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Resumo: Introducdo: a Sindrome de Joubert (SJ), doenca genética rara, tem como caracteristica principal o
envolvimento cerebelar e achados radioldgicos especificos. Este trabalho tem como objetivo
relatar um caso e fazer uma breve revisdo de suas caracteristicas. Descricéo do Caso: Paciente
masculino, de 7 meses, vem ao servico de Neurologia Pediétrica, encaminhado pelo Pediatra por
aumento da densidade da fontanela anterior (FA), aumento do perimetro cefdico (PC) e
hipotonia. Ao exame, crianca era aerta e contactuava com examinador, porém ndo firmava a
cabeca, ndo sentava sem apoio, bem como ndo elevava-se a partir do decubito ventral.
Apresentava PC de 44,5 cm e FA com aumento de resisténcia. Realizada ressonancia magnética
(RM) de encéfalo que evidenciou agenesia’hipoplasia do vermis cerebelar e espessamento dos
pedinculos, 0 que confirmou o diagndstico de SJ. Discussdo: A SJ é caracterizada pela
hipoplasia do vermis cerebelar, visto nas imagens de RM como proeminéncia do peddnculo
cerebelar superior, ou “sinal do dente molar”. Pode ser suspeitada nos primeiros meses de vida, ja
gue apresenta manifestacbes como hipotonia, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor |,
movimentacdo ocular anormal e alteragdes do padrao respiratorio como taquipneia episodica e/ou
sua alternancia com apneias. Apos inicio da marcha, a ataxia € comum. A Sindrome tem variavel
acometimento organico, podendo apresentar manifestacbes como polidactilia, dismorfismos
facials, defeitos retinianos, hepaticos e renais. Sua prevaléncia estimada é aproximadamente 1
caso para 80.000-100.000 nascidos vivos. Conclusdo: Apesar da heterogeneidade de
apresentacdo, a SJ deve ser suspeitada em criancas com atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, situacdo comumente encontrada na prética pedidtrica. Para confirmar o
diagndstico, € necessario RM de encéfalo, que evidencia sua caracteristica principal. Uma vez
confirmada, aém do acompanhamento multidisciplinar, o paciente deve ser submetido a
investigacdo complementar devido ao potencial acometimento de multiplos 6rgéos.
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