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Bu makale Diagnostic and Interventional Radiology’de yer alan ingilizce makalenin H imieil
Turkeesi olup kaynak gésterme ve dizinleme amaci ile kullanilamaz. O L G U B I L D I RI S I

Joubert syndrome with atrial septal defect and persistent left superior vena cava.
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Atriyal septal defekt ve persistan sol superior
vena kava ile birliktelik gosteren Joubert
sendromu olgusu

Muzaffer Elmali, Zafer 0zmen, Meltem Ceyhan, Onur Tokathoglu, Liitfi incesu, Baris Diren

Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakdltesi, Radyoloji (M.E. < . .
muzafel@yahoo.com.tr) Anabilim Dali, Samsun. J oubert sendromu, 1969 yilinda fransiz nérolog Marie Joubert tara-

findan, klinik olarak; ataksi, epizodik hiperpne nobetleri, anormal
g0z hareketleri, psikomotor gecikme ile karakterize, otozomal re-
sesif gecisli bir hastalik olarak tanimlanmistir (1-4).

Bu olgunun sunulmasimin amaci, nadir goriilmesinin yanisira, is-
kelet sistemi ve kardiyovaskiiler sistem anomalilerinin egslik etmesi,
beyin manyetik rezonans goriintiilemede (MRG) vermis hipoplazisi-
ne bagl “molar dis”” bulgusunun radyolojik olarak énemli bir ipucu
olmasi nedeniyledir. {1k olarak Joubert sendromu igin tanimlanan mo-
lar dis bulgusu, giinimiizde artik serebello-okiilo-renal sendromlar
olarak adlandirilan bir dizi hastalik grubunda da gorilmektedir. Bu
vesile ile burada Joubert sendromunun ayirici tanisinda yer alan bu
hastalik grubunun onemli 6zellikleri vurgulanmistir.

Olgu bildirisi

Basimi dik tutamama, oksiiriik, sik nefes alma ve gozlerde kayma
sikayetleri ile cocuk hastaliklar1 poliklinigine getirilen 7 aylik kiz ¢o-
cuguna yapilan fizik muayenede; gelisme geriligi, hiperpne, hiperte-
lorizm, burun koki basikligi, yiiksek damak, diisiik kulak, polidaktili,
cikintili alin tespit edildi (Sekil 1-3). Anne-baba akrabaligi mevcut
olmayip olgumuz ailenin ilk ¢ocuguydu. Ekokardiyografide; tek atri-
um seklinde genis atriyal septal defekt (ASD) saptandi. Ekokardiyo-
gafide pulmoner arter anomalisi siiphesi {izerine pulmoner manyetik
rezonans anjiyografi (MRA) yapildi. Pulmoner MRA’ da pulmoner
arterler normaldi. Ek olarak sinlis koronariusa agilan persistan sol
siiperior vena kava anomalisi saptandi (Sekil 4). Akciger grafisinde;
kardiyomegali vardi ve mediasten genisti. Direkt grafilerde ellerde
6’sar, ayaklarda 7’ser parmak (polidaktili) disinda patolojik bulgu
yoktu. Batin ultrasonografisi normaldi. Beyin MRG tetkikinde sere-
bellar foliada silinme mevcut olup, korteks kaba gorintimliydii. 4.
ventrikiilde yarasa kanadi goriiniimi (bat wing) mevcuttu (Sekil 5
a). Orta hatta vermis izlenmedi ve stiperior serebellar pedinkiillerde
elongasyon ve horizontallesme mevcuttu. Bu goriiniim aksiyel kesit-
lerde klasik “molar dis” isaretini (molar tooth sign) olusturmaktaydi
(Sekil 5 b, c¢). Korpus kallozum hipogenetik olup, splenium pargasi
gelismemisti (Sekil 6). Fundoskopik inceleme normal, karyotip ana-
lizi sonucu 46XX idi.
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Sekil 3. Ayakta polidaktili.

Tartisma

Joubert sendromu, primer olarak
beynin denge ve koordinasyon mer-
kezlerini etkileyen genetik bir send-
romdur. Serebellar vermisin tam veya
kismi yoklugu ve orta beyinde disp-
lazik gelisme ile karakterizedir (1,
2, 5). Maria ve arkadaslarinin 1999
yilinda yaptiklar1 kapsamli ¢alisma-
da (4), Joubert sendromlu hastalara
eslik eden diger anormal bulgula-
rin oranlart su sekildedir: okiiler ve
okiilomotor bulgular %95, dilin prot-
riizyonu %45, polidaktili %23, renal
anomaliler %16, megalosefali %12,
mikrosefali %9, hepatik anomaliler
%4, bradikardi %2, kalpte tftirim
%2, serebral palsi %2, hipotalamik
anomali %2, yarik dudak %?2.
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Sekil 2. Elde polidakili.

Sekil 4. Koronal pulmoner MRA gériintiisiinde, sol persistan siiperior vena

kava izleniyor (ok).

Retinal distrofinin olup olmama-
sina gore sendromda iki grup tanim-
lanmistir. Tip I’de serebellar vermis
hipoplazisi ile birlikte klinik olarak
neonatal solunum anormallikleri,
okiilomotor bozukluklar ve hipotoni
mevcuttur. Tip II’de bu o6zelliklere
ilave olarak retinal ve renal displastik
degisiklikler goriiliir ve prognoz ko-
tudir (3, 6).

Bizim hastamizda gelisme geriligi-
ne ek olarak hipertelorizm, yiiksek da-
mak, dustk kulak, ¢ikintili alin (fron-
tal bossing), el ve ayak polidaktilisi,
ASD ve persistan sol siiperior vena
kava anomalileri mevcuttu. Maria ve
arkadaglarinin (4) Joubert sendromlu
hastalar tizerinde yaptiklar1 ¢aligsma-
da da goruldiigi gibi, kardiyovaskii-
ler sistem anomalileri Joubert sendro-

muna nadiren eslik etmektedir. Lite-
ratiir aragtirmamiz sonucunda Joubert
sendromlu olgularda ASD ve persis-
tan sol siiperior vena kava anomalisi
birlikteligine rastlamadik.

Joubert sendromunda genetik be-
lirleyici 6zellikler halen mevcut de-
gildir. Noropediatrik olarak hipotoni,
ataksi ve psikomotor gecikme, tani
koymada yetersiz spesifiteye sahip
oldugundan MRG bulgular1 halen en
onemli tami kriteridir (1). MRG ka-
rakteristikleri Quisling ve arkadaslari
tarafindan; beyin sapinin isthmik kis-
mina ait pontomezensefalik bileske-
de uzama, incelme ve interpedinkiiler
fossada derinlesme, superior sere-
bellar pedinkiillerin kalin ve hemen
hemen horizontal pozisyonda olmasi,
vermisin tam veya parsiyel yoklu-



Sekil 5. a-c. T2 agirlikh aksiyel MRG kesitlerinde (a, b), serebeller hemisferler orta hatta ve temas halinde, vermis izlenmiyor ve 4. ventrikiilde yarasa kanadi gériinimii
dikkati cekiyor. Ayrica superior serebellar pedinkiillerde horizontallesme, elongasyon ve molar dis gériinim izleniyor. T1 agirlikli aksiyel MRG kesitinde (¢) interpedinkiiler

mesafede derinlesme ve molar dig gériinimii izleniyor.

Sekil 6. a, b. T2 agirlikli sagital MRG kesitlerinde (a, b) serebellar foliada silinme ve hemisferlerde kaba displazik gdriiniim izleniyor. Orta hatta vermis izlenmiyor. Korpus

kallozum splenium kesimi gelismemis (hipogenetik).

gu ve buna bagh 4. ventrikiil defor-
mitesi seklinde tanimlanmistir (5).
Diger radyolojik bulgular serebellar
hemisferlerin vermis hipoplazisine
bagli olarak birbirlerinden uzaklas-
malar1 ve pedinkiiler dekusasyonun
olmamasina bagli olarak vermian
kleft goriilmesidir (2). Bu bulgularin
kombinasyonu aksiyel MRG kesitle-
rinde patognomonik “molar dis bul-
gusu” (molar tooth sign) gortiniimii
olusturur. Bu bulgu ilk olarak Joubert
sendromu i¢in tanimlanmis olup %85
oraninda mevcuttur (1, 2, 4, 5, 7).
Hastamizda aksiyel T1 ve T2 agirlik-
It MRG kesitlerinde klasik molar dis
bulgusu izlenmektedir (Sekil 5 b, c).

Molar dis bulgusu ayrica; Varadi-
Papp (oro-fasial-digital tip VI), CO-
ACH, Dekaban- Arima (DAS), Seni-

or-Loken sendromlarinda da goriil-
mektedir. Varadi-Papp sendromunda
“Y” seklinde metakarp, yarik dudak,
yarik damak ve lingual nodiiller sik-
likla eslik eder, “Y” seklinde meta-
karp bu sendromun en karakteristik
ozelligidir. COACH sendromunda
serebellar vermis hipoplazisine, oli-
gofreni, ataksi, koloboma, hepatik
fibrozis eslik eder. DAS ve Senior-
Loken sendromuna molar dis bulgusu
ile birlikte renal ve retinal patolojiler
siklikla eslik eder ve prognozun koéti
oldugu tip II Joubert sendromu ile
ayirict tanisi olduke¢a zordur (6).
Joubert sendromunda korpus kal-
lozum disgenetik olabilir. Komplet
yoklugu sik degildir (1, 5). Serebel-
lar hemisferler genellikle normaldir.
Nadiren hipoplastik hemisfer olabilir.

Hastamizda korpus kallozumun sple-
nium kismi gelismemisti. Serebeller
foliada silinme mevcut olup, korteks
kaba displastik gortintimliiydii. Jou-
bert sendromunda serebral hemisfer-
ler 2/3 oraninda normaldir. 1/3’lik
kisminda ise subaraknoid mesafede
hafif genisleme, kortikal atrofi, hafif
ventrikiilomegali, beyaz cevher dis-
genezisi, miyelinizasyon gecikmesi
bulgularina rastlanabilir (5).

Hastamizda “Y” seklinde metakarp
mevcut olmadigi gibi, retinal ve renal
patolojiye de rastlanmadi. Bu nedenle
klinik ve radyolojik bulgular tip I Jou-
bert sendromu ile uyumluydu.
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JOUBERT SYNDROME WITH ATRIAL SEPTAL DEFECT AND PERSISTENT LEFT SUPERIOR
VENA CAVA

ABSTRACT

Joubert syndrome is a rare disorder characterized by hypotonia, ataxia, episodic
hyperpnoea, psychomotor delay, abnormal ocular movements, and molar tooth sign
on magnetic resonance imaging (MRI). This syndrome is inherited as an autosomal
recessive trait, but the molecular basis and specific chromosomal locus have not
yet been identified. MRI features are the most important diagnostic criteria. Molar
tooth sign was previously described in Joubert syndrome and was found in 85% of
patients with Joubert syndrome. Many authors now claim that this finding can be
present in other syndromes, including Dekaban-Arima, Senior-Loken, COACH, and
Varadi-Papp. We present a 7-month-old girl with Joubert syndrome in whom MRI
showed the typical features of this condition. She also had polydactyly, atrial septal
defect, and persistent left superior vena cava.

Key words: ¢ Joubert syndrome ¢ cerebellar hypoplasia ¢ magnetic resonance
imaging ¢ molar tooth sign
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