European Journal of Research in Dentistry 2023; 7(2): 95-98
DOI: http://dx.doi.org/10.29228/erd.51

CASE REPORT /OLGU SUNUMU

Joubert Sendromunda Klinik ve Radyolojik Bulgular: Olgu Sunumu

Clinical and Radiological Findings in Joubert Syndrome: Case Report

Yeliz GUNES @, Asim DUMLU

oz

Joubert sendromu, otozomal resesif gecisli nadir olarak
gorillen bir hastaliktir. Beyincik ve beyin sapt anomalileri,
okiilomotor bozukluklar, solunum diizensizligi, hipotoni ve
ataksi ile karakterizedir. ilk kez 1969 yilinda, pediatrik nérolog
Marie Joubert tarafindan tanimlanmistir. Bu olgu sunumunda,
14 yasindaki Joubert sendromlu erkek hasta klinik ve radyolojik
Joubert
hastalarin dis hekimligi agisindan multidisipliner olarak tedavi

bulgular yoniinden degerlendirilmistir. sendromlu
edilmesi gerekmektedir. Bununla birlikte bu hastalarda genelde
solunum depresyonu goriildiigii i¢in genel anestezi altinda tedaviye
temkinli yaklasmak gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Joubert sendromu, bifid dil, hipodonti,

taurodontizm, molar dig

ABSTRACT

Joubert syndrome is a rare autosomal recessive disorder. It
is characterized by anomalies of the cerebellum and brainstem,
oculomotor disorders, respiratory irregularity, hypotonia and
ataxia. It was first described in 1969 by pediatric neurologist Marie
Joubert. In this case report, a 14-year-old male patient with Joubert
syndrome was evaluated in terms of clinical and radiological
findings. Patients with Joubert syndrome should be treated
multidisciplinary in dentistry. In addition, since these patients
usually have respiratory depression, it is necessary to approach the
treatment cautiously under general anesthesia.

Keywords: Joubert syndrome, bifid tongue, hypodontia,
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GIRIS

Joubert sendromu, 1969 yilinda ilk kez Marie Joubert
tarafindan tanimlanan otozomal resesif olarak aktarilan,
konjenital sinir sistemi gelisim bozuklugudur (Joubert ve
ark., 1969). Yaklagik 80 ile 100 bin dogumda bir goriilen
nadir bir hastaliktir (Goswami ve ark., 2016).

Joubert sendromunun 3 temel belirteci vardir: Gelisimsel
gerilik, hipotoni ve Manyetik Rezonans Goriintiileme
(MRG)’ de molar dis goriiniimiidiir. Molar dis goriiniimii,
serebellar vermis hipoplazisi veya displazisi, kalin ve yatay
superior serebellar pedinkiiller, derin interpeduncular fossa
iceren radyolojik bir bulgu ile karakterizedir (Brancati ve
ark., 2010). Joubert sendromlu hastalarda ektraoral bulgu
olarak; uzun yiiz sekli, bitemporal daralma ile frontal ¢ikinti,
belirgin burun kopriisii ve burun ucu, pitozis, epikantal
katlanti, kas anomalileri, kalin kulak loblari, prognatizm
gibi spesifik 6zellikler goriilebilmektedir (Braddock ve ark.,
2007). Bu hastalarda izlenebilecek oral bulgular ise anterior
openbite ve malokliizyon, bifid dil ve dilde fibromatdz
dokular, dudak damak yarigi, damak derinliginde artis,
ekstra frenulumlar ve yiiksek ciiriik riskidir (Goswami ve
ark., 2016). Bu olgu sunumunda, klinigimize sendromik
fiziksel Ozelliklerle ve orofasiyal bulgularla basvuran
Joubert sendromlu hastanin, ayrintili fiziksel muayene
sonuglari ile intraoral, ekstraoral ve radyolojik muayene
bulgulari anlatilmistir.

OLGU SUNUMU

Bu olguda, Marmara Universitesi Dis Hekimligi
Fakiiltesi Agiz, Dis ve Cene Radyolojisi Klinigine kapanig
problemi ve ¢igneme zorlugu sikayetiyle ailesi esliginde
basvuran Joubert sendromu tanisi konulmus 14 yasinda
erkek hasta sunulmustur. Ailesinden alinan anamneze gore
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hastanin bilateral damak yarigiyla ve sendromik fiziksel
ozelliklerle dogdugu ve Joubert sendromu tanisinin 11
yasina kadar konulamadigi bildirilmistir. Anne ile babanin
akraba oldugu, kardesinde veya akrabalarinda sendromun
olmadig1 sdylenmistir.

Hastaya Joubert sendromu tanisi, 2020 yilinda
Cerrahpasa GETAM’ da Whole Exom Sequencing (WES)
analizi sonucunda, ARL13B geninde saptanan homozigot
genetik degisimi ve protein dizisindeki 418. aminoasit
olan arjininin glutamine doniismesine neden olan yanlig
anlamli mutasyon saptanmis olmasiyla konulmustur.
Hasta dogumdan giiniimiize damak yarigi, ankiloglossi,
kasik fitig1, testis, gdz yasi kanali tikanikligi ve isitme
kayb1 nedeniyle ¢esitli operasyonlar gecirmistir. Cocukken
solunum yolu problemleri, yiiriime, dengeyi saglama ve
konusma zorlugu olan hastanin biiyiidiik¢e bu sikayetlerinin

azaldig1 6grenilmistir.

Ekstraoral Bulgular

Hastada ekstraoral bulgu olarak; kaslarin yuvarlanmis
sekilde yukar1 kalkik, gdzlerin hipertelorik, alt goz
kapaklarinin disa dogru doniikk oldugu goézlenmistir.
Hastanin diiz burun kopriisiine, 6ne dogru ve genis
nostrillere, normale gore daha inferiorda kulak yapisina
sahip oldugu goriilmiistiir. Dolikofasiyal yiiz yapisi ve yiiziin
orta Ugliisiinde yiikseklik artisi tespit edilmistir (Resim 1A).
Hastanin ileri derece kifozu ve gogiis 6n duvart kamburlugu
oldugu gorilmistir (Resim 1B). El ve ayak parmaklar
muayenesinde anormal bir durum saptanmamustir. Yiiriime
ve dengeyi saglamada zorluk izlenmistir.

Resim 1A. Joubert sendromlu hastada ektraoral bulgular

Resim 1B. Joubert sendromunda kifoz ve gdgiis 6n duvari
kamburlugu

Intraoral Bulgular

Intraoral muayenede, anterior openbite ve protriize dil
izlenmistir. Kapanis pozisyonunda sadece molar dislerin
temasta oldugu goriilmistiir. Dislerde sekil ve boyut
anomalisine rastlanilmamigtir. Mandibula anterior bdlgede
yogun dis tas1 birikimi, hipersalivasyon ve tiikriigiin yutmayla
kontroliiniin saglanamadig: tespit edilmistir (Resim 2A). Sert
damagin genis, diiz ve kare ark yapisinda oldugu goriilmiistiir
(Resim 2B). Dil ucunda bifid yap1 ve sol dil alt1 bolgesinde
ylizeyi diizglin, palpasyonda yumusak kivamli, agrisiz
fibromatdz doku kitlesi saptanmistir (Resim 2C).

Resim 2A. Joubert sendromunda kapanis pozisyonunda anterior
open bite gorlintiisii
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Resim 2B. Joubert sendromlu hastada opere edilmis bilateral
damak yarig1

Resim 2C. Bifid dil ve sol sublingual bolgede anteriorda
fibromat6z doku kitlesi

Radyolojik Bulgular

Radyolojik muayenede daha 6nce sadece 1 siit dis cekim
hikayesi bulunan hastanin; 18, 25, 28, 38 ve 48 numaralt
dislerin germlerinin eksik oldugu tespit edilmistir. 26, 36
ve 46 numarali dislere taurodontizm tanisi konulmustur.
65 numarali siit disi persiste olarak izlenmistir. 16, 26, 36,
37, 47 ve 65 numarali dislerde ¢iiriikler tespit edilmistir
(Resim 3).

Resim 3. Joubert sendromlu hastanin panoramik goriintiisii

TARTISMA

Joubert sendromu ilk kez 1969 yilinda Fransiz asilli
Kanadali 4 kardeste goriilen, serebellar vermis agenezisi,
mental retardasyon, anormal goz hareketleri ve epizodik
hizli solunum ile Marie Joubert tarafindan tanimlanmigtir
(Joubert ve ark., 1969). Joubert sendromunda MRG’ deki
spesifik radyolojik bulgular tani koymaya yardimcidir. Bu
hastalarin %85’ inin MRG’ sinde molar dis goriiniimiine
rastlanmistir ve bu goriintii patognomonik olarak kabul
edilmektedir (Mowafy ve ark., 2017). Joubert sendromlu
hastalarda bobrek hastaliklari, solunum problemleri, goz
anomalileri, polidaktili ve kas kordinasyon bozuklugu
sendroma eslik eden bulgulardandir. Yapilan bir ¢alismaya
gore bu hastalarin en sik 6liim nedeni %37,5 oranla bobrek
yetmezligidir. 2.sirada ise %35 oranla solunum yetmezligi
gelmektedir (Dempsey ve ark., 2017). Bu hastalarda goz
bulgusu olarak %50 oraninda retinal distrofi ve koloboma
izlenmistir (Mowafy ve ark,2017). Ayrica yasla birlikte
anormal kas tonusundan dolayi skolyoz gelisebilecegi
belirtilmistir (Parisi, 2009). Hastalarin %15’inde de
polidaktili bulunmustur (Mowafy ve ark., 2017). Joubert
sendromunda yiiz goériinimiinde de belirgin degisiklikler
vardir. Uzun yiiz sekli, bitemporal daralma ile frontal
¢ikintt, belirgin burun kopriisii ve burun ucu, pitozis,
epikantal katlanti, kas anomalileri, kalin kulak loblart,
prognatizm, alt dudagin disa doniik goriiniimii sendroma
eslik eden bulgulardandir (Braddock ve ark., 2007). Joubert
sendromlu vakalarda oral bulgu olarak; anterior open bite
ve malokliizyon, bifid dil, fibromatdz dokular igeren dil,
dilde hamartom, dudak damak yarig1, damak derinliginde
artis, belirgin alveolar sirt, ekstra frenulumlar ve yiiksek
cliriik riski izlenmistir (Patil ve ark., 2021). Bu olguda da
diiz nasal koprii, hipertelorizm, anterior openbite, bifid



98 Giines ve Dumlu
Joubert Sendromunda Bulgular

European Journal of Research in Dentistry 2023; 7(2): 95-98

dil, sublingual bolgede fibromatéz doku, opere edilmis
damak yarig1 izlenmistir (Resim 1A, 2A, 2B, 2C). Literatiir
bilgilerinden farkli olarak hastada hipodonti ve taurodontizm
tespit edilmistir (Resim 3). Ayrica sert damakta derinlik artisi
yerine diiz ve s1g yap1 goriilmiistiir (Resim 2B).

SONUC

Joubert
ve periodontal hastaliklar nedeniyle kiiciik yaslardan

sendromlu hastalar, yiksek c¢iirik riski
itibaren dis hekimleri tarafindan takip edilmelidir. Bu
hastalara koruyucu dis hekimligi yontemleri uygulanmali
ve oral hijyen egitimleri ailesine ve miimkiinse hastaya
verilmelidir. Boylece ileri yaslarda ortaya ¢ikabilecek derin
clirtiklerin, dolayistyla tedavisi daha zor olan endodontik
tedavilerin ve ileri periodontal hastaliklarin Oniine
gecilmesi saglanabilir. Ayn1 zamanda konjenital damak
yarig1 yoniinden multidisipliner olarak pedodonti, ortodonti
ve plastik cerrahi boliimlerinde erken yaslarda tedavisi
baslayip takibi yapilmalidir. Bu sayede anterior openbite
ve malokluzyonlarin oniine gegilebilir. Ayrica sendroma
eslik eden bulgulardan olan dilde hamartom ve fibromatoz
MRG ile takibi

fonksiyonel agidan gerekli durumlarda cerrahi iglemler

dokularin ultrasonografi, yapilmali,
uygulanmalidir. Joubert sendromlu hastalarda solunum
depresyonu olma ihtimali oldugu igin genel anestezi altinda
tedaviye ve solunum baskilayici ajanlara temkinli yaklagmak
gerekmektedir. Hava yolu, dil ve damak yapist anomalileri
nedeniyle entlibasyonda da zorluklarla karsilasilabilir. Bu
ylizden kiigiik yaslardan itibaren oral hijyen egitimleri ve
koruyucu tedaviler daha da 6nem kazanmaktadir.

Hasta Onami

Hastanin velisi verilerinin

kullanilmasina dair onam formu alinmaistir.

bilgilendirilerek,

Cikar Catismas: Iliskisi

Yazarlarin makale ile ilgili ¢ikar iliskisi olusturabilen
herhangi bir baglantis1 bulunmamaktadir.
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