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Sinal do Dente Molar: Um Diagnostico Atipico em Idade Adulta
Molar Tooth Sign. Atypical Diagnosis in Adulthood
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Apresenta-se o caso de uma mulher, 45 anos, com his-
toria de ataxia ligeira na infancia e sem medicacao habitual,
que recorreu ao servico de urgéncia por quadro de nau-
seas, vomitos e cefaleia holocraniana, de intensidade 6/10.
Exame objetivo sem alteragcdes, nomeadamente ataxia ou
apraxia oculomotora. Analiticamente constatou-se hipona-
trémia grave (Na+ 115 mmo/L) e foi internada no Servico de
Medicina. Da investigacéo etioldgica: apresentava-seeuvo-
|[émica, sédio urinario de 302 mmol/L, foi excluido hipotiroi-
dismo e histdéria de polidipsia. Por suspeita de sindrome de
secrecao inapropriado de hormona antidiurética associada
a alteracao estrutural do sistema nervoso central foi pedida
ressonancia magnética cranio-encefalica (RM-CE) que re-
velou uma malformacao complexa do mesencéfalo - alon-
gamento e estreitamento da juncao ponto-mesencefalica,
aprofundamento da fossa interpeduncular, espessamento e
horizontalizacdo dos pedunculos cerebelosos superiores —
em forma de dente molar e por isso denominado “sinal do
dente molar” (Fig. 1).

O sinal do dente molar foi inicialmente identificado na
sindrome de Joubert (SJ) — autossémica recessiva, descri-
ta inicialmente em 1968 e caracterizada imagiologicamen-
te por este sinal.m? Posteriormente, o sinal do dente molar
foi identificado noutras sindromes, atualmente agrupadas e
denominadas como SJ e sindromes relacionadas.®

Os principais sinais e sintomas séo ataxia, hipotonia
difusa, atraso no desenvolvimento, alteracdo do padrao
respiratorio e apraxia oculomotora. Maioritariamente o diag-
nostico é feito nos primeiros meses de vida.*

Até ao momento existem cerca de 200 casos destas sin-
dromes descritos, sendo este particularmente raro, ja que o
diagndstico foi realizado na idade adulta.® Neste caso havia
histéria de ligeiro atraso no desenvolvimento da marcha na
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infancia, que néo foi valorizado, sendo que a doente negou
qualquer outra alteragdo cognitivo-motora. Na consulta de
genética apurou-se mutagdo no gene CC2D2A em heterozi-
gotia, ja anteriormente associado ao SJ. Apesar da hetero-
zigotia ndo justificar a SJ, podera tratar-se de uma mutagao
composta ou uma nova associagao genética, necessitando
de uma investigacao genética complexa.® M
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Figura 1: RM-CE - Sinal do dente molar.
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