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IMAGENES EN PEDIATRIA

Signo del «diente molar»

‘Molar tooth’ sign
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Imagen de resonancia magnética realizada a la edad de alternando con periodos eupneicos, de origen inexplicable
8 dias de vida a una nifa nacida a término con un problema desde el punto de vista fisico. Se aprecia la imagen carac-
de polipnea neonatal de 90 a 100 respiraciones por minuto teristica en «diente molar» debida a la horizontalizacion de
los pedinculos cerebelosos superiores (fig. 1) y la ausencia
del vermis cerebeloso dando lugar a un aspecto peculiar «en
paraguas», siendo la falta de senal del vermis la que dibuja el
trazo vertical que hace de mango (fig. 2). Ambas son propias

de un sindrome de Joubert.

Figura 1
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Este caso corresponde a una forma clasica del Sindrome
de Joubert qué, a su vez, es solamente una de las diversas
entidades que comparten el signo del «diente molar»'.

Estas entidades cursan con ataxia severa y afectacion
cognitivaZ.

Respecto a la genética, se trasmite con un patron mende-
liano autosomico recesivo y existe todavia gran confusion sin
que se haya sido posible establecer correctamente que feno-
tipos corresponden a cada una de las alteraciones. Hasta
el momento se han reconocido tres locus genéticos que se
sitban en el 9934.3 (JST1), en el 11p112g12.3 (JST2) y en
el 6g23 (JST3), que es el Unico donde se ha caracterizado
el gen AHI1, correspondiente a la forma clasica sin afecta-
cion visceral. Asi mismo, el gen NPHP1 de la nefronoptisis

juvenil puede dar lugar a sindromes parecidos al Joubert.
En todos los casos debe descartarse una afectacion reti-
niana y renal ya que alguno de estos sindromes puede
acompanarse de ceguera y/o nefronoptisis de aparicion
tardia.
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