
140 Cartas al Editor

3. Kim JS. Delayed onset mixed involuntary movements after tha-

lamic stroke: clinical, radiological and pathophysiological fin-

dings. Brain. 2001;124:299-309.

4. Gatto EM, Zurrú MC, Rugilo S, Pardal AM, Martínez M, Fernán-

dez Pardal MM. Focal myoclonus associated with posterior tha-

lamic hematoma. Mov Disord. 1998;13:182-3.

5. Lehérecy S, Grand S, Pollak P, Poupon F, Le Bass JF, Limousin P, 

et al. Clinical characteristics and topography of lesions in mo-

vement disorders due to thalamic lesions. Neurology. 

2001;57:1055-66.

6. Lee MS, Marsden CD. Movement disorders following lesions of 

the thalamus or subthalamic region. Mov Disord. 1994;9:493-

507.

7. López Domínguez JM, Rojas Marcos I, Sanz Fernández G, Roble-

do Strauss A. Infarto cortical frontal y temblor postural e inten-

cional contralateral. Neurología. 2008;23:62-4.

8. Fariello RG, Schwartzman RJ, Beall SS. Hyperekplexia exacer-

bated by occlusion of posterior thalamic arteries. Arch Neurol. 

1983;40:244-6.

9. Shibasaki H. Mioclonías y síndromes de sobresalto. En: Jankovic 

J, Tolosa E, editores. Enfermedad de Parkinson y trastornos del 

movimiento. 5.a ed. Madrid: Lippincott Williams and Wilkins; 

2007. p. 692-701.

10. Valls-Solé J. Funciones y disfunciones de la reacción de sobre-

salto en el ser humano. Rev Neurol. 2004;39:946-55.

11. Giménez C, Zafra F, López-Corcuera B, Aragón C. Bases molecu-

lares de la hiperplexia hereditaria. Rev Neurol. 2008;47:648-52.

12. Kimber TE, Thompson PD. Symptomatic hiperekplexia occu-

rring as a result of pontine infarction. Mov Disord. 1997;12:814-

5.

13. Lera G, Scipioni O, García S, Cammarota A, Fischbein G, Gers-

hanik O. A combined pattern of movement disorders resulting 

from posterolateral thalamic lesions of a vascular nature: a 

syndrome with clinico-radiologic correlation. Mov Disord. 

2000;15:120-6.

14. Salas Puig J, Ribacoba Montero R. Síndromes mioclónicos. En: 

Jiménez Jiménez FJ, Luquin MR, Molina JA, Linazoroso G, edi-

tores. Tratado de los trastornos del movimiento. Volumen III: 

Otros trastornos del movimiento. 2.a ed. Barcelona: Viguera; 

2008. p. 1141-66.

15. Zhou L, Chillag KL, Nigro MA. Hyperekplexia: a treatable neu-

rogenetic disease. Brain Dev. 2002;24:669-74.

Signo del molar: imagen característica  
en el síndrome de Joubert

Molar tooth sign: a characteristic image  
in Joubert syndrome

Sr. Editor:

El síndrome de Joubert (OMIM 213300) es un desorden raro 
autosómico recesivo, cuyo locus se encuentra en el cromo-
soma 9q, y se caracteriza por ataxia, retardo en el desarro-
llo psicomotor, anomalías oculares y respiratorias, relacio-
nadas con disgenesia del vermis cerebelar y mesencéfalo. 
Actualmente es incluido en el espectro malformativo de 
síndromes cerebelooculorrenales (SCOR)1. Característica-
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 varón de 2 años de edad, 
remitido con historia de hipotonía y retardo en el desarrollo 
psicomotor. Al examen físico en la consulta de genética se 
encuentra: pliegue epicántico bilateral, abombamiento 
frontal, occipucio prominente, labio superior triangular, pa-
ladar ojival, polidactilia postaxial en mano izquierda, ade-
más de hipotonía. Con estos hallazgos, se solicitó una RM de 
cerebro, la cual mostró el signo clásico “del molar” (fig. 1), 
por ausencia de vermis cerebeloso, con lo cual se hizo el 
diagnóstico clínico de síndrome de Joubert. En estudios 
complementarios, la valoración por oftalmología fue infor-
mada como normal y las pruebas de función hepática esta-
ban elevadas.

Marie Joubert, una neuróloga francesa, fue la primera en 
comunicar este síndrome en 5 pacientes que presentaban 
trastornos de la respiración y movimientos oculares anor-
males, ataxia, retardo mental asociados con agenesia del 
vermis cerebeloso3. Maria et al4 propusieron los criterios 

diagnósticos para el síndrome de Joubert: hipotonía, ataxia, 
retardo general del desarrollo y signo del molar.

El signo del molar se observa en los cortes axiales de 
neuroimágenes, como la tomografía computarizada y la RM 
de cerebro, y se caracteriza por una fosa interpeduncular 
posterior profunda, pedúnculos cerebelares superiores en-
grosados y elongados, además de hipoplasia o agenesia del 
vermis cerebeloso1.

El pronóstico de estos pacientes es pobre, con una tasa 
de sobrevida a 5 años solamente del 50%5. Estos pacientes 
son más susceptibles a los efectos depresores del sistema 
respiratorio por medicamentos anestésicos, como los opioi-
des y el óxido nitroso, por lo cual el uso de estos agentes 
anestésicos debe evitarse6. La asesoría genética para este 
síndrome es necesaria pues hay riesgo de recurrencia del 
25% para cada siguiente embarazo.

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”.
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