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oubert sendromu (JS), ataksi, hipotoni, anormal göz hareketleri, nistag-
mus, anormal solunum düzeni, serebellum ve beyin sapının nöropato-
lojik anomalileri ile birlikte mental motor gelişimsel geriliğin olduğu,

nadir görülen otozomal resesif bir sendromdur.1,2 Radyolojik olarak vermi-
sin tam veya kısmi yokluğu, hipoplastik serebellar pedinküller ve buna bağlı
oluşan 4. ventrikül deformitesi, ponto mezansefalik bileşkede uzama, in-
celme ve interpedinküler fossada derinleşme izlenir. Ayrıca vermis hipo-
plazisine bağlı olarak serebellar pedinküllerde kalınlaşma ve 4. ventrikülde
lobulasyon ve genişleme görülür. Bu üç bulgu manyetik rezonans görüntü-
leme (MRG)’de “molar diş’’ bulgusunu oluşturur. Tanı, klinik bulgular ve
patognomonik MRG bulguları ile konulmaktadır.3,4

Joubert Sendromu

ÖÖZZEETT  Joubert sendromu (JS), serebellar vermisin kısmi ya da tam yokluğu ile karakterize, otozomal
resesif geçişli nadir görülen bir hastalıktır. Hastalığın tanısı karakteristik klinik bulgular ve manyetik
rezonans görüntüleme (MRG) ile konulur. Aksiyel MRG’de tipik "molar diş" görünümü izlenir.
Hastalığın değişken fenotipi sebebiyle tanı konulması güçtür. Klinik özelliklerin yenidoğan
döneminde ortaya çıkmasına rağmen, tanı genellikle yıllar sonra konulabilmektedir. Klinik
bulguları arasında ataksi, hipotoni, anormal göz hareketleri, nistagmus, hiperpne-apne epizodları ve
mental motor gelişme geriliği gözlenir. Semptomatik ptozis ve şaşılık gibi oftalmolojik anormallikler
cerrahi ile düzeltilebilir. Bu çalışmada, şaşılık şikâyeti ile başvuran 21 yaşındaki JS olgusunu
literatürdeki klinik ve radyolojik bulgular ışığında sunmayı amaçlamaktayız.
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AABBSSTTRRAACCTT  Joubert syndrome (JS) is an autosomal recessive disorder characterized by partial or
complete agenesis of the cerebellar vermis. The diagnosis of JS is based on the presence of charac-
teristic clinical features and magnetic resonance imaging (MRI). Typical "molar tooth sign" is seen
in axial MRI. This syndrome is difficult to diagnose clinically because of its variable phenotype.
Even though the clinical features of the disorder are present in the newborn period, the correct di-
agnosis is often made several years after birth. Clinical features include ataxia, hypotony, abnormal
eye movements, nystagmus, hyperpne-apne episodes and mental motor retardation. In this study,
we aim to present a 21-year-old female patient with JS through clinical and radiological findings.
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OLGU SUNUMU
Yirmi bir yaşında kadın hasta, şaşılık şikâyeti ile
kliniğimize başvurdu. Hastanın doğumdan kısa bir
süre sonra göz hareketlerinde bozukluk fark edil-
miş, 3 yaşından itibaren yüksek miyopi sebebiyle
gözlük kullanmaya başlamıştı. Hastanın postnatal
döneminde herhangi bir mental motor gerilik bu-
lunmuyordu. Anne babası arasında akrabalık yoktu
ve ailede benzer şikâyeti olan başka kimse bulun-
muyordu.

Oftalmolojik muayenesinde; uzak ve yakında
40 prizm diyoptri alternan ekzotropya ve sol gözde
16 prizm diyoptri hipotropya mevcuttu (Resim 1).
Sağa bakışta horizontal nistagmus mevcuttu. Göz
hareketlerini başlatmada gecikmeyle birlikte yu-
karı bakışta kısıtlılığı vardı (Resim 2). Görme kes-
kinlikleri sağ ve sol gözde -18 diyoptri (D) tashihle
0,3 düzeyindeydi. Pupilleri eşit olup ışık refleksleri
doğaldı. Fundus muayenesinde dejeneratif miyo-
piye sekonder Korioretinal atrofi mevcuttu.

Nörolojik muayenesinde; derin tendon ref-
leksleri doğaldı, mental motor gerilik ya da ataksi
yoktu. Rutin hematolojik ve biyokimya testleri,
diğer sistemik muayene bulguları normaldi.

Kraniyal manyetik rezonans görüntülem
(MRG) tetkikinde; serebellumda dismorfik görü-
nüm, superior serebellar pedinkülde elongasyon ve
incelme, 4. ventrikülde deformasyon saptandı ve
bu bulgular molar diş görünümü olarak değerlen-
dirildi. Dördüncü ventrikül yarasa kanadı konfigü-
rasyonundaydı (Resim 3, 4). Hasta klinik ve
radyolojik bulguları ile JS tanısı aldı.

Hastanın tek seansta sağ ve sol lateral rektus
kasları 8 mm ve sol inferior rektus kası 5 mm geri-
letildi. Hastanın ameliyattan sonraki 6 aylık takibi
süresince ortoforik olduğu gözlendi. Açma kapama
ve alternan açma kapama testlerinde heteroforya
izlenmedi (Resim 5).

TARTIŞMA
Joubert sendromu, ilk kez 1969 yılında Fransız nö-
rolog Maria Joubert ve ark. tarafından 5 çocukta ta-
nımlanmıştır.5 Bu olgularda epizodik hiperpne,
anormal göz hareketleri, serebellar vermis agene-
zisi, ataksi ve mental retardasyon bulguları mev-

cuttu. JS, nadir görülen ve muhtemelen olduğun-
dan daha az tanı alan otozomal resesif geçişli bir
sendromdur. Son yıllarda yapılan çalışmalarda kro-
mozom 9q, 11p ve 6q mutasyonları gösterilmekle
beraber hastalığın moleküler temeli tam olarak bi-
linmemektedir.1,6,7 9q’da oluşan mutasyonlar sere-
bellar ve orta-arka beyin bileşkesinin tutulumu ile
karakterize klasik JS ile sonuçlanırken; 6q’daki mu-
tasyonlar özellikle polimikrogri gibi kortikal ano-
malilerle birliktedir. 11p mutasyonlarında ise klasik
JS özellikleri ile birlikte böbrek, karaciğer ve göz
gibi değişik organ tutulumları bulunmaktadır.1,7 

RESİM 1: Primer pozisyonda ekzotropya ve sol hipotropya.
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RESİM 2: Hastanın sol gözünde yukarı bakışta kısıtlılık.
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RE SİM 3: T1 ağır lık lı ak si yel ke sit te ver mis hi pop la zi si ve mo lar diş gö rü nü mü.
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Klasik JS’de klinik olarak hipotoni, mental
motor gerilik, ataksi, hiperpne-apne epizodları,
anormal göz hareketleri gözlenir.8,9 Dilde ritmik
protruzyon, oksipital meningoensefalosel, polidak-
tili, nefronofitizis veya böbreğin kistik displazisi,
hepatik fibrozis klinik bulgulara eşlik edebilir.6

Beyin sapında göz hareketlerini sağlayan nö-
rolojik bağlantılarda patoloji mevcuttur ve bu pa-
toloji anormal okülomotor bulgulara sebep olur.10

JS’de görsel uyarana karşı anormal yavaş salınım
hareketi ve sakkadik hareketi başlatmada gecikme
görülebilmektedir. Sakkadların kontrolünden se-
rebral ve serebellar bölgeler sorumludur. Serebel-
lar kontrol merkezinin lezyonlarında dismetrik ve

yavaş sakkadlar görülmektedir. Ayrıca fiksasyon
zayıflığı, konjuge göz hareketlerinde zayıflık, bakış
pozisyonunu devam ettirebilmede güçlük, retinal
kolobom, retinal distrofi, okulomotor apraksi,
görme kaybı, pigmenter retinopati, ptozis, strabis-
mus, III. kraniyal sinir felci de klinik bulgulara
eşlik edebilir.11,12 Bu çalışmadaki olgumuzda, al-
ternan ekzotropya ve sol gözünde hipotropya mev-
cutu. Sağa bakışta horizontal nistagmus, göz
hareketlerini başlatmada gecikmeyle birlikte yu-
karı bakış kısıtlılığı vardı. Fundus muayenesinde
belirgin dejeneratif miyopiye bağlı Korioretinal at-
rofi mevcuttu.

Joubert sendromunda radyolojik bulgular ver-
misin tam veya kısmi yokluğu, hipoplastik serebel-
lar pedinküller ve buna bağlı oluşan 4. ventrikül
deformitesidir. Ponto mezensefalik bileşkede
uzama, incelme ve interpedinküler fossada derin-
leşme izlenir. Ayrıca vermis hipoplazisine bağlı
olarak serebellar pedinküllerde kalınlaşma, 4. ven-
trikülde lobulasyon ve genişleme görülür. Bu üç
bulgu MRG’de “molar diş” görünümünü oluşturur.
Molar diş görünümü JS’ye spesifik olmamakla bir-
likte JS’li olguların tamamında gözlenmesi açısın-
dan ayrı bir önem arz etmektedir.13 Hastamızın
kraniyal MRG tetkikinde; serebellumda dismorfik
görünüm, superior serebellar pedinkülde elongas-
yon ve incelme, 4. ventrikülde deformasyon sap-
tandı ve bu bulgular molar diş görünümü olarak
değerlendirildi. Dördüncü ventrikül yarasa kanadı
konfigürasyonundaydı.

Serebellar vermisin tam veya kısmi yokluğu JS
dışında Dandy- Walker malformasyonu ve Down
sendromunda da görülebilir. Dandy-Walker sen-
dromlu hastalarda, posterior fossanın genişlemesine
yol açan bir posterior fossa kisti mevcuttur. Down
sendromu klinik olarak veya karyotipleme ile teş-
his edilebilir. Ayrıca serebro-okülo-renal sen-
dromlu hastalarda da JS’ye benzer klinik bulgular
olabilir. Yine MRG’de tespit edilen molar diş bul-
gusu bu hastalarda da bildirildiğinden ayırıcı tanı
güçleşmektedir.14,15

JS’den şüphelenilen hastalarda kraniyal MRG,
renal ultrasonografi (USG), elektroretinogram ve
karyotipleme yapılabilir.16 JS tanısı için biyokimya-

RESİM 5: Ameliyattan 1 hafta sonra hasta primer pozisyonda ortoforik izlen-
mektedir.
(Renkli hali için Bkz. http://oftalmoloji.turkiyeklinikleri.com/)

RE SİM 4: T1 ağır lık lı ak si yel ke sit te ver mis hi pop la zi si ve se re bel lar pe din -
kül de uza ma.
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sal ve genetik bir belirleyici olmadığından tanıda
klinik ve radyolojik bulgulardan yararlanılır.17 Pig-
menter retinopatili hastalarda kistik renal hastalığı
saptamak için renal USG yapılmalı ve renal fonksi-
yonlar yakından izlenmelidir. JS’li hastalar aneste-
zik ajanların respiratuar depresan etkilerine karşı
oldukça duyarlıdır. Bu yüzden bu ajanlardan kaçı-
nılmalı ve yakın perioperatif respiratuar monitöri-
zasyon gereklidir.18 Hastalığın prognozu hipotoni ve
şiddetli gelişme geriliği olan hastalarda kötüdür.

JS’nin klinik ve radyolojik bulguları oldukça
heterojendir. Bu nedenle radyolojik bulguların ta-
nımlanması önem taşımaktadır.19,20 Bu çalışmadaki
olgumuzda, şaşılıkla beraber görülen sağa bakışta
horizontal nistagmus, göz hareketlerini başlatmada

gecikme ve yukarı bakış kısıtlılığı bulgularıyla, JS
ön tanısı ile kraniyal MRG istenmiştir. Esasen müp-
hem karakterde olan bu bulgular, JS’nin bulguları-
nın heterojenitesine işaret etmeleri bakımından
özelliklidir.

Geniş spektrumlu heterojenik bulgularından
dolayı, gerçekte var olduğundan daha az oranda JS
tanısı konulmaktadır. Bu nedenle klinik olarak JS
düşünülen hastaların radyolojik bulguları dikkatli
değerlendirilmelidir. JS tanısı konulduğunda has-
talığa multidisipliner yaklaşılmalıdır. Semptomatik
ptozis, şaşılık, ambliyopi gibi oftalmolojik prob-
lemler varlığında cerrahiden kaçınılmamalıdır.
JS’li olguların erken tanısı genetik danışmanlık ve
olası tedavi modalitelerine katkı sağlayacaktır.
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