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Signo del molar: imagen caracteristica
en el sindrome de Joubert

Molar tooth sign: a characteristic image
in Joubert syndrome

Sr. Editor:

El sindrome de Joubert (OMIM 213300) es un desorden raro
autosomico recesivo, cuyo locus se encuentra en el cromo-
soma 9q, y se caracteriza por ataxia, retardo en el desarro-
llo psicomotor, anomalias oculares y respiratorias, relacio-
nadas con disgenesia del vermis cerebelar y mesencéfalo.
Actualmente es incluido en el espectro malformativo de
sindromes cerebelooculorrenales (SCOR)'. Caracteristica-
mente se observa en la resonancia magnética (RM) de cere-
bro una imagen conocida como “el signo del molar”2.

Comunicamos el caso de un varon de 2 afos de edad,
remitido con historia de hipotonia y retardo en el desarrollo
psicomotor. Al examen fisico en la consulta de genética se
encuentra: pliegue epicantico bilateral, abombamiento
frontal, occipucio prominente, labio superior triangular, pa-
ladar ojival, polidactilia postaxial en mano izquierda, ade-
mas de hipotonia. Con estos hallazgos, se solicité una RM de
cerebro, la cual mostro el signo clasico “del molar” (fig. 1),
por ausencia de vermis cerebeloso, con lo cual se hizo el
diagndstico clinico de sindrome de Joubert. En estudios
complementarios, la valoracion por oftalmologia fue infor-
mada como normal y las pruebas de funcién hepatica esta-
ban elevadas.

Marie Joubert, una neurdloga francesa, fue la primera en
comunicar este sindrome en 5 pacientes que presentaban
trastornos de la respiracion y movimientos oculares anor-
males, ataxia, retardo mental asociados con agenesia del
vermis cerebeloso®. Maria et al* propusieron los criterios

Figura 1 Resonancia magnética de cerebro, que muestra age-
nesia de vermis cerebeloso y disgenesia del mesencéfalo, origi-
nando la imagen del “signo del molar”.

diagnosticos para el sindrome de Joubert: hipotonia, ataxia,
retardo general del desarrollo y signo del molar.

El signo del molar se observa en los cortes axiales de
neuroimagenes, como la tomografia computarizada y la RM
de cerebro, y se caracteriza por una fosa interpeduncular
posterior profunda, pedlnculos cerebelares superiores en-
grosados y elongados, ademas de hipoplasia o agenesia del
vermis cerebeloso’.

El pronostico de estos pacientes es pobre, con una tasa
de sobrevida a 5 afos solamente del 50%°. Estos pacientes
son mas susceptibles a los efectos depresores del sistema
respiratorio por medicamentos anestésicos, como los opioi-
des y el oxido nitroso, por lo cual el uso de estos agentes
anestésicos debe evitarse®. La asesoria genética para este
sindrome es necesaria pues hay riesgo de recurrencia del
25% para cada siguiente embarazo.
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