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Epizodik hiperpne, anormal göz hareketleri, ataksi ve 
mental retardasyon ile karakterize olan Joubert sendromu, 
otozomal resesif geçi� göstermekte ve serebellar orta hat 
yapılarında geli�im anormalli�i ile beraber seyretmektedir. 
�lk kez 1969 yılında Joubert ve arkada�ları tarafından dört 
karde�te tanımlanmı� ve günümüze dek sınırlı sayıda olgu 
bildirilmi�tir (1,2).   

Joubert sendromlu olgularda çe�itli oküler ve 
okülomotor bulgular tanımlanmı�tır. En sık rastlananlar, 
horizontal ve vertikal planda izleyici göz hareketlerinde 
yava�lama, okülomotor apraksi, vestibülo-oküler reflekste 
azalma, görme bozuklukları, retinal disfonksiyon, pitozis, 
strabismus ve nistagmustur. Nistagmus sıklıkla rotatuar 
karakterdedir. See-saw, penduler ve torsiyonal nistagmus 
ise daha az sıklıkla bildirilmi�tir (3,4).  

Dengesizlik ve konu�amama yakınması ile ba�vuran; 
ılımlı mental retardasyon, yava� ve basamaklı izleyici göz 
hareketleri, okülomotor apraksi, primer pozisyonda see-
saw nistagmusu, retinada pigmentasyon artı�ı ve gövde 
ataksisi olan, beyin manyetik rezonans incelemesinde 
tipik ‘molar di� belirtisi’ izlenen olgu zengin oküler ve 
okülomotor bulguları nedeniyle literatür e�li�inde 
tartı�ılmı� ve nadir görülen bu olgu sunulmaya de�er 
bulunmu�tur.  

Olgu  
Onbe� ya�ında erkek hasta, dengesizlik ve konu�ma 

güçlü�ü nedeniyle ba�vurmu�tur. Prenatal döneminde, 
doktor takibinde olmayan olgunun evde ebe yardımı ile 
vajinal yolla do�du�u, do�ar do�maz a�ladı�ı ve 
morarması olmadı�ı ö�renildi. Yürümesinin 4-5 ya�larında 
ba�ladı�ı, 8 ya�ına kadar yardımla yürüdü�ü, anlamlı 
kelimelerle konu�masının hiç olmadı�ı,  görmesinin iyi 
olmadı�ı ancak kendi ihtiyaçlarını kar�ılayabildi�i, okula 
gidemedi�i ve çevresiyle uyumlu oldu�u aile tarafından 
belirtildi. Ayrıca halen dengesizlik, konu�amama, 
gözlerinde istem dı�ı hareketler, uykuda nefes durması 
yakınmaları tanımlanmı�tır. Anne ve baba arasında 
akrabalık olmayan olgunun, sekiz çocuklu ailenin sekizinci 
çocu�u oldu�u, dördüncü çocuktan sonra do�an 
çocuklardan üçünün sırasıyla 8, 18, 24 aylıkken öldü�ü 
ö�renildi. 8 aylıkken ölen karde�in ölüm sebebi bilinmiyor, 
ölümüne kadar sa�lıklı oldu�u ifade ediliyordu. 18 
aylıkken ölen karde�te dengesizlik tanımlanıyordu ve 2 
ya�ındayken ölen karde�in ise yürüme ve konu�masının  
olmadı�ı ö�renildi. 

Olgunun fizik muayenesinde kan basıncı: 120/80 mm 
Hg, nabız: 100/dakika, ate�: 36˚ idi. Dismorfik yüz 
görünümü (alın çizgisi dü�ük, geni� burun kökü, çıkık 
alın), kubbe damak, jinekomasti ve ılımlı kifoskolyoz 
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Özet 
Joubert sendromu, epizodik hiperpne, ataksi, anormal göz 

bulguları ve mental retardasyon ile seyreden, otozomal resesif 
geçi� gösteren, kranial manyetik rezonans görüntülemede tipik 
‘molar di� bulgusu’ ve serebellar vermian hipoplazi ile karakterize 
bir hastalıktır. Klinik ve radyolojik bulgularla Joubert sendromu 
tanınan bir olguda see-saw nistagmusu saptanmı� ve nadir görülen 
bu olgu literatür bilgileri ı�ı�ında tartı�ılmı�tır. 
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 Summary 
Joubert syndrome is an autosomal-recessive disease 

characterized by attack of episodic hyperpnoea, ataxia, abnormal 
eye movements, mental retardation accompanied by hypoplasia of 
the cerebellar vermis and ‘molar tooth sign’ in cranial magnetic 
resonance imaging. One case with the diagnosis of Joubert 
syndrome by clinical and radiological findings has also see-saw 
nystagmus. This interesting case has been presented and discussed 
in view of literature. 
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gözlendi. Nörolojik muayenede bilinç açık olup, sözel 
komutlara uyuyordu. Konu�ması bir-iki hece ile sınırlıydı. 
Orta derecede mental retarde olarak de�erlendirildi. 
Pupilleri izokorik, direkt ve indirekt ı�ık refleksi 
alınıyordu. Vizyon mental retardasyon nedeniyle tam 
olarak de�erlendirilemedi. Fundusta periferik retinada daha 
yaygın olmak üzere pigmentasyon artı�ı gözlendi (Resim 
1). Gözler primer bakı� pozisyonunda iken sa�da 
elevasyon ve saat yönünde rotasyon, solda ise depresyon 
ve saat yönünde rotasyon gözlendi (�ekil 1).  Lateral 
bakı�larda ise bu nistagmusun inhibe oldu�u ve hızlı fazı 
bakı� yönüne, horizontal, kaba amplitüdlü konjüge 
nistagmus ortaya çıktı�ı gözlendi. 

Horizontal ve vertikal izleyici göz hareketleri yava� 
ve basamaklı idi. Di�er kranial sinir muayeneleri normal 
sınırlardaydı. Motor defisit yoktu. Derin tendon refleksleri 
tüm ekstremitelerde canlı, yürümesi geni� tabanlı, ataksik, 
Romberg (+)’li�i ve hipotoni saptandı.  

Laboratuar incelemelerinde hemoglobin, hemotokrit, 
beyaz küre, kırmızı küre, sedimantasyon, trombosit, kan 
�ekeri, üre, kreatinin, elektrolitler, alanin ve aspartat 
transaminazlar, tiroid fonksiyon testleri normal 
sınırlardaydı. Batın ultrasonografisi normaldi. EEG’de hızlı 
aktivite fazlalı�ından olu�an zemin ritim düzensizli�i 
gözlendi. Beyin manyetik rezonans görüntülemesinde 
serebellar vermis belirgin hipoplazik olup, buna ba�lı 
kuadrigeminal sistern geni�lemi�, süperior serebellar 
pedinküller belirgin ve tipik molar di� belirtisi izlendi 
(Resim 2). 

Tartı�ma 
Joubert sendromu, 1969’da Joubert ve arkada�ları 

tarafından serebellar vermis agenezisi ile beraber seyreden 
epizodik hiperpne, anormal göz hareketleri, ataksi ve 
mental retardasyonla karakterize familyal bir sendrom 
olarak tanımlanmı�tır (1). Bunu izleyen olgu sunumlarıyla 
Joubert sendromunun tanı kriterleri geli�tirilmi� ve son 
olarak Maria ve arkada�ları (1999) tarafından olgular 
gözden geçirilerek tanı kriterleri olu�turulmu�tur (Tablo 1) 
(5). Otozomal resesif geçi� gösteren bu sendromla ilgili 
gen çalı�malarında heterojenite saptanmı� ve erkeklerde 
daha sık oldu�u bildirilmi�tir (kadın/erkek: ½) (5,6). Ilımlı 
ya da a�ır mental retardasyonla beraber seyreden Joubert 
sendromlu çocuklar e�er solunum problemi nedeniyle 
kaybedilmezse uzun yıllar ya�ayabilmektedirler. Ya�ın 
ilerlemesiyle solunum problemleri ve okülomotor bulgular 
azalmaktadır (7). 

Oküler ve okümotor anomaliler Joubert sendromunda 
%70-100 oranında bildirilmektedir. En sık görülen oküler 
bulgular; nistagmus, okülomotor apraksi, izleyici göz  
hareketlerinde yava�lama, istemli sakkadlarda azalma, 
retinal displazi, pitozis ve strabismustur (3). Nistagmus en 
sık rastlanan göz bulgusudur. Sıklıkla rotasyonel, daha az 

pendüler-torsiyonel veya see-saw (tahtaravalli) nistagmusa 
rastlanmaktadır (4). Olgumuzda da tipik olarak see-saw 
nistagmus gözlenmi�tir.  

See-saw nistagmus; vertikal vektör üzerinde ortaya 
çıkan, konjuge, pendüler ve torsiyonel disjunctive 
osilasyonlardır. �ntorsiyone olan göz yükselirken, 
ekstorsiyone olan di�er göz a�a�ı iner ve adeta tahtaravalli 
görüntüsü olu�turur. Gözlerin primer pozisyonunda, a�a�ı 
bakı�ta veya vertikal bakı�larda daha belirgin olabilir. 
Akkiz ya da konjenital form olgulara rastlanılmı�tır (8). 
See-saw nistagmus ço�unlukla diensefalik lezyonlarla 
birlikte görülür. Ancak, üçüncü ventriküle uzanım gösteren 
parasellar lezyonlar, Arnold-Chiari malformasyonu, üst 
beyin sapı hastalıkları ile de ortaya çıkabilmektedir (8). 

Joubert sendromunda, izleyici göz hareket 
bozuklukları sık olarak görülmektedir (4). Serebellar 
lezyonlarda izleyici göz hareketleri bozulmaktadır ve 
deneysel çalı�malarda serebellar ablasyonun sakkadların 
ba�lamasını geciktirdi�i ve dismetrik sakkadlara neden 

 
Resim 1. Fundusta periferik retinada daha yaygın olmak üzere 
pigmentasyon artı�ı gözlendi. 
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sol sa�  
�ekil 1. Primer pozisyonda sa� göz eleve ve intorsiyone, sol göz 
deprese ve ektorsiyone rotatuar nistagmus gözlenmi�tir. 
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oldu�u gösterilmi�tir. �stemli sakkadların yapılamaması, 
sakkadik amplitüd kontrol bozuklu�u Joubert 
sendromunda posterior serebellar vermisin ve süperior 
kollikulusun etkilenmesiyle ili�kilendirilebilir. Posterior 
serebellar vermisteki fastigial nükleus sakkadik 
amplitüdün kontrolünü sa�larken, süperior kollikulus 
sakkadları ba�latmaktadır (4,5). Olgumuzda da  
basamaklı ve yava� izleyici göz hareketleri, okülomotor 

apraksi, istemli horizontal sakkadların ba�latılmasında 
yava�lık gözlenmi�tir. 

Retinal de�i�iklikler sıklıkla displazi �eklindedir 
(9,10). Retinada pigmentasyon de�i�ikli�i ise daha az 
sayıda olguda bildirilmi�tir. Bizim olgumuzda fundus 
muayenesinde periferde daha belirgin olan pigmentasyon 
saptanmı�tır. 

 

Resim 2. Beyin MRG tetkikinde, sagital planda T1 a�ırlıklı kesitte süperior serebellar pedinküllerin horizontal pozisyonda oldu�u ve serebellar vermisin 
hipoplazisi izleniyor (A). Uzamı� ve horizontal seyirli pedinküllerin aksiyel planda T2 a�ırlıklı kesitteki görünümü ( molar di� belirtisi) (B) 

 
 
Tablo 1. Joubert sendromu tanı kriterleri ( Maria et all, 1999) 

 
GENEL BULGULAR 
Kas Tonusu 

• Hipotoni (+) (Neonatal ve infant döneminde daha belirgindir). 
Denge  

• Çocukların %75’i oturmayı, %50’si yürümeyi ö�renebilir. Oturma 19. ayda, yürüme 4 ya�ında   olur. Yürüme dengeli de�ildir. 
Geli�me 

• Geli�me adaptif davranı�, motor, dil ve genel geli�im yönünden geridir.  
• Genelde sevimli, dost canlısı, sosyal ili�kilerini sürdürebilen çocuklardır. 

Nöroradyoloji 
• MRG’de aksiyel planda molar di� görüntüsü  
• Normalden derin posterior interpedinküler fossa  
• Belirgin veya kalın süperior serebellar pedinkül  
• Vermian hipoplazi veya displazi. MRG’de koronal ve aksiyal planda vermiste yarıklanma, sagital planda anormal �ekilli ve rostralde yer alan 4. 

ventrikül.  
Patoloji 

• Vermian hipoplazi veya displazi 
• Kaudal mezensefalon tegmentumunun elongasyonu 
• Kaudal medullanın belirgin displazisi. 

 
BERABER�NDE GÖRÜLEB�LECEK BULGULAR 
Yüz: Yüksek, yuvarlak ka�lar, nazal köprü düz, irregüler dil hareketleri, dil protruzyonu, dü�ük kulak. 
Solunum. Epizodik hiperpne ve/veya apne %50-75 oranında görülür. Özellikle neonatal ve infant döneminde belirgindir. 
Göz: Retinal displazi, koloboma, nistagmus, strabismus ve pitozis. Nadiren retinal körlük, okülomotor apraksi ve vestibülo-oküler refleks yitimi, izleyici 
göz hareketi defektleri  
Renal: Mikrokistik renal hastalık   
Nadir Bulgular: Polidaktili, makrosefali, mikrosefali, özofagial reflü, dilde yumu�ak doku tümörü, epilepsi, konjenital kalp hastalı�ı, duodenal atrezi, 
oküler fibrozis, karaci�er anormalli�i, pektus ekskavatum, Hirschsprung hastalı�ı, vokal kord paralizisi ve oksipital meningosel  
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Joubert sendromu için karakteristik kabul edilen 
MRG’deki ‘molar di� belirtisi’ olgumuzda da gözlenmi�tir. 
Bu bulgu, aksiyel planda normalden daha derin posterior 
interpedinküler fossa, belirgin veya kalın süperior 
serebellar pedinkül, serebellar vermis hipoplazisi veya 
displazisine  ba�lı olarak ortaya çıkmaktadır (1,4,5,11). 

Mental gerilik, ataksi, uyku apneleri, iskelet 
anomalileri olan olguda; see-saw nistagmus, oküler hareket 
bozuklukları ve retinal pigmentasyon görülmü�, manyetik 
rezonans görüntülemede tipik vermian hipoplazi ve 
bununla ili�kili molar di� belirtisi saptanmı�tır. Daha çok 
çocuk nörolojisi prati�inde kar�ıla�ılan Joubert 
sendromunun nadir görülmesi ve see-saw nistagmusu e�lik 
etmesi nedeniyle ilginç bulunmu�tur. Erken ya�ta 
kaybedilmeyen olguların yeti�kin nöroloji klini�inde de 
görülebilece�i ve see-saw nistagmusu etiyolojisinde bu 
sendromun akla gelmesi gerekti�ini vurgulamak istiyoruz.  
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