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ژوبرتسندرمص:یشخت
اسـت مولاردنداننشانهمغز،ازيبردارریتصودرشدهمشاهدهاختلال

کـه اسـت يوی ـکل-یچشـم -يامخچـه سـندرم بهمبتلااشارهموردماریبو
).1(است11q12.2هستهدرTMEM216یژنجهشيدارا

علــتنیتــرعیشــامــوردهــزار100درکیــوعیشــبــاژوبــرتســندرم
سـندرم بامرتبطاختلالاتاست.یوراثتيامخچهيمادرزادونیمالفورماس

اتوزومـال مغلـوب يمـادرزاد یآتاکسبايهاتیوضعازگروهکیژوبرت
يپـوپلاز یهتـنفس، منـامنظ تمی ـر،ينـوزاد یپوتـون یهبـا معمـولاً کههستند
ــ ــه،سیورم ــهمخچ ــه،یها/آپن ــپرپن ــوریآپراکس ــهدرواکولوموت ــاادام ب

کیآنهادرکهدارديادیزيهارگروهیزو)2-5(ابدییمتظاهریکندذهن
بـا همـراه کبـد ونیرت ـه،یکليریدرگشاملهانشانهومیعلاازعیوسفیط

ــ ــیداکتیپل ــدویل ــدانشــانهندارد.وجــودصــورتســمیمرفسی ــولادن رم
(molar tooth sign: MTS)افتـــه یکیــ ـمغـــز يربرداریتصـــو در

درMTSاســت.ژوبــرتسـندرم بــامـرتبط اخــتلالاتدرکی ـپاتوگونومون
وشـده میضخيامخچهیفوقانيهاکیپامخچه،سیورميپوپلازیهجهینت

کـه شودیمجادیایعیرطبیغقیعمیکیپانیبحفرهکیوشدهداربدجهت
شـود یم ـمـولار دنـدان ظـاهر لیتشـک بـه منجرباهمفوقراتییتغجموعهم
).2(شکل)6و3(

سیورم ـي/آپلازيپـوپلاز یهشـامل ژوبـرت سندرمبامرتبطاختلالات
(سـندرم يکبـد بـروز یف-یچشـم يکلوبوما-یآتاکس-یگوفرنیال-مخچه

COACH((cerebellar vermis hypoplasia, oligophrenia, ataxia,

coloboma and hepatic fibrosis: COACH)،یچشم-يامخچهسندرم–
ــکل cerebello-oculo-renal)(CORS)يوی syndrome)،ــندرم ــانس -یده

orofaciodigital)6پیتیانگشت-یصورت VI: OFD-VI) يهـا هافت ـی.اسـت
برجسـته، یشـان یپدراز،صـورت شاملژوبرتسندرمدرکیمرفولوژسید

ــبار ــدنکی ــش ــه،یآهودنیب ــوز،ان ــتهپت ــدنبرجس ــلش ــوكوپ ــیبن ،ین
وبرگشتهنییپالبشکل،دییتراپزودهانابرو،يهايناهنجارسم،یپروگنات

نسـبتاً يماریبمارانیبیبعض).8و7و2و1(استگوششدهمیضخيهالوب
رفتنراهدرریتاخويمادرزادیآتاکسکهيطوربه.داشتخواهندیفیخف

جهاتریساازکهیحالدر؛شودیمکمترسنشیافزابایسالگ4-5سنتا
هی ـکلیینارسـا ويمـادرزاد يکـور دچارمارانیبازيادسته.هستندیعیطب

تظاهراتزماندرداشت.خواهندهیکلوندیپوزیالیدبهازینکهشدخواهند
وگـردد نیـی تعژوبرتسندرمبامرتبطاختلالاتنوعکهاستمهميماریب

یعصـب سـتم یسازخارجيهانشانهجادیايبرايادورهطورهبمارانیبسپس

).2(شوندتوریمانيمرکز
درتـوان یم ـژوبـرت سـندرم بـا مـرتبط اختلالاتبایدرمانبرخورددر
ــپیتمشــکلاتانتظــار ــیتعدریکــیژنتيهــاتســتازاســتفادهوبــودکی نی

جـه ینتدرزاداننـو ازیبعض ـکهنیاعلتبهاست.کنندهکمکیآگهشیپ
تـا معمـولاً کـه یزمـان دورهنی ـاشـدن برطـرف تـا لـذا ؛اندکردهفوتآپنه

درشـده شـناخته مـاران یباسـت. یاتی ـحیتنفس ـمراقبـت ؛استیسالگکی
شـوند. نـگ یتوریمانآپنـه نظـر ازیسـت یبانـوزادان ژهی ـويهـا مراقبتواحد

.باشـد ننـده ککمکیتنفسکیتحرجادیادراستممکننیکافئبادرمان
کی ـتوسـط مـاران یبشـود یم ـشـنهاد یپط،یشـرا نی ـابودنهتروژنعلتهب

موجـود یطب ـمشـکلات يبـرا يغربالگرودنشویابیارزکیژنتمتخصص
وگرام،یاکوکاردسومنوگرام،یپلمغز،MRIشاملمواردنیارد.یگصورت

نــگیتوریمانوچشــمهیشــبکیابی ـارزوقیــدقکیــمرفولوژسیــدیابی ـارز
ازقبـل صیتشخ.)2و1(استهیکلیسونوگرافويکبديهاتستباانهیالس

اسـت یاختلالات ـزایک ـیژوبرتسندرمرد.یگیمانجامروشچندبهتولد
بـه تولـد ازقبلیسونوگرافلهیوسهبيامخچهيپوپلاریهنییتعموارددرکه
یاختصاص ـصیتشـخ نیجن ـمغـز MRIدرآندنبـال بهوشدهمشکوكآن

واسـطه بـه تـوان یم ـراتولـد ازقبلصیتشخن،یگزیجاطوربهشود.یمادهد
درتوانـد یم ـمـاران یبدریمخصوص ـیژن ـجهشنییتعکرد.اثباتکیژنت

محــدودهینــیبشیپــوســندرمنیــايهــارگــروهیزانــواعیقطعــصیتشــخ
.)6و2(باشدکنندهکمکهاانداميریدرگ

بـا اشـکال   يمـوارد ياست. برایتیعمدتاً درمان حمايمارین بیدرمان ا
یکیت مکـان ی ـژن، حماین، اکس ـییر کـاف ی ـتنفس نظيهادر تنفس از محرك

ریگـردد. سـا  یانجـام م ـ یا در مـوارد نـادر تراکئوسـتوم   ی ـشود و یاستفاده م
یحرکت ـ–یاخـتلال دهـان  بـا يمـوارد يبـرا یگفتاردرمانمداخلات شامل 

یلات آموزش ـیهم نمـودن تسـه  فـرا ،یوتراپیزیو فی(اوروموتور)، کاردرمان
یماننـد لولـه گاسـتروتوم   ياهی ـراه تغذيو برقـرار یینـا یدرموارد با مشکل ب

انجـام  دار سـم علامـت  یس و استرایتوز،یلیداکتیدرموارد پلیجراحاست. 
ــ ــود.یم ــوارد نفرولش ــتیم ــایازی ــکلییس، نارس ــديوی ــنيو کب ــد ازیز نی من
).9(استاندار استيکردهایرو

هاي حمایتی و ضدتشـنج شـامل محلـول    ، درمانمطالعهمورد براي بیمار
قطــره)، قــرص کلســیم 20ســی ســی روزانــه)، فــروس ســولفات (30شــول (

گـرم بـه ازاي هرکیلـوگرم    میلـی 5عدد روزانه) و فنوباربیتال ب (2کربنات (
وزن در دو قسمت) تجویز گردید.
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Case presentation: A 20 month-old hypotonic boy with a history of preterm labor at 32
weeks of gestational age, secondary generalized seizures in infancy, hypothyroidism (T4: 2,
TSH: 14); motor and speech developmental delay, mild  ataxia and renal failure (chronic kidney
disease: CKD) was presented to the clinic of Taleghani pediatric hospital in Gorgan, Northern
Iran during 2015. In further evaluation, the patient did not have fix and follow occularly and the
head of the left optic nerve was atrophic and congenitally malformed although it seemed the
visual prognosis for the right eye was even good with just a slightly pale nerve. The renal
ultrasonography showed an increase of general echo which was suggestive for congenital or
parenchymal abnormalities. Dialysis was ordered but the patient's family declined. The Image of
the infant brain in axial cut using MRI 1.5 Tesla marked molar tooth sign (MTS) (Figure 1). The
schematic view is also given (Figure 2). Conservative treatment including Scholl, anti-
convulsant solution, (30 cc daily), ferrous sulfate (20 drops), calcium tablets carbonate (2 per
day) and phenobarbital (5 mg/kg/bw divided in two parts) was administered for the patient.

Diagnosis: Classic Joubert syndrome subtype: CORS (11q12.2 TMEM216)

Joubert syndrome is a rare autosomal recessive disorder affecting the cerebellum and
characterized by abnormal respiratory pattern and eye movements, hypotonia, ataxia,
developmental retardation with neuropathological defects of cerebellum and brainstem
comprising inherited hypoplasia or aplasia of vermis. This clinical entity is possibly under-
reported with a prevalence of less than 1 per 100,000. This syndrome is prototype of congenital
vermian hypoplasia. Treatment for Joubert syndrome is symptomatic and supportive. Infant
stimulation and physical, occupational, speech and hearing therapy may benefit some patients.
Infants with abnormal breathing patterns must be monitored.
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