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PALABRAS CLAVE Resumen

Agenesia; Introduccion: La agenesia del cuerpo calloso (ACC) supone una desconexion interhemisférica
Disgenesia; por falta de formacion de dicha estructura en el desarrollo embrionario. Prevalencia: 0,3-
Hipoplasia; 0,5% en poblacion general y 2,3% en personas con discapacidad. Se asocia a prematuridad y
Cuerpo calloso; edad materna avanzada. Clinica muy variable.Puede confirmarse con RMN. Nuestro objetivo es
Resonancia determinar: 1) la correlacion entre las anomalias del CC en neuroimagen y en la clinica y 2)

magnética nuclear;
Gross Motor Function
Classification System;
Manual Ability
Classification System

averiguar factores influyentes en estas diferencias.

Material y métodos: Estudio retrospectivo (15 afos) de casos de ACC de una Unidad de Rehabi-
litacion Infantil. Los datos epidemiologicos, clinicos e imaginologicos recogidos se confrontaron
entre si y se compararon con la bibliografia.

Resultados: El 75% eran mujeres. La edad media de la primera y ultima revision, fue 1,8 y
10,7 afos, respectivamente. Los motivos de consulta principales fueron alteraciones ortopédi-
cas 0 neuromotoras. No existian antecedentes obstétricos de interés en el 75%. En la clinica,
encontramos: retraso psicomotor (37%), alteracion del lenguaje (31%), dificultad para marcha
o la manipulacion (57%), malformaciones axiales (25%). Las patologias periféricas predominan-
tes se dieron en pies y caderas. La prueba complementaria mas frecuentemente solicitada
fue la RMN. ELl 75% asociaba otras malformaciones cerebrales.Tratamiento prescrito: fisiotera-
pia (100%), férulas (75%), silla de ruedas (50%), tratamiento logopédico y/o quirtrgico (25%).
Evolucion: 87% favorable.

Conclusiones: 1) La RMN puede ayudar al diagnostico inicial y despistaje de malformaciones
asociadas, pero no siempre se correlaciona con la clinica y no puede servirnos de medidor
pronostico. 2) La ACC puede ser grave a nivel neurologico, psicologico y motriz, sin embargo,
en ocasiones cabe esperar una evolucion favorable.
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Agenesis of the corpus callosum. Clinical-radiological discordance. Analysis after
15 years of experience

Abstract

Introduction: The agenesis of the corpus callosum (ACC) implies an interhemispheric discon-
nection due to the lack of formation of said structure in the embryo development. Prevalence:
0.3-0.5% in the general population and 2.3% on in persons with disability. It is associated to
prematurity and older maternal age. The clinical variable varies greatly and can be confirmed
with the MRI. Our objective has been to determine 1) the correlation between abnormalities
in neuroimaging and in the clinical features and 2) to discover the factors influencing these
differences.

Material and methods: A retrospective study (15 years) of cases of ACC in a Children’s Rehabi-
litation Unit. The epidemiological, clinical and imaging data collected were compared to each
other and with the literature.

Results: A total of 75% were women. Average age of the first and last check-up was 1.8 and
10.7 years, respectively. The main reasons of the consultations were orthopedic or neuro-motor
disorders. There were no obstetric backgrounds of interest (75%). At the clinical features, we
found psychomotor retardation (37%), language disturbance (31%), difficulty to walk or with
manual handling (57%), axial malformations (25%). The predominant peripheral neuropathy
occurred in feet and hips. The most frequently requested complementary test was an MRI. A
total of 75% were associated with other brain malformations. Treatment prescribed: physiothe-
rapy (100%), splints (75%), wheelchair (50%), speech therapy treatment and/or surgery (25%).
Evolution: 87% favorable.

Conclusions: 1) MRI can help the initial diagnosis and screening of associated malformations,
but does not always correlate with the clinical features and cannot be used by us to gauge pro-
gnosis. 2) The ACC may be serious on the neurological, psychological and motor level, however
sometimes we can expect a favorable outcome.

© 2011 Elsevier Espana, S.L. and SERMEF. All rights reserved.

Introduccion

El cuerpo calloso (CC) es la comisura mayor del cerebro,
una masa arqueada de la sustancia blanca que se sitla en
el fondo del surco longitudinal, formada por fibras trans-
versales que conectan ambos hemisferios cerebrales'. Se
desarrolla entre las 8 y las 20 semanas de gestacion.

La agenesia del cuerpo calloso (ACC) es una malformacion
congénita por una alteracion en el desarrollo embrionario,
que puede dar origen a una ausencia parcial o total? de este
haz de fibras. Se ha relacionado con causas ambientales?,
genéticas, metabdlicas y vasculares. Sin embargo, la ACC
forma parte, con frecuencia, de una alteracion compleja
multisistémica®.

La prevalencia estimada de ACC es de 0,3 a 0,5% en pobla-
cion general y de un 2,3% en individuos con discapacidad®.
Se asocia a prematuridad y a una edad materna avanzada'.
El CC puede apreciarse con ecografia a partir de las 18-20
semanas de gestacion’. Es dificil de distinguir de estructuras
encefalicas adyacentes, por lo que el diagnostico se apoya
en signos indirectos?, destacando la ausencia de cavum
septum pellucidum, colpocefalia, anomalias del tercer ven-
triculo y ensanchamiento de la fisura interhemisférica’.
La resonancia magnética nuclear (RMN) permite confir-
mar el diagnéstico. Las anomalias comisurales aisladas son
poco frecuentes, la mayoria de los casos de ACC o hipo-
genesia del CC (HCC) se asocian a anomalias viscerales
y a malformaciones cerebrales, que se detectan mejor
mediante RMN® que con la tomografia computarizada y la
ecografia.

La ACC o HCC forman parte de mas de 50 sindromes
congénitos en los humanos con un espectro amplio de mani-
festaciones clinicas, desde leves a devastadoras?.

La disgenesia de CC aislada no es habitual, lo cual podria
deberse a que realmente es rara su prevalencia o a que los
afectos no presentan sintomas clinicos manifiestos®.

Aunque las implicaciones pronosticas de la deteccién de
ACC no se conocen completamente, la evidencia sugiere
que la presencia de anomalias cerebrales adicionales sugiere
peor evolucion'.

En nuestro estudio pretendemos valorar: 1) la correla-
cion que existe entre las anomalias del CC detectadas en
las pruebas de imagen y las manifestaciones clinicas de
los sujetos y 2) averiguar si existe algin factor influyente
entre los antecedentes personales y familiares o las distintas
actuaciones médicas, para que se produzcan las diferencias
clinicas observadas.

Material y método

Se ha realizado un estudio retrospectivo de casos de ACC
valorados en la Unidad de Rehabilitacion Infantil del Hospi-
tal Universitario Virgen Macarena en el periodo comprendido
entre febrero de 1995 y diciembre de 2010, mediante la
consulta de historias clinicas. Se extrajeron datos epide-
miologicos (tabla 1), clinicos y de pruebas de imagen y se
analizaron estadisticamente. De los 12 casos de ACC recogi-
dos en estos 15 anos, desechamos 4: dos por no disponer de
informe de RMN vy otros dos por ser alta directa, por lo que
nuestra muestra final fue de 8 pacientes.



Tabla 1 Datos epidemiologicos analizados
Caso Sexo Edad al Edad de la Motivo de AF Embarazo Parto P. neonatal PN (g)
diagnostico  Gltima revision  consulta
1 H 5 meses 36 meses Pie equinovaro 29 anos, ictus Gemelar, rubeola, Instrumental 19 Reanimacion con 2.125
congénito frecuentes, asma frotis vaginal + semanas, meconio intubacion
intradtero
2 H 8 meses 26 meses Disminucion de Sin interés Normal Normal Caida con un mes 4.200
movilidad activa en con TCE
MSD temporooccipital D
3 M 0 meses 211 meses Sd. polimalformativo  Madre 35 anos Normal Forceps Hipotiroidismo, 3.250
+ subluxacion cadera soplo cardiaco,
D + flexo rodilla | + patologia renal,
pie zambo D + pie ortolani +
evertido |
4 M 13 meses 201 meses Hemiparesia Sin interés Normal (30 semanas) Cesarea por Sindrome de 1.340
izquierda malposicion fetal membrana hialina
grado IV, CIA ostium
secundum, sepsis
por Candida,
ventriculomegalia
con agenesia parcial
del CC
5 M 60 meses 192 meses PCI tetraplejia Sin interés Normal Forceps Normal 3.225
espatico-distonica.
Tenotomia bilateral
de adductoresy psoas.
Souther-Campbell
6 M 56 meses 241 meses Alteracion Sin interés Amenaza de aborto Normal Normal 3.150
neurologica al mes
7 M 13 meses 60 meses MMII en rotacion Sin interés Normal Normal Crisis epilépticas 2.990
externa y pies
equinos
8 M 3 meses 7,5 meses Hipotonia Sin interés. Un Normal (39 Normal Normal 3.840

aborto previo

semanas), gemelar

D: derecho; H:hombre; I:izquierdo,M: mujer; MSD: miembro superior derecho; PCl: paralisis cerebral infantil; SD: sindrome; TCE: traumatismo craneo encefalico.

(0] ¥4

1@ 12 sauede ‘W'Y



Agenesia del cuerpo calloso. Discordancia clinico-radiolégica. Analisis tras 15 afios de experiencia 211

100

90

80

Disminuida

No registrado

70

60

50

40

30

20

0 T T

Nivel cognitivo Lenguaje

Figura 1

Entre los datos recogidos se consideraron el sexo, fecha
de nacimiento, edad al diagndstico y de la Ultima revision.
Describimos, asi mismo, el motivo de consulta por el que
se precisd atencion médica especializada. Se investigaron
antecedentes personales relevantes durante la gestacion,
el parto y periodo neonatal.

Analizamos las alteraciones del desarrollo psicomotor, de
forma cualitativa y cuantitativa. La manipulacion se midié
con la escala Manual Ability Classification System (MACS)” y
la capacidad para deambular del nino, que refleja la moti-
lidad gruesa, con la Gross Motor Functional Clasification
System (GMFCS)3°.

Consideramos los datos relativos a la marcha, nivel cog-
nitivo y lenguaje, asi como los que afectaban al aparato
locomotor.

El andlisis de las pruebas de imagen cerebral se llevd
a cabo mediante la informacion recogida en los informes
radioldgicos o en la hoja de evolucion de la historia cli-
nica. Tan solo se consideraron relevantes las ecografias, TAC
o RMN cerebral posnatal que mostraban agenesia parcial o
total del CC e hipoplasia del mismo y las anomalias encefali-
cas asociadas. Por Gltimo, se confrontaron los datos clinicos
con los obtenidos en las pruebas de imagen para determinar
si existia correlacion entre los mismos (tabla 2). Los resul-
tados se compararon con los existentes en la bibliografia.

Resultados

La incidencia de lesiones del CC en nuestra cohorte fue
3 veces mayor en el sexo femenino. La edad media de la
primera y ultima consultas en Rehabilitacion fue de 1 afo
y 8 meses y 10 anos y 7 meses, respectivamente.

Los pacientes fueron derivados por el pediatra con o sin
diagndstico de ACC. Los motivos de consulta principales fue-
ron alteracion ortopédica o neuromotora a filiar.

En cuanto a los antecedentes familiares, en el 75% de las
ocasiones no destacaba ninguno de interés. Sin embargo,
existia un 25% de casos con madres de edad avanzada
(> 35 anos) o con patologias como el asma o infecciones
del tracto urinario de repeticion.

Marcha

Manipulacién Tono muscular

Resultados obtenidos en nuestra muestra en el nivel cognitivo y motor.

El 57% de nuestros pacientes fueron fruto de una gesta-
cion normal y el 25% fue gemelar. EL 75% de los sujetos nacie-
ron por parto eutocico a las 40 semanas de gestacion y solo
37% fueron prematuros. La incidencia de partos instrumen-
tales fue del 25%, la mitad de los cuales presentaron com-
plicaciones afadidas. En cuanto a la via del parto, tan solo
recogimos un caso por cesarea, el resto, fueron vaginales.

Analizando el periodo neonatal, todos los pacientes
presentaron algin episodio destacable: caidas, patologias
cardiorrespiratorias, etc.

Recogimos también el peso al nacimiento, encontrando
un predominio de pacientes con normopeso (51%). Sélo el
37% tuvieron un peso bajo y el 12%, peso elevado.

En lo referente al nivel cognitivo, el 37% de pacientes pre-
sentaban retraso, con empatia basica, en ocasiones asociada
a dificultad para fijar la mirada. Sélo en el 62% de las his-
torias aparecia explicitamente la exploracion del lenguaje.
En mas de la mitad de ellas, no existia una comunicacion
fluida. Solo el 40% desarrollo un lenguaje aceptable. Encon-
tramos, no obstante, gran variabilidad en la clinica a este
nivel (fig. 1).

De los nifos con edad de caminar, solo consiguieron la
marcha el 43%. Para clasificarla utilizamos la GMFCS, obje-
tivandose niveles | (29%), IV (14%) y V (29%).

El 57% de la muestra mostraba dificultad para la mani-
pulacion fina o bimanual (s6lo el 43% tenian funcion normal
de miembros superiores). Usamos la MACS para medir cuan-
titativamente este item, registrando puntuaciones I-V, sin
diferencias en frecuencia.

No se registraron estas escalas (ni MACS ni GMFCS) en
3 historias, de las cuales, una fue evaluada con la escala de
AIMS (Alberta Infant Motor Scale), obteniéndose un retraso
motor de mas de 2 afos en la paciente, con una puntuacion
de 7 (P5).

Con respecto al tono muscular, presentaron espasticidad
el 29%, siendo las localizaciones mas frecuentes: gemelos e
isquiotibiales, y menos, la musculatura de miembros supe-
riores en los casos de hemiparesia. Encontramos hipotonia
generalizada en dos de los pacientes.

Registramos alteraciones en el aparato locomotor axial
en un 25% (fig. 2). Destacan: malformaciones cefalicas



Tabla 2 Datos clinicos y datos imaginologicos recogidos

Caso  Nivel Motor MACS GMFCS Locomotor P. complementarias
cognitivo/lenguaje
1 Empatia basica Control cefalico, reacciones  No registrado  No registrado Plagiocefalia, limitacion RMN cerebral: HCC+ atrofia
de apoyo presentes, abduccion cadera |, genu cortical + dilatacion
hipotonia flexo bilateral y pie zambo ventricular supratentorial +
bilateral hematoma subdural crénico
frontal
2 Intencion Marcha normal, | Pie plano valgo flexible RMN: ACC con masa quistica

comunicativa buena,
buena manipulacion

3 Comprension parcial,
buena empatia.
Bisilabos sin intencion
comunicativa

4 Normal, buena
empatia

5 Aspecto neurologico

6 Buena empatia,

buena relacion con el
entorno y lenguaje

aceptable
7 Aspecto neurologico
8 Buena empatia, no

fija la mirada

manipulacion normal

Sedestacion, bipedestacion,
manipulacion

Marcha con ayuda de una
persona, con equinismo |,
buena manipulacion,
excepto mano parética con
puno cerrado y pulgar
alojado, hipertonia en
isquios, gemelos,
pectorales, biceps y
flexores dedos y muneca
Buen control cefalico, no
sedestacion autonoma,
escasa funcion atil en MMSS
Marcha ataxica, poco
estable y funcional.
Sedestacion estable. Buena
manipulacion manual.
Dismetria sin
disdiadococinesia. Clonus
aquileo. Babinski
Hipotonia generalizada. No
sedestacion. No
paracaidismo ni reflejos
arcaicos. Espasticidad en
gemelos

Hipotonia axial

No registrado

No registrado

No registrado

AIMS 7 (> p5), edad motora
de 1 mes y 1 semana

bilateral
Escoliosis, pie | zambo y D

evertido

Equinismo pie | reductible

Cifoescoliosis + luxacion
cadera |

Sin hallazgos

Rotacion externa de caderas
+ pies equino valgo
reductibles

Oblicuidad pélvica |

interhemisférica +
colpocefalia franca

RMN cerebral: ACC
completa + astas frontales
en semiluna + malrotacion
del hipocampo

TAC: ventriculomegalia con
agenesia parcial de CC

RMN: ACC

RMN cerebral: ACC

RMN cerebral: ACC

RMN cerebral: ACC

ACC: agenesia del cuerpo calloso; AIMS: Alberta Infant Motor Scale; CC: cuerpo calloso; D: derecho; HCC: hipoplasia del cuerpo calloso; |: izquierdo; MMSS: miembros superiores.
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(plagio y microcefalia) y del raquis (escoliosis idiopatica y
cifoescoliosis).

En el analisis del sistema locomotor periférico, la patolo-
gia mas frecuente fue la relacionada con los pies (71%), con
claro predominio del equinismo y un 37% de pies zambos
(3 casos en dos nifos). Otras alteraciones recogidas fueron
pies planos valgos y pies evertidos.

Le sigue en frecuencia la patologia de caderas (62%),
como la displasia del desarrollo de la cadera (DDC), obli-
cuidad pélvica, subluxacion de caderas y luxacion bilateral
de las mismas. Menos frecuentes son las alteraciones de
rodillas. Sélo encontramos en un nifio, genu flexo bilate-
ral y una luxacion recidivante de rétulas en un paciente con
artrogriposis.

Descomponiendo los resultados de las pruebas comple-
mentarias estudiadas, nos encontramos con que la RMN
cerebral fue la prueba mas frecuente (fig. 3). De los
8 pacientes, 6 presentaban ACC, uno presentaba agenesia
parcial y otro HCC. A estas malformaciones cerebrales, se
le unian en un 75% otras anomalias como ventriculomegalia
(25%), alteraciones frontales (25%). Menos frecuentes eran
las masas quisticas interhemisféricas, colpocefalia, malro-
tacion del hipocampo, atrofia cortical y alteraciones en la
mielinizacion, cada una con una prevalencia del 12%.

Observamos que el nino que presentaba en la RMN aso-
ciada colpocefalia, presentaba buena empatia y adecuado
desarrollo del lenguaje y, a pesar de presentar hemiparesia,

Normal

Figura 3

Partial agenesis

Resultados obtenidos en la recogida de datos de las afecciones del aparato locomotor.

evolucioné favorablemente con optima manipulacion y
marcha adecuada, siendo la oblicuidad pélvica y mano en
garra, las Unicas alteraciones ortopédicas.

Hallamos presencia de paralisis cerebral infantil (PCI)
tanto en agenesias completas como parciales, siendo en el
primer caso de tipo tetraplejia espastico-distonica y en el
segundo, hemiplejia espastica.

En el caso de la HCC, existia un retraso psicomotor
importante, con alteraciones ortopédicas graves como pies
zambos, ademas de alteraciones oftalmoldgicas importan-
tes: miopia magna, endotropia y nistagmo.

Ademas de la RMN cerebral, se requirieron mas pruebas
complementarias. De las tres telerradiografias de columna
de las que disponemos, una esta informada como escoliosis
idiopatica, otra como cifoescoliosis y otra como normal.

Si estudiamos las radiografias (Rx) o ecografias de cade-
ras (ECO), se puede objetivar la presencia de oblicuidad
pélvica (25%), displasia del desarrollo de la cadera, coxa
valga y luxacion de caderas con incidencia del 12% y prueba
dentro de los rangos de normalidad, en un 25%.

Anadidos al diagnostico de disgenesia de CC, se asociaban
otros como el de hipotonia generalizada (25% casos), para-
lisis cerebral (fig. 4) (25%), monoparesia de algin miembro
(fig. 5) (12%), patologia de caderas tipo oblicuidad pélvica
(25%), o displasia del desarrollo de la cadera (25%), pies
equino-valgos o zambos (25%), escoliosis (25%, un caso aso-
ciado a cifosis) y crisis epilépticas (1 caso) (tabla 3).

Complete agenesis

RMN en disgenesia del cuerpo calloso comparada con la RMN de la normalidad. Adaptada de: Seung-Koo L, et al'.
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Tabla 3 Diagnosticos, tratamiento y evolucion de los pacientes estudiados
Caso Diagnosticos Tratamiento Evolucion
1 1. HCC. 2. Plagiocefalia. 3. Retraso Fisioterapia + férula + SR Favorable
psicomotor. 4. Hipotonia. 5. Pie
zambo bilateral. 6. Nistagmus
congénito. 7. Endotropia. 8. Miopia
magna
2 1. ACC. 2. Hemiparesia/monoparesia  Fisioterapia Favorable
de origen central a filiar. 3.
Oblicuidad pélvica simple
3 1. ACC completa. 2. Luxacion de Fisioterapia, vendajes, férulas KAFO Favorable
rétula recidivante. 3. retraso + galapago+ SR + cirugia
psicomotor. 4. Artrogriposis. 5.
Escoliosis mayor. 6. Pie zambo D
corregido. 7. AMC
4 1. ACC parcial. 2. PCI tipo hemiplejia  Fisioterapia + ejercicios domiciliarios  Favorable
espastica + ortesis (AFO) + calzado adecuado y
consejos posturales. Terapia uso
forzado mano parética
5 1. PCl tetraplejia espatico-distonica. Fisioterapia, ortesis (LHO tipo Favorable
2. Tenotomia bilateral de adductores  Maple-Leaf, Boston Softy AFO
y psoas. 3. Souther-Campbell nocturnas), consejos posturales y
ejercicios para colegio y piscina.
Pendiente de cirugia de columna.
Cirugia adductores
6 1. ACC. 2. PCI tipo tetrapléjico Fisioterapia, foniatria, andador, Favorable
ataxico munequeras con lastre, SR tipo
paraguas inicialmente y luego
autopropulsable con JAY en asiento y
respaldo
7 1. ACC 2. Crisis parciales Fisioterapia, AFO, SR control postural  Regular: escoliosos y subluxacion
generalizadas motoras. 3. Hipotonia con bandeja, logofoniatria, ortesis de  bilateral de caderas
generalizada. 4. Pie equino valgo abduccion Maple-Leaf
reductible
8 1. ACC+. 2. Oblicuidad pélvica I. 3. Fisioterapia + calzon abductor + Favorable: buena empatia, buena

Hipotonia generalizada

ejercicios domiciliarios

manipulacion, buen sostén cefalico,

buena persecucion ocular

ACC: agenesia del cuerpo calloso; AFO:Ankle Foot Orthesis; AMC: artrogriposis multiple congénita; HCC: hipoplasia del cuerpo calloso;
KAFO: Knee Ancle Foot Orthesis; PCI: paralisis cerebral infantil; SR: silla de ruedas.

En cuanto al tratamiento, el 100% preciso fisioterapia y
el 75%, el uso de férulas. El 50% necesité para su despla-
zamiento silla de ruedas. Fueron sin control postural en el
87% de los casos y con control, en el 13%. Solo un paciente
deambulaba con andador.

Dos nifos precisaron, asi mismo, valoracion por la Unidad
de Foniatria y Disfagia y sélo dos pacientes fueron interve-
nidos quirdrgicamente.

La evolucion fue favorable en el 87% de los casos. El
43% alcanzo6 autonomia en silla de ruedas autopropulsable
y otro 43% la marcha. Los pies zambos también se corrigie-
ron, asi como las distintas patologias de caderas, excepto
un paciente que en el momento de la recogida de datos
presentaba subluxacion bilateral de caderas. Los pacien-
tes alcanzaron mas habilidad en la manipulaciéon con el
tratamiento prescrito. El 50% presenta buena empatia y
conexion con el medio. También los pacientes que requirie-
ron tratamiento fonologopédico o por su disfagia tuvieron
una mejoria, al menos parcial, de sus sintomas.

Discusion

La disgenesia del CC, englobando como tal la agenesia (com-
pleta e incompleta) y la hipoplasia del mismo, es causa de
multiples malformaciones heterogéneas posnatales, con sin-
tomas tipicos de los sindromes debidos a una desconexion
interhemisférica: retraso mental severo (60%), déficit visua-
les (33%), dificultades para el lenguaje (29%), disfagia (20%),
déficit motores y epilepsia?'?. Nosotros encontramos afec-
tacion psicomotora en el 37%, alteraciones en la vision en
un solo nifio y alteraciones en el lenguaje y la deglucion en
un 28% de los afectos.

A menudo podemos encontrar pacientes con clinica flo-
rida y RMN con minimas alteraciones y, por el contrario,
pacientes con RMN muy afectadas, que llevan una vida rela-
tivamente dentro de la normalidad, con pocos sintomas
(figs. 1y 2). Algunos autores? sugieren que puede deberse a
la neuroplasticidad cerebral. Existen estudios con deteccion
prenatal de ACC que demuestran un prondstico excelente
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Figura 4 Caso 5. RMN cerebral de mujer de 10 afos con
tetraparesia espastico-distonica, donde se aprecia agenesia del
cuerpo calloso.

con un 85% de probabilidad de desarrollo normal de los
recién nacidos.

Las patologias que con mas frecuencia se asocian a
esta entidad, segln la literatura, son: retraso intelectual,
hidrocefalia y paralisis cerebral'®, aunque puede existir la
agenesia de forma aislada. Nuestra incidencia de retraso en
el desarrollo psicomotor ha sido nombrada con anterioridad
y la de paralisis cerebral fue del 25%. No observamos ningiin
nifo con hidrocefalia.

En nuestra cohorte, describimos malformaciones cra-
neofaciales en el 25% de los casos, con igual incidencia

Figura 5 Caso 2. RMN de nifio de 18 meses con monoparesia
izquierda en la que se observa agenesia del cuerpo calloso y
porencefalia.

de plagiocefalia que de microcefalia. La literatura recoge
mayor incidencia de microcefalia frente a macrocefalia en
estos nifios’.

No hemos encontrado datos estadisticos de la presencia
de alteraciones del aparato locomotor, tales como desvia-
ciones del raquis (25% en nuestra serie) y alteraciones en
pies y caderas, tan frecuentes en nuestro registro, con una
incidencia del 71 y 62%, respectivamente.

Las alteraciones en el CC pueden ser detectadas
mediante RMN (fig. 5), TAC o US"". En nuestra cohorte, 7/8
pacientes fueron detectados por RMN. La ACC en RMN suele
asociarse a anomalias en los surcos e infratentoriales. El
retraso en la formacion de surcos esta presente en la mayo-
ria de los fetos con ACC, incluso en aquellos con desarrollo
neurologico adecuado, por lo que sugiere una disgenesia glo-
bal de la sustancia blanca'. Les siguen en frecuencia las
anomalias en la fosa cerebral posterior. Existen, por tanto,
signos indirectos en la RMN que podrian hacernos sospechar
una ACC (malformaciones en las astas frontales, colpocefa-
lia, anomalias temporales o en el hipocampo y anomalias
del fornix, entre otras)'?, de los cuales, los mas frecuentes
afectan a los ventriculos laterales.

La frecuencia de malformaciones de las astas anteriores
se da en el estudio de Mordefroid'? en un 64% y en el de
Raybaud'?, en el 100%, mientras que nosotros la recogimos
en un 25% de los casos. La colpocefalia es un trastorno en
el cual se evidencia un crecimiento anormal de los surcos
occipitales por falta de espesamiento en la materia blanca
y que suele asociarse a microcefalia, retraso mental, anor-
malidades motrices, espasmos musculares y convulsiones.
Esta descrita con una incidencia que oscila desde 36-41%,
segun los estudios consultados de series de ACC comple-
tas, y del 50% para agenesias parciales, y se presentaron
en nuestra serie en un 12% de los niflos; éstos mostraron
buena evolucion clinica.

Las anomalias temporales, clasicamente descritas, pode-
mos encontrarlas en la literatura con incidencias que
difieren desde un 33% en el estudio de Mordefroid y un
70% de las 78 ACC estudiadas en el de Raynaud. Nosotros
la recogimos en el 25% de los casos. El hipocampo puede
verse también afectado. En los estudios antes mencionados,
los datos estadisticos muestran una frecuencia de observa-
cion de esta alteracion del 30%, mientras que nosotros la
encontramos so6lo en un 12%.

El despistaje de todas estas alteraciones indirectas puede
favorecer un diagndstico prenatal precoz de la ACC, por lo
que consideramos fundamental el conocimiento de las mis-
mas.

En nuestra serie, hemos encontrado cierta discordancia
clinico-radiolégica, ya que recogimos la presencia de PCl
(fig. 1) tanto en agenesias completas como parciales del CC.
Otro hallazgo discordante fue que los pacientes con HCC
presentaron un retraso psicomotor importante, alteraciones
ortopédicas y oftalmoldgicas graves, con mayor afectacion
incluso que en los ninos con ACC.

No encontramos ninglin antecedente familiar que pudié-
semos definir como factor de riesgo por su frecuencia. En el
estudio de Glass et al de 630 nifios con disgenesia del CC (ACC
472 casos y HCC 158 casos), se menciona la edad materna
avanzada, que en nuestra cohorte se da en una minoria*.
Ademas anaden el dato de un riesgo relativo del 3,7 de pade-
cer ACC en prematuros (37% de nuestros pacientes) y una
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frecuencia del 17,3% de anormalidades cromosomicas en su
serie (n=0). La mayoria de nuestros pacientes no presenta-
ban ninglin antecedente familiar u obstétrico de interés pero
todos habian sufrido algln episodio en la edad perinatal.

Concluyendo: 1) La RMN puede ayudarnos en el diag-
nostico inicial y despistaje de malformaciones cerebrales
asociadas, pero tenemos que tener presente que no siem-
pre se correlaciona con la clinica y que, por tanto, no
puede servirnos como medidor del prondstico. 2) A pesar
de que en ocasiones la ACC pueda tener una clinica llama-
tiva a nivel neuroldgico, psicologico y motriz, en ocasiones,
cabe esperar una evolucion favorable. Esta variabilidad
funcion-estructura interindividual tiene implicaciones éti-
cas importantes en el diagndstico prenatal.
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