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Olgu

e 37 yas, GOP3A2 yasayan 1
* Bilinen bir hastalig1 yok.
« Akraba evliligi yok.

* 26. gebelik haftasinda vermis hipoplazisi 6n tanisiyla klinigimize
refere edildi.



Bulgular-1

* TAUS

* Dordiincti ventrikiil ile sisterna
magna istirakl

e Vermis izlenmedi

* Ventrikilomegali saptanmadi
« Sol elde polidaktili




Bulgular-2

 TVUSG
 Sagital planda vermis izlenemedi.
» Tentoryum eleve izlendi.
» Korpus kallozum normal
morfolojide goruldu.
 Ek intrakranial anomali
saptanmada.




Bulgular-3

 Vermis visualize edilemedi.

» Siiperior serebellar pedinkiiller
elonge goriiniimde

 ‘molar tooth’ bulgusu izlendi.

e Tani

e Joubert Sendromu




Ayiricl tani

 Dandy-Walker malformasyonu
 Pontoserebellar hipoplazi/atrofi
* Meckel-Gruber sendromu



Dogal seyir

 Vermis agenezisi, molar tooth bulgusu, polidaktili
* Joubert sendromu

* Normal fetal karyotip
« Kromozomal array yapilamadi

* Olumsuz prognoz anlatilarak aileye gebeligin terminasyon
secenegl sunuldu ve
e Dis merkezde terminasyon
* 1300 gr, 37 cm Olgtilerinde erkek fetus

» Postmortem genetik muayene ve otopsi ailenin kabul etmemesi
nedeniyle yapilamada.



Sonuc- Joubert Sendromu

» Insidans1 1/80.000-1/100.000 OR kalitim

* 30°dan fazla mutasyon sorumlu tutulmaktadir
 Bu genlerdeki mutasyonlar hiicrelerde silya yapisini bozmaktadir.
* Etkilenmis cocugu olan ailelerde tekrarlama riski %25

* Anormal solunum diizeni ve g6z hareketleri
 Hipotoni, ataksi ve néromotor gerilik

* Retinal distrofi, kolobom, polikistik bobrek, polidaktili, hepatik
fibrozis



Sonuc- Joubert Sendromu

e Fetal kranial MRI:

bulgusu patognomik bulgusudur;
 Vermis hipoplazisi/agenezisi,
* Posterior interpedinkiiler fossada genisleme,
 Kalin ve uzamis serebellar pedinkiiller.



Sonuc- Joubert Sendromu

» Spesifik bir tedavisi yoktur, destek tedavi uygulanar.
 Renal ,retinal ve hepatik sorunlar acisindan takip gerekir.
* Erken cocuklukta 6liim siktir.



