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CASO CLÍNICO RADIOLÓGICO

• Paciente de 2 años de edad.

• Recién nacido a término con controles prenatales normales. 

• Presenta retraso psicomotriz, evidenciándose hipotonía que impedia 
la correcta bipedestación y posterior marcha.

• Se solicita RMI de cráneo bajo control anestésico con intención de 
estudiar fosa posterior.



Se observa el reconocido signo del "diente molar" 

caracterizado por la horizontalización y el 

ensanchamiento de los pedúncuos cerebelosos 

superiores dados por la agenesia del vermis 
cerebeloso. Ascenso del cuarto ventrículo.

RMI de cráneo sin contraste



• El signo del diente molar es característico del Síndrome de Joubert (SJ) y 
trastornos genéticos relacionados al mismo (JSRD). El Síndrome de Joubert 
es una afectación autosómica recesiva genéticamente heterogénea, con 
una prevalencia de 1-100.000 nacidos vivos que provoca una alteración del 
neurodesarrollo. Tiene una presentación clásica de patrón respiratorio 
neonatal anormal dado por taquipnea/apnea, hipotonía, retraso en el 
desarrollo psicomotor y anormalidades óculo-motoras.

• El síndrome de Joubert puede estar asociado a displasia renal 
multiquística, fibrosis hepática, polidactilia y encefalocele occipital. Cuando 
el SJ se asocia a fibrosis hépática se llama síndrome de Gentile, si esto 
agrega oligofrenia, ataxia y colobomas se denomina Síndrome de COACH.

Discusión



Conclusión

• La resonancia magnética nuclear es el método de elección para la de 
evaluación de la fosa posterior, y es el que permitió, mediante el 
hallazgo anatómico característico descripto, llegar al diagnóstico de 
una entidad infrecuente, siendo la puerta de entrada al estudio 
integral del paciente mediante genética, oftalmología y otros 
métodos de diagnóstico por imágenes dadas sus características 
sindrómicas.
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