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                    UMF Carol Davila Bucuresti Apraxia oculomotorie congenital
Autori: Adriana FILIP, Irina ERBANOIU Coordonator stiintific:
Asist. Univ. Dr. CatrinelILIESCU

Sindromul Joubert este una din cauzele de dizabilitate si
tulburare a dezvoltrii copilului insuficient recunoscut uneori ,
ntruct tabloul clinic este polimorf , interesnd multiple aparate i
sisteme i variabil de la un caz la altul n severitatea
simptomatologiei . Clinic pacienii pot prezenta de la apraxie
oculomorie pn la retard psihic sever cu crize polipneice fatale ,
anomalii retiniene , hepatice si renale . Apariia bolii poate fi
sporadica sau prin transmitere autosomal recesiva , multigenica .
Pacient: B . A . n vrst de 4 ani , de sex feminin , din mediu rural
, este diagnosticat de la vrsta de 2 ani in C linica de
Neuropediatrie 2 a Sp italului Cl inic Al exandru Obregia ,
Bucureti cu : - Apraxie oculomotorie orizontal , congenital - Frust
s indrom ataxic cronic , neprogresiv Istoric: Copil din sarcin cu
evoluie fiziologic , fr anomalii perinatale , prezint o tulburare a
micrilor oculare i a capului de tip sacade voluntare la privirea pe
orizontal cu aspect net de apraxie oculomotorie congenital ,
fenomene observate de mam la 6 luni . Dezvoltare motorie mai lenta
- ine capul la 4 luni , merge independent la 1 an si 7 luni cu
tendin persistent la cdere pe spate si dezechilibre la mers.

Introducere:

Examen paraclinic:RMN cerebral de vermis -hipoplazie cerebelos -
semnul mseluei hiperplazia pedunculilor cerebeloi superiori i
lrgirea fosei interpedunculare aspect imagistc sugestiv pentru
Sindromul Joubert lrgirea anurilor intergirale i a cisternelor
pericerebrale frontale

Discutii si concluzii:

Examen clinic:

- Hemangiom plan frontal intersprncenos i toracic posterior -
Apraxie oculomotorie orizontal - Examen FO in limite normale ,
acuitate vizual normal - Motricitate : - mers posibil , fr
modificari , uneori cu deviere si dezechilibre frecvente -
dezechilibru la efectuarea micrilor rapide i la stat n ezut -
Ataxie predominant pe axul median , membre neafectate -Rombergism -
Achiziii cognitive i de limbaj corespunztoare nivelului de vrst (4
ani - 4 ani si 6 luni )

pentru : - diagnostic de certitudine ( cel anterior de paralizie
cerebral nefiind suficient ) - colaborarea eficient
interdisciplinar - managerierea pe termen lung a cazului (
integrarea afeciunilor ulterioare n cadrul Sd . Joubert ) -
posibile anomalii hepatice , renale manifeste ulterior -sfat
genetic

Recunoaterea clinicii este important

Particularitatea cazului:

- Intelectul normal n Sindromul Joubert - Apariia unei
hepatocitolize de etiologie neprecizat , cu evoluie favorabil sub
hepatoprotectoare , posibil toxic sau ncadrat ca anomalie asociat
Sd Joubert . Sunt excluse VHA , VHB , VHC , EBV , toxoplasmoza .
Enzimele hepatice descriu o curb descendent , de la 350 U / l la 50
U / l in aprox 4 luni .Bibliografie:1.Patel S, Barkovich AJ.
Analysis and classification of cerebellar malformations.AJNR Am J
Neuroradiol2002 2. Niesen CE. Malformations of the posterior fossa:
current perspectives. SeminPediatr Neurol 2002 3. Gleeson JG,
Keeler LC, Parisi MA, et al. Molar tooth sign of the
midbrainhindbrain junction: occurrence in multiple distinct
syndromes
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