Sindrome de Joubert
Joubert Synarome

Apresentamos o caso de uma mulher de 30 anos, com antecedentes
de atraso do desenvolvimento psicomotor inicial. Observada em
consulta por crises tonico-clonicas generalizadas. Ao exame objectivo
apresentava, apraxia oculomotora subtil, estrabismo divergente do
olho esquerdo e marcha de base alargada com instabilidade. Durante
0 estudo etioldgico da epilepsia realizada imagem de ressonancia
magnética (RM) encefalica que revelou hipoplasia do vérmis do
cerebelo, formando “sinal do dente molar”, sugestivo de sindrome
de Joubert (SJ). Nao foram identificadas outras condices patold-
gicas associadas.

0 SJ é uma doenca autossdmica recessiva caracterizada por um
largo espectro de malformagdes do rombencéfalo’. O sindrome
classico caracteriza-se por hipoplasia de tecido cerebeloso, défice
cognitivo/atraso do desenvolvimento, anomalias dos movimentos
oculares e pela presenca do “sinal do dente molar” em iRM™3,
Este sinal resulta do alargamento das vias de circulagdo de liquor
e afilamento dos pedinculos cerebelosos superiores por hipoplasia
ou aplasia do vérmis cerebeloso'. Além do SJ, outros cursam com
0 “sinal do dente molar” como o sindrome de Dekaban-Arima, de
COACH (hypoplasia Cerebelo, Oligofrenia, Ataxia congenita, Colobo-
ma ocular e fibrose Hepétia) ou o de Varadi-Papp'. Recentemente
estes sindromes foram agrupados como “sindrome de Joubert e
sindromes relacionados” e sdo considerados ciliopatias'*. No SJ
puro ndo se verifica atingimento de outros rgdos mas nos sindro-
mes relacionados ¢ frequente o atingimento renal, hepatico ou da
retina", Nao ha clara associagdo do fenétipo do SJ a um gendtipo
mas foram ocasionalmente identificadas mutagdes pontuais'.

0 tratamento consiste sobretudo na resolugéo de condices as-
sociadas, sendo o prognostico dependente da gravidade da mal-

formagdo',
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Figura 1. Ressonancia magnética encefalica en T2

Figura 2. Ressonancia magnética encefalica: corte sagital




