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 يگزارش مورد

در سندرم ژوبرت يمشکلات گفتار

)student D.Ph()M.Sc(*)D.Ph( 

 رانیکرمان، کرمان، ا یعلوم اعصاب کرمان، دانشگاه علوم پزشک قاتیمرکز تحق -1

 رانیگفتار و زبان توس، مشهد، ا یشناسبیآس یپژوهش یدرمان کینیکل -2

  رانیتهران، ا ران،یا یدانشگاه علوم پزشک ،یبخشعلوم تواندانشکده  ،یدرمان گروه گفتار -3

 ده يچك
به عنوان  يحرکت ريتاخ و ي،آتاکسيپوتونياتوزومال مغلوب است. ها ينادربا الگو يکيژنت يماريب کي« سندرم ژوبرت» هدف:

 يهافرورفته، گوش ينيفرورفته، پل ببزرگ، تمپورال  و باز دهان با ماران،ي. چهره بشوديشناخته م يماريب نيا ينيتظاهرات بال
 ترشيسندرم ب نيا يهامعدود گزارش در است. مشخص شده (%15) يداکتليپل و (%30) زبان يآمدگرونيحد چشم، ب از ترنييپا

زبان گفتار و  رينظ يرشد ريتر به علائم تاخو کم توجه شده يوگرافيراد ريموجود در تصاو يو عملکرد يساختار يهابه مولفه
در  واندآن است تا بت يهاو نشانه مياز علا يآگاه ازمنديسندرم ن نيگفتار و زبان در مواجهه با ا شناسبياست. آس شده پرداخته

 7و 3سندرم در دو خواهر نيا يگفتار ميعلا في. گزارش حاضر به توصديموفق عمل نما يآگهشيدرمان و پ يهاتياولو نييتع
 .پردازديساله م

 در يگفتاردرمان يخصوص کينيکل کيپزشک به ساله( به علت مشکلات گفتار و زبان توسط روان7) زهرافاطمه: موردگزارش 
پزشک به روان ينامه . درديگرد مشخص زيسندرم ن نيبه ا (سناي) ترکوچک خواهر يجلسه، ابتلا نياول در ارجاع شده و مشهد

زبان  و گفتار شناسبيتوسط دو آس زهرافاطمه و سناي بود. تر نشدهکوچک به خواهر يااشاره مشکلات گفتار ترعلت شدت کم
 تيفيک شيافزا ر،يصوت ز و نييپا يبلند گفتار، نييوضوح پا :است ريز شامل موارد فاطمه زهرا يگفتار يهايژگيو شدند. يابيارز
 يو برا 70 نيوالد يبرا فهم گفتار تي. قابلفيخف يتيزاليپرنيها ه،يثان 5 برابر يزمان آواساز حداکثر ،يبلند شيافزا با صدا يکل

گفتار  جيرا ندياست. فرآ ترکم يانفجار يهاخوانهم يخطا شده و يجاربه انف ليتبد يشيسا يصداها ترشياست. ب %50 هابهيغر
 نيشامل ا هايابيارز جي. نتاشوديم /t/ و /p/ يهاخوانهم فيضع ديمنجر به تول يداخل دهان فياست و فشار ضع يسازيقدام

 يالگو ه،يثان7 حدود يواساززمان آ ،حداکثر%50 هابهيغر يبرا و 70 نيوالد يبرا فهم گفتار تيقابل :است سنايدر گفتار  هايژگيو
 زين يشناختغالب واج ندي. فرآيو غلتان به انفجار يانفجار يشيسا ،يشيسا يهاواج ترشيب ليتبد ،يشکم-يانهيتنفس س

 است. يسازيقدام
 ينيبه بازب ازيسندرم ن نيا يگفتار يهامراجع، علامت دو نيا يگفتار يهايژگيو از يبه عدم تطابق برخ توجه با:گيرينتيجه

 .شوديم شنهاديپ ترشيدارد. انجام مطالعات باحجم نمونه ب ترشيب يو بررس
  

 يگفتاردرمان، گفتار، سندرم ژوبرتهاي کليدي:واژه

 

 مقدمه

*ghelichi.l@iums.ac.ir
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Case Report 

Speech difficulties in Joubert syndrome 

 

Mahdi Khodadoust (Ph.D student) 1, Mojtaba Purzaki (M.Sc)2, Leila Ghelichi (Ph.D)* 3 

1- Kerman Neuroscience Research Center, Kerman University of Medical Sciences, Kerman, Iran. 

2- Toos Clinicof Speech-Language Pathology, Mashhad, Iran 
3- Speech-Language Pathology Department, School of  Rehabilitation Sciences, Iran University of Medical Sciences, Tehran, Iran 

 

 
 

Introduction: "Joubert syndrome" was first introduced in1969. This syndrome is a rare genetic disease with 

autosomal dominantpattern. Hypotonia, ataxia and motor delay of the disease known as clinical manifestations. In the 

few reports of this syndrome, mostly functional and structural components studied and radiographic images such as 

speech and language developmental delay symptoms has been less attention. Some studies report speech features such 

as sound deletion and distortion, low speech intelligibility, delay in first word and morphology. Few reports of this 

syndrome have focused on the structural and functional aspects that seen in radiographic images and there has been 

little attention to growth retardation symptoms such as speech disorders. Speech and language pathologist in dealing 

with this syndrome requires knowledge of its symptoms and signs in order to be able to determine the treatment 

priorities and prognosis. The present report describes the syndrome symptoms of the two sisters, 3 and 7 years old. 

Case reports: A psychiatrist referred Fatima (7 years old) to a private speech-language pathology clinic in 

Mashhad (Iran). In the first session, it became clear that younger sister (Yasna) has the same syndrome. Two speech-

language pathologist evaluated Yasna and Fatima. Fatima speech features include: low quality, low pitch, poor 

intensity, increasing the overall quality of voice with increasing intensity, maximum phonation time: 5s, mild 

hypernasality. Speech intelligibility for parents and strangers is70 and 50 percent relatively. Much of the fricatives 

become explosive and deviation is less in explosive consonants. Fronting is the most common phonological process. 

Low oral pressure leads to poor production in oral consonants such as/p/and/t/. The results of evaluations in Yasna 

indicated: speech intelligibility for parents and for the stranger is 70 and 50 percentage, maximum phonation time 

is7seconds, and thoracic–abdominal breathing pattern. Conversion of fricatives and glides to explosive. Fronting is the 

most common phonological process 

Conclusion: Due to the mismatch of speech features of these patients, speech marks of this syndrome seem require 

further review through Studies with larger sample size. 

 

Keywords: Joubert Syndrome, Speech, Speech Therapy 
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