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Joubert Sendromu; genellikle yasamin ilk ayinda ortaya ¢ikan hipotoni, takipne-apne epi-
zodlarn ile karakterize anormal solunum paterni, anormal goz ve dil hareketleri, ataksi, men-
tal-motor retardasyon ve bazi hastlarda bunlara ekstraserebral bulgularin eslik ettigi nadir
gorulen bir hastaliktir. Anormal solunum paternine sahip hastalarda ayiric1 tanida dtistintl-
mesi gerekir. Solunum sikintis sikayeti ile getirilen ve Joubert Sendromu tanisi alan 40 gin-
Itik bir erkek hasta literatiir bilgileri 1s181nda tartisilmistir.

Anahtar kelimeler: Joubert Sendromu, takipne, cocuk

Joubert syndrome is a rarely seen disease which genarlly presents in the first month of
the life; characterized by hypotonia , tachypnea and apnea episodes. Furthermore; abnormal
respiration pattern, abnormal eye and tongue movements, ataxia, mental - motor retardation
can be found. Should be kept in mind that some extracerebral disorders may accompany
in some cases

It has to be considered in the differential diagnosis of patients with abnormal respiration
pattern. A forty days old male who had tachypnea and had been diagnosed Joubert syndrome

was discussed in the light of the literature.
Key words: Joubert Syndrome , tachypnea , child.

GIRIS

Joubert Sendromu (JS) ilk kez 1969 yilin-
da Fransiz nérolog Joubert tarafindan tamm-
lanan otozomal resesif (OR) gecisli nadir bir
durumdur. Yasamin ilk ayinda ortaya ¢ikan
hipotoni, takipne-apne epizodlarn ile karakteri-
ze anormal solunum paterni, anormal goz ve
dil hareketleri, ataksi, mental-motor retardas-
yon® ve baz1 hastalarda bunlara eslik eden
ekstraserebral bulgularla karakterizedir. Nadir
goriilen bir hastalik olmas1 ve anormal solu-
num paterni ile gelen hastalarda ayirici tanida
dustunulmesi gerektigi icin literatir bilgileri
1s181inda tartisilmistir.

OLGU SUNUMU

23 yasindaki annenin 3. gebeliginden 2.
canli dogam olarak miadinda sezeryan ile
3500 gram olarak dogmus olan 40 gtinliik er-
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kek hasta hizli nefes alma sikayeti ile acil po-
liklinigimize getirildi. Dogum sonrasi solunum
sikintis1 ve siyanozu olan hasta yenidoganin
gecici takipnesi 6n tanisi ile faktiltemize gon-
derilmis, faktiltemiz yenidogan yogun bakim
servisinde santral hiperventilasyon, menenjit,
multipl konjenital anomali tamlanyla 25 gin
yatirilarak izlenmis. O dénemde yapilan trans-
fontanel ultrasonografide (USG) mega sisterna
magna tespit edilmis, tftiriim nedeniyle yapi-
lan ekokardiyografik calismada patent fora-
men ovale ve kiicliik perimembrandéz ventrikii-
ler septal defekt (VSD) saptanmisti. Menenjit
tedavisi tamamlanan ve solunumu diizelen
hasta noroloji poliklinigimizden takip edilmek
lzere taburcu edilmisti. Taburcu edildikten 2
hafta sonra hasta aynm yakinmalarla tekrar ya-
tirldi. Anne-baba arasimnda 3. dereceden akra-
balik disinda soygecmisinde 6zellik yoktu. Fi-
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zik incelemede VA: 3000 gr, boy: 49 cm, bas
cevresi: 36 cm, genel durum orta, solunumu
takipneik (200/dk) ve ytlizeyeldi. Yarik damak,
dustk kulak, her iki gézde horizontal nistag-
mus ve tiim ekstremitelerde polidaktili mev-
cuttu. Dinlemekle tim odaklarda 1/6 ° sisto-
lik aftirtim duyuluyordu. Diger sistem muaye-
neleri dogaldi. Laboratuar incelemesinde tam
kan sayimi, kan gazlar ve biyokimyasal para-
metrelerde patoloji tespit edilmedi.

Monitoérize edilen hastamin takibinde 150-
200/dk olan hiperpne ataklan gozlendi. Anor-
mal solunum hareketlerinin konviilzyondan
aymrmm icin yapilan EEG’si normaldi. Kromo-
zom analizi ve batin USG normaldi. Santral pa-
tolojiyi saptamak icin yapilan kranial MR go-
runtilemesinde JS i¢in tipik molar dis gortint-
mu izlendi (Resim 1-3). Klinik ve radyolojik bul-
gularla JS tanisi konan hasta halen néroloji de-
partmanimiz tarafindan takip edilmektedir.

Resim 1: Aksiyel T1 agirlikli goriintide 4. ventrikiil genislemis
olup vermis hipoplaziktir.

TARTISMA

Joubert Sendromu; denge ve kordinasyon-
dan sorumlu serebellar vermisin hipoplazi-ap-
lazisi, hiperpne-apne epizodlan ile karakterize
anormal solunum paternine neden olan beyin
sap1 malformasyonlari, anormal goéz ve dil ha-
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(Resim 3)

Resim 2,3: T1 (resim 2) ve T2 (resim 3) agirlikh gorintilerde
superior serebellar pedinkillerde uzama ve Joubert
Sendromu igin tipik molar dis gérunima.

reketleri, azalmis kas tonusu ve bunlara eslik
eden ekstraserebral bulgularla karakterize na-
dir bir durumdur.

OR gecis gosterir. Ilgili genin kromozom
9q'da lokalize oldugu dustunulmektedir. 11p
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delesyonu ile JS arasinda iliski 6ne stiren ca-
Iismalar da mevcuttur®.

Hastalar siklikla yasamin ilk ayinda basla-
yan hipotoni, anormal solunum paterni (hi-
perpne-apne epizodlari, uyku apnesi), anor-
mal goz ve dil hareketleri ile basvurur®. Maria
ve arkadaslarn 61 hastalik bir seride ortalama
tam yasim 33 ay olarak bulmuslardir®. Lite-
ratiirde ileri diizey USG ile prenatal tam ko-
nan vakalar bildirilmistir®y. Hastamizda anor-
mal solunum paterni postnatal ilk saatlerde
ortaya cikmisti. Yenidogan yogun bakim uni-
temize yenidoganin gecici takipnesi tanisi ile
yatirilmisti. Takibinde menenjit gelisen hasta-
nmn anormal solunum paterni bu patolojiye
baglandigindan dolayr tani yasi 2. aydi. Bas-
vuru sirasinda ve takibinde belirgin hipotoni-
sitesi mevcuttu ve gozde horizontal nistagmu-
su vardi.

Tipik olmamakla birlikte bu hastalarda
epileptik nobetler goértlebilir. Biz hastamizda
nobet gozlemlemedik ve EEG’si normaldi.

Ekstraserebral bulgular arasinda anormal
retinal pigmentasyon, agiz-dil-ytiz diskinezile-
ri, pitozis, polidaktili, skolyoz, konjenital kalp
defektleri, polikistik bobrek?), konjenital hepa-
tik fibrozis, sakral dermoid kist® sayilabilir.
Retinal distrofi tespit edilen hastalarda multi-
kistik bobrek hastaligi daha sik goruliar ve
prognoz daha kétuduar®. Olgumuzda eslik
eden anomaliler a¢isindan yapilan batin USG
normaldi. Fizik incelemede yarik damak, du-
stk kulak ve tim ekstremitelerde polidaktili
mevcuttu. Ekokardiyografik calismada patent
foramen ovale (5 mm) ve kiiciik perimembra-
no6éz VSD tespit edildi.

En karakteristik gortntileme 6zellikleri
interpedinkitiler fossanin derinlesmesi ile bir-
likte pontomezensefalik bileskenin incelmesi
ve uzamasl, superior serebellar pedinkillerin
kalinlasmasi, vermis hipoplazisi, vermis yari-
larmin inkomplet flizyonu ile bir sagittal ver-
mis yarigimin meydana gelmesidir. Sayilan ilk
3 bulgu JS icin tipik molar dis géoriintiiminu
olusturur®. Dekaban-Arima Sendromu, Seni-
or-Loken Sendromu ve COACH (serebellar ver-
mis hipoplazisi, oligofreni, ataksi, kolobom ve

hepatik fibrozis) Sendromu'nda da vermis hi-
poplazisi veya aplazisi nedeniyle molar dis go-
rinimi ortaya cikabilir?. Bizim olgumuzda
da kranial MR goértintiilemede vermis hipopla-
zik ve segmente gortintimde, kdse sisternalart
ve interserebellar mesafe genislemis, 4. ventri-
kul elonge, genis ve Uist konturu konveks ola-
rak olarak izlendi.

Tedavi semptomatik ve destekleyicidir.

Prognoz degiskendir. Siklikla hafif ve orta
derecede gelisim geriligi gortiliir. Agir mental
retardasyon sik degildir. Edwin ve arkadasla-
rn® takip ettikleri 19 hastadan ti¢tintin 3 ya-
sindan o6nce 6ldiguni, yasayan hastalarda
ise néromotor ve kognitif fonksiyonlarda geri-
lik oldugunu rapor etmislerdir. Andermann
ve arkadaslarinin? yasayan JS’lu hastalarin
30 yillik takibinde siddetli dizartrinin erkek-
lerde daha dikkat cekici 6zellik oldugunu, hi-
perpne-apne ataklar1 ve anormal goz hare-
ketlerinin zamanla azaldigin1 saptadilar.
Ataksi hala devam etmekteydi ancak siddeti
azalmisti. Bu hastalarda karar verme yetisi
ve entelektiiel diizeyi normalin alt smirinda
buldular.

Posterior fossa ttimoérleri, intermittan hi-
perpne ataklarimin goruldagia Leigh © ve
CHARGE!9 (koloboma, kalp defektler, ko-
anal atrezi, buyltme gelisme geriligi, genital
hipoplazi, isitme bozuklugu veya sagirhk)
Sendromlar1 ve benzer goz bulgulan ile Le-
ber'in konjenital amaurozisi'?, konjenital
idiopatik oktilomotor apraksi(!2) ayirici tanmida
diastnulmelidir.

Sonuc¢ olarak JS nadir gériilmekle birlikte
bizim hastamizda oldugu gibi 6zellikle yasa-
min ilk aylarinda anormal solunum paterni
olan hastalarda ayirici tanida duistintilmesi ge-
reken bir durumdur.
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