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Presentacion del caso

Paciente masculino de 28 ahos con antecedente conocido,
presenta movimientos involuntarios. Se realiza resonancia
magnetica control.

Hallazgos imagenolégicos

Se observa deformacion de los pedunculos cerebelosos
superiores, de morfologia alargada, engrosados y prominentes
que dan una apariencia en “diente molar”, visualizandose
ademas ausencia parcial de incisura tentorial con leve ascenso y
alteracion morfolégica de la regidn superior del vermis (folias
lingular-central) y del cuarto ventriculo.

Discusion
El sindrome de Joubert es un trastorno autosomico recesivo

en el que hay un grado variable de agenesia vermiana del
cerebelo.

La prevalencia es de aproximadamente 1 entre 100.000 vy
existen numerosas alteraciones con presencia variable, como
lo son las anomalias oculares (coloboma o displasia de
retina), nefronoptisis, rifilones displdsicos multiquisticos,
fibrosis hepatica, polidactilia, encefalocele occipital. Presenta
variabilidad clinica, pudiendo manifestarse con hipotonia,
movimientos oculares anormales o dificultades del patrdn
respiratorio.

El pronodstico a largo plazo de los nifios con sindrome de
Joubert no es claro, el retraso persistente del desarrollo
neuromotor es una caracteristica en estos pacientes.

El hallazgo caracteristico en imagenes es el “signo del molar”
del mesencéfalo, formado por la agenesia o hipoplasia del
vermis cerebeloso y los pedunculos cerebelosos superiores
estrechos, horizontalizados, engrosados y elongados.

Conclusion

El sindrome de Joubert es una entidad poco frecuente, pero
debe sospecharse en todo nifio que presente hipotonia,
movimientos oculares anormales y dificultades en el patron
respiratorio. El diagnostico temprano permite realizar
seguimiento  detectando  alteraciones que pueden
presentarse en otros organos.

Figura 1: RM con secuencias axiales en T2 y FLAIR (A y B), coronal T2 (C) y
sagital T1 (D), donde se observa deformacidn de los pedunculos cerebelosos
superiores, de morfologia alargada, engrosados y prominentes que dan una
apariencia en “diente molar” (flecha), visualizandose ademds ausencia parcial
de incisura tentorial (flecha punteada) con leve ascenso y alteracion
morfolégica de la regidon superior del vermis (folias lingular-central) (flecha
curva). Leve deformacién superior del cuarto ventriculo.

Figura 2: RM con secuencia axial en T2, visualizando la deformacion de los
pedunculos cerebelosos superiores de morfologia alargada, engrosados vy
prominentes de apariencia en “diente molar”, dando lugar al caracteristico
signo radiologico.
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