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Haciéndote socio de asinjou:
Tus  donac iones  serv i rán para
difundir  información sobre la
enfermedad en nuestro país, con el
fin de mejorar el  diagnóstico,
tratamiento y calidad de vida de
personas y familias afectadas.

Haciéndote voluntario:
Necesitamos colaboradores que nos
ayuden a difundir el conocimiento
de la enfermedad y su problemática
en el ámbito de las terapias y de la
calidad de vida. Cuéntanos tu idea.
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RED E L É C T R I C A
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Asinjou es la Asociación Española del Sín-
drome de Joubert. Se constituye el 18 de
Octubre de 2002, como Asociación de
Interés Social sin ánimo de lucro, inscrita
en el Registro Nacional de Asociaciones
del Ministerio del Interior, con número
nacional 169.781 de la sección primera.
Su ámbito de actuación es todo el territorio
del Estado y tiene su sede en Madrid.

«Se fundó a raíz de que mi hijo es actual-
mente el único niño (que se sepa) en el
territorio español con el Síndrome Joubert
Plus. Estamos luchando cada día e inten-
tando avanzar a través de la fisioterapia,
pero nos queda mucho trabajo y mucho
camino por delante», dice Belén Ruano,
madre del niño afectado.

¿Qué es Asinjou?

Proporcionar la adecuada información
sobre el Síndrome de Joubert a las
personas diagnosticadas. Fomentar el
conocimiento de la enfermedad por los
médicos y la sociedad en general.

La promoción de toda clase de terapias
encaminadas al desarrollo psicomotor y
psíquico, y conseguir una mejor calidad
de vida para todos los afectados.

Ayuda y apoyo humano para las familias.
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El Síndrome de Joubert es una enfermedad neu-
rológica congénita muy rara, que implica una
malformación del mesencéfalo y del cerebelo, con
agenesia (desarrollo defectuoso, o falta de alguna
parte de un órgano) o hipoplasia (desarrollo in-
completo o defectuoso) del vermis (una parte del
cerebelo) y cisterna magna pequeña.

Fue descrito por primera vez en 1969 por Marie
Joubert y, en 1977, por Boltshauser e Isler. Desde
entonces se han publicado más de 200 casos en la
literatura especializada.

Clínicamente, una característica es la alteración
respiratoria, se manifiesta por alteración del patrón
respiratorio durante los primeros meses de vida
que puede posteriormente   mejorar o desaparecer,
y se caracteriza por períodos de hiperpnea (respi-
ración profunda, rápida o fatigosa) que se alternan
con periodos de apnea (suspensión temporal de
la respiración).

Causa hipotonía (tono anormalmente disminuido
del músculo), ataxia (carencia de la coordinación
de movimientos musculares), retraso mental con
importantes dificultades de expresión, apraxia
(incapacidad para ejecutar actos motores volunta-
rios aprendidos) oculomotora y nistagmus. Menos

¿Qué es el Síndrome de Joubert?

Si, deseo pertenecer a la Asociación Española del
Sindrome de Joubert, abonando la cantidad de

frecuentemente presentan espasmos hemifa-
ciales, así como movimientos de protrusión
de la lengua rítmicos y continuos.

Otras anomalías acompañantes son alteracio-
nes renales, principalmente riñones poliquís-
ticos que, para algunos autores,  sólo están
presentes en los casos asociados con distrofia
de retina.

Algunos autores sugieren además la existencia
de otros dos grupos: Joubert Plus porque
asocia anomalías adicionales del cerebro,
cerebelo (excluyendo vermis) o del tronco
cerebral y Joubert Like, en el cual están au-
sentes las características radiológicas del sín-
drome.

No hay un tratamiento curativo de la enfer-
medad, el seguimiento multidisciplinario
permite organizar las  estrategias de apoyo
y tratamiento más adecuadas, que pueden
incluir el uso de respiración mecánica asistida.

Se hereda como un rasgo genético autosómi-
co recesivo.
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«Ayúdanos, con pequeños
pasitos alcanzaremos

grandes metas»

Asociación Española del Síndrome de Joubert
Avda. de Pablo Neruda, 98, esc. 4, 6º B · 28038 Madrid
Tel. 91 778 22 86 ó 616 551 517

Asinjou, es miembro de Joubert Sindrome Founda-
tion (USA), FEDER (Federación Española de Enferme-
dades Raras) y EURORDIS (European Organization
for Rare Disorders).
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