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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas clinicas y radiol gicas de una paciente adulta con agenesia subtotal
cerebelosay esquizencefaliatipo-1.

Material y métodos: Se presentan las caracteristicas clinicas, neuropsicolégicas y radiol gicas de una
paciente portadora de estos trastornos congénitos.

Resultados: Paciente femenina de 54 afios, con dominancia manual izquierda, no escolarizada. Present6
retraso de hitos del desarrollo psicomotor, con marcha independiente alos 4 afios, y debut de Epilepsiaalos
8 afos, con control adecuado. Exploracién clinica con desorientacion en tiempo y espacio, lenguaje
disértrico, leve dismetria bilateral y disdiadococinesia. Fuerza, tono muscular y reflejos osteotendinosos sin
alteraciones. No déficit sensitivo, ni de pares craneal es evidenciados. Sacadas oculares con intrusiones, tipo
ondas cuadradas, no diplopia binocular. Marcha independiente, sin lateropulsiones, ni inestabilidad, leves
dificultades parala marcha en tAndem. Maniobra de Romberg sin alteraciones. Exploracion neuropsicol 6gica:
Minimental 8/30 puntos, Discapacidad intelectual severa (WAIS-111, 29 puntos), indice de Katz para
habilidades bésicas 5/6 puntos, y Lawton & Brody para habilidades instrumentales 2/8 puntos. Resonancia
magnética cerebral que demuestra agenesia subtotal cerebelosa, con hipoplasia pontinay esquizencefalia
tipo-1 en cisura silviana derecha.

Conclusion: La agenesia cerebel osa total/subtotal es trastorno congénito muy infrecuente y suele presentarse
con retraso mental, del neurodesarrollo y disfuncién cerebel osa en edades tempranas. La asociacién con otro
defecto congénito infrecuente como la esquizencefaliatipo-1 es un hallazgo que puede hacer sospechar un
dafio cerebral prenatal comun. Pese alas discapacidades que sufren estos enfermos, pueden al canzar
independencia paralas actividades basicas de lavida diaria.
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