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Resumen

Objetivos: Se presenta un caso de sindrome de Joubert (S]), subtipo dculo-renal.

Material y métodos: Mujer, natural de Rumania, padres no consanguineos, hermano mayor con
misma clinica. Embarazo y parto normal, a los tres meses presenta dificultades visuales y nistagmo
sensorial, diagnosticandose de amaurosis congénita de Leber (ACL). Posteriormente, retraso en la
adquisicion de hitos motores, hipotonia, ataxia cerebelosa y discapacidad intelectual. A los 19 afios,
tras empeoramiento de su situacidn basal, presenta insuficiencia renal secundaria a nefronoptisis
precisando dialisis y posterior trasplante renal.

Resultados: Se realizd estudio genético a su hermano, identificdndose la presencia en heterocigosis
de dos variantes patogénicas en el gen CEP290, asi como dos variantes de significado clinico
incierto en los genes CEP290 y CSPP1. En la RM se observa malformacion cerebelosa, atrofia del
vermis cerebeloso, aumento del tamafo del IV ventriculo, alargamiento de los pedunculos
cerebelosos superiores, formando el signo del diente molar.

Conclusion: Fl SJ es una enfermedad rara genética, autosomica recesiva, especificamente una
ciliopatia primaria. Se diagnostica mediante tres criterios: presencia del signo del diente molar en la
RM, hipotonia en la infancia con posterior ataxia y discapacidad intelectual. La presencia de otros
trastornos sistémicos definird los fenotipos, siendo el de este caso el subtipo dculo-renal, asociado
claramente con el gen CEP290. La funcidén renal adecuada en la infancia no garantiza la normalidad
futura. El establecimiento del gen-fenotipo garantiza la evaluacion y el tratamiento 6ptimo de las
complicaciones de la enfermedad. La terapia génica es una gran promesa para el tratamiento de las
enfermedades renales quisticas y ACL asociadas con SJ.
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