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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Joubert (JS) caracteriza-se por maformacso congénita do
tronco cerebral e agenesia ou hipoplasia do vérmis cerebel0so que leva a alteracdes neurol 6gicas
associadas a envolvimento ocular, renal ou esquel ético. DESCRICAO DO CASO: ML, feminino,
3a8m. Sindrémica, internada por sepse de foco pulmonar, acidose metabdlica, hipercalemia e
natremia decorrente de insuficiéncia renal com necessidade de dialise peritoneal. Apresentou
ainda, crises convulsivas responsivas a benzodiazepinico. Paciente com diagnostico de
ventriculomegalia grave em ultrassonografia morfologica do pré natal materno. Internada em
Unidade de Terapia Intensiva Neonatal por 112 dias pés-natal, tendo alta gastrostomizada e com
derivacdo ventriculo peritoneal. Com 5 meses, iniciou quadro de hipotonia de membros e evoluiu
com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor entretanto ndo mantinha acompanhamento
médico. Quanto ao quadro infeccioso, a cobertura antibioticoterdpica foi ampliada guiada por
antibiograma. Porém, ndo obteve resposta satisfatdria a terapia antimicrobiana evoluindo com
parada cardio-respiratéria e 6bito apdés 10 dias de internagdo nesse servico. Verificou-se
hipotonia, retardo do desenvolvimento, pescoco curto, ateracdo ocular, plagiocefalia,
polidactilia, sobrancelhas arqueadas, nefronoftiase juvenil e epilepsia na paciente. O diagndstico
de SJ foi confirmado por parecer do geneticista relacionando as caracteristicas clinicas e
radiologicas. DISCUSSAO: A Sindrome de Joubert é uma doenca hereditéria autossdmica
recessiva, caracterizada por alteragOes do sistema nervoso central, oculares e renais. A principal
ateracdo do sistema nervoso central € a hipoplasia de vérmis cerebelar acompanhada de
malformagdes complexas, que se manifestam clinicamente por: respiracdo irregular com
hiperpneia ou apneia, retardo do desenvolvimento neuropsicomotor, ataxia, hipotonia,
radiologicamente ‘“sinal do dente molar””. CONCLUSAO: Diante das caracteristicas fenotipicas
deve-se pensar em Sindrome de Joubert, sendo a neuroimagem com “sina do dente molar”
fundamental. Dessa forma, o diagnostico precoce € importante visando planejamento terapéutico
para melhor qualidade de vida dos acometidos, limitando os efeitos deletérios desta condicéo,
Vvisto ser uma entidade rara.
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