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Resumo: Introducéo: A sindrome de Joubert € uma condig&o rara, autossdmica recessiva, caracterizada por
hipoplasia do vérmix cerebelar e pedinculo cerebelar superior, resultando no “sina do dente
molar” na ressonancia magnética de cranio. Tal sindrome se manifesta com hipotonia, ataxia,
movimentos oculares anormais, respiragdo irregular e atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor. Os pacientes acometidos podem apresentar ampla variabilidade clinica em
relacdo a0 desempenho cognitivo, comprometimento visual e ateragBes extra-neuroldgicas.
Descricdo do caso: J. R. F. S, sexo feminino, 7 anos de idade, natural e procedente de
Macaiba/lRN, com queixa de febre com duragéo de 5 dias, sendo diagnosticada uma infec¢éo do
trato urinario (ITU). Pais ndo consaguineos, parto normal, sem intercorréncias. Aos 2 meses de
idade em consulta de rotina percebeu-se hipotonia, alteragbes dos movimentos oculares e
respiratorios e, durante sua investigacéo, foi diagnosticada sindrome de Joubert, ao se observar o
“sinal do dente molar” na ressonancia magnética de cranio. Na ocasido da admissdo pela ITU,
foram vistos niveis elevados de creatining, ureia, potéssio, além de uma importante acidose e
anemia, sendo diagnosticada doenca renal cronica terminal. Discussdo: Na sindrome de Joubert,
0 acometimento renal esta presente em cerca de 25-30% dos casos. As formas de acometimento
podem ser: displasia cistica ou nefronoftise infantil. A displasia cistica cursa com multiplos cistos
renais que podem ser visto na ultrassonografia desde o nascimento. A segunda forma acima
descrita é caracterizada por alteracdo de concentracdo urindria, causada por microcistos em
tibulos renais, podendo evoluir para doenca rena terminal, encontrando-se anemia, polilria e
déficit do crescimento. Conclusdo: A sindrome de Joubert € uma doenca multissistémica, sendo
0S rins possiveis orgdos acometidos, podendo até mesmo evoluir para doenca renal terminal.
Dessa forma, esta indicada uma investigacéo de malformacdes e funcdo renal sempre gque houver
suspeita dessa sindrome.
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