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Joubert Sendromunun Nororadyolojik Acidan Degerlendirilmesi:
Olgu Sunumu
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OZET

Joubert sendromu anormal solunum diizeni ve goz hareketleri, hipotoni, ataksi, serebellum ve beyin sapinin noropatolojik anomalileri ile birlikte
gelisimsel geriligin oldugu, nadir goriilen otozomal resesif bir sendromdur. Pitozis ve hipotonisite yakinmasi ile basvuran bir Joubert sendromu
olgusu sunularak, literatiir bilgileri 15181nda, sendromun klinik heterojenitesi ve radyolojik bulgularini sunmayr amagladik. €2005, Firat Universitesi,
Twp Fakiiltesi
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ABSTRACT

Neuroradiologic Evaluation of Joubert's Syndrome: Case Report

Joubert syndrome is a rare autosomal recessive disorder characterized by abnormal respiratory pattern and eye movements, hypotonia, ataxia,
developmental retardation with neuropathologic abnormalities of cerebellum and brainstem. We aimed to point out the clinical heterogenity and
radiologic findings of JS. We presented a case of Joubert syndrome associated with ptosis and hypotonia. €2005, Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi
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Kraniyal manyetik rezonans goriintileme (MRG)
tetkikinde; serebellar vermis hipoplazisi, 4. ventrikiilde yarasa

J oubert Sendromu (JS), anormal solunum diizeni ve goz
hareketleri, hipotoni, ataksi, serebellum ve beyin sapinin

noropatolojik anomalileri ile birlikte gelisimsel geriligin
oldugu, nadir goriilen otozomal resesif bir sendromdur. JS;
klinik, radyolojik ve genetik olarak heterojenite gdsteren bir
bozukluktur (1). Bu c¢aliymada, pitozis ve hipotonisite
yakinmasi ile basvuran bir JS olgusu sunularak, literatiir
bilgileri 15181nda, sendromun klinik heterojenitesi ve radyolojik
bulgularint sunmayr amagladik.

OLGU

Bes aylik erkek hasta bagimm dik tutamama ve basmnin biiyiik
olmas sikayetleri ile hastanemiz g¢ocuk saglig1 ve hastaliklart
klinigine getirildi. Anne ve baba arasinda ikinci dereceden
akrabalik olup, ailenin ilk ¢ocugu idi. Norolojik muayenesinde;
hipotonisite, sol goz kapagmnda pitozis, objeleri takip edememe
ve basmi dik tutamama gibi mental motor bulgulari tespit
edildi. Pupilleri esit olup, 1518a yamt veriyordu. Anormal géz
hareketleri ve periyodik hiperventilasyon sadece ¢ocuk
uyanikken gozlendi. Bag cevresi 45 cm ve 97. persentilin
iizerinde oldugu tespit edildi. Diger sistemik muayene
bulgular1 normal idi.

Kraniyal bilgisayarh tomografi (BT) tetkikinde;
serebellar vermis hipoplazisi, liggen seklinde 4. ventrikiil
goriiniimii ve 4. ventrikiiliin iist kisminda yarasa kanadi ve
serebellar vermisde kleft saptandi. Mezensefalonun 6n-arka
cap1 kiigiik olup, superior serebellar pediinkiillerde kismi
molar dig goriiniimii tespit edildi (Sekil 1).

kanad1 goriiniimii ve serebellar vermis klefti saptandi. T1
agirhikh sagittal kesitlerde, orta beyin ile serebellum arasinda
horizontal uzanan superior serebellar pediinkiiller belirgin
olup, T2 agilikh aksiyal kesitte, mezensefalik bileskenin
uzamasl, incelmesi ve molar dis goriiniimii mevcuttu (Sekil 2
A,B,C).

Sekil 1. Aksiyal BT'de ponto-mezensefalik bileske ve kismi
molar dig goériinimi izlenmektedir (oklar).
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Sekil 2a. T1 agirlikl aksiyal kesitte superior serebellar
pedinkiillerde kismi molar dis goérinim ve vermisde hafif kleft
(oklar), T2 agirhkli aksiyal kesitte gorinimu (ok).

Sekil 2b. T1 agirlikl aksiyal kesitte mezensefalon 6n-arka
¢apinda uzama, incelme ve molar dis gorinim (ok), T1
agirlikl sagittal kesitte gérinimu (ok).

Sekil 2c. T1 agirlikh aksiyal kesitte orta beyin ile serebellum
arasinda horizontal uzanan superior serebellar pedinkil
gorinimu (ok).

TARTISMA

Joubert sendromu, kotii prognoz ile birlikte nadir goriilen ve
muhtemelen oldugundan daha az oranda tam alan bir
sendromdur. ilk olarak 1969°da Marie Joubert ve ark. (2) 4
kardes ve 1 sporadik olguda; epizodik hiperpne, anormal goz
hareketleri, serebellar vermis agenezisi ile birlikte ataksi ve
mental retardasyon bulgularii  iceren bu  sendromu
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tanimladilar. Bu olgularin %50’sinde retinal kolobom ve
retinal distrofi, %30’un lizerinde dilde protriizyon ve %15’den
fazla polidaktili goriildigi ve ayrica retinal displastik
Ozellikleri olan hastalarm  %30’unda multikistik bdbrek
hastaliginin eslik ettigi belirtilmektedir (3).

JS’nun  kalitim olarak otozomal resesif oldugu
diisiiniilmektedir. Son yapilan ¢aligmalarda kromozom 9q’da
haritalanan bir lokus varlif: ile birlikte, bu hastaligin genetik
olarak heterojendz bir bozukluk oldugu sonucuna varildigi
bildirilmistir (4,5). Etiyolojide, serebellum gelisiminde 6nemli
rol oynadig diisliniilen birka¢ aday gen tizerinde durulmussa
da, hastaligin biyokimyasal ve molekiiler temeli halen tam
olarak bilinmemektedir (1,3).

JS’unda beyin sapimun orta hat yapilari, hem yapisal ve
hemde fonksiyonel defektlere sahiptirler (6). Noropatolojik
calismalar serebellar vermis agenezisini, birgok beyin sapi
niikleuslarinin hipoplazisi veya fragmentasyonunu ve ponto-
mezensefalik bileskedeki yapilarin displazik oldugunu gos-
termistir. Beyin sap1 malformasyonlar1 fizyopatolojik agidan
okiilomotor apraksi ve hiperpneyi agiklayabilir (7).

Bazilar1 olgumuzda da mevcut olan JS’undaki goriintii-
leme bulgulari: a-ponto-mezensefalik bileskenin uzamasi ve
incelmesi, ve derin interpediinkiiler fossa olarak goriilen
isthmusun disgenezisi (pons ve inferior kollikuluslar arasinda
beyin sapimn bir boliimil); b- superior serebellar pediinkiillerin
kalinlagmast; c- yetersiz lobulasyon ve biiylimiis 4. ventrikiil
ile karekterize vermis hipoplazisi; d- aksiyal veya koronal
MRG kesitlerinde goriilen, sagittal bir vermik ayrikh§i
olusturan vermis kisimlarinin yetersiz flizyonu seklinde
siranabilir. 1lk 3 o6zelligin kombinasyonu, aksiyal MRG
goriintiilerinde, karekteristik “molar dis bulgusu® olarak
tammlanmaktadir (8,-10). Serebellar hemisferler genellikle
normaldir. Her ne kadar olgularm % 6 ile % 20’sinde atrofiye
bagli lateral ventrikiillerde orta diizeyde bir biiylime ve % 6 ile
% 10’nunda korpus kallozum disgenezisi tammlanmigsa da bu
olgularda beyin etkilenmemigtir (11).

Serebellar vermisin kismi veya tam yoklugu izole bir
anomali veya Dandy-Walker sendromu, Down sendromu veya
JS’nun bir pargasi olarak tammlanmistir. Dandy-Walker
sendromlu hastalarda, posterior fossamn genislemesine yol
acan bir posterior fossa kisti mevcuttur. Down sendromu klinik
olarak veya karyotipleme ile teshis edilebilir. Serebellar vermis
yoklugu normal serebellar hemisferlerin arasinda bir orta hat
yarig1 meydana getirir. Serebellar pediinkiil hipoplazilerinin
kombinasyonu “molar dig bulgusu®“ ile sonuglamr. Vermisin
ciddi hipoplazisi, JS’na &zgii olan 4. ventrikiile yarasa kanadi
goriiniimii verir (12,13).

Dandy-Walker malformasyonunda goriilen vermiyan
bulgularmn tersine, JS’Iu hastalar degisik derecelerde vermiyan
displazi gosterirler. Posterior fossa anomalileri Dandy-Walker
varyantt ve JS’unda bir ¢ok benzerliklere sahiptir. Her iki
durumda da serebellar hemisferler ve 4. ventrikiil normal
boyutlarda olabilir. Her iki bozuklukta da inferior ve posterior
vermiyan displazi yaygin olarak goriiliir ve sisterna magna ile
4. ventrikiil arasinda baglant1 vardir. JS’na yonelik aile oykiisii
bilinmedigi zaman prenatal olarak Dandy-Walker varyant’dan
ayirici tam zor olabilir, o zaman teshis yenidogan donemindeki
klinik bulgulara dayanmaktadir (14).

JS’undan siiphelenilen ¢ocuklarin degerlendirilmesinde;
kraniyal MRG, retinal muayene, renal ultrasonografi (US),
elektroretinogram ve karyotipleme yapilmahdir (15,16).
Mental retardasyon ile birlikte diger tipik klinik ozelliklerin
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bulunmamas: durumunda, BT ve MRG’de goriilen vermis
hipoplazisi JS tanisi lehine degerlendirilmemelidir (17).

Bu sendromun erken teshisi, prognoz ve genetik
danismanlik agisindan onemlidir. JS tamsi igin biyokimyasal
ve genetik bir belirleyici olmadigindan dolay1, tanida klinik ve
radyolojik bulgulardan yararlanilir (8). Hastalar gelisebilecek
potansiyel komplikasyonlar agisindan takip edilmelidirler. Bir
hastaya JS tamsi konulduktan sonra, sonraki gebeliklerin US
ile takibi yapilmahdir (12). Retinal displazinin erken tanisi
siklikla giictiir. Bu nedenle, diizenli géz taramasi yapilmahdir.
Retinal anomalileri olan hastalarda kistik renal hastalig
saptamak i¢in bdbrek US yapilmali ve renal fonksiyonlar
yakindan izlenmelidir (3). JS’lu hastalar anestezik ajanlarin
respiratuar depresan etkilerine karsi olduk¢a duyarlidirlar. Bu
yiizden bu ajanlardan kagimlmali ve yakin perioperatif
respiratuar monitorizasyon gereklidir (18).
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Hipotoni ve ciddi gelisimsel gerilik nedeniyle bu
hastaligin prognozu genellikle kétiidiir (19). JS’Iu 19 ¢ocugun
izlendigi bir ¢aligmada, ii¢ cocugun 3 yasindan 6nce oldiigii ve
geriye kalanlarmn ise ndromotor gelisimsel gerilik ve degisik
diizeylerde azalms kognitif gelisim gosterdikleri tespit
edilmistir (20).

JS’nun klinik, radyolojik, patolojik ve genetik olarak
heterojenite goéstermesi tam yoniinden sasirtict  olabilir.
Olgumuzun ilk bagvuru yakinmalar1 arasinda olan pitozisin, JS
ile birlikteligi klinik heterojeniteye ayri bir Ornektir. Genis
spektrumlu heterojenik bulgularindan dolay1, gergekte var
oldugundan daha az oranda JS’u tamsi konulmaktadir. Bu
nedenle klinik olarak JS diisiiniilen hastalarin radyolojik
bulgular dikkatle degerlendirilmelidir. JS’Iu olgularimin erken
tamsinin genetik damgmanlik ve olasi tedavi ve/veya rehabili-
tasyona katki: saglayacagim diistinmekteyiz.
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