Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Dergisi
30 (2) 119-122, 2004

OLGU BILDIRIMI

Joubert Sendromu: Beg Olgu Sunumu

Vedat SARAC, Zeynep YAZICI', Caglar AKTURK *, Ciineyt ERDOGAN",
Mehmet OKAN ™, Nilgiin KOKSAL ™~

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali, Bursa.
Uludas Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk 8gs1 ve Hastaliklari Anabilim Dali, Bursa.

OZET

Joubert sendromu otozomal resesif gegisteren, hipotoni, ataksi, epizkdiiperpne nébetleriyle seyredéir hastaliktir. Klinik olarak
anormal goz hareketleri, nistagmus, hpper-apne epizodlari ve mental-motor gek gerilgi izlenir. Temel radyolojik bulgular;
vermisin tam veya parsiyel yoldu, hipoplastik serebeligedikiiller ve buna tgh 4. ventrikiil deformitesidi Joubert sendromunda pons
ve inferior kollikulus arasindaki beyisapi bélgesinde (istmus) disgenezisglbaonto-mezansefalik birftede uzama, incelme ve
interpedikuler fossada derighae izlenir. Ayrica stpericgerebeller pedikillerde kalighaa ile 4. ventrikiilddobulasyon ve gegliemeye
neden olan vermis hipoplazisi gorulur. Bg bulgu aksiyal MR goruntilerde ‘molarsdgdrinimine neden oluBu yazida, Joubert
sendromlu bghastanin klinik ve radyoik bulgulari sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Joubert sendromu. Molar dis gérinimu. Vermis hipoplazi. Epizodik hiperpne.

Report of Five Cases With Joubert Syndrome

ABSTRACT

Joubert syndrome is a rare autosomol regegdisorder whose main clinical sign® daypotonia, ataxia, mental retardatiomaimal eye
movements and a respiratory pattern ofraliéing tachypnea- apnea.The most charatic imaging features are elongation dnidning

of the pontomesencephalic junction with deeipg of the interpeduncular fossa, thicke of the superior cerebellar pedungles
hypoplasia of the vermis and incomplete fusion of the halveseof’ermis, creating a sagittalri@c cleft. The first threeifidings are
components of the molar tooth sign. Our aims to review the clinical features atite neuroradiological findings in 5 childrevith
clinical diagnosis of Joubert syndrome.

Key Words: Joubert syndrome. Molar tooth sign Vermian hypoplasia. Episodic hyperpnea.

Joubert sendromu otozomal resesif gegbsteren Bulgular
nad!r.b|r hastaliktir. Kl!plk__ozt_alhklennln spektrumu Ucii kiz 2'si erkek olan 5 hastaninsia, 1 hafta ile
genitir. Bu sendroma 6zgi bir gen saptanamami

o 14 yil arasinda dgsiyordu (ortalama: 4 yg. Hasta-
ve patc.)g_nomonlkublyoklmyq§al"bulg.usu _yokt_ur_. Tanl'ardan ikisi monozigot ikizdi; birisi 2 aylikken akci-
icin klinik ve nororadyolojik 6zelliklerin birlikte

degerlendirilmesi gerekir. Bu yazida, Joubert sen 2er enfelgs:yongndgn I;aybeldlldhgk?rlllzelt()ek .1|2 ay

romlu beg hastanin klinik ve radyolojik bulgulari oyunca 1z endi. Tum hastalarin dinix, Kranial man-

sunulmaktadir. yetik rezonans (MR) ve abdomlq_al uItrasonpgrafl
(US) bulgular retrospektiblarak gdzden gecirildi.
(Tablo I).

Hastalarin 3'Unde epizodik hiperne ataklari mevcut-
tu. Yaslari 5 ve 14 olan iki hastada ise sut gacu

Gelig Tarihi: 10.03.2004 doneminde epizodik hiperpne 6ykusu vardi. Hastala-
Kabul Tarihi: 14.05.2004 rin timinde hipotoni, atakspsikomotor gerilik ve
Aras. Gor. Dr. Vedat SARAC n_lstag_mus saptandi. ) Doért hastada multipl bob_rek
Uludag Universitesi Tip Fakilltesi kl_stlerl_, 2 hastada okuler kolqbom, 1 hastada retinal
Radyoloji Anabilim Dall distrofi ve 1 hastada hepatik fibrozis mevcuttu.
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bileskede incelme, superior serebellar pedinkillerde
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kalinlsgmayla birlikte horizontal pozisyon ve vermisMR planlarinda vermik yarik ve ‘yarasa kanadr
hipoplazisinin olgturdusu ‘molar dg’ bulgusu sap- go6rinumu tespit edildiSgkil 1B ve 1C,Sekil 2A ve
tandi Sekil 1A). Ayrica, inkomplet fizyon, vermis 2B). Ayrica iki hastada korpus kallozum disgenezisi
hipoplazisi ya da yokiguna bgli aksiyal ve koronal saptandi§ekil 2C).

Tablo |- Joubert Sendromlu B®©lgunun Klinik ve Radyolojik Bulgulari

Hastano | HastaYasi/ | Abdominal US Kranial MR Bulgular Kiinik Bulgular/Okiiler Bulgular
Cinsiyeti Bulgulari

1 Yeni dogan /K [Multipl bobrek kistleri [Molar dis ve yarasa kanadi Hipotoni, ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus,
goriiniimi,vermik yarik kolobom, epizodik hiperpne

2 Yeni dogan /K [Multipl bébrek kistleri [Molar dis ve yarasa kanadi Hipotoni,ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus,
goriiniimu, vermik yarik epizodik hiperpne

3 7 aylk/iK Multipl bbrek kistleri |Molar dis ve yarasa kanadi Hipotoni,ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus,
goriintimd, vermik yarik epizodik hiperpne

4 5 yas/E Normal Molar dig ve yarasa kanadi Hipotoni,ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus,
goriiniim, vermik yarik, corpus |epizodik hiperpne (siit gocuklugunda)
kallozum disgenezisi

5 14 yas/E Multipl bdbrek kistleri |Molar dis ve yarasa kanadi Hipotoni,ataksi, psikomotor gerilik, nistagmus,

ve hepatik fibrozis  [gériinimii, vermik yarik, kor pus  |retinal distrofi, kolobom, epizodik hiperpne (st

kallozum disgenezisi cocuklugunda)

C
Sekil 1:

Joubert Sendromu. A. Aksiyal T1A MR kesiti. Stiperior serebellar pedinkiillerdegkafinia horizontal
seyir. Vermis yok.Gorinumolar dise benziyor. B. Sagital TLA MR kesiti. Gehorizontal seyirli stiperior
serebellar pedinkiiller (ok). C. Aksiyal T1A MR kesiti. 4. ventrikil yarasa kanadi gériinimunde.

geriligi izlenir. Hastalga polikistik bébrek hastal,
hepatik fibrozis, dilin yumgak doku timorleri ve
polidaktili eslik edebili*> Hipotoni ve mental

Joubert sendromu otozomal resesif Bsteren retardasyon Joubert sendromunda klinik olarak belir-
9o ' leyici bulgulardandir. Uzun sireli takiplerdeldetli

hipotoni, ataksi, epizodik hiperpne nobetleriyle sey-~ " .- i
reden bir hastaliktir. Bu sendrom adini hastaa- noro-gelsimsel ve mental retardasyon bulgulari orta

. 1 _ya cikabilir. Bu sendmada g6z bulgular olarak
nimlayan Fransiz norologtan ajmr. Son cajma retinal kolobom, retinal distrofi, okulomotor apraksi

larda Joubert sendromlu hastalarda kromozom gqqﬂenir. Ayricasiddetli gsrme kaybi, pendular nistag-

s e 2,34

El"f‘t‘fﬂ' . golg?e__ksiptlanlshlr b IT(aStaIg'T t:_n!ly mus, fundusta pigmentasyon gigklikleri ve
INIK }/e ra )I/Ob(')ll'l ulgularin birlikte dgerlendiril- vestibulo- okuler reflekslee azalma da tespit edile-

mesiyle yapiiabiiir. bilir’. Retinal distrofinin olup olmamasina gére

Klinik olarak anormal g6z hareketleri, nistagmusgendromda iki grup tanimlangar. Retinal disrofinin

hiperpne-apne epizodlari ve mental-motor sgedi  yarliginda yiiksek oranda polikistik bobrek hagali

Tartisma
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Joubert Sendromu

eslik eder ve prognoz daha kétudir. Olgularimizinloubert sendromu beyin sapinin orta hat yapilarinda
4'unde polikistik bobrek hast@l bulunmaktaydi; fonksiyonel ve yapisal bozukluk ile ortaya ¢ikan bir
ancak bunlarin yalniz birinde polikistik bébrek hastahastaliktif. Noéropatolojik cakmalarda serebeller
ligina retinal distrofi gik etmekteydi. vermis agenezisi, bazi beyin sapi nikleuslarinda
hipoplazi ve bélinme, postmezensefalik yapilarda
displazi tespit edilmgtir. Bu siddetli beyin sapi
malformasyonlari, okulomotor apraksi ve hiperpne-
nin nedenini aciklamaktadir. Ayrica nikleus grasilis
ve tractus solitaryusdaki anomalilerin de anormal
solunum paterninden sorumlu ofgludisinilmekte-

dir. Hastalarimizin hepsinde anormal solunum
paterni ve nistagmus mevcuttu.

Temel radyolojik bulgular; vermisin tam veya par-
siyel yoklusu, hipoplastik serebeller pedikiller ve
buna bgll 4. ventrikil deformitesidir. Joubert send-
romunda pons ve inferior kollikulus arasindaki beyin
sapl bolgesinde (istmus) disgeneziseslibgonto-
mezansefalik birlgkede uzama, incelme ve inter-
pedikiler fossada derini@e izlenir. Ayrica siperior
serebeller pedikillerde kaliglaa ile 4. ventrikilde
lobulasyon ve geglemeye neden olan vermis
hipoplazisi gordlir. Bu t¢ bulgu aksiyal MR goriin-
tulerde ‘molar di' gérunimine neden ofurin-
komplet fuzyona bz aksiyal ve koronal MR planla-
rinda vermik yarik izlenir. Serebeller hemisferler
genellikle normaldir. Serebrum genelde etkilenmez.
Ancak; % 6- 20 oraninda korpus kallosum atrofisine,
% 6-10 oraninda disgenezisineghalateral ventri-
kiillerde hafif derecede gatéme izlenebilit*™

Serebeller vermisin kismi veya tam yokluDandy-
Walker sendromu, Down sendromu ve Joubert
sendromunda  tanimlangir’?*3  Dandy-Walker
sendromunda posterior fossay! gétme giliminde
olan posterior fossa kistiulunur. Down sendromuna
ise karyotip (trizomi 21) ve Klinik yakam ile tani
konabilir. Joubert sendromunda serebeller pedikil-
lerin hipoplazisi nedeniyle odan ‘molar d§’ gori-
nimi ve vermis hipoplazisi nedeniyle 4. ventrikil-
deki'yarasa kanadr’ gérinimu yiksek tanisaiede
sahiptir®,
Tum hastalarimiz Joubert sendromu agisindan tipik
klinik ve radyolojik bulgulara sahipti. Hastalarimizin
hepsinde epizodik hiperpne, hipotoni, psikomotor
gerilik ve nistagmus mevcuttu. Radyolojik olarak da
olgularin timiinde vermik yarik, ‘molarstive ‘ya-
rasa kanadl’ gorinimu tespit ediytm. Ayrica 4
olguda ek anomali olarak multipl bobrek kistleri, 1
olguda hepatik fibrozis ve 2 olguda korpus kallozum
disgenezisi saptangtir. Klinik ve radyolojik bulgu-
larimiz ¢ok tipik oldgu icin tanisal agidan bir prob-
lemle kagllasmadik. Ayirici tani Dekaban-Arima,
COACH (Serebellar vermisipoplazisi, Oligofreni,
Ataksi, Koloboma ve Hepatik fibrozis), Senior Loren
Joubert Sendromu. A. Vermisin ygiiinedeniyle  ve Varadi-Papp sendromlari ile yapilmalidir
serebellar hemisferler orta hatta kakarsiya (0k).  (Serebello-okiilo-renal sendromlar). Kranial MR’da
B. Koranal T1A MR kesiti. Stperior serebellar  saptanan ‘molar di bulgusu ilk tanimlandn do-
pedinkuller (ok) belirgin. C. Korpus kallozumda nemde Joubert sendromuna has bir bulgu olarak
displazi (ok). kabul edilmjtir**. Ancak daha sonra SORS'larda da

Sekil 2.
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bildirilmi stir. Joubert sendromu gibi otozomal resesif-
geck gosteren bu sendromlarda da serebellar vermis
hipoplazisine has olan ataksi, respiratuar ritim bozul:
luklari ve okulomotor apraksi ve nistagmus gibi
okulomotor anormallikler bulunur. Joubert ve
SORS'lularda tani koyduracak bir labaratuar bulgusg
yoktur. Bu nedenle tani klinik ve radyolojik bulgula-
ra dayanir. Ancak Jobert sendromu ile SORS’larin
klinik ve radyolojik bulgularinin ortftiyor olmasi 7
taniyi guclstirmektedir. Literatiirde agiklik yoktur ve
Joubert sendromu ile SORS’larin ayrimi negide
dir”,

Joubert sendromu klinilgiphesi olan cocuklarda,
MR inceleme, retinal muane, renal US, elektro- 9.
retinogram ve karyotipleme yapilmalithir Prognoz
hipotoni ve siddetli gelsme gerilginde genellikle
kotudar. Ayrica joubert sendromlu hastalar opioidley,
ve nitréz oksitler gibi solunumu deprese eden
anesteziklere kar cok duyarlidir. Bu nedenle hasta-

liga tani koymak daha sonra yapilacak anestezik.

islemler icin 6nemlidir ve mutlaka bglémler dnce-
sinde solunum monitorizasyonunun yapilmasi gerek
lidlir ®.
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