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Joubert Sendromlu Bir Yenidogan
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SUMMARY
A Neonatal Case of Joubert Syndrome

Joubert Syndrome is a rare syndrome characterised by
hypoplasia of the cerebellar vermis, hypotonia, abnormal eye
movements, abnormal breathing pattern, ataxia, developmen-
tal delay and mental retardation. A 4-day old boy was
referred to our clinics with the complaints of difficulty in
breathing and convulsions. Cranial MRI taken in the axial
plane demonstrated disorganised, disgenetik and split cere-
bellar vermis, thick superior cerebellar pedincles and small
inferior cerebellar pedincles. With these clinical and radio-
logical findings the patient had the diagnosis of Joubert Syn-
drome. Because it is a rare syndrome we present this neonatal
case of Joubert Syndrome.
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Joubert sendromu, serebellar vermis hipoplazisi, hipo-
toni, anormal solunum paterni, anormal goz hareketleri,
ataksi, mental retardasyon ve gelisme geriligi ile karak-
terize otozomal resesif gecisli nadir bir sendromdur
(1.2), 1k kez 1969 yilinda Marie Joubert tarafindan
tanimlanan bu sendromda nororadyolojik olarak molar
dis goriiniimii karakteristiktir 3). Ortalama tan1 yas1 33
aydir @), Oldukca genis klinik spektruma sahip olan bu
sendromu yenidogan déneminde tani almig bir olgu ile
literatiir egliginde gdzden gegirdik.

OLGU

Solunum sikintist ve konviilsiyon nedeni ile klinigimize refere
edilen 4 giinliik erkek bebegin dykiisiinden normal spontan
vajinal yolla, miadinda, 3750 g, 7/9 Apgarla 6zel bir hasta-
nede dogdugu 6grenildi. Anne ve baba arasinda 1. derece ak-
raba evliligi olan hastanin, soyge¢misinde intrauterine donem-
de hidrosefali tespit edilen bir kardesinin postnatal 4 aylikken
oldiigii saptandi.

Fizik muayenesinde; biling acik, hipotonik, ates 36.5°C (aksil-
ler), nabiz 130/dk ritmik, dakika solunum sayis1 80/dk olan
hastanin agirlig1 3500 g (50-75. persentil), bag cevresi 37 cm
(90. persentil), boyu 51 cm (50-75. persentil) olarak ol¢iildii.
Hastanin solunum sesleri dinlemekle her iki hemitoraksta do-
gal olmasina ragmen interkostal ve subkostal ¢cekilmeleri mev-
cuttu. Diger sistem muayeneleri normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde Hb 15.2 g/dl, htc 44 %, 16kosit
18.100/mm3, trombosit 277.000/mm?3 idi. Serum glukozu,
elektrolit konsantrasyonlari, bobrek ve karaciger fonksiyon
testleri normal olarak olciildii. Sepsis agisindan bakilan CRP
negatifti. Alinan kan, idrar ve BOS Kkiiltiirlerinde iireme ol-
madi. BOS glukoz ve proteinin normal oldugu saptandi. Yapi-
lan metabolik hastalik taramasinda patoloji tespit edilmedi.
Goz muayenesinde her iki goz 6n segment ve fundusu dogal
olarak degerlendirildi. Cekilen akciger grafisi ve babygrami
normal olan hastanin ekokardiyografi, kranyal ve batin US in-
celemelerinde patolojik bulgu saptanmadi. Kranyal MRG’-
sinde; disorganize, disgenetik, split serebellar vermis; kalin
superior serebellar pedinkiil ve kiiciik inferior serebellar pe-
dinkiillerden olusan ‘molar dig’ goriiniimii izlendi (Sekil 1).
Bu bulgular 1s181inda hastaya Joubert Sendromu tanis1 kondu.
Klinigimizde takipte oldugu siire icerisinde hiperpne-apne
ataklar1 ve iki kez klonik konviilsiyonu gozlenen hastaya 5
mg/kg/giin fenobarbital tedavisi uygulandi. 21 giinliik takip ve
tedavi sonunda pediatrik noroloji poliklinigi tarafindan takip
edilmek iizere taburcu edildi.

TARTISMA

Nororadyolojideki hizli gelismeler sayesinde tanisi daha
kolay konulan nadir bir sendrom olan Joubert sendro-
munun major tanisal kriterleri; hipotoni, trunkal ataksi,
mental retardasyon, anormal g6z hareketleri ve kranyal
goriintiilemede saptanan azi1 disi goriiniimiidir ).
Yachnis ve ark.’nin yaptiklar1 bir caligmada ortaya ko-
nan bu kriterlerin yani sira, yine ayni ¢alismada taniy1
destekleyecek olan klinik bulgularin anormal solunum
paterni (hiperpne-apne ataklari), renal anomaliler, reti-
nal pigmentasyon ve fasial dismorfizm oldugu sap-
tanmigtir ), Ortalama tan1 yaginin 33 ay oldugu bu
sendromda yenidogan doneminde tani daha az siklikla
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Sekil 1. Kraniyal MRG’de molar dis goriiniimii

konur 4. Bu dénemde, bizim hastamizda oldugu gibi
hiperpne-apne ataklar1 ve hipotoni sik rastlanan klinik
bulgulardir. Tablo apneik konviilsiyonlarla karigabilir.
Zamanla gelisme geriligi, trunkal ataksi, anormal goz
hareketleri (nistagmus, fundusta pigmenter degisiklik-
ler, azalmis vestibulookuler refleks) ve mental retar-
dasyon gelisir (6,

Aksiyal plan MRG goériintiilemelerinde hipoplastik/
aplastik serebellar vermis, kalin elonge superior serebel-
lar pedinkiil, derin posterior interpedinkiiler fossa bul-
gularinin oldugu ve hastamizda da tespit ettigimiz triad
‘az1 digi’ gortiniimii adin1 alir (Sekil 1). Bu bulgu, Jou-
bert sendromu olgularinin % 85’inde izlenir (4.7, Post-
mortem yapilan incelemelerde, bu patolojilere ek olarak
beyinde birgok farkli malformasyon tespit edilmistir .
Sendrom, genetik ve klinik olarak heterojen ozellik
gostermektedir. Genetik ¢alismalarda bazi ailelerde
9q(9q34.3) kromozomu ile baglanti gosterilmigtir (2),
Hastamizin yapilan periferik kan kromozom analizinde
patoloji tespit edilmedi. Klinik olarak major ve destek-
leyici bulgularin yani sira dil, agiz ve yiizde diskinezi-
ler, polikistik bobrek, gbzde ptosis ve kolobomlar, poli-

246

Goztepe Tip Dergisi 17: 245-246, 2002

daktili, skolyoz, konjenital kalp
defektleri, konviilsiyonlar ve dilde
yumusak  doku  tiimorleri
izlenebilir ®). Hastamizda bu bul-
gulardan sadece konviilsiyon mev-
cuttu.

Ilk tanimlanan olgularin 30 yil
sonra yapilan degerlen-
dirmelerinde ciddi disartri, hiperp-
ne-apne ataklarinin sayisinda ve
anormal goz hareketlerinde azal-
ma tespit edilmistir. Hastalarda
ataksinin belirgin olarak devam
ettigi gozlenirken, hastalarin men-
tal retarde olduklar1 saptanmustir.

Sonug olarak, yenidogan done-
minde tant almig kisitlt sayida
olgu bulunmasi ve nadir goriilen
bir sendrom olmasit nedeniyle
sundugumuz bu olgu ile Joubert
sendromunu literatiir esliginde gozden gecirdik.
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