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Serebello-Okülo-Renal Sendrom ve Mikroftalmi Birlikteliği
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ÖZET

ABSTRACT

Concurrent Cerebello-Oculo-Renal Syndrome and Microphthalmia

Serebello-okülo-renal sendrom, hipotoni, ataksi, anormal solunum paterni ve gelişme geriliği ile karakterize konjenital nöro-gelişimsel bir
bozukluk olan Joubert sendromunun bir varyantıdır ve Joubert sendromu bulgularına renal tutulumun eklenmesiyle tanımlanır. Beyin manye-
tik rezonans görüntülemesindeki “molar diş” görünümü hastalık için patognomoniktir. Bu çalışmada göz teması kuramama şikayetiyle ailesi
tarafından kliniğimize getirilen serebello-okülo-renal sendrom tanılı 6 aylık kız olgunun klinik özellikleri ve bilateral mikroftalmi birlikteliği
sunulmaktadır. Serebello-okülo-renal sendroma eşlik edebilen çok sayıda oküler anomaliden biri olan mikroftalmide, erken refraktif düzeltme
ile ambliyopi riski azaltılabilir. Bu da hayatın ilk aylarında yapılan oftalmolojiik muayenenin önemini vurgulamaktadır.

Anahtar Kelimeler: Serebello-okülo-renal sendrom, Göz bulguları, Mikroftalmi

Cerebello-oculo-renal syndrome is a clinical variant of Joubert syndrome, which is a congenital neurodevelopmental disorder, character-
ized by hypotonia, abnormal respiration pattern, ataxia and developmental delay. Cerebello-oculo-renal syndrome is defined by the features of
Joubert syndrome with the addition of renal involvement. ”Molar tooth” sign on the brain magnetic resonanace imaging is pathognomonic for
the disease. In this study we present a 6-months old girl with cerebello-oculo-renal syndrome, who was brought to our clinic with the com-
plaints of not establishing eye contact with her family. We present the association between cerebello-oculo-renal syndrome and bilateral mi-
crophtalmia, with other ophthalmic and systemic findings in our patient. The risk of amblyopia in microphthalmia; which is one of the ocular
abnormalities associated with cerebello-oculo-renal syndrome, can be reduced with early refractive correction. This emphasizes the importance
of ophthalmic examination in the first months of life. 
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Giriş 

Serebello-okülo-renal sendrom ilk olarak 1999 yılında Satran

ve ark.1 tarafından tanımlanmıştır. Sebello-okülo-renal sendrom,

Joubert Sendromu klinik özelliklerine renal tutulumun da eklendi-

ği, Joubert  sendromu tip B ismiyle de anılan, otozomal resesif ge-

çiş gösteren bir hastalıktır.2 Joubert sendromu hipotoni, ataksi, hi-

perpne-apne atakları ile seyreden anormal solunum paterni, geliş-

me geriliği ile karakterize nadir görülen genetik bir hastalıktır.3

Beyin manyetik rezonans görüntülemede (MRG) serebellar vermi-

sin yokluğu, superior serebellar pedinküllerin anormal konfigüras-

yonu ve 4. ventrikülde genişleme ile ortaya çıkan "molar diş" gö-

rünümü patognomoniktir.4 Joubert sendromu başlangıçta nörolojik

özelliklere dayanarak tanımlanmış olsa da Joubert sendromu iliş-

kili hastalıklar nörolojik özelliklere ek olarak oküler, renal, hepa-

tik tutulum, kas-iskelet sistemi tutulumu gibi santral sinir sistemi

dışındaki organların da etkilenmesiyle karakterizedir.2

Literatürde bildirilen oftalmik bulgular arasında nistagmus, şa-

şılık, kolobom, pitozis, pigmenter retinopati ve Leber’in konjeni-

tal amorozisi yer almaktadır.1,3-5 Tek gözünde mikroftalmi olan bir

olgu6 dışında Joubert sendromu veya ilişkili hastalıklar ile mikrof-

talmi birlikteliği bildirilmemiştir. Bu çalışmada serebello-okülo-

renal sendrom tanısı olan ve göz muayenesinde bilateral mikrof-

talmi, üst göz kapağı pitozisi ve nistagmus tespit edilen bir olgu-

nun sunumu amaçlanmıştır. 
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Olgu Sunumu

Otuz yaşında annenin 3. gebeliğinden 3. canlı doğanı olarak

35. haftada sezaryen ile 3060 gr doğmuş olan kız olgu 6. ayında ai-

lesi tarafından göz teması kurmama şikayeti ile kliniğimize getiril-

di. Anamnez ve soygeçmiş sorgulamasında ailenin ilk çocuğuna

hidrosefali nedeniyle şant operasyonu yapıldığı ve 9 aylıkken ex

olduğu, ikinci çocuğun nefrotik sendrom nedeniyle takipli olduğu

öğrenildi. Anne ve baba uzak akraba idi. Olgunun antenatal dö-

nemde yapılan ultrasonografisinde (USG) hidronefroz tespit edil-

diği öğrenildi. Dosya kayıtlarının incelenmesiyle doğum sonrası

ilk muayenesinde vücut ağırlığının 3060 gr (75-90p), boyunun

49.5 cm  (75-90p), baş çevresinin 31.5 cm (25-50p) olarak ölçül-

düğü ve hiperpne/apne epizodları, interkostal çekilme ve satüras-

yon düşüklüğü nedeniyle yoğun bakım ünitesinde takip edildiği

görüldü. Batın USG’de polikistik böbrek hastalığı tespit edildiği, 4

aylıkken hipotoni ve gelişme geriliği mevcut olduğu, başını dik tu-

tamadığı, hiperpne/apne ataklarının azalarak devam ettiği öğrenil-

di. Beyin MRG görüntülemesinde inferior serebral pedinküllerin

vertikal seyirli olup “molar diş’’ görünümünde olduğu (Resim 1),

serebellar hemisferlerin inferomedial kısımlarında kortikal dis-

plastik değişiklikler olduğu izlendi. 

Oftalamolojik muayenede ışık-obje takibinin olmadığı görül-

dü. Her iki gözde ışık reaksiyonları doğal olup pupiller izokorikti.

Bilateral üst göz kapağında pitozis, horizontal nistagmus ve arayı-

cı göz hareketleri mevcuttu. Biyomikroskopik muayenede ön seg-

ment yapılarının doğal olduğu, fundus muayenesinde optik disk,

maküla ve diğer retina alanlarının doğal görünümde olduğu izlen-

di. Sikloplejik refraksiyon muayenesinde her iki gözde retinosko-

pi ile +10,0 D refraktif kusur saptandı. Aksiyel uzunluk sağ göze

17,34 mm, sol gözde 17,35 mm olarak ölçüldü. Görsel uyarılmış

potansiyel (VEP) testinde bilateral yanıt elde edilemedi. Olguda

ayrıca gelişme geriliği, anormal dil hareketleri, düşük yerleşimli

kulakların olduğu görüldü. Mevcut klinik bulgular ve beyin

MRG’sindeki karakteristik görünüm sonucu serebello-okülo-renal

send  romu teşhisi konulan olgu halen Çocuk Hastalıkları depart-

manında takip edilmektedir.

Tartışma

Joubert sendromu ilişkili hastalıklara neden olan 27’den fazla

genetik mutasyon tanımlanmıştır, bu mutasyonlar retinal fotoresep-

törler, nöronlar, böbrek tübülü epitel hücreleri ve safra kanalı gibi

çoklu organ sistemlerinin gelişimi ve fonksiyonunda gerekli olan

silyum proteinlerini kodlayan genlerdedir.6 Serebello-okülo-renal

sendromda CEP290, TMEM216, NPHP1, NPHP4 ve RPGRIP1L

genlerinde mutasyonlar tanımlanmıştır.2,7 Serebello-okülo-renal

sendrom hastalarında sık rastlanan CEP290 mutasyonu nörolojik,

retinal ve renal tutulumla ilişkili bulunmuştur. RPGRIP1L mutas-

yonu özellikle nörolojik ve renal tutulumla daha nadir olarak da re-

tinal tutulumla, NPHP1 mutasyonu renal ve retinal tutulumla,

NPHP4 mutasyonu renal tutulumla ilişkili bulunmuştur.8

Hastalarda hipotoni, ataksi, gelişme geriliği, kısa apne/hiperpne

atakları tipiktir ve anormal solunum paterni genellikle 6. ayda kay-

bolur.1,4,9 Bu çalışmada sunulan olguda hipotoni, gelişme geriliği,

takiplerinde düzelmekte olan apne/hiperpne atakları izlenmiştir.

Serebello-okülo-renal sendromda renal tutulum sıklıkla, poli-

kistik böbrek hastalığı veya nefronofitizis şeklindedir.1,4 Joubert

sendromu ilişkili hastalıklarda; hipertelorizm, derin yerleşimli

gözler, pitozis, açık ağız, düşük yerleşimli kulaklar ile karakterize

olan tipik yüz özellikleri izlenir.10 Bu çalışmada sunduğumuz ol-

guda polikistik böbrek hastalığı, düşük kulak ve açık ağız görünü-

mü mevcuttu. 

Bu olgularda çok sayıda oküler ve okülomotor anormallikler

görülebilir. Eşlik ettiği bildirilen oküler anomaliler arasında kolo-

bom, pitozis, pigmenter retinopati, hipermetropi; okülomotor ano-

maliler arasında ise şaşılık, nistagmus ve konjenital okülomotor

apraksi yer almaktadır.1,3-6,10 Fotoreseptörlerde progresif dejeneras-

yona bağlı retinal distrofi gelişimi bildirilmiştir.4,9 Serebello-okü-

lo-renal sendrom olgularında bilateral mikroftalmi daha önce lite-

ratürde tanımlanmamıştır. Vilboux ve ark.6 sol gözünde mikroftal-

mi ve bilateral miyopik astigmatizm tespit edilen Joubert send rom-

lu bir olgu bildirmişlerdir. Bu çalışmada sunulan olguda ise bilate-

ral mikroftalmi, üst kapak pitozisi ve nistagmus mevcuttu ve her

iki gözde +10 D refraktif kusur saptandı. 

Serebello-okülo-renal sendromlu olgularda tekrarlayan uzun

süreli apne atakları hayatı tehdit edici olabilmekte ve ventilasyon

desteği gerekebilmektedir. İlerleyen zamanlarda ise prognoz ço-

ğunlukla  renal ve hepatik komplikasyonlara bağlı olarak kötüdür.9

Eşlik eden çok sayıda oküler anomali olduğu için bu hastalarda ha-

yatın ilk aylarında oftalmolojik muayene büyük önem taşımakta-

dır. Bilateral mikroftalmi tespit ettiğimiz hastamızda da erken ref-

raktif düzeltme sağlanarak ambliyopi gelişim riskini azaltmak

mümkün olabilir.

Resim 1: Olgunun beyin manyetik rezonanas görüntülemesinde
vertikal seyirli inferior serebral pedinküllerin yol açtığı “molar
diş”görünümü
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