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Joubert syndrome, diagnosis after 39 years
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Paciente mujer de 39 afios, sin antecedente de importancia y
nunca antes vista en establecimientos de salud, que acude
para tramitar certificado de discapacidad; al examen fisico
se evidencia frente prominente, pliegues del epicanto, baja
implantacién de pabellones auriculares, signos cerebelosos,
discapacidad intelectual, y nistagmo multidireccional. En la
tomografia cerebral se evidencié ausencia casi en su totalidad
del tejido cerebeloso; con agenesia de hemisferios cerebelosos,
hipoplasia vermiana y malformacién del tronco encefélico
indicativo de signo del molar que corresponde al sindrome
de Joubert.

Esta patologia se debe a un desorden autosémico recesivo
en el cromosoma 9q que se caracteriza por una malformacién
congénita en tronco cerebral con agenesia o hipoplasia del
vermis cerebeloso con una prevalencia estimada en 1/100.000
nacido vivol?. Existen hasta 6 subtipos clinicos de sindrome
de Joubert, siendo este caso el subtipo puro ya que no
se encontré defecto ocular, renal o hepéatico asociado®. En
recién nacidos, clinicamente se manifiesta inicialmente como
hipotonia y posteriormente viene la ataxia cerebelosa; tam-
bién puede presentar patrones respiratorios anormales tipo
hiperpnea episédica, nistagmo, epilepsia y retraso del desarro-
llo intelectual*. Asimismo, el diagnéstico se hace en edades
tempranas, segin estudios en los primeros anos de vida
debido a los evidentes signos clinicos que presenta; ademas
el pronédstico de estos pacientes es pobre, con una tasa de
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Figura 1 - En la tomografia cerebral en vista axial se
evidencia el signo del molar que corresponde a hipoplasia
vermiana con agenesia de hemisferios cerebelosos bilateral
y malformacion del tronco encefalico en paciente con
sindrome de Joubert.

sobrevida en los primeros 5 afios solamente del 50%°. La
importancia de estas imagenes es el diagnéstico tardio de esta
condicién, ya que se hizo luego de 39 afos (figs. 1y 2).
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Figura 2 - A y B, en la tomografia cerebral en vista coronal y

sagital se evidencia agenesia de hemisferios cerebelosos
bilateral en paciente con sindrome de Joubert.
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