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Joubert Sendromu; genellikle yaflam›n ilk ay›nda ortaya ç›kan hipotoni, takipne-apne epi-
zodlar› ile karakterize anormal solunum paterni, anormal göz ve dil hareketleri, ataksi, men-
tal-motor retardasyon ve baz› hastlarda bunlara ekstraserebral bulgular›n efllik etti¤i nadir
görülen bir hastal›kt›r. Anormal solunum paternine sahip hastalarda ay›r›c› tan›da düflünül-
mesi gerekir. Solunum s›k›nt›s› flikayeti ile getirilen ve Joubert Sendromu tan›s› alan 40 gün-
lük bir erkek hasta literatür bilgileri ›fl›¤›nda tart›fl›lm›flt›r.
Anahtar kelimeler: Joubert Sendromu, takipne, çocuk

✔

✔ 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.

G‹R‹fi 
Joubert Sendromu (JS) ilk kez 1969 y›l›n-

da Frans›z nörolog Joubert taraf›ndan tan›m-
lanan otozomal resesif (OR) geçiflli nadir bir
durumdur(1). Yaflam›n ilk ay›nda ortaya ç›kan
hipotoni, takipne-apne epizodlar› ile karakteri-
ze anormal solunum paterni, anormal göz ve
dil hareketleri, ataksi, mental-motor retardas-
yon(2) ve baz› hastalarda bunlara efllik eden
ekstraserebral bulgularla karakterizedir. Nadir
görülen bir hastal›k olmas› ve anormal solu-
num paterni ile gelen hastalarda ay›r›c› tan›da
düflünülmesi gerekti¤i için literatür bilgileri
›fl›¤›nda tart›fl›lm›flt›r. 

OLGU SUNUMU 
23 yafl›ndaki annenin 3. gebeli¤inden 2.

canl› do¤an› olarak miad›nda sezeryan ile
3500 gram olarak do¤mufl olan 40 günlük er-

kek hasta h›zl› nefes alma flikayeti ile acil po-
liklini¤imize getirildi. Do¤um sonras› solunum
s›k›nt›s› ve siyanozu olan hasta yenido¤an›n
geçici takipnesi ön tan›s› ile fakültemize gön-
derilmifl, fakültemiz yenido¤an yo¤un bak›m
servisinde santral hiperventilasyon, menenjit,
multipl konjenital anomali tan›lar›yla 25 gün
yat›r›larak izlenmifl. O dönemde yap›lan trans-
fontanel ultrasonografide (USG) mega sisterna
magna tespit edilmifl, üfürüm nedeniyle yap›-
lan ekokardiyografik çal›flmada patent fora-
men ovale ve küçük perimembranöz ventrikü-
ler septal defekt (VSD) saptanm›flt›. Menenjit
tedavisi tamamlanan ve solunumu düzelen
hasta nöroloji poliklini¤imizden takip edilmek
üzere taburcu edilmiflti. Taburcu edildikten 2
hafta sonra hasta ayn› yak›nmalarla tekrar ya-
t›r›ld›. Anne-baba aras›nda 3. dereceden akra-
bal›k d›fl›nda soygeçmiflinde özellik yoktu. Fi-



zik incelemede VA: 3000 gr, boy: 49 cm, bafl
çevresi: 36 cm, genel durum orta, solunumu
takipneik (200/dk) ve yüzeyeldi. Yar›k damak,
düflük kulak, her iki gözde horizontal nistag-
mus ve tüm ekstremitelerde polidaktili mev-
cuttu. Dinlemekle tüm odaklarda 1/6 ° sisto-
lik üfürüm duyuluyordu. Di¤er sistem muaye-
neleri do¤ald›. Laboratuar incelemesinde tam
kan say›m›, kan gazlar› ve biyokimyasal para-
metrelerde patoloji tespit edilmedi. 

Monitörize edilen hastan›n takibinde 150-
200/dk olan hiperpne ataklar› gözlendi. Anor-
mal solunum hareketlerinin konvülzyondan
ay›r›m› için yap›lan EEG’si normaldi. Kromo-
zom analizi ve bat›n USG normaldi. Santral pa-
tolojiyi saptamak için yap›lan kranial MR gö-
rüntülemesinde JS için tipik molar difl görünü-
mü izlendi (Resim 1–3). Klinik ve radyolojik bul-
gularla JS tan›s› konan hasta halen nöroloji de-
partman›m›z taraf›ndan takip edilmektedir.

TARTIfiMA 
Joubert Sendromu; denge ve kordinasyon-

dan sorumlu serebellar vermisin hipoplazi-ap-
lazisi, hiperpne-apne epizodlar› ile karakterize
anormal solunum paternine neden olan beyin
sap› malformasyonlar›, anormal göz ve dil ha-

reketleri, azalm›fl kas tonusu ve bunlara efllik
eden ekstraserebral bulgularla karakterize na-
dir bir durumdur.

OR geçifl gösterir. ‹lgili genin kromozom
9q’da lokalize oldu¤u düflünülmektedir. 11p
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Resim 1: Aksiyel T1 a¤›rl›kl› görüntüde 4. ventrikül genifllemifl
olup vermis hipoplaziktir. 

(Resim 2)

(Resim 3)

Resim 2,3: T1 (resim 2) ve T2 (resim 3) a¤›rl›kl› görüntülerde
süperior serebellar pedinküllerde uzama ve Joubert
Sendromu için tipik molar difl görünümü. 
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delesyonu ile JS aras›nda iliflki öne süren ça-
l›flmalar da mevcuttur(3). 

Hastalar s›kl›kla yaflam›n ilk ay›nda baflla-
yan hipotoni, anormal solunum paterni (hi-
perpne-apne epizodlar›, uyku apnesi), anor-
mal göz ve dil hareketleri ile baflvurur(2). Maria
ve arkadafllar› 61 hastal›k bir seride ortalama
tan› yafl›n› 33 ay olarak bulmufllard›r(4). Lite-
ratürde ileri düzey USG ile prenatal tan› ko-
nan vakalar bildirilmifltir(1). Hastam›zda anor-
mal solunum paterni postnatal ilk saatlerde
ortaya ç›km›flt›. Yenido¤an yo¤un bak›m üni-
temize yenido¤an›n geçici takipnesi tan›s› ile
yat›r›lm›flt›. Takibinde menenjit geliflen hasta-
n›n anormal solunum paterni bu patolojiye
ba¤land›¤›ndan dolay› tan› yafl› 2. ayd›. Bafl-
vuru s›ras›nda ve takibinde belirgin hipotoni-
sitesi mevcuttu ve gözde horizontal nistagmu-
su vard›. 

Tipik olmamakla birlikte bu hastalarda
epileptik nöbetler görülebilir. Biz hastam›zda
nöbet gözlemlemedik ve EEG’si normaldi. 

Ekstraserebral bulgular aras›nda anormal
retinal pigmentasyon, a¤›z-dil-yüz diskinezile-
ri, pitozis, polidaktili, skolyoz, konjenital kalp
defektleri, polikistik böbrek(2), konjenital hepa-
tik fibrozis, sakral dermoid kist(5) say›labilir.
Retinal distrofi tespit edilen hastalarda multi-
kistik böbrek hastal›¤› daha s›k görülür ve
prognoz daha kötüdür(6). Olgumuzda efllik
eden anomaliler aç›s›ndan yap›lan bat›n USG
normaldi. Fizik incelemede yar›k damak, dü-
flük kulak ve tüm ekstremitelerde polidaktili
mevcuttu. Ekokardiyografik çal›flmada patent
foramen ovale (5 mm) ve küçük perimembra-
nöz VSD tespit edildi. 

En karakteristik görüntüleme özellikleri
interpedinküler fossan›n derinleflmesi ile bir-
likte pontomezensefalik bileflkenin incelmesi
ve uzamas›, süperior serebellar pedinküllerin
kal›nlaflmas›, vermis hipoplazisi, vermis yar›-
lar›n›n inkomplet füzyonu ile bir sagittal ver-
mis yar›¤›n›n meydana gelmesidir. Say›lan ilk
3 bulgu JS için tipik molar difl görünümünü
oluflturur(2). 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 difl gö-
rünümü ortaya ç›kabilir(7). Bizim olgumuzda
da kranial MR görüntülemede vermis hipopla-
zik ve segmente görünümde, köfle sisternalar›
ve interserebellar mesafe genifllemifl, 4. ventri-
kül elonge, genifl ve üst konturu konveks ola-
rak olarak izlendi.

Tedavi semptomatik ve destekleyicidir. 
Prognoz de¤iflkendir. S›kl›kla hafif ve orta

derecede geliflim gerili¤i görülür. A¤›r mental
retardasyon s›k de¤ildir. Edwin ve arkadaflla-
r›(6) takip ettikleri 19 hastadan üçünün 3 ya-
fl›ndan önce öldü¤ünü, yaflayan hastalarda
ise nöromotor ve kognitif fonksiyonlarda geri-
lik oldu¤unu rapor etmifllerdir. Andermann
ve arkadafllar›n›n(7) yaflayan JS’lu hastalar›n
30 y›ll›k takibinde fliddetli dizartrinin erkek-
lerde daha dikkat çekici özellik oldu¤unu, hi-
perpne-apne ataklar› ve anormal göz hare-
ketlerinin zamanla azald›¤›n› saptad›lar.
Ataksi halâ devam etmekteydi ancak fliddeti
azalm›flt›. Bu hastalarda karar verme yetisi
ve entelektüel düzeyi normalin alt s›n›r›nda
buldular.

Posterior fossa tümörleri, intermittan hi-
perpne ataklar›n›n görüldü¤ü Leigh (9) ve
CHARGE(10) (koloboma, kalp defektler, ko-
anal atrezi, büyüme geliflme gerili¤i, genital
hipoplazi, iflitme bozuklu¤u veya sa¤›rl›k)
Sendromlar› ve benzer göz bulgular› ile Le-
ber’in konjenital amaurozisi(11), konjenital
idiopatik okülomotor apraksi(12) ay›r›c› tan›da
düflünülmelidir.

Sonuç olarak JS nadir görülmekle birlikte
bizim hastam›zda oldu¤u gibi özellikle yafla-
m›n ilk aylar›nda anormal solunum paterni
olan hastalarda ay›r›c› tan›da düflünülmesi ge-
reken bir durumdur.
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