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Agenesia del cuerpo calloso, atrofia óptica y epilepsia. 
A propósito de un caso

Z. GarcIa Am orín, E. Ramos Polo, J. Salas Puch, R. Alvarez Pérez y J. López Sastre

Resumen: Se presenta el caso de una lactante con ceguera y retraso psicomotor manifies­
to que asoció posteriormente crisis convulsivas generalizadas con escasa respuesta a trata­
mientos anticomiciales, llegándose tras su estudio al diagnóstico de agenesia del cuerpo 
calloso. Se realiza una revisión del tema a partir de la literatura de los últimos años. PA­
LABRAS clave: Atrofia óptica. Epilepsia. Retraso psicomotor. Agenesia del cuerpo 
CALLOSO.

CORPUS CALLOSUM AGENESIS, OPTIC ATROPHY AND EPILEPSY. APROPOS OF 
ONE CASE (Summary): A case of corpus callosum agenesis in an infant manifested by 
blindness and severe psychomotor retardation, and subsequently associated with genera­
lized seizures scarcely respondant to anticonvulsants is reported. A review of the recent 
literature on the subject has been carried out. Key WORDS: OPTIC ATROPHY. Epilepsy. 
Psychomotor retardation. Corpus callosum agenesis.

Introducción

La agenesia del cuerpo calloso es una 
malformación en el desarrollo cerebral que 
puede presentarse como hallazgo único o 
bien asociarse a un amplio espectro de 
anomalías congénitas (1).

En más de una cuarta parte de los ca­
sos se asocia a anomalías oculares (2); las 
convulsiones primariamente generalizadas 
suelen ser un síntoma común presente en 
la mayoría de neonatos y lactantes con 
agenesia del cuerpo calloso y el retraso psi- 
comotor se presenta en más del 80 % de 
los niños mayores de seis meses en el mo­
mento del diagnóstico, encontrándose en 
ellos un cociente intelectual menor de 80 
dependiendo de las malformaciones aso­
ciadas (1, 4, 6).

Presentamos el caso de una lactante 
diagnosticada de agenesia del cuerpo ca­
lloso a partir de una clínica de ceguera y 
posterior desarrollo de un cuadro convulsi­
vo generalizado.

Caso clínico

BVF hembra de ocho meses de edad, 
segunda hija de un matrimonio no 
consanguíneo que ingresa por presentar 
crisis convulsivas generalizadas. La madre 
padeció tuberculosis pulmonar cuatro años 
antes y un cólico nefrítico en el segundo 
trimestre del embarazo. Parto a término 
normal, peso 3.200 grs. (P50), talla 50 
cms. (P50) y perímetro cefálico 34 cms. 
(P50). Entre sus antecedentes personales 
destaca un ingreso en otro centro a los do-
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ce días de vida por ictericia y hemolisis 
por inmunosensibilización anti-A junto a 
probable sepsis. A los tres meses de edad 
es vista por un servicio de oftalmología 
por sospecha de déficit visual impre­
sionando como amaurosis sin lesiones cla­
ras.

A los ocho meses comienza a presentar 
crisis tónicas generalizadas, a lo largo del 
día, coincidiendo con fiebre. En la explo­
ración destaca ausencia de reacción a los 
estímulos luminosos y un importante re­
traso psicomotor. Peso y talla en el P90 es­
tando el perímetro cefálico en el 93. En 
los exámenes complementarios presenta 
hemograma, VSG, glucosa, urea, iones, 
calcio, fósforo, amonio y gasometría nor­
males. Bioquímica de orina normal. Un 
l.c.r. con celularidad y bioquímica norma­
les. Rx de tórax y columna vertebral nor­
males. EEG con trazado de abundante ac­
tividad paroxística bilateral, así como in­
dependencia en el registro electroencefalo- 
gáfico de ambos hemisferios cerebrales 
(Fig. 1). Análisis de aminoácidos por 
cromatografía en capa fina en suero y en 
orina sin alteraciones. Cariotipo con técni­
ca de bandas G con 46 cromosomas mor­
fológicamente normales. Examen oftalmo­
lógico con evidencia de atrofia papilar
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completa bilateral. La TAC craneal consta­
ta atrofia cerebral generalizada con dilata­
ción importante del tercer ventrículo y se­
paración de los ventrículos laterales (Fig. 
2).

Se diagnosticó de agenesia del cuerpo 
calloso y se le puso tratamiento con feno- 
barbital a dosis habituales, reingresando 
en repetidas ocasiones en status epiléptico 
requiriendo la asociación de distintos anti- 
convulsivantes, estando en la actualidad 
sin crisis con ácido valproico y fenobar- 
bital.

Discusión

El cuerpo calloso es una de las tres es- 
tructuras neopaliales que surgen en la lí­
nea media durante el desarrollo del tubo 
neural. Su formación comienza hacia la 
décima semana de gestación y finaliza ha­
cia la vigésima semana. Esta embriogéne- 
sis, larga en el tiempo, explica que una 
agenesia del cuerpo calloso pueda asociarse 
a diversas malformaciones cerebrales (holo- 
prosencefalia, lisencefalia, paquigiria etc.) 
(1, 4, 5, 6).

En cuanto a la patogénesis de estas 
malformaciones se ha atribuido a causas 
vasculares, infecciosas o genéticas (1) que 
podrían actuar en dicho período de la ges­
tación, pero aún no se ha demostrado de
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Fig. 1. EEG con trazado con abundante actividad 
paroxística bilateral así como independencia en el re­
gistro electroencefalográfico de ambos hemisferios ce­

rebrales

Fio. 2. TAC craneal con atrofia cerebral generaliza­
da, dilatación del tercer ventrículo y separación de 

los ventrículos laterales
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forma cierta. En ocasiones la agenesia del 
cuerpo calloso puede asociarse con otras 
anomalías como Síndrome de Rubistein 
Taybi, infección congénita, historia fami­
liar de agenesia del cuerpo calloso, cromo- 
somopatías, etc. (6).

La agenesia del cuerpo calloso puede ser 
focal, parcial o completa y en el 35-45 % 
de los casos se asocia con anomalías extrace­
rebrales sobre todo faciales (hipertelorismo, 
alteraciones oculares, micrognatia, hendi­
dura labial o palatina, etc.) (6). La asocia­
ción de anomalía ocular y agenesia del 
cuerpo calloso ha sido constatada en más 
de una cuarta parte de los casos, y estas 
anomalías oculares pueden ser inespecíficas, 
malformativas o pseudocoroiditis toxoplás- 
mica (2). La atrofia óptica es una alteración 
ocular inespecífica que se asocia con fre­
cuencia a agenesia del cuerpo calloso, sobre 
todo en los grandes encefalópatas (2).

El retraso intelectual es muy frecuente, 
presentando el 80 % de los niños mayores 
de seis meses un cociente intelectual clara­
mente disminuido en el momento del 
diagnóstico y dependiendo de las malfor­
maciones cerebrales asociadas (1, 4, 6).

Según LACEY (1), las convulsiones pri­
mariamente generalizadas constituyen un 
síntoma común presente en lactantes y 
neonatos, siendo en ocasiones el síntoma 
guía a partir del cual se llega al diagnósti­
co, como en nuestro caso.

Por otra parte la agenesia del cuerpo 
calloso puede, junto con otros hechos clí­
nicos, constituir verdaderos síndromes, co­
mo es el caso del Síndrome de Aicardi 

(7) que sólo afecta a hembras y que asocia 
agenesia del cuerpo calloso, alteraciones 
oculares del tipo de lagunas coriorretinia- 
nas, alteraciones esqueléticas y espasmos in­
fantiles; o el Síndrome de Shapiro (8) en el 
que la agenesia del cuerpo calloso se acom­
paña de hipotermia y herencia cecesiva li­
gada al sexo que sólo afecta a varones.

En la actualidad se llega fácilmente al 
diagnóstico de agenesia del cuerpo calloso 
por medio de ultrasonografía transfontane- 
lar (3) o de TAC, siendo los criterios de 
diagnóstico más importantes la dilatación 
del tercer ventrículo, la marcada separación 
de los ventrículos laterales y la dilatación 
de los cuernos occipitales de los ventrículos 
laterales con atenuación de los frontales.

El EEG demuestra alteraciones compa­
tibles con el cuadro clínico convulsivo de 
los pacientes y/o independencia en el re­
gistro electroencefalográfico de ambos he­
misferios cerebrales (9), mientras que los 
potenciales evocados auditivos o visuales 
suelen evidenciar una conducción central 
retrasada (1).

El pronóstico de la agenesia del cuerpo 
calloso es muy variable dependiendo de la 
sintomatología asociada y puede oscilar 
desde bueno, cuando la agenesia del cuer­
po calloso es parcial y se descubre de for­
ma ocasional en el curso de una explora­
ción general o por otra causa, hasta muy 
grave como ocurre en los grandes encefaló- 
patas que suelen cursar con cuadros epi­
lépticos severos como es nuestro caso (1). 
El tratamiento será sintomático y depen­
diente del cuadro clínico con el que curse.
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