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Molar Dis Belirtisi: Olgu Sunumu

A Molar Tooth Symptom: Case Report
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oz

Elli yedi yasinda erkek hasta anormal g6z hareketleri, yirimede dengesizlik, konusma bozuklugu ve ataklar halinde
gelen nefes darligi yakinmalari ile bagvurdu. Norolojik muayenesinde hafif dizartri, okllomotor apraksi ve rotatuar
nistagmus, ataksi, tandem yurlylsinde beceriksizlik saptandi. Beyin manyetik rezonans gérintilemesinde
serebellar pedinkdllerin atrofisi ve uzamasi ile karakterize tipik molar dis bulgusu saptandi. Klinik ve radyolojik
veriler dogrultusunda hastada Joubert sendromu disiintldi. Bu makalede erigkin yasta Joubert sendromu tanisi
konulan bir olgu literatur bilgisi esliginde tartisiimigtir.

Anahtar Sézctiikler: Erigkin gagda Joubert sendromu; Joubert sendromu; molar dis belirtisi; okiilomotor apraksi.

ABSTRACT

A 57-year-old male patient was admitted who was presented with complaints of abnormal eye movements,
unsteadiness in walking and speech impairment, and shortness of breath in the form of attacks. Neurological
examination revealed mild dysarthria, oculomotor apraxia, rotator nystagmus in eye movements, ataxia, and
tandem gait incompetence. Magnetic resonance imaging showed typical molar tooth symptom characterized by
atrophy and prolongation of the cerebellar peduncles. Joubert syndrome was considered through clinical and
radiological findings. In this article, we discuss the case of Joubert syndrome in adulthood in the light of literature
review.

Key Words: Joubert syndorme in adulthood; Joubert syndrome; molar tooth sign; oculomotor apraxia.

Joubert sendromu ilk defa 1968 yilinda Marie
Joubert tarafindan epizodik hiperpne ataklari,
okulomotor apraksi, ataksi ve mental retardasyon
ile kendisini gosteren, serebellar vermis agenezisi
olan dort kardeste tanimlanmistir. Bu giine kadar
yaklagik yuzin uzerinde Joubert sendromlu
olgu bildirimi yapilmistir.!"! Gunumuzde Joubert
sendromu ile iligkili bozukluklarin insidansi

kesin olarak belirlenmemekle birlikte, 1/80.000
ila 1/100.000 canlt dogum arasinda oldugu
tahmin edilmektedir.” Kaliim tipik olarak
otozomal resesif olup, cok sayida farkli gen
mutasyonu tanimlanmigtir. Tanida genetik
incelemelerin yani sira manyetik rezonans
goriintileme (MRG) incelemesinde goriilen
molar dig bulgusundan yararlanilir.
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Sekil 1. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede T> aksi-
yal kesitte serebellar atrofi, dordiincii ventrikiilde
deformasyon ve siiperior serebellar pedinkiillerin
uzamasti ile karakterize ‘molar dis’ goriiniimii.

Molar dis bulgusu, beyin MRG’sinde aksiyal
kesitlerde beyin sap1i istmusu ve st ponsun
‘molar dig’ gorunimiini andirdig1 anatomik bir
beyin anomalisidir. Bu anormallikler, istmus ve
st pons duzeyinde derin bir interpedinkiiler
fossa, uzamis yerlesimli superior serebellar
pedinkul ve superior serebellar vermisin
hipoplazi/aplazi/displazisini igerir. Molar dig
bulgusu aksiyal beyin MRG’sinde orta beyin-
arka beyin bilegkesinde tespit edilir bu seviyenin
ustinde ve altinda belirgin degildir.””

Molar dig bulgusu ilk olarak Joubert sendromu
olan hastalarda tanimlanmistir.”?  Joubert
sendromununun tipik bulgular1 neonatal ve erken
cocukluk doneminde apne ve takipne ataklari,
okuilomotor bozukluklar, hipotoni, ataksi, motor
ve kognitif gelisme geriligi ile karakterizedir.
Bu makalede, erigkin yasta tani konulan, beyin
MRG’sinde molar dig bulgusu olan Joubert
sendromlu bir olgu literatir bilgileri egliginde
tartigildi.

OLGU SUNUMU

Elli yedi yasinda, sag elli erkek hasta 10 yildir
giderek artan konusma ve denge bozuklugu
yakinmalari ile bagvurdu. Hatanin dykiisiinden
sag elinde en az bes yildir hareket esnasinda
aktive olan iglevselligi fazla kisitlamayan

Sekil 2. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede T aksi-
yal kesitte serebellar atrofi, dordiincii ventrikiilde
deformasyon ve siiperior serebellar pedinkiillerin
uzamast ile karakterize ‘molar dis’ goriiniimii.

hafif siddette titremesi oldugu, 6-7 ay once bu
sikayetlerine geceleri yattiginda her iki ayakta
kramp, agri, ayaga kalkip yurime ihtiyaci
ve huzursuzluk eklenmesi uzerine huzursuz
bacak sendromu tanisi kondugu, pramipeksol
1x0.25 mg/gun baglandig1 ve tedaviden fayda
gordugu 0grenildi.

Ayrica 0z ge¢misinde yenidogan doneminde
ataklar halinde gelen solunum sikintisi ve
morarma Oykusu yasandigi, nefes darligi
ataklarin zamanla azaldigi, ancak 15-16 yasinda
tekrar artig oldugu ogrenildi.

Soy gecmisinde hastanin anne ve babasinin
ikinci derece akraba oldugu, ayrica kuzeninde
mental retardasyon, konugma ve denge bozuklugu
ile seyreden bir norolojik hastalik oldugu 6grenildi.

Norolojik muayenesinde konugsma hafif
dizartrikti, okillomotor apraksi, horizontal yonde
daha belirgin olmak tizere tim yonlere bakista
izlenen rotatuar nistagmus vardi. Derin tendon
refleksleri global canliydi. Sag st ekstremitede
hafif derecede postural ve aksiyonel tremoru
vardil. Yuruyus hafif ataksikti, tandem yuriytuisi
beceriksizdi. Minimental durum degerlendirmesi
28/30 puandi.

Beyin MRG’sinde, serebellar folialar
belirgindi, dorduncti ventrikill deforme
gorunumdeydi, superior serebellar pedinkiul
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normalden daha ince, uzamis ve hipoplazikti.
Aksiyal kesitte karakteristik molar dis bulgusu
saptandi (Sekil 1, 2).

Hastadan alinan oykilye, mevcut norolojik
muayene ve beyin MRG bulgularina gore
oncelikli olarak Joubert sendromu ve eslik
eden Huzursuz bacak sendromu dusunuldu.
Joubert sendromu ile iligkili bozukluklar
acisindan yapilan etyolojik incelemelerinde
batin ultrasonografisinde hafif hepatomegali ve
splenomegali disinda bulgu saptanmadi.

TARTISMA

Joubert sendromu patolojik olarak orta
hat bolunmesi olan serebellar vermisin ciddi
hipo-displazisi,  serebellar  c¢ekirdeklerde
fragmentasyon ve Purkinje benzeri noronlarda
heterotopi, basis pontis, retikiller formasyon,
inferior oliver nuikleus, dorsal kolon ve niikleus
traktus solitarius gibi pontin ve mediller yapilarin
displazisine karsilik gelmektedir. Ek olarak tipik
bulgularhemstiperior serebellar pedinkiillerinhem
de mediller piramislerde kortikospinal yollarin
caprazlagmamasini temsil etmektedir.”! Joubert
sendromu ve iligkili hastaliklar klinik olarak
heterojen ve kombine norolojik bulgularla
birlikte ©ozellikle retina, bobrekler, karaciger
ve iskelet sisteminde multiorgan tutulumu ile
karakterizedir.*! Bu belirgin pleotropizm
muhtemelen bu sendromlarin genetik temeli ile
aciklanabilir. Bu giine kadar nedensel olarak 10
gen belirlenmistir.” Tum bu genler “siliopathies”
grubunda Joubert sendromu ile iliskili bozukluklar
da dahil olmak tizere primer silisyum proteinlerini
kodlar. Primer silyanin, retinal fotoreseptorler,
noronlar, bobrek tubilleri ve safra kanallar1 gibi
cesitli hiicre turlerinin gelisimi ve igleyisinde
kilit rol oynadig1 bilinmektedir.”! Bu organeller,
gelismekte olan serebellum ve beyin sapinda
buyiik sinyal iletim yollarin1 diizenler ayrica hem
noronal hiicre ¢cogalmast hem de aksonal gogle
iligkilendirilmistir.

Joubert sendromlu c¢ogu hasta infant ve
erken cocukluk doneminde kaybedilir. Ancak
bazi hastalar degisken derecelerde kognitif ve
motor etkilenim ile hayatta kalir.®’ Respiratuar
sorunlar genellikle yagla beraber azalir ancak
kognitif ve motor bozukluklar yasla beraber

artabilir.®! Ayrica 48 yasinda Joubert sendromlu
bir olguda ge¢ donemde progresif parkinsonizm
ve ekstrapiramidal bulgular bildirilmistir. Ileri
yasa kadar sag kalan olgularda Joubert sendromu
iligkili dogustan malformasyonlarin ge¢ donem
etkilerinin de olabilecegi One surulmusgtir.'s
Bizim olgumuz erken ¢ocukluk doneminde
apneataklariolmasinaragmentanikonmamaigti.
Ileriyastabaglayan, yavas progresifolarak artan
konugsma ve yurime bozuklugunun yani sira
okillomotor apraksisinin bulunmasi nedeniyle
yapilan incelemelerde Joubert sendromu tanisi
kondu. Olgumuz ileri yasta yavag progresif
seyreden silik norolojik bulgularinin olmasi
nedeniyle ge¢ tani konan ve literatiirde ¢ok
az sayida rastlanan erigkin yasta bir hastadir.
Ayrica olgumuzda Joubert sendromuna eglik
eden huzursuz bacak sendromu bulunmasi
nedeniyle bu iki sendrom arasinda patogenetik
bir baglanti olma olasilig1 da akla gelmektedir.

Bu olgu erigkin yas grubunda nadir
rastlanabilecek Joubert sendromunu ve
karakteristik beyin MRG bulgularin1 gozden
gecirmek, az sayida hastada ileri yasta da
goriilebilecegini, bu sendroma progresif
ekstrapiramidal hastaliklarin da eklenebilecegini
vurgulamak amaci ile tartigiimigtir.
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