməsi və 
disautonomiya səbəbindən yüksək letallıqla 
xarakterizə olunur və buna görə bəzi mənbələrdə 
“daha ağır” sayılır. Bununla belə, bizim təqdim 
etdiyimiz hallar göstərir ki, tip 1 forma uzunmüddətli 
sağ qalım fonunda daha dərin və məhdudlaşdırıcı 
fəsadlarla gedişə malik ola bilər. Pasiyentdə 
müşahidə olunan geniş yayılmış kontrakturalar, 
kəskin kifoskolioz və servikal daralma, bud-
çanaq displaziyası və motor imkanların ciddi 
məhdudluğu tip 1-in klinik nəticələrinin nə qədər 
ağır ola biləcəyini nümayiş etdirir. Bu fakt bir 
daha sübut edir ki, SJS-in ağırlıq dərəcəsi yalnız 
tip təsnifatına əsasən deyil, genotip-fenotip 
korrelyasiyası, skelet-aksial iştirakın dərəcəsi, 
ikincili ortopedik fəsadlar və fenotipik dəyişkənlik 
əsasında qiymətləndirilməlidir.

Nadir genetik xəstəliklərin diaqnostikasında 
yalnız klinik müşahidələr kifayət etmir; diaqnozun 
dəqiqləşdirilməsi üçün mütləq molekulyar-genetik 
analizlərin aparılması vacibdir. Bizim hallarda 
tam ekzom sekvensləşməsi (Whole Exome 
Sequencing, WES) nəticələri diaqnostikanın 
dəqiqləşdirilməsində həlledici rol oynamışdır. Bu, 
klinik-genetik əməkdaşlığın və multidissiplinar 
yanaşmanın əhəmiyyətini bir daha təsdiqləyir.

Hər iki ailədə autosom-resessiv ötürülmə təsdiq
lənmişdir. Bu fakt tibbi-genetik məsləhətin vacib
liyini və növbəti hamiləliklərdə 25% təkrar riskin 
mövcudluğunu ön plana çıxarır. Ailələrə prenatal 
və ya preimplantasiya genetik diaqnostikanın 
vacibliyi vurğulanmışdır.

Beləliklə, təqdim etdiyimiz hallar Schwartz–
Jampel sindromunun fenotipik müxtəlifliyini, 
diaqnostik çətinliklərini və klinik-praktik əhə
miyyətini aydın şəkildə ortaya qoyur. Onlar 
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həmçinin göstərir ki, nadir xəstəliklərdə hər yeni 
təsvir olunmuş klinik müşahidə ədəbiyyat üçün 
dəyərli əlavədir və gələcəkdə xəstəliyin daha 

yaxşı anlaşılmasına, differensial diaqnostikanın 
təkmilləşdirilməsinə və tibbi-genetik məsləhət 
strategiyalarının inkişafına xidmət edir.
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РЕЗЮМЕ

КЛИНИЧЕСКОЕ ОПИСАНИЕ СИНДРОМА 
ШВАРЦА–ЖАМПЕЛЯ I И II ТИПОВ

1,2Абасова Г.Н., 3Байрамов Н.Ю.
1Республиканский Перинатальный Центр, 

Kонсультативное поликлиническое отделениe, Баку, Азербайджан;
2Республиканский Педиатрический Центр, 

Детская Неврологическая Больница, Баку, Азербайджан;
3Азербайджанский Медицинский Университет, 

Kафедра хирургических болезней - 1, Баку, Азербайджан

Синдром Шварца–Джампела (СШД) является редким аутосомно-рецессивным заболеванием и подразделяется 
на два типа: тип 1, связанный с геном HSPG2, и тип 2, ассоциированный с мутацией в гене LIFR. Классически 
тип 2 характеризуется тяжёлым течением и летальностью в неонатальном периоде. В нашем наблюдении 
были сопоставлены два клинических случая СШД типов 1 и 2. Пациент с типом 2 страдал от неонатальной 
гипотонии, судорог и задержки развития; секвенирование экзома подтвердило наличие гомозиготной мутации 
в гене LIFR. Вопреки ожиданиям, пациент прожил до 3 лет и приобрёл определённые моторные навыки. 
У пациента с типом 1 длительное течение сопровождалось тяжёлыми ортопедическими осложнениями, 
контрактурами и кифосколиозом, при этом интеллект сохранялся. Данные случаи показывают, что тип 2 не 
всегда может быть летальным, тогда как тип 1 способен привести к тяжёлой ортопедической инвалидизации. 
Результаты подчёркивают значение молекулярно-генетического тестирования и пренатальной диагностики 
в выявлении редких заболеваний.
Ключевые слова: синдром Шварца–Жaмпеля, синдром Стюве–Видеманна, терморегуляция, автономная 
дисфункция, миотоническое лицо, скелетная дисплазия, медико- генетическое консультирование
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SUMMARY

CLINICAL DESCRIPTION OF SCHWARTZ–JAMPEL 
SYNDROME TYPES 1 AND 2

1,2Abbasova H.N., 3Bayramov N.Y.
1Republican Perinatal Center, Consultative Polyclinic Department, Baku, Azerbaijan;

2Republican Pediatric Center, Children’s Neurological Hospital, 
Azerbaijan Medical University, Baku, Azerbaijan;

3Azerbaijan Medical University, Department of the First Surgical Diseases, Baku, Azerbaijan

Schwartz–Jampel syndrome (SJS) is a rare autosomal recessive disorder and is divided into two types: type 1 related 
to the HSPG2 gene, and type 2 associated with mutations in the LIFR gene. Classically, type 2 is characterized by 
severe course and lethality in the neonatal period. In our observation, two clinical cases of SJS type 1 and type 2 were 
compared. The type 2 patient suffered from neonatal hypotonia, seizures, and developmental delay, and whole-exome 
sequencing confirmed a homozygous mutation in the LIFR gene. Contrary to expectations, the patient survived up 
to the age of 3 and acquired certain motor skills. In the type 1 patient, long-term progression was accompanied by 
severe orthopedic complications, contractures, and kyphoscoliosis, while intellectual ability was preserved. These 
cases show that type 2 may not always be lethal, whereas type 1 can lead to severe orthopedic disability. The results 
emphasize the importance of molecular genetic testing and prenatal diagnostics in the detection of rare diseases. 
Keywords: Schwartz–Jampel syndrome, Stüve–Viedemann syndrome, thermoregulation, autonomic dysfunction, 
myotonic face, skeletal dysplasia, medical-genetic counseling
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