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Resumen

Objetivos: Describir una paciente con un sindrome cerebel 0so, ateracion visua y discapacidad intel ectual
que resulto ser portadora de una variante patogénicaen el gen LAMA 1, asociada a sindrome de Poretti-
Boltshauser y sindrome de Joubert.

Material y métodos. Mujer de 21 afios con discapacidad intelectual desde lainfancia, microcefalia,
estrabismo convergente y atrofia de nervios opticos. Historiafamiliar de consanguinidad en los padres. En la
exploracién neurol 6gica se observé un estrabismo convergente del 0jo izquierdo, nistagmus horizontal
inagotable ala derecha, movimientos oculares sacadicos lentos, hipotonia de extremidades y ataxiade la
marcha. A nivel oftalmoldgico presentaba una atrofia dptica bilateral con tortuosidad vascular retiniana. La
RM cerebral mostro ausencia del vermis cerebel 0so, con un cuarto ventriculo amplio y alargamiento de los
peduncul os cerebel 0sos superiores.

Resultados: El estudio genético mediante exoma dirigido identifico la variante patogénica ¢.2935del en
homocigosis en el exdn 21 en el gen LAMA1, asociada @ sindrome de Poretti-Boltshauser y recientemente,
al sindrome de Joubert, de herencia autosomica recesiva. Se planteo el diagndstico diferencial entre ambas
patologias. La presencia de una ataxia de debut en infancia precoz, no progresiva, con discapacidad
intelectual y apraxia ocular era compatible con el sindrome de Poretti-Boltshauser. La displasia cerebelosa,
asi como la elongacién de los pediincul os cerebel 0sos superiores y la ausencia de signo del molar, apoyan
este diagnostico.

Conclusion: Aungue las variantes del gen LAMA1 se asocian a sindrome de Poretti-Boltshauser y sindrome
de Joubert, las caracteristicas clinicas y radiol 6gicas nos pueden ayudar arealizar €l diagnéstico final del
paciente.
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