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Molar Tooth Sign in an Ischemic Stroke Patient:
Could It Be Asymptomatic Joubert Syndrome?

Iskemik Inmeli Hastada Molar Dis GorintUsi; Asemptomatik Joubert Sendromu

Olabilir mi?
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ABSTRACT

Introduction: Joubert syndrome is an autosomal recessive
disease that is characterized by hypotonia, ataxia, and hyperpnea
episodes. A hypoplastic cerebellar pedicle and complete or
partial absence of the vermis are basic radiological findings and
the cause of fourth ventricle deformity. These findings cause
‘molar tooth signs’on magnetic resonance (MRI).

Case Report: A 69-year-old male patient who had acute left
hemiparesis was admitted to the emergency department.
Conventional MRI revealed hypoplasia of the cerebellar pedicle
and vermis. In addition, an acute ischemic lesion that was
determined by the limitation of diffusion at the level of the pons
was noticed. Molar tooth sign in the MRI might be in the course
of Joubert syndrome (JS). Due to this finding, other diagnostic
tests were performed for the diagnosis of JS. in conclusion, the
patient was diagnosed as asymptomatic Joubert syndrome and
newly diagnosed pons infarction..

Conclusion: In this case report, we present an asymptomatic
Joubert syndrome patient with MRI and ophthalmic findings
who was admitted to the emergency department with acute
stroke.
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OZET

Giris: Joubert Sendromu otozomal resesif gecis gosteren,
hipotoni, ataksi, epizodik hiperpne noébetleriyle seyreden bir
hastaliktir. Temel radyolojik bulgular; vermisin tam veya parsiyel
yoklugu, hipoplastik serebeller pedikiller ve buna bagh 4.
ventrikdl deformitesidir. Manyetik rezonans (MRI) gérintulerde
‘molar dis'gérinimune neden olur.

Olgu Sunumu: Altmis dokuz yasindaki erkek hasta acil servisimize
akut sol hemiparazi klinigi ile basvurdu. Cekilen konvensiyonel
kranial MRI'da serebellar hemisferler ve vermis hipoplazikti. Ayrica
pons seviyesinde difflizyon kisitlanmasi gosteren akut iskemik
lezyon dikkati ¢ekti. MRIdaki molar dis goérinttsi Joubert
Sendromu (JS) seyrinde olabileceginden taniya yonelik tetkikler
yapildi. Hasta elde edilen bulgularla asemptomatik JS ve yeni tani
pons enfarkti olarak degerlendirildi.

Sonug: Bu olgu sunumunda acil klinigine akut inme klinigi ile
basvuran takiplerinde Asemptomatik Joubert Sendromu tanisi
alan hastanin géz ve MRI bulgulari ile birlikte sunduk.

Anahtar Kelimeler: Asemptomatik joubert sendromu, molar dis
goruntusu
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Giris

Joubert Sendromu (JS) otozomal resesif gecis gosteren, hipotoni, ataksi, epizodik hiperpne nobetleriyle seyreden serebellum
ve beyin sapini etkileyen bir hastaliktir (1). Hastaligin prevelansi 100.000 dogumda bir gérilmesine ragmen klinik cok degisken
oldugu igin tani konulmasi zordur. Klinik olarak anormal g6z hareketleri, nistagmus, hiperpne-apne epizodlari ve mental-motor
gelisme geriligi izlenir (2-5). Semptomlar erken ¢ocukluk ¢aginda baslar. JS'nin belirleyici néroradyolojik bulgulari; serebellar
vermisin tam veya parsiyel yoklugu, pedinkuler hipoplazi ve buna bagli gelisen 4. ventrikilde lobulasyon ve genislemedir.
Beyin sapi isthmus bolgesinin disgenezisine badli ponto mezansefalik birleskede uzama, incelme ve interpedikiler fossada
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Sekil 1. T2 sekansda goriilen molar dis gorinimi ve serebellar
hipoplaziye ait bulgular

derinlesme izlenir. Bu bulgular aksiyal kranial manyetik rezonans
(MRI) gorintilerde ‘'molar dis'gérinimana olusturur (6-7).

Bizim olgumuz ise eriskin yasta olmasi ve serebrovaskuler olay tanisi
ile hospitalize edilip takip edildigi sirada yapilan konvensiyonel
kranial MRl goruntilemede tipik olarak molar dis gérinima
saptanmasi ve JSde gorilen klinik bulgularin olmamasi nedeniyle
asemptomatik seyirli JS olarak literatir esliginde yazmaya deger
bulduk.

Olgu Sunumu

Atmisdokuz yasinda erkek hasta acil servise yeni baslangigli
ylrime bozuklugu sikayeti ile getirildi. ik degerlendirmede
Olcllen kan basinci 170/85 mmHg, kalp ritmikti ve atim hizi 76/
dk idi. Sistemik muayenesinde hafif solunum sikintisi mevcutty,
dinlemekle ekspiryum uzamisti ve solunum sayisi 15/dk idi.
Norolojik muayenesinde; biling agik kooperasyon kisithydi. Motor
muayenede sol Ust ve alt ekstremitede silik motor gligstzluga
tesbit edildi. YurlyUsu ataksik olarak izlendi. Duyu ve serebellar
testlere koopere olamadi. Yapilan g6z muayenesinde sag goz
hareketi her yone kisitli iken, sol g6z fiks disa deviye idi ve solda
pitozis izlendi.

Laboratuar incelemesinde; Lokosit;7500/mm?® Hb:12,3 g/dL, AST;
27 mu/mL (N 13-41), ALT 33 mu/mL (N 7-35), BUN:18 mg/dL (N
7-25), Kreatinin: 1,1 mg/dL (N 0,84-1,25) idi. Elektrokardiografik (EKG)
incelemesinde normal siniis ritmi olarak degerlendirildi. On-arka
akciger grafisinde kardiyotorasik oran artmisti. Acil servisde ¢ekilen
beyin tomografisinde akut patolojiye rastlanmadi.
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Ozgecmisinde diyabet ve hipertansiyonun oldugu ve bu hastaliklari
ileilgiliilaglar kullandigi 6grenildi. Cekilen diffizyon ve konvensiyonel
kranial MRI'da serebellarhemisferlerve vermis hipoplazikolarakizlendi
(Sekil 1). Superior serebellar pedinkiller posteriora dogru elongeydi.
Meddllooblangata pons bileskesi dizeyinde, santral kesimde, TTA
sekansta hipo, T2A sekansta hiperintens sinyal degisikligi gosteren
diffizyon agirlikli goéruntilemede diffizyon kisitlanmasi gosteren
akut iskemik lezyon dikkati cekti. Boylelikle klinik ve laboratuar
bulgular 1s1§inda hastaya akut serebrovaskdler olay tanisi konularak
takip ve tedavi edilmeye baslandi. MRIdaki molar dis gérintsu JS
ve JS ile iliskili hastaliklar seyrinde olabileceginden, bu hastaliklarin
ayiricr tanisi ve eslik edebilecek multiorgan tutulumu agisindan ileri
ek tetkikler ve konsultasyonlar istendi. Hastaya ¢ekilen abdominal
ve Uriner ultrasonografide (USG) karaciger veya bobrede ait patoloji
saptanmadi. Yapilan g6z hastaliklar konsultasyonunda goz bulgular
beyinsap! vaskuler olaya baglandi. Optik disk ve diger retinal
yapilar dogal olarak degerlendirildi. iskemik inme etyolojiye yonelik
yapilan karotis-vertebral doppler USGde stenoz bulgusu yoktu ve
ekokardiografisinde sol ventrikil hipertrofisi vardi. Asemptomatik JS
ve yeni tani pons enfarkti olarak degerlendirilen hastanin medikal
tedavisi duzenlendikten sonra dnerilerle taburcu edildi.

Tartisma

Joubert sendromu ilk kez 1969 yilinda Marie Joubert ve arkadaslari
tarafindan tanimlanan otozomal resesif gecisli nadir bir sendromdur.
Yapilan calismalarda kromozom 9g, 11p ve 6g mutasyonlari
gosterilmekle beraber hastaligin  molekuler temeli tam olarak
bilinmemektedir (1). Son yillarda X'e bagl resesif ve otozomal
dominant vakalar da bildirilmistir (4).

Klinik olarak anormal goz hareketleri, nistagmus, hiperpne-apne
epizodlari, hipotoni ve mental motor gelisme geriligi gdzlenir
(2, 3). En sik rastlanan g6z bulgulari horizontal ve vertikal planda
izleyici g6z hareketlerinde yavaslama, okulomotor apraksi,
vestibllo-okiler reflekste azalma, gérme bozukluklari, okuler
kolobom, Leberin herediter optik atrofisi, retinal distrofi, gérme
kaybl, pitozis, strabismus ve nistagmustur. Nistagmus siklikla
rotatuar karakterdedir (3, 4). Dilde ritmik protrizyon, oksipital
meningoensefalosel, polidaktili, nefronofitizis veya bobregin kistik
displazisi, hepatik fibrozis, bradikardi kalpte Gftriim klinik bulgulara
eslik edebilir. Uzun donem takiplerde mental retardasyon bulgulari
ortaya cikabilir (3, 4, 5). Bizim olgumuzda JS dustndurecek klinik
ve laboratuar bulgusu yoktu. Literatlr taramasinda ileri yasta klinik
bulgu vermeden asemptomatik olarak seyreden izole molar dis
gorunttsu bildirimine rastlanmad.

Joubert Sendromunda genetik belirleyici 6zellikler degisken
fenotipe sahip oldugu icin tani koymak gugtdr. Klinik hipotoni,
ataksi ve psikomotor gecikme, tani koymada yetersiz spesifiklige
sahip oldugundan MRI bulgulari halen en dnemli tani kriteridir
(6). Ortalama tani koyma yasl 33 aydir. Radyolojik olarak vermisin
tam veya kismi yoklugu, hipoplastik serebeller pedinkiller ve
buna bagli olusan 4. ventriktl deformitesidir. Ponto mezansefalik
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bileskede uzama, incelme ve interpedinkdler fossada derinlesme
izlenir (6, 7). Ayrica vermis hipoplazisine bagl olarak serebeller
pedinkullerde kalinlasma ve 4. venrikilde lobulasyon ve genisleme
gorultr. Bu U¢ bulgu MRIda molar dis gérindmini olusturur
(7). Bizim olgumuzda da MRIda serebellar hipoplazi ve molar dis
gorunttsu vardr.

Molar dis gériintUsu JS igin spesifik degildir. JS subtiplerinde ve JS ile
iliskili hastaliklarda (Serebello-okulo-renal Sendrom, Debakan-Arima
Sendromu, Varadi- Papp Sendromu, Malta Sendromu ve Senior-
Loken Sendromu gibi) molar dis gortnttsu olur. JSnin alti subgrub
tipi vardir. Par JS, Okdler bulgularla seyreden JS, Renal bulgularla
seyreden JS, Okilo-renal bulgular ile seyreden JS, Hepatik bulgularla
seyreden JS, Orofasial bulgularla seyreden JS. COACH Sendromlu
hastada bilateral kolobom, hepatik fibrozis ve renal kalsifikasyon
gorulur. Varadi-Papp Sendromunda polidaktili, Y seklinde metakarpal
kemik, yarik damak dudak, dilde hamartom ve vermian hipoplazi
olur. Debakan-Arima sendromunda Leber'in herediter optik atrofisi
ve kistik karaciger, Senior-Loken sendromunda Leberin herediter
optik atrofisi, retinitis pigmentaoza ve juvenil nefronofitizis olur. Malta
sendromunda oksipital ensefalosel, hidrosefali ve renal kist goraldr
(9, 10). Bu sendromlarda molar dis gérdntusa klinik bulgularla birlikte
olabilecegi bildirilmisir.

Bizim olgumuzda erken dénemde ortaya ¢ikan solunum sikintisi,
hipotoni bulgusu, aile dykisy, orta hat defektleri, kardiyak (6zelikle
atrial septal defekt) renal ve hepatik bulgularin olmamasi nedeni
ile erken cocukluk caginda gordlen JS ve JS ile iliskili hastaliklardan
uzaklasildi. Hastadaki mevcut solunum sikintisi uzun yillar sigara
kullanim oykist oldugundan edinsel akciger hastaligina baglandi.
Olgumuzun anamnezinde dnceye ait goz hareket bozuklugu éykusi
olmamasi ve muayenesindeki g6z bulgularini agiklayacak pons
iskemi bulgusu olmasi da cocukluk ¢caginin JSden bizi uzaklastird..

Sonug

Bu olgu 1siginda kranial MRIda JS icin tipik olan molar dis
gorinimunin saptanmasi ve serebellar hipoplazisinin  olmas,
cogukluk déneminde ortaya ¢ikmasi beklenen klinik bulgularin
olmamasi nedeni ile hastada insidental olarak saptanan bu MR
bulgularinin asemptomatik seyir gosterebilecegini literattr bilgileri
ile birlikte sunduk.
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