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Синдром Шварца–Джампела (хондродистрофическая миотония) – моногенное наследственное заболевание, характеризующее-
ся уникальным сочетанием признаков скелетной дисплазии и нейромышечного заболевания. Представлены 4 клинических случая 
синдрома Шварца–Джампела. Рассмотрены принципы диагностики и опыт хирургического лечения деформаций нижних конеч-
ностей. Ввиду того, что в современной научной отечественной литературе имеются единичные описания клинических примеров 
данного синдрома, настоящие наблюдения имеют большую значимость. Хирургическое лечение деформаций опорно-двигатель-
ного аппарата патогенетически обоснованно, так как позволяет добиться функциональных улучшений и опороспособности, 
предотвратить прогрессирование деформаций и контрактур, увеличивая двигательную активность пациентов.
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Schwartz–Jampel syndrome (chondrodystrophic myotonia) is a monogenic genetic disorder, demonstrating unique coincidence of the fea-
tures of skeletal dysplasia and neuromuscular disease. We present four clinical cases of Schwartz–Jampel syndrome. Principles of diagnos-
tic and results of surgical treatment of the lower limbs deformities are discussed. Importance of this study comprises unique description of 
rare cases. Surgical treatment for orthopaedic conditions is important and can lead to functional improvement, prevent progression of defor-
mities and enhance daily activity.
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Введение
Миотонии – гетерогенная группа наследственных 

заболеваний, проявляющихся замедлением расслабления 
мышц [1]. В основном пациенты с миотонией наблюда-
ются и лечатся у неврологов. В ряде случаев с проявле-
ниями миотоний сталкиваются ортопеды, к которым 

пациенты обращаются по поводу имеющихся у них 
деформаций и контрактур. При отсутствии насторо-
женности и опыта у специалиста миотония может быть 
некорректно интерпретирована как нарушение мы-
шечного тонуса, что не соответствует природе данного 
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состояния [2]. Обсуждение этой проблемы актуально 
сегодня в связи малой информированностью врачей 
о патологии и, как следствие, поздней диагностикой 
и сложностью дифференциального поиска между раз-
ными формами этой болезни [3].

Уникальной формой миотонии является хондро-
дистрофическая миотония, или синдром Шварца–
Джампела (СШД) (OMIM #255800). Болезнь впервые 
описали Оскар Шварц и Роберт Джампел в 1962 г. Ав-
торы обратили внимание на прогрессирующее заболе-
вание у брата и сестры, которое характеризовалось низ-
ким ростом, блефарофимозом и генерализованным 
поражением мышц [4]. Первое описание скелетных 
проявлений при данном синдроме дал Дональд Абер-
фельд в 1965 г., который также описал прогрессирующую 
болезнь брата и сестры с низкорослостью, миотонией, 
эпифизарными изменениями на рентгенограммах, кон-
трактурами в суставах и килевидной деформацией груд-
ной клетки [5]. В отечественной научной литературе 
имеются единичные публикации по данной проблеме, 
без описания серии клинических случаев [6].

Синдром Шварца–Джампела (в историческом 
аспекте именуемый также как тип 1) вызывается му-
тацией гена HSPG2 (кодирующего синтез белка пер-
лекана) на хромосоме 1p36 [7]. Перлекан – это про-
теогликан, являющийся одним из компонентов 
экстрацеллюлярного матрикса и выполняющий раз-
нообразные функции, представления о которых пос-
тоянно расширяются [8]. В их числе его влияние 
на ацетилхолинэстеразу, которая инактивирует аце-
тилхолин в синаптической щели и способствует рас-
слаблению мышечной клетки. При дефекте перлека-
на нарушается процесс инактивации ацетилхолина 
и перехода миоцита в состояние покоя, что приводит 
к патологическому спазму мышц и их отсроченному 
расслаблению [9]. В патогенезе заболевания также 
предполагают роль дефекта Na-ионных каналов [10].

Исторически описана также неонатальная форма 
СШД (тип 2), связанная с мутацией гена LIFR (leukemia 
inhibitory factor receptor), которая на сегодняшний день 
относится к синдрому Штюве–Видеманна  (OMIM 
#601559) [11].

Согласно современным представлениям СШД ха-
рактеризуется следующими основными клиническими 
проявлениями:

1) миотония;
2) характерные изменения лица (после рождения 

без особенностей, затем становится маскообраз-
ным, с выпяченными губами, блефарофимозом, 
птозом вследствие тонического сокращения ми-
мической мускулатуры);

3) остеохондродисплазия;
4) контрактуры в суставах конечностей;
5) задержка роста.

К менее типичным особенностям клинической 
картины синдрома относятся высокий голос, низкая 

граница роста волос на лбу, низкопосаженные малень-
кие ушные раковины, высокое нёбо, гипоплазия яичек, 
эквиноварусная деформация стоп, асептический не-
кроз головки бедра, сoxa valga, сoxa vara [12]. Синдром 
имеет аутосомно-рецессивный тип наследования.

Электромиография (ЭМГ) игольчатым электродом 
в типичных случаях в покое выявляет постоянную вы-
сокочастотную активность, напоминающую нейроми-
отонические или сложные повторяющиеся разряды. 
Постоянство спонтанной активности как в период 
бодрствования, так и во сне, отличает ее от классиче-
ской миотонии и нейромиотонии. Наличие постоян-
ной мышечной активности обусловлено повышенной 
чувствительностью постсинаптической мембраны 
к ацетилхолину, так что даже спонтанные кванты аце-
тилхолина из нервных терминалей вызывают деполя-
ризацию, достаточную для появления мышечных спай-
ков. Проводимость по сенсорным и моторным волнам 
периферических нервов, как правило, нормальная, 
также не обнаруживаются изменения потенциалов 
действия двигательных единиц и возбудимости пери-
ферических нервов [13].

Исследования биоптатов, содержащих нервно-мы-
шечные соединения, показали хорошо сформированные 
постсинаптические мембраны с реиннервацией посред-
ством терминального спраутинга, дефицит синаптиче-
ской ацетилхолинэстеразы [14]. При электронно-ми-
кроскопическом исследовании обнаруживаются 
расширение саркоплазматического ретикулума и ло-
кальные изменения в Z-полосах, изменения концевых 
цистерн и поперечных трубочек, как и при других забо-
леваниях, сочетающихся с миотонией [15].

Синдром Шварца–Джампела – редко встречаю-
щаяся патология с характерными неврологическими 
и ортопедическими проявлениями. Патогенез наруше-
ний со стороны костной системы при СШД недоста-
точно изучен. В исследованиях описано, что много-
образные структурные и функциональные отклонения 
со стороны хрящевой ткани могут быть связаны как не-
посредственно с изменением механических функций 
экстрацеллюлярного матрикса, так и с нарушением 
межклеточных взаимодействий [16]. Несмотря на то 
что контрактуры и деформации конечностей у паци-
ентов с СШД имеют существенное патогенетическое 
значение, в доступной литературе нам не встретились 
данные о результатах их хирургической коррекции.

Цель настоящей публикации – демонстрация воз-
можностей ортопедического лечения у 4 пациентов 
с СШД.

Материалы и методы
На базе ФГБУ «Национальный медицинский иссле-

довательский центр детской травматологии и ортопедии 
им. Г. И. Турнера» были обследованы 4 пациента с СШД, 
в клинической картине которых, помимо проявлений 
миотонии, доминировали ортопедические нарушения.
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Пациентам были проведены клиническое обследова-
ние, рентгенография, магнитно-резонансная томография, 
ЭМГ, исследование функции внешнего дыхания, электро-
кардиография.

На основании клинико-рентгенологической картины 
всем пациентам были выполнены хирургические вмеша-
тельства по поводу деформаций нижних конечностей.

Результаты
Пациент 1, 8 лет, поступил в отделение с жалобами 

на боль после нагрузок (длительной ходьбы, занятий физ-
культурой в школе) в левом тазобедренном суставе, про-
грессирующую деформацию нижних конечностей, нару-
шения походки. Семейный и акушерско-гинекологический 
анамнез не отягощен.

Ребенок астенического пропорционального телосло-
жения, рост соответствует нижней границе возрастной 
нормы. Отмечается ряд особенностей лицевого дизмор-
физма: низкопосаженные уши, блефарофимоз, «страдаль-
ческое» выражение лица, скошенный подбородок с мно-
жественными морщинами вокруг рта (рис. 1a).

При осмотре у пациента справа и слева отмечают-
ся сгибательные контрактуры в локтевых суставах 
10–15°, сколиотическая деформация грудного и пояснич-
ного отделов позвоночника с торсией позвонков I степе-
ни, относительное укорочение правой нижней конечности 
на 0,5 см за счет большей деформации фронтальной оси. 
Амплитуда движений в тазобедренных суставах ограни-
чена слева: сгибание (справа 120°/ слева 110°), разгибание 
(5–10°/ 0–5°), отведение (55°/ 25°), приведение (30°/ 20°), 
внутренняя ротация (10°/ 0–5°), наружная ротация 
(50°/ 45°). Имеется вальгусная деформация нижних ко-
нечностей. Стопы находятся в среднем положении.

Тонус мышц повышен, больше справа. Имеются труд-
ности начала ходьбы, быстрая утомляемость мышц. От-
мечается слабость мышц бедра слева до 4 баллов, разгиба-
телей предплечий до 3–4 баллов. Выявляются повышенные 
сухожильные рефлексы с расширенных зон, с акцентом 
справа, быстро истощаемые, выраженный симптом «ва-
лика», больше с двуглавой мышцы плеча справа.

На панорамных рентгенограммах у пациента отме-
чается вальгусное отклонение механической оси нижних 

Рис. 1. Пациент 1. Клинические и радиологические проявления синдрома Шварца–Джампела: a – внешние проявления в 8 лет: лицевой дизморфизм 
(низкопосаженные уши, блефарофимоз, «страдальческое» выражение лица, скошенный подбородок с множественными морщинами вокруг рта), 
сгибательные контрактуры в локтевых суставах, вальгусная деформация нижних конечностей; б – рентгенография нижних конечностей до 
лечения (8 лет): вальгусная деформация нижних конечностей, более выраженная справа; в – магнитно-резонансная томография тазобедренных 
суставов до лечения (10 лет): деформация и снижение высоты эпифиза, структура эпифиза с неравномерными зонами склероза слева; г – рен-
тгенография нижних конечностей через 18 мес после хирургического лечения (10 лет): механическая ось правой нижней конечности исправлена; 
д – игольчатая электромиография двуглавой мышцы плеча: спонтанная активность в покое, напоминающая комплексный повторяющийся 
разряд высокой частоты не меняющейся амплитуды

Fig. 1. Patient 1. Clinical and radiological Schwartz–Jampel syndrome manifestations: а – clinical appearance at the age of 8 years: facial dysmorphism 
(low-set ears, blepharophimosis, “suffering” face, retrognathism with multiple wrinkles around the mouth), flexion contractures of the elbows, valgus deformity 
of the lower extremities; б – the radiography of the lower extremities before treatment (8 years old): valgus deformity of the lower extremities, more pronounced 
on the right; в – radiography of the lower extremities 18 months after surgical treatment before treatment (10 years old): the mechanical axis of the right lower 
limb is restored; г –  magnetic resonance imaging of the hip joints at the age of 10 years: deformation and decrease in the height of the epiphysis, uneven sclerotic 
structure on the left side; д – needle electromyography of biceps muscle: the spontaneous activity at rest resembling a complex repetitive discharges  
of a high frequency of unchanging amplitude

б

д

а в г
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конечностей, больше справа, с преимущественной верши-
ной деформации на уровне дистального метафиза бедрен-
ной кости. Дистальный эпифизо-диафизарный угол бедра 
справа – 76°, слева – 81° (норма – 88°); проксимальный 
эпифизо-диафизарный угол большеберцовой кости спра-
ва – 81°, слева – 85° (норма – 87°). По данным рентгено-
логического исследования выявлен асептический некроз 
головки левой бедренной кости с субтотальным пораже-
нием эпифиза в стадии фрагментации – начала восста-
новления. Соотношения в суставе удовлетворительные, 
экструзии головки нет (рис. 1б).

Магнитно-резонансная томография тазобедренных 
суставов выявила удовлетворительную степень хряще-
вого покрытия, хрящевая модель головки справа округлой 
формы, слева – деформация и снижение высоты эпифи-
за, структура эпифиза с неравномерными зонами скле-
роза (рис. 1в).

С целью коррекции прогрессирующей вальгусной де-
формации нижних конечностей было принято решение 
об использовании методики управляемого роста кости 
посредством временного гемиэпифизеодеза. Суть мето-
дики заключается в блокировании части зоны роста ко-
сти определенного сегмента металлической пластиной 
с двумя винтами, что в результате приводит к неравно-
мерному функционированию данной зоны роста, асимме-
тричному росту конечности и, таким образом, коррекции 
деформации.

Через 18 мес после проведенного хирургического лече-
ния длина ног одинакова, амплитуда движений в суста-
вах нижних конечностей не нарушена. На панорамных 
рентгенограммах: механическая ось нижних конечностей 
справа и слева – физиологическая норма (вальгус 5°) 
(рис. 1г). На рентгенограммах тазобедренных суставов – 
соотношения головки бедренной кости и свода вертлуж-
ной впадины не нарушены, костная часть эпифиза при-
обрела округлую форму и однородный рисунок.

Применение методики управляемого роста позволи-
ло добиться коррекции вальгусной деформации нижних 
конечностей. Выбранная тактика, не предполагающая 
полной разгрузки тазобедренного сустава, оказалась ра-
циональной и не способствовала увеличению сроков лече-
ния и прогрессированию деформации головки левой бе-
дренной кости.

Игольчатая ЭМГ двуглавой мышцы плеча справа выяви-
ла признаки постоянной мышечной активности в покое, 
которая напоминала миотонические разряды, однако в от-
личие от миотонии не наблюдалось достоверного характер-
ного затухания и нарастания амплитудных и частотных 
характеристик. В двуглавой мышце плеча спонтанная ак-
тивность напоминала комплексные повторяющиеся разряды 
высокой частоты (рис. 1д).

На основании совокупности клинических, рентгено-
логических и нейрофизиологических данных пациенту 
установлен диагноз СШД.

Пациент 2, 17 лет, поступил в отделение с жалоба-
ми на боли в стопах, нарушение походки, отсутствие 

полного разгибания в коленных суставах, деформацию 
стоп. Наследственный анамнез не отягощен. При рожде-
нии была выявлена двусторонняя косолапость, лечился 
до 1 мес консервативно. Развивался с незначительным 
отставанием в психомоторном развитии. Пациент кон-
сультирован генетиком в 14 лет: установлен диагноз СШД. 
Ухудшение по заболеванию началось в том же возрасте: 
прогрессирование мышечной слабости и деформаций стоп. 
По данным ЭМГ была выявлена спонтанная активность 
в покое, напоминающая комплексные повторяющиеся раз-
ряды высокой частоты. По данным биохимического ана-
лиза крови отмечалось повышение уровня креатинфосфо-
киназы – 515 Ед / л (норма до 170 Ед / л).

Ребенок астенического пропорционального телосло-
жения. Рост соответствует нижней границе возрастной 
нормы. Лицо гипомимично, имеется микростомия. Из ор-
топедической патологии у пациента имеются сгибатель-
ная контрактура коленных суставов (160°) и ригидные 
эквиноварусные деформации стоп. Варус заднего отдела 
правой и левой стоп – 15°, приведение переднего отдела 
стоп –25°, эквинус – 5° с обеих сторон.

По данным неврологического осмотра отмечаются 
высокие, быстроистощаемые сухожильные рефлексы. 
Выявляется незначительное снижение силы мышц: пле-
чевого, локтевого суставов и суставов кисти. При подъ-
еме с корточек и со стула использует приемы Говерса.

На основании имеющихся жалоб и клинико-рентге-
нологической картины с целью улучшения походки 
и уменьшения болевого синдрома было принято решение 
о выполнении костно-реконструктивной операции 
на стопах – артродеза шопарова сустава (учитывая 
возраст ребенка и тяжесть деформации) и удлинение 
сгибателей голени – теномиотомия полусухожильной 
и полуперепончатой мышц поэтапно с обеих сторон.

При осмотре через 6 мес после этапного хирургиче-
ского лечения стопы находятся в среднем положении, 
опороспособны, тыльная флексия достаточного объема 
(справа и слева – 10°).

Пациент 3, 2 года. Родители обратились с жалобами 
на низкорослость и деформации конечностей. При осмо-
тре – рост ниже границы 3-го перцентиля. В ортопеди-
ческом статусе доминируют множественные деформа-
ции конечностей, лицевой дизморфизм, типичный 
для СШД (рис. 2а). При нейрофизиологическом обследо-
вании мышц игольчатым электродом выявлена постоян-
ная активность, напоминающая комплексные повторя-
ющиеся разряды высокой частоты в верхних и нижних 
конечностях.

В спектре ортопедической патологии у ребенка наи-
более биомеханически значимым являлось вальгусное от-
клонение оси нижних конечностей. На рентгенограммах, 
выполненных в положении стоя, механическая ось нижних 
конечностей определялась в зоне 3, что соответствует 
тяжелой степени вальгусной деформации (рис. 2б).

В связи с выраженностью деформации и ее прогресси-
рующим характером выполнено оперативное лечение –  
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временный гемиэпифизеодез дистальных ростковых зон 
бедренных костей и проксимальных ростковых зон боль-
шеберцовых костей (рис. 2в). В настоящее время ребенок 
находится под наблюдением с целью определения опти-
мального срока удаления пластин.

Пациент 4, 19 лет, наблюдалась с 1 года жизни с диа-
гнозом «детский церебральный паралич». В процессе на-
блюдения и лечения неоднократно возникали обоснованные 
сомнения в диагнозе, однако в связи с отсутствием иных 
предположений рабочий диагноз «детский церебральный 
паралич» сохранялся. В возрасте 12 лет появились боли 
в тазобедренных суставах, стали нарастать сгибательно-
приводящие контрактуры. В следующие  4 года боли уси-
ливались, амплитуда движений снижалась.

В возрасте 16 лет в связи с резким прогрессирова-
нием коксартроза и выраженным болевым синдромом 

выполнено эндопротезирование тазобедренного сустава 
поэтапно с обеих сторон (рис. 3). В результате операции 
болевой синдром был полностью купирован, амплитуда 
движений значительно улучшилась: сгибание (до 120°), 
разгибание (0–5°), отведение (55°), приведение (30°), 
внутренняя ротация (10°), наружная ротация (45°). 
При очередном осмотре с привлечением специалистов 
отделения системной патологии был ретроспективно 
установлен клинический диагноз СШД. Основанием 
для диагноза послужила совокупность клинико-рентге-
нологических данных: повышение мышечного тонуса 
без повышения сухожильных рефлексов, задержка пси-
хоречевого развития, особенность мимики («страдаль-
ческое» лицо), а также прогрессирующие изменения 
тазобедренного сустава, характерные для скелетной 
дисплазии.

На данный момент пациентка находится под наблю-
дением. С возрастом отмечается умеренное прогресси-
рование сгибательных контрактур коленных суставов. 
Амплитуда движений в тазобедренных суставах удовлет-
ворительная.

Пациентам изученной нами группы до поступления 
в нашу клинику не проводилось генетическое обследование, 
направленное на выявление мутаций в гене HSPG2 по при-
чинам организационного характера, поскольку дети посту-
пали для хирургического лечения в стационар ортопедиче-
ского профиля. Это, безусловно, является существенным 
недостатком для современного исследования. Диагноз был 
установлен на основании совокупности данных клиническо-
го, лучевого и электрофизиологического исследований. Всем 
пациентам было рекомендовано в дальнейшем секвенирова-
ние гена HSPG2 для подтверждения диагноза и семейного 
генетического консультирования. Мы считаем, что у па-
циентов нашей группы подтверждение мутации не повлия-
ло бы на тактику хирургического лечения имеющихся де-
формаций и контрактур.

Рис. 2. Пациент 3, 2 лет: a – внешние проявления (низкопосаженные уши, блефарофимоз, «страдальческое» выражение лица, скошенный подбо-
родок с морщинами вокруг рта, вальгусная деформация нижних конечностей); б – рентгенограмма нижних конечностей до лечения – вальгусная 
деформация с двух сторон; в – рентгенограмма коленных суставов непосредственно после проведенного хирургического лечения: установлены 
пластины для временного гемиэпифизеодеза

Fig. 2. Patient 3, 2 years old: a – low-set ears, blepharophimosis, “suffering” face, retrognathism, valgus deformity of the lower extremities; б – radiograph  
of the lower extremities before treatment - valgus deformity on the both sides; в – radiograph of the knee joints immediately after surgical treatment (temporary 
hemiepiphysiodesis)

а б в

Рис 3. Пациент 4, 19 лет. Рентгенограмма тазобедренных суставов: 
снижение высоты эпифизов, сужение рентгенологических суставных 
щелей, латерализация головок бедренных костей

Fig. 3. Patient 4, 19 years old. Radiograph of the hip joints: decreased height of 
the epiphyses, narrowing of the articular space, lateralization of the femoral heads
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Обсуждение
Синдром Шварца–Джампела – уникальное моно-

генное наследственное заболевание, объединяющее при-
знаки скелетной дисплазии и нейромышечного заболе-
вания. Из-за поражения мышечной ткани по типу 
миотонии СШД относится к группе прогрессирующих 
нервно-мышечных заболеваний и, следовательно,  
контингент этих больных чаще наблюдается и лечится 
у неврологов. В то же время важной характеристикой 
данного заболевания является поражение опорно-дви-
гательного аппарата, причем не вторичного, как при про-
чих нейромышечных заболеваниях, а первичного харак-
тера. Наличие этих характерных изменений позволяет 
облегчить клинико-рентгенологическую диагностику 
данного заболевания, делая высоковероятным оконча-
тельный диагноз СШД, даже при отсутствии молекуляр-
но-генетического подтверждения. Несмотря на то 
что данная патология не имеет общепринятого патогене-
тического лечения, рассмотренные клинические случаи 
позволяют продемонстрировать возможность хирурги-
ческой коррекции деформаций и контрактур у пациентов 
с данным заболеванием.

Нами обобщен опыт клинико-рентгенологической 
диагностики и ортопедического лечения 4 пациентов 
с СШД. У обследованных больных имелась типичная 
клиническая картина СШД, характеризующаяся соче-
танием признаков миотонии и остеохондродисплазии, 
кроме того, астеническим пропорциональным тело-
сложением, ростом, соответствующим нижней грани-
це возрастной нормы, низкопосаженными ушами, 
блефарофимозом, «страдальческим» выражением ли-
ца, микростомией.

По данным ЭМГ выявлена спонтанная активность 
в покое, напоминающая комплексные повторяющие-
ся разряды высокой частоты.

Со стороны неврологических проявлений были за-
регистрированы повышение мышечного тонуса, быстрая 
утомляемость мышц, высокие сухожильные рефлексы.

Основные жалобы у наблюдаемых нами больных 
были на деформации конечностей, болевой синдром 
и нарушения походки, связанные с деформациями 
и контрактурами нижних конечностей. Учитывая дан-
ные ортопедические проявления, была выбрана так-
тика оперативного лечения.

Хирургическое лечение деформаций опорно-дви-
гательного аппарата патогенетически обоснованно, 
так как позволяет добиться функциональных улучше-
ний и опороспособности, предотвратить прогресси-
рование деформаций и контрактур, увеличивая дви-
гательную активность пациентов [17].

Заключение
Хондродистрофическая миотония, или СШД, яв-

ляется редким генетическим синдромом, в мире опи-
сано около 100 случаев данного заболевания, в отече-
ственной научной литературе имеются единичные 
публикации по данной проблеме, без описания серии 
клинических случаев. Чаще всего этих больных наблю-
дают и лечат неврологи, но данный синдром также 
имеет клинически значимые проявления со стороны 
опорно-двигательного аппарата. Представленные на-
ми наблюдения демонстрируют возможность успешной 
хирургической коррекции имеющихся ортопедических 
проявлений у пациентов с СШД.
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