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  2فر محمدعلي الهي 1علي خواجه،

 هاي مغز و اعصاب اطفال، مركز تحقيقات سلامت كودكان و نوجوانان، دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي درماني زاهدان استاديار بيماري .1

 استاديار راديولوژي، دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي درماني زاهدان .2

  
بيمار ما  1-3.يك بيماري نادر ژنتيكي است (Joubert)سندرم ژوبرت 

اي بود كه براي بررسي هيپوتوني، تنفس غيرطبيعي و  ماهه شيرخوار هشت
مروري بر سوابق . حركات چشم غيرطبيعي به پزشك مراجعه كرده بود

پزشكي بيمار نشان داد كه شيرخوار فرزند چهارم از پدر و مادر خويشاوند 
حال خانوادگي براساس شرح. دو و ماحصل زايمان طبيعي و ترم است درجه

شيرخوار داراي يك خواهر و يك برادر كاملاً سالم بود و يكي از برادران 
هاي  شرح حال مراقبت. علتي نامشخص فوت نموده بود ماهگي به وي در شش

 در معاينات عمومي .ناتال بيمار نكته غيرطبيعي خاصي را مطرح نكرد پري
هاي قد، وزن و دور سر در بدو تولد و در زمان  شده از شيرخوار؛ اندازه انجام

فرورفتگي پل بيني و برجستگي پيشاني  .مراجعه درمحدوده غيرطبيعي بود
در معاينه وضعيت تكاملي، تأخير  .مشاهده شد اما معاينات چشم طبيعي بود

بوده و حركات چشم غيرطبيعي  .شد تكامل شناختي و حركتي ديده مي
شيرخوار توانايي تمركز بر شيء و دنبال كردن اشياء متحرك را نداشت و 

الگوي تنفسي بيمار  .شدهدف انجام مي صورت سريع و بي حركات چشم به

اي از هيپرونتيلاسيون و هيپوونتيلاسيون و آپنه  غيرطبيعي بوده و حملات دوره
در . بيعي بودهاي آزمايشگاهي ط بررسي. شد صورت نامنظم مشاهده  به

مغز نماي   MRIدر بررسي .خفيف گزارش شد PDAاكوكارديوگرافي يك 
  ).1تصوير(مشاهده شد  molar toothكاراكتريستيك
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   "molar tooth appearance"اي فوقاني، عميق شدن چين اينترپدنكولردهد ضخيم شدن پايك مخچهآپلازي ورميس را نشان مي  T1,T2,FLAIRتصاوير: 1 تصوير
 


