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SINDROME DE JOUBERT, UN
DIAGNOSTICO ANATOMICO
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CASO CLINICO RADIOLOGICO

* Paciente de 2 anos de edad.
* Recién nacido a término con controles prenatales normales.

* Presenta retraso psicomotriz, evidenciandose hipotonia que impedia
la correcta bipedestacion y posterior marcha.

* Se solicita RMI de craneo bajo control anestésico con intencion de
estudiar fosa posterior.



RMI de craneo sin contraste
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Se observa el reconocido signo del "diente molar”
caracterizado por la horizontalizacion y el
ensanchamiento de los peduncuos cerebelosos
superiores dados por la agenesia del vermis
cerebeloso. Ascenso del cuarto ventriculo.




Discusion

* El signo del diente molar es caracteristico del Sindrome de Joubert (SJ) y
trastornos genéticos relacionados al mismo (JSRD). El Sindrome de Joubert
es una afectacion autosomica recesiva genéticamente heterogénea, con
una prevalencia de 1-100.000 nacidos vivos que provoca una alteracion del
neurodesarrollo. Tiene una presentacion clasica de patron respiratorio
neonatal anormal dado por taquipnea/apnea, hipotonia, retraso en el
desarrollo psicomotor y anormalidades oculo-motoras.

* El sindrome de Joubert puede estar asociado a displasia renal
multiquistica, fibrosis hepatica, polidactilia y encefalocele occipital. Cuando
el SJ se asocia a fibrosis hépatica se llama sindrome de Gentile, si esto
agrega oligofrenia, ataxia y colobomas se denomina Sindrome de COACH.



Conclusion

* La resonancia magnética nuclear es el método de eleccion para la de
evaluacion de la fosa posterior, y es el que permitio, mediante el
hallazgo anatomico caracteristico descripto, llegar al diagnostico de
una entidad infrecuente, siendo la puerta de entrada al estudio
integral del paciente mediante genética, oftalmologia y otros

métodos de diagndstico por imagenes dadas sus caracteristicas
sindromicas.
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