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Resumen

Objetivos: El sindrome de Chudley-McCullough es de causa genética, autosdmico recesivo, caracterizado por
una hipoacusia bilateral grave asociada a malformaciones cerebrales complejas: hidrocefalia, agenesia cuerpo
calloso y malformacién desarrollo cortical, que rara vez se acomparia de dismorfismo y retraso psicomotor.

Material y métodos: Descripcion de un caso clinico.

Resultados: Mujer de 34 afios natural de Pakistén, sin antecedentes perinatales relevantes, con epilepsia
farmacorresistente de debut alos 20 afios, discapacidad intelectual e hipoacusia bilateral grave diagnosticada
en lainfancia. Primo paterno con epilepsia de causa no filiada. Padres consanguineos, 4 hermanos sanos, 2
fallecidos en infancia. LaRM cerebral muestra agenesia de |os 2/3 posteriores del cuerpo calloso,
ventriculomegalia de aspecto colpocefalico, patrén polimicrogirico bifrontal y patron de foliacion cerebelosa
anormal. El fenotipo de la paciente y los hallazgos en |a neuroimagen sugieren el sindrome de Chudley-
McCullough. Exoma revela variante patogénica frameshift en homozigosis en GPSM2

(NM _013296:c.1473del), confirmando la sospecha.

Conclusion: Los hallazgos radiol 6gicos ayudan en la caracterizacion y diagndstico de sindromes genéticos

complegos, demostrando laimportancia de un estudio etiol6gico completo en el paciente con epilepsia, y en
la busqueda de causas genéticas en pacientes adultos con discapacidad intelectual no filiada en lainfancia.
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