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Schwartz—Jampel sindromu (SJS) nadir autosom-resessiv xastalikdir va iki tipa boliiniir: tip 1 HSPG2, tip 2 iss LIFR genindo
mutasiya ilo olagodardir. Klassik olaraq tip 2 neonatal dovrde agir gedis vo letalligla xarakterizs olunur. Bizim miigsahidos etdiyimiz
iki klinik halda SJS tip 1 vo tip 2 miiqayiso olunmusdur. Tip 2 pasiyent neonatal hipotoniyadan, qicolmalardan vo inkisaf
longimoasindon oziyyat ¢cokmis, WES noticosindo LIFR genindo homoziqot mutasiya tosdiqlonmisdir. Pasiyent gdzlonilonin
oksino olaraq 3 yasma qodor yasamis vo miloyyon motor bacariqlar oldo etmigdir. Tip 1 pasiyentdo iso uzunmiiddotli gedis
kaskin ortopedik fosadlar, kontrakturalar vo kifoskoliozla miisahido olunmus, lakin intellekt qgorunmusdur. Bu hallar gostorir ki,
tip 2 homiso letal olmaya bilar, tip 1 ise agir ortopedik alilliys sobab ola bilar. Naticalor molekulyar-genetik testlorin va prenatal
diagnostikanin nadir xastoliklorin askar edilmasindo shomiyyatini vurgulayir.

Acar sozlar: Schwartz—Jampel sindromu, Stiive—Viedemann sindromu, termorequlyasiya, avtonom disfunksiya, miotonik {iz,

skelet displaziyasi, tibbi-genetik maslohot

iris. Schwartz—Jampel sindromu (SJS)

nadir, autosom-resessiv yolla Otliriilon

irsi xostolik olub, ilk dofo 1962-ci ilds
Schwartz vo Jampel torofindon tosvir edilmisdir [1].
Xostaliyin asas klinik xiisusiyyatlorine azalo sartliyi
(miotoniya), skelet displaziyasi, oynaq kontraktura-
lar1 vo iiz dismorfizmi daxildir. Pasiyentlordo hom-
¢inin boy artiminin loangimasi, nitqin zaif inkisafi vo
mixtolif doracods motor mohdudiyyastlor miisahido
olunur [2].

SJS-in iki asas klinik tipi mévcuddur. Tip 1 daha
cox rast golinon forma olub HSPG2 geninds muta-
siya noticosindo yaranir vo miixtolif fenotiplorlo
xarakterizo olunur [3]. Tip 1A variantinda klinik
olamaotlor erkon usaqliq dovriinds 6ziinii gostorir,
tip 1B formasi iso daha agir gedisli hesab olunur.
Bu tip pasiyentlordo osason miotonik simptomatika,
kontrakturalar vo skelet anomaliyalar1 iistiinliik
toskil edir.

Tip 2 forma (Stiive—Wiedemann sindromu) isa
LIFR geninds mutasiya ilo alagadardir va ilk dofo
1971-ci ildo tosvir edilmisdir [4]. Bu sindromda
uzun siimiiklordo oyrilik, miixtolif dorocoli fasial
dismorfizm, ozolo tonusunun doyiskonliyi (hipo-
toniya vo ya hipertoniya), disavtonomiya (hiper-
termiya epizodlari, torlomanin pozulmasi) vo motor
inkisafin longimosi miisahido olunur [5].

Pasiyentlorin bir hissosi neonatal vo erkon usaq
dovriindo disavtonomiya fosadlar1 sobobindon
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hoyatini itiro bilor, sag qalanlarda iso ortopedik
problemlor vo motor funksiyanin mohdudlagmasi
formalasir [6].

Son illordo aparilan molekulyar-genetik todqi-
qatlar gostormisdir ki, HSPG2 va LIFR genlorindo
mutasiyalar skelet vo neuromuskulyar sistemin
inkisafina tosir gostorarok miixtolif fenotipik spektr
yarada bilor [7]. Bu sindromlar xiisusilo qohum
nikahlarinin  yiiksok oldugu populyasiyalarda
(Yaxin Sorq vo Simali Afrika regionu) daha ¢ox
tosvir olunmusdur [8].

Odobiyyatda tosvir edilon klinik hallar ¢ox az
oldugundan, hor yeni pasiyentin klinik vo genetik
xiisusiyyatlorinin Oyranilmaesi diferensial diagqnos-
tika vo tibbi-genetik maslohatin tokmillosdirilmosi
baximindan miihiim shomiyyat kosb edir [9—-11].

Isin magsadi. Bu isin mogsadi Schwartz—Jampel
sindromunun tip 1 va tip 2 klinik xiisusiyyatlorini
miiqayisali sokildo tosvir etmokdir. Miixtolif genetik
mutasiyalarla slagoli fenotiplorin klinik gedisini vo
naticolorini gostormoklo, xastoliyin diagnostikasinda
molekulyar-genetik testlorin ohomiyyotini vurgula-
maq nazorde tutulmusdur. Eyni zamanda, nadir xas-
toliklorin askarlanmasinda tibbi-genetik moslohatin vo
prenatal diagnostikanin roluna digqget yetirilmisdir.

Material vo metodlar. Todqiqatda Schwartz—
Jampel sindromu diagnozu qoyulmus iki pasiyent
miisahido olunmusdur. Pasiyentlorin klinik malu-
matlari, ailo anamnezi, fiziki miiayino naticolori
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toplanmig, hamg¢inin radioloji (rentgen, MRT) va
laborator-genetik miiayinalor aparilmigdir. Mole-
kulyar-genetik analizlordos HSPG2 vo LIFR gen-
lorinin mutasiya statusu qiymatlondirilmisdir. 9lda
olunan naticolor mévcud adobiyyat molumatlar ilo
miiqayisali sokildo tohlil olunmusgdur.

Klinik hal

Pasiyent 1. 3 yash qiz, valideynlori gohum deyil-
lor, lakin eyni kanddon olduglar1 geyd olunur. Usaq
hamiloliyin 41-ci hoftesinds, birinci hamilalikdon
va birinci dogusdan, tobii yolla, 3500 q coki ilo
dogulmusdur. Dogus asfiksiya ilo miisayiot olun-
musdur.

Yenidogan dovrii: osas olamotlor kimi zoif ommo,
ozalo hipotoniyasi vo qicolma tutmalar1 miisahido
edilmisdir. Yenidogan bir hofto miiddstindos kiivezdo
galmisdir. Qicolmalar yalniz hoyatin ilk aylarinda
izlonmis, 3 aydan sonra artiq qeyds alinmamigdir.
1 yasa qodor zondla gidalandirilmisdir. Ananin soz-
lorina gora, inkisaf morhalslorinin longimasi hoya-
tin ilk aylarindan miisahido olunmusdur. Belo ki,
pasiyent yalniz 1 yasindan sonra otura bilmis, 2
yasindan sonra gozmis, ilk kolmalari iso yalniz son

C. Uzun bas barmaq

B. Dizmorfik iiz va bel lordozu (lateral)

dovrlordo demoyo baslamigdir. Basini tutma, goz
kontakti qurma kimi bacariqlar da yasidlarina nis-
boton daha gec formalagmisdir.

Miiraciot zamani pasiyentin yast 3 olmusdur.
Tibbi-genetik maslohoto ortoped torofindon gon-
dorilmisdir.

Klinik miiayine zamani: pasiyent ¢ox hassas vo
emosional idi. O, aglayir, sosi va viicudu titrayir,
hoddon artiq emosionalliq niimayis etdirirdi. Yerisi
sorbost deyildi, bir ne¢o doqiqe gozondon sonra
oturub dincolmak istoyirdi.

Obyektiv miiayino: fasial dismorfizm digqoti
colb edon osas olamot olmusdur. Bu doyisikliklora
genis vo hiindiir alin, kigik vo dorindo yerloson
gozlor, periorbital siskinlik, dolu yanaglar, qisa
burun, yuvarlaq burun ucu, enli burun korpiisi,
galin dodaglar, bir godor asagida yerloson qulaq
seyvanlart vo mimikanin azalmasi ilo xarakterizo
olunan maskayabonzar iiz aid idi.

Asag1 otraflarin milayinosindo baldir hissasinin
asag ticdo birinds xarice dogru deviasiya, poncado
bas barmagin uzunlugu vo 1-ci va 2-ci barmaqlarin
bas barmaga dogru ayilmosi miisahido olunmusgdur

(Sok. 1).

A. Dizmorfik iiz (frontal)

Sok. 1. Schwartz—Jampel sindromu tip 2
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Aparilan instrumental va laborator miiayinalar:

ExoKQ: ciddi doyisiklik agkar edilmomis, yalniz
sol madaciyin alava xordasi qeyd olunmusdur.

Kranial MRT: har iki serebral hemisferin parietal
pay ag maddoasinds hiperintens signal doyisikliklori,
frontal soviyyado subaraxnoidal sahslorin vo beyin
sulkuslarmin genislonmasi miisyyon edilmisdir.

Daxili organlarin vo ¢anaq tlzvlorinin USM
milayinasindo patologiya askar edilmomisdir.

Bud-canaq oynaginin RQ-da ilateral natamam
bud ¢ix181 askar edilmisdir.

Qanin iimumi analizindo anemiya olamotlori
askar olunmusdur, sabab kimi domirin asag1 soviy-
yado olmasi (4,92 pmol/l ) miisyyon edilmisdir.

CRP yiiksok (24,6 mg/l), kalsium norma daxi-
lindo, vitamin D saviyyasi normadan artiq (120 ng/
ml), ECS iso artmis (30 mm/saat) olmusdur.

Diagnostik yanagma: tibbi-genetik moslohot
zamani alds edilon malumatlara, pasiyentin tipik iiz
qurulusuna va stimiik sistemi patologiyasina asason
ilkin olaraq Williams—Beuren sindromu ehtimal
edilmisdir. Bu moqgsadloe CNV analizi aparilmus,
lakin he¢ bir patoloji variant askar edilmomigdir.
Daha iroli miiayino olaraq tam ekzom sekanslama
(WES) tovsiya olunmusdur. Analiz noticosindo
LIFR genindo homoziqot, yiiksok ehtimalla pa-
togen mutasiya miioyyon edilmisdir. Askar olu-
nan mutasiya Stiive—Viedemann sindromu, basqa
adla Schwartz—Jampel sindromu tip 2 ilo uygun
golmisdir.

Toasdiqgloyici testlor: valideynlorin hor ikisinin
dastyict olduglari tosdiglonmisdir (1 ay sonra).

Prognoz: Xostolik nosildon noslo autosom-
resessiv yolla otiirtildiiyii iiglin novbeti hamilalik-
do tokrar xosto usagin dogulma ehtimalinin 25 %
oldugu ailoyo bildirilmigdir. Onlara tibbi-genetik
maslohat verilmis, sonraki hamilslikde prenatal
diagnostikanin vacibliyi vurgulanmisdir.

Pasiyent 2. 6 yasli oglandir, ¢okisi 10 kq, boyu
87 sm-dir. ikinci hamilslikdon, ikinci dogusdan,
hamilaliyin 38-ci hoftasinds 2800 q ¢okido opera-
tiv yolla diinyaya golmisdir. Valideynlori {i¢iincii
doracoli qan qohumlaridir. Yenidogan ddvriindo
sindroma xas tipik liz goriiniisii vo kobud dos
siimlyii deformasiyas1 — pectus carinatum miisa-
hids olunmusdur.

Ananin sozloring gors, usaq | yas 2 ayliginda ilk
kolmolori demoyo baglamis vo dostoklo addimlar
ata bilmisdir. Sonradan onurgasinda yaranan ciddi
anomaliyalara (kifoz, skolioz) goro he¢ vaxt sor-
bast oturmamis, daha ¢cox ayaqiisto vo ya uzaniqli
voziyyotdo olmusdur. Hal-hazirda 6 yasinda olan

pasiyent oynaq kontrakturalarinin kobudlasmasi
sobabindon sutkanin ¢ox hissasini uzanigl vaziy-
yotdo kecirir, qisa miiddot ayaq tisto qala bilir,
lakin addimlar1 ¢otinlikle vo yalniz qisa mosafoya
ata bilir.

Obyektiv miiayino zamani digqgoti colb edon fa-
sial dismorfizm askar olunmusdur: blefarofimoz,
mikroftalm, biizilmiis dodaqlar, asagida yerloson
gabariq qulaq seyvanlari, mikrognatiya, miotonik
maskayabonzor vo kodor ifadsli iiz, qisa boyun,
rigid onso vo asagi sa¢ xotti. Oynaqglarda kobud
acgict vo biikiicii kontrakturalar, deformasiyalar
vo horokot mohdudlugu miisahido olunmusdur;
bu doyisikliklor xiisusilo dirsok, diz, bud va topuq
oynaqlarinda daha ¢ox nozoro c¢arpir. Yuxari vo
asag otraf barmagqlar1 uzun vo nazikdir. Pasiyentin
xarici cinsiyyat lizvii kisi tipli olub, anamnezindo
gasiq yirtig1 omoliyyati geyd olunur (Sak. 2).

Miiayine zamani pasiyentin kontaka cotinliklo
daxil oldugu miisahido olunmus, sosi zoif va cir,
nitqi long olmusdur. Yaddas zoif qiymotlondiril-
mis, lakin psixiatr miiayinasindo aqli gerilik askar-
lanmamisdir.

Aparilmis instrumental miiayinolordo garin
boslugu organlarinin USM-si normal hiidudlarda
olmusdur. Onurganin KT miiayinasi zaman1 boyun
nahiyasindo kifoz, C3—C4 foqors cisimlorinin retro-
spondilolistezi, spinal kanalin bu saviyyado daral-
masi1 vo onurga beyninin sixilmasi, dos nahiyasindo
159 sola dogru skolioz agkar edilmisdir. ENMQ-do
yuxarlt vo asagi otraflarda senso-motor sinirlorin
kegiriciliyi normal olmusdur. Boyun nahiyasinin
MRT miiayinosindo fogora siitununda kifoz, C4
fagors cisminds hemivertebra, C3—C4 foqgars cisim-
lorinin retrospondilolistezi, spinal kanalin sirkul-
yar daralmasi vo onurga beyninin sixilmasi tosdiq
edilmisdir.

Hor iki bud-¢anaq oynaginin rentgenoqrafiyasin-
da bilateral yarimg¢ixiq, asetabulumun displaziyasi,
massiv deformasiyalar, bud siimiiyli boynunun qisa
vo qalin olmasi, varus deformasiyasi askar olun-
musdur. Pubik simfizdo 34 mm diastaz miioyyon
edilmigdir. Sol bazu oynaginda bazu siimiiyiiniin
har iki ucunda hiperplazik deformasiya vo yayilmis
osteoporoz, bazu vo dirsok oynaglarinda defor-
masiyalar izlonmigdir. Tam onurga siitununun
rentgenoqrafiyasinda Th10-Thl15 foqoralor soviy-
yosindo Cobb bucagi 31°-0 uygun golon III dorace-
li sola yonalmis C-vari skolioz qeyde alinmigdir,
fogoraarasi mosafalor normal olmusdur.

Qanin iimumi analizi vo biokimyovi miiayino-
lorin noticolori norma daxilinds qiymatlondiril-
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migdir. Xostoliyin irsi etiologiyasini aydinlagdir- tovsiyo edilmisdir. Laborator-genetik miiayino
maq mogsadilo pasient tibbi-genetik moaslohot noticesindoe HSPG2 geninds homoziqot patogen
yonlondirilmis vo tam ekzom sekanslama analizi mutasiya askarlanmigdir. Qeyd olunan mutasiyanin

A. Miotonik iiz deformasiyasi

B. Boyun kifozu C. Dos qafasi deformasiyasi

D. Bazu siimiiyiiniin deformasiyasi E. Kontraktura, hallux valgus F.Bud-¢canaq oynagi

Sok. 2. Schvartz-Jampel tip 1
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Schvartz-Jampel tip 1 sindromu ilo uyumlu oldugu
odabiyyatda bildirilmigdir.

Prognoz: Xostolik nosildon noslo autosom-
resessiv yolla 6tiirtildiiyti ticlin ndvbati hamilslikdo
tokrar xosto usagin dogulma ehtimalinin 25%
oldugu ailoyo bildirilmigdir. Onlara tibbi-genetik
moaslohot verilmis, sonraki hamilslikdo prenatal
diagnostikanin vacibliyi vurgulanmigdir.

Miizakira. Schwartz—Jampel sindromu
genetik vo fenotipik heterogenliyi ilo secilir;
osas olamotloro miotoniya, skelet displaziyasi,
kontrakturalar vo fasial dismorfizm daxildir
[1, 2]. Iki klinik tip ayird edilir: tip 1 HSPG2
mutasiyast, tip 2 (Stiive—Wiedemann sindromu)
iso LIFR mutasiyas1 ilo assosiasiya edilir [3, 4].
Klassik monbalords tip 2 forma neonatal dovrde
agir disavtonomiya, termorequlyasiya pozulmasi
vo stimiik oyriliklori sobabilo daha yiiksok erkon
mortalitetlo xarakterizo olunur [4, 9, 11].

Bununla bels, toqdim olunan iki klinik halin
miiqayisasi gostorir ki, bizim miisahido etdiyimiz
kohortda tip 1 klinik olaraq daha agir funksional
natica ilo togdim olunmusgdur. Bu pasiyentds genis
yayilmis kontrakturalar, servikal kanal daralmasi
ilo nevroaksial sixilma, III daracali C-vari skolioz,
bud-¢anaq displaziyast vo varus deformasiya
miisahido edilmis, naticodo uzunmiiddotli uzanigl
rejimo ehtiyac yaranmisdir. Tip 2 pasiyentdo iso
inkisaf longimasi, neonatal qicolmalar vo fasial-
skelet doyisikliklori movcud olsa da, imumi klinik
vaziyyat daha ylingiil qiymatlondirilmigdir.

Tip 2-do asas agirlasma vo letalliq disavtonom
funksiyanin pozulmasi naticasindo bas vers bilor.
Bu sabobdon bazi monbslords tip 2 forma daha
agir klinik gediso malik kimi tosvir olunur [4, 9].

Miisahido edilon forqglori izah edon ehtimal
olunan amillor agagidakilardir:

Fenotipik doyiskonlik vo allelik miixtoliflik
(HSPG2 vo LIFR gen variantlarinin funksional
tosir spektri) [5, 6, 11];

Skelet-aksial patologiyanin agirligi, xtsusilo
servikal kanal daralmasi vo vertebral anomaliya-
larin moéveudlugu;

Survivor bias fenomeni: tip 2-do agir disavto-
nomiya sobabilo neonatal dévrdo 6liim bas vero
bildiyindon, sag qalan pasiyentlorde daha yiingiil
uzunmiiddatli fenotip miisahido oluna bilor [4, 9];

Ortopedik fosadlarin proqressiyasi (kifoz vo
skoliozun artmasi, kontrakturalarin sortlogsmaosi)
tip 1 pasiyentdo funksional mohdudiyyatlori daha
da artirmisdir.

Beloliklo, SJS-in “tip lizro agirliq” konsepsiyasi

klinik praktikada hor zaman fordi sokilde qiy-
motlondirilmalidir. Genotip-fenotip korrelyasi-
yasi, gen variantlarinin funksional tosiri, skelet-
aksial igtirakin dorocesi vo termorequlyasiya
pozgunluglarinin  movcudlugu xostaliyin real
klinik noticoalorini ohomiyyoatli dorocodo doyiso
bilor [5-7, 11].

Hor iki ailodo autosom-resessiv Otiiriilmo tos-
diglonmisdir ki, bu da ailolor iigiin 25% tok-
rar risk ehtimalin1 gdstorir vo prenatal vo ya
preimplantasiya genetik diaqnostikanin ohomiy-
yotini bir daha vurgulayir [3, 9].

Yekun. Schwartz—Jampel sindromu klinik
vo genetik heterogenliyi ilo segilon, nadir, lakin
yliksok oshomiyyot dasiyan irsi xostolikdir. Klassik
tosnifata goro, tip 2 forma neonatal dovrde
termorequlyasiya morkozinin zodslonmasi vo
disautonomiya sobobindon yiliksok letalligla
xarakterizo olunur vo buna gors bazi monbolordo
“daha agir” sayilir. Bununla belo, bizim toqdim
etdiyimizhallargostorirki, tip 1 formauzunmiiddotli
sag qalim fonunda daha dorin vo mohdudlasdirict
fosadlarla gediso malik ola bilor. Pasiyentdo
miisahido olunan genis yayilmis kontrakturalar,
koskin kifoskolioz vo servikal daralma, bud-
canaq displaziyast vo motor imkanlarin ciddi
mohdudlugu tip 1-in klinik naticolorinin na qodor
agir ola bilocoyini niimayis etdirir. Bu fakt bir
daha siibut edir ki, SJS-in agirliq doracasi yalniz
tip tosnifatina osason deyil, genotip-fenotip
korrelyasiyasi, skelet-aksial istirakin dorocosi,
ikincili ortopedik fasadlar vo fenotipik doyiskonlik
osasinda qiymotlondirilmolidir.

Nadir genetik xostaliklorin diagnostikasinda
yalniz klinik miisahidolor kifayst etmir; diagnozun
doqiqglosdirilmasi liclin miitloqg molekulyar-genetik
analizlorin aparilmasi1 vacibdir. Bizim hallarda
tam ekzom sekvenslogmosi (Whole Exome
Sequencing, WES) noticolori diagnostikanin
doqiqlosdirilmasinds hoalledici rol oynamisdir. Bu,
klinik-genetik omokdaslhigin vo multidissiplinar
yanagmanin ohomiyyatini bir daha tosdigloyir.

Hor iki ailodo autosom-resessiv dtiiriilma tosdiq-
lonmisgdir. Bu fakt tibbi-genetik moslohatin vacib-
liyini vo ndvbati hamilsliklorde 25% tokrar riskin
movcudlugunu 6n plana ¢ixarir. Ailolors prenatal
vo ya preimplantasiya genetik diaqnostikanin
vacibliyi vurgulanmigdir.

Beloliklo, togqdim etdiyimiz hallar Schwartz—
Jampel sindromunun fenotipik miixtslifliyini,
diagnostik ¢otinliklorini vo klinik-praktik oho-
miyyatini aydin sokildo ortaya qoyur. Onlar
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homginin gdstarir ki, nadir xastoliklords hor yeni
tosvir olunmus klinik miisahido oadabiyyat {i¢iin
doyorli olavadir vo golocokdo xostoliyin daha
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PE3IOME

KIMHUYECKOE OIIMCAHUE CUHAPOMA
HIBAPINA—KAMIIEJIA I 1 11 TUTIIOB

12A6acoBa I'.H., *baiipamos H.IO.
'Pecnybnuxanckuil Ilepunamansnoiii Llenmp,
Koncynomamuenoe nonuxknunuueckoe omoenenue, baxy, Azepoatioxcan;
’Pecnybauxanckuil Ileouampuueckuii I{enmp,
Hemckasa Hesponozuueckas bonvnuya, baxy, Azepbatiosxcan,
JAzepbaiioscancrkui Meouyunckutl Ynusepcumem,
Kageopa xupypeuueckux 6onesneti - 1, baky, Azepbatioxcan

Cunnpowm LBapua—/xamnena (CLL ) siBisieTcs peAKMM ay TOCOMHO-PELECCHBHBIM 3a00JIEBAaHUEM U [TOAPa3AeIseTCs
Ha J1Ba THHA: TUM 1, cBs3aHHbIN ¢ TeHoM HSPG2, u Tun 2, accouunpoBanusiii ¢ myTarueit B rene LIFR. Knaccuaecku
TUT 2 XapaKTepu3yeTcs TSHKENBIM TeUEHHEM U JIETaIbHOCTHIO B HEOHATAJILHOM IepHoje. B Hamem HaOoeHIH
OBLTH comocTaBlieHs! ABa KiuHudeckux ciydas CHIJ tumo 1 u 2. [TanmeHT ¢ TimoM 2 cTpagai OT HEOHATATEHOM
TUIIOTOHUH, CYIOPOT U 33I€PKKH PA3BUTHS; CEKBEHUPOBAHHE YK30Ma IIOATBEPANIIO HATUYHE TOMO3UTOTHON My TaIliH
B reHe LIFR. Bonpeku oxumaHusM, mamueHT MPOXKWI 10 3 JIET U IPpHOOPEN onpeaenéHHble MOTOPHBIC HABBIKH.
VY namnueHnra ¢ TMNOM 1 JUIMTENbHOE TEUEHHE COMPOBOMKAAIOCH TSKEIBIMH OPTONEIUYECKMMU OCIIOKHEHUSIMH,
KOHTPaKTypaMH 1 KH()OCKOIMO30M, TIPH 3TOM MHTEJUIEKT COXpaHsuics. JlaHHbIe ciy4yan MOKa3bIBalOT, YTO THI 2 HE
BCEr/1a MOXKET OBITh JIETAIbHbBIM, TOT/Ia KaK TUI 1 CITIOCOOEH MPUBECTH K TSHKENOH OpTONEeINYeCKON HHBAIHIN3AIINH.
Pe3ynprarer moqu€pKUBaAIOT 3HAYEHHE MOJIEKYJISIPHO-TEHETHYECKOTO TECTUPOBAHMUS U MPEHATATFHON THATHOCTHKH
B BBISIBJICHUH PEIKUX 3a00JICBAaHUI.

Karouessbie ciaoBa: curmpom llIBapma—Kammens, cuaapom CrroBe—BunemaHHa, TepMOperyIsiiys, aBTOHOMHAS
IUCc(yHKINS, MUIOTOHUYECKOE JIMLIO, CKEJIETHASI AUCIUIA3HUS, MEANKO- TeHETHYECKOE KOHCYJIbTUPOBAHNE
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SUMMARY

CLINICAL DESCRIPTION OF SCHWARTZ-JAMPEL
SYNDROME TYPES 1 AND 2

1.2Abbasova H.N., *Bayramov N.Y.
'Republican Perinatal Center, Consultative Polyclinic Department, Baku, Azerbaijan;
’Republican Pediatric Center, Children’s Neurological Hospital,
Azerbaijan Medical University, Baku, Azerbaijan,
‘Azerbaijan 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, Stiive—Viedemann syndrome, thermoregulation, autonomic dysfunction,
myotonic face, skeletal dysplasia, medical-genetic counseling

Redaksiyaya daxil olub: 05.08.2025
Capa tovsiya olunub: 03.09.2025
Roygi: Professor A.K. Mommadbayli

57



