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ABSTRACT

Agenesis of the corpus callosum (ACC) is an anomaly that consists of the partial or total absence, congenitally
or due to a neuropathological condition, of this structure, due to alterations in development; thus being
defined by its absence and not by its manifestations. The causes of agenesis of the corpus callosum have not
yet been clear and it is proposed that it occurs due to multiple factors, such as vitamin deficiency, radiation
exposure, prenatal and toxic infections, smoking, maternal diabetes and genetic causes. Prenatal diagnosis
can be made by ultrasound and magnetic resonance imaging from week 20 of gestation. Neuroimaging
diagnostic tools are useful and magnetic resonance imaging is one of the ideal and most sensitive methods for
postnatal demonstration of the anomaly. The purpose of this research is to investigate the characteristics of
agenesis of the corpus callosum, through the presentation of a clinical case where the relevant observations
that allow its diagnosis are presented. The case presented highlights the importance of considering agenesis
of the corpus callosum as a spectrum of clinical conditions that can present with a wide variety of signs
and symptoms. In this report, a combination of neurological anomalies is observed, which highlight the
complexity and diversity of this condition. Therefore, it is critical that healthcare professionals be alert to
potential differential diagnoses and consider agenesis of the corpus callosum in the context of patients with
neurological or developmental symptoms.

Keywords: Agenesis of the Corpus Callosum; Congenital Brain Malformations; Imaging Techniques; Clinical
Case Presentation.

RESUMEN

La agenesia del cuerpo calloso (ACC) es una anomalia que consiste en la ausencia parcial o total, de forma
congénita o mediante condicion neuropatologica, de esta estructura, debido a alteraciones en el desarrollo;
siendo asi definida por su ausencia y no por sus manifestaciones. Las causas de la agenesia del cuerpo calloso
aun no han quedado claras y se plantea que se produce debido a multiples factores, tales como carencia
de vitaminas, exposiciones a radiaciones, infecciones prenatales y toxicas, tabaquismo, diabetes materna
y causas genéticas. El diagnostico prenatal puede realizarse mediante ecografia y resonancia magnética a
partir de la semana 20 de gestacion. Los medios diagndsticos de neuroimagenes son Utiles y la resonancia
magnética resulta uno de los ideales y mas sensibles en la demostracion posnatal de la anomalia. El propdsito
de esta investigacion es indagar en las caracteristicas de la agenesia del cuerpo calloso, mediante la
presentacion de caso clinico donde se exponen las observaciones relevantes que permiten su diagnostico.
El caso presentado destaca la importancia de considerar la agenesia del cuerpo calloso como un espectro de
condiciones clinicas que pueden presentarse con una amplia variedad de signos y sintomas. En este reporte,
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se observa una combinacion de anomalias neurologicas, que resaltan la complejidad y diversidad de
esta condicion. Por lo tanto, es fundamental que los profesionales de la salud estén alerta a los posibles
diagnosticos diferenciales y consideren la agenesia del cuerpo calloso en el contexto de pacientes con
sintomas neurologicos o del desarrollo.

Palabras clave: Agenesia del Cuerpo Calloso; Malformaciones Congénitas Cerebrales; Técnicas de
Imagenologia; Presentacion de Caso Clinico.

INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas cerebrales se diagnostican frecuentemente, incluso, desde la etapa prenatal,
entre ellas se incluyen: hidrocefalia, holoprosencefalia, malformacion de Dandy Walker, quistes aracnoideos,
hidranencefalia, esquizoencefalia y agenesia del cuerpo calloso.®

El cuerpo calloso (CC) constituye el sistema de asociacion interhemisférica mas importante; su funcion
fundamental es el intercambio de informacion para que ambos cerebros trabajen de forma coordinada, a
través de su union transversal.? Su concavidad inferior cubre fundamentalmente a los ventriculos laterales
y esta formado desde el punto de vista anatémico por la rodilla que termina en un extremo afilado llamado
pico, el segmento medio, que es el cuerpo propiamente dicho o tronco, el cual finaliza hacia atras con el
rodete o esplenio. Toda su estructura esta constituida por fibras comisurales que son cilindroejes de las células
piramidales de la corteza. El cuerpo calloso esta presente so6lo en mamiferos placentarios y se compone de
aproximadamente 200 a 800 millones de axones que conectan ambos hemisferios cerebrales.

La disgenesia del cuerpo calloso puede ser completa (agenesia del cuerpo calloso) o parcial (hipoplasia
del cuerpo). La agenesia del cuerpo calloso es una malformacion que puede ocurrir de forma aislada o en
asociacion con otras alteraciones sistémicas o del sistema nervioso central y es una de las malformaciones mas
frecuentes en el cerebro, con una prevalencia estimada de 1 en 4 000 nacidos vivos.®

La agenesia del cuerpo calloso (ACC) es una anomalia que consiste en la ausencia parcial o total, de forma
congénita o mediante condicidon neuropatologica, de esta estructura, debido a alteraciones en el desarrollo;
siendo asi definida por su ausencia y no por sus manifestaciones. Se produce por una agresion sobre la lamina
terminal durante la séptima o duodécima semana de gestacion, que trae consigo agenesias parciales y después
de la decimoctava semana, hipoplasias. Es la falta de formacion de la region cerebral llamada cuerpo calloso,
producto de una alteracion en el desarrollo embrionario a partir de la semana 20 que ocasiona la falta parcial
o total de este importante haz de fibras interhemisféricas cerebrales.®

El adelgazamiento del cuerpo calloso puede ser primario o secundario y focal o generalizado. El
adelgazamiento primario esta causado por una mielinizacion anormal o a la ausencia, relacionada con leuco
encefalopatias hipomielinizantes o alteraciones metabolicas que afectan a la sustancia blanca y microcefalia.
El adelgazamiento secundario puede estar causado por una lesion difusa como una encefalopatia hipoxico-
isquémica, encefalopatia por HIV, hidrocefalia, condiciones desmielinizantes y dismielinizantes. La alteracion
focal de la forma o lesion focal también causa adelgazamiento localizado, como una disgenesia del cuerpo
calloso, alteracion metabolica con efecto localizado, hipoglucemia, lesion de la sustancia blanca en prematuros,
atrofia relacionada con HIV, infarto, vasculitis, trauma y toxinas. El adelgazamiento focal o concavidad del
cuerpo calloso se ha implicado como caracteristica diagnostica de las alteraciones del espectro alcohol fetal
en la literatura médico legal.®

Las causas de la agenesia del cuerpo calloso alin no han quedado claras y se plantea que se produce debido
a multiples factores, tales como carencia de vitaminas, exposiciones a radiaciones, infecciones prenatales y
toxicas, tabaquismo, diabetes materna y causas genéticas. Puede estar asociada a otras anomalias, entre las
cuales figuran: quistes interhemisféricos, trastornos en la migracion neuronal y un sindrome raro como el de
Aicardi, que incluye espasmos en flexion, agenesia del cuerpo calloso, asi como anomalias coriorretinianas.®”)

Cada persona diagnosticada con la ACC es un caso Unico ya que las sefales y sintomas son muy variados
dependiendo del tipo de defecto y problemas asociados. Algunas personas con ACC aislada no tienen problemas
aparentes. Sin embargo, los investigadores han observado que hay algunas similitudes de comportamiento
entre las personas con este defecto que se notan mas con la edad, especialmente a partir de la adolescencia,
como los siguientes:

e Retraso general en el desarrollo: Si se toma como referencia el esquema de conductas tipicas por
edad, se observa en los nifios con ACC un cierto retraso general en el desarrollo, sobre todo en las areas
motora, de coordinacion, equilibrio, tono muscular y lenguaje.

e Dificultad en la comunicacion: El retraso en el lenguaje se pone de manifiesto por la ausencia de
habilidades verbales o por la dificultad de expresarse con coherencia, asi como en la organizacion del
pensamiento. Una caracteristica de estos nifos es que el lenguaje comprensivo es mayor que el lenguaje
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expresivo.

¢ Dificultad para sentir la temperatura de cuerpos extranos.

e Alta sensibilidad a estimulos tactiles, como la textura de la comida.

e Alta tolerancia al dolor. Esto dificulta al nifio la posibilidad de cuidarse a si mismo, para prevenir
danios fisicos y riesgos potenciales.

e Problemas con la alimentacion: presentan problemas para succionar y masticar. Estas dificultades
también generan dificultades en el control de esfinteres, el cual si se logra es hacia los 6 o 7 afios
aproximadamente.

o Dificultad del razonamiento complejo, pocacreatividad, y pobre resolucion de problemas Dificultades
en el aprendizaje: Se hacen mas evidentes al iniciar el aprendizaje formal, no habiendo un patrén
regular de aprendizaje, existiendo generalmente una escasa colaboracion y atencion en las actividades.
Se ha comprobado que los mejores aprendizajes en estos sujetos son los realizados a través de rutinas de
repeticion y por imitacion de modelos de conducta.

¢ Relacionamientos complicados porque muchas veces no se tiene sensibilidad suficiente para percibir
los pensamientos y sentimientos de las demas personas, o hay incomprension de estimulos sociales como
las expresiones faciales y los tonos de voz, pobreza en la expresion de los estados de animo y dificultades
para imaginar las consecuencias potenciales del comportamiento.

e Problemas con la vision: Pudiendo presentar ceguera desigual y obstruccion de las vias lagrimales.

e Rasgos faciales comunes: raiz nasal ancha, paladar ojival y hendiduras palpebrales pequeiias.®

También se ha descrito que algunos pacientes presentan cognicion social deficiente ocasionando problemas
para integrar informacion de mdltiples fuentes (verbal y visual) y usar sefales paralingiiisticas para la emocion
y comprender el habla no literal. La agenesia del cuerpo calloso es una de las malformaciones cerebrales
mas frecuentes, su presentacion clinica es variada, desde la ausencia de sintomas hasta manifestaciones
neurologicas graves; siempre se deben descartar malformaciones concomitantes o sindromes genéticos
asociados, es fundamental saber que el diagnostico prenatal es el objetivo, especificamente por medio de la
ecografia de detalle anatdmico entre la semana 20-24 de gestacion, lo que permitira en enfoque terapéutico
precoz logrando mejor prondstico para el paciente.®

La gravedad de los sintomas difiere dependiendo de si se trata de una agenesia parcial o completa del
cuerpo calloso, y de si es un caso aislado de agenesia de cuerpo calloso o esta asociado a otras anomalias. Cabe
sefalar que la edad también desempefa un papel importante en el cuadro clinico del paciente. El final de la
infancia y la entrada en la adolescencia pueden ser el momento en que los sintomas comienzan a manifestarse,
incluso si el nino mostraba previamente una inteligencia y un desarrollo neuropsicologico normales, sobre todo
en el caso de la agenesia del cuerpo callo aislado, ya que durante este periodo se completa el desarrollo del
cuerpo calloso y su mielinizacion, por lo que el potencial compensador de otras comisuras cerebrales resulta
insuficiente.(®

El diagndstico prenatal puede realizarse mediante ecografia y resonancia magnética a partir de la semana
20 de gestacion. El diagnodstico posnatal puede hacerse mediante ecografia, tomografia computarizada y
resonancia magnética. Actualmente, no existe un tratamiento especifico, aunque se ha propuesto iniciar un
programa de estimulacion precoz y de ser posible un programa de rehabilitacion psicomotriz que ofrezca
mejoria de los trastornos motores y del aprendizaje. Es posible la realizacion de cirugia cuando existen
malformaciones asociadas que sean potencialmente corregidas y, si existen convulsiones, deben manejarse
farmacologicamente.

En tal sentido, los medios diagndsticos de neuroimagenes son Utiles y la resonancia magnética resulta uno de
los ideales y mas sensibles en la demostracion posnatal de la anomalia, atribuible a las imagenes multiplanares
que ofrece en diferentes secuencias de cortes e intensidades en los tiempos de relajacion, lo cual permite su
descripcion con exactitud y la existencia de otras lesiones congénitas asociadas.

A partir de la realizacion universal de ecografias obstétricas de rutina, con frecuencia se diagnostican
anomalias de organos internos, las cuales, si fueran asintomaticas pasarian inadvertidas en el recién nacido.
Una ventaja de esta metodologia es poder aplicar medidas preventivas para evitar complicaciones ulteriores,
como por ejemplo, en el caso de malformaciones renales unilaterales. Por otro lado, podria considerarse
una desventaja la imposibilidad, para ciertos defectos fetales, de predecir el pronostico. En el caso de la
ACC asociada, las caracteristicas de los defectos acompafantes con frecuencia permiten una aproximacion
al pronostico. Pero si es aislada, el prondstico suele ser incierto, en particular el del desarrollo neuroldgico,
principal motivo de preocupacion, sobre el cual la madre invariablemente solicita informacion.("

Debido a que la ecografia tiene algunas limitaciones para la visualizacion directa del cuerpo calloso y en
algunos casos no se obtiene un diagnostico cierto, es relevante reconocer la importancia de la resonancia
magnética prenatal en estas situaciones. Con los diferentes planos que brinda esta modalidad de imagen
se facilita la visualizacion directa del cuerpo calloso y se logra un diagndstico certero de sus alteraciones y
ademas, permite visualizar con mayor precision si existe alguna otra anomalia cerebral asociada."?
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La agenesia del cuerpo calloso es un tema de investigacion relevante en medicina, neurologia y genética,
dado su impacto potencialmente significativo en el desarrollo neuroldgico y cognitivo. Aunque es relativamente
poco comun, ha habido un creciente interés en comprender sus bases genéticas, los factores de riesgo asociados,
las manifestaciones clinicas y su manejo. El propdsito de esta investigacion es indagar en las caracteristicas de
la agenesia del cuerpo calloso, mediante la presentacion de caso clinico donde se exponen las observaciones
relevantes que permiten su diagndstico.

METODO

Para la presente investigacion como método se empled el reporte de caso clinico, ya que juega un papel
crucial en la medicina porque proporciona una oportunidad para documentar y compartir informacion sobre
enfermedades raras o casos inusuales, lo que contribuye significativamente al conocimiento médico.

Por otra parte, los reportes de caso clinico son una herramienta educativa valiosa para los estudiantes
de medicina, médicos en formacion y profesionales médicos establecidos. Son Utiles para ilustrar principios
clinicos o presentar situaciones clinicas complejas, y pueden ser el punto de partida para la generacion de
hipdtesis y la identificacion de areas de investigacion futura y con ello mejorar la comprension de una condicion
médica particular. Para este caso se siguieron los siguientes pasos:

1. Revision de expedientes médicos: Se recopildé informacion relevante a partir de los registros
médicos del paciente, incluyendo antecedentes médicos, resultados de pruebas clinicas anteriores,
intervenciones terapéuticas previas, etc.

2. Evaluacion clinica: En este pasos se describieron los datos antropométricos, antecedentes
prenatales y cuadro clinico para confirmar el diagnoéstico de agenesia del cuerpo calloso en el paciente.

3. Analisis de imagenes: Se analizaron neuroimagenes, y se describieron los hallazgos especificos de
las imagenes, asi como los detalles técnicos de las pruebas de imagen.

Para la redaccion de este articulo se utilizo la guia CARE, denominada asi por las siglas en inglés de reporte
de caso (CAse REport). En 2013 se desarrollaron las Guias CARE para el analisis de reportes de caso con el
objetivo de brindar un respaldo y mejorar la integridad, transparencia y analisis de los reportes de caso. "

La guia CARE (por sus siglas en inglés "CAse REport") es una serie de lineamientos desarrollados para ayudar
a los autores a preparar y reportar informacion de casos clinicos de manera clara y detallada. Esta guia
proporciona un marco para que los autores presenten de manera comprensible la informacion relevante sobre
un caso clinico y, a su vez, permite a los lectores evaluar la validez de la informacion y comprender el contexto
clinico del caso presentado.

Las guias CARE incluyen recomendaciones sobre qué aspectos deben ser abordados en un reporte de caso
clinico, como estructurar y presentar la informacion, y como garantizar la confidencialidad del paciente. Estas
guias tienen como objetivo mejorar la calidad y transparencia de los reportes de casos clinicos en la literatura
médica.

RESULTADOS

Se describe el caso clinico de un recién nacido de 17 dias de vida, nacido de parto distécico cesarea por
Hidrocefalia a las 37,4 semanas de edad gestacional.

Antropometria al nacimiento: peso 3540 gramos, talla 50 cm, PC 36,5 cm, PA 29cm, PB 11,5 cm.

APGAR: 7- 8

Antecedentes prenatales

Resultado de ultrasonido genético: reveldé una gran dilatacion ventricular, sin visualizarse cuerpo calloso.
Al Doppler solamente se evidencia la ACA antes de la salida de la arteria pericallosa marginal. Parénquima
cerebral con surcos adecuadamente formados, grosor adecuado.

Cuadro clinico inicial: 17 dias de vida (11-09-2020)
Buenas condiciones generales

Examen fisico
Condiciones clinicas y neuroldgicas normales

Evaluacién diagndstica:
Hemoglobina: 112 g/L
Hematocrito 33 L/L
Glucemia: 4,2 mmol/L
Perfil hepatico: normal
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Figura 2. Resultados de ecografia donde se muestran ventriculos laterales aumentados de volumen
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Figura 3. Resultados de la ecografia donde se aprecia agenesia del cuerpo calloso

DISCUSION

El cuerpo calloso se forma entre los 2 primeros meses del periodo de gestacion. Su agenesia no es una rara
malformacion, a pesar de ser poco frecuente. Aunque la fisiopatologia de la ACC no se conoce totalmente,
se piensa que las fibras nerviosas que daran origen al CC inician su extension hacia el hemisferio cerebral
contralateral en la region de la lamina terminal y constituyen el respectivo genu. Este proceso Unicamente se
iniciaria tras una degeneracion microquistica de dicha lamina terminal.

La ACC se asocia en 85,0 % de los casos a otras anomalias encefalicas, debido al desarrollo embrionario
simultaneo de las diferentes estructuras cerebrales, las cuales incluyen: quiste interhemisférico, cambios en la
migracion y organizacion neuronal cortical, anomalias del cerebelo, lipomas, encefalocele, holoprosencefalia,
arteria cerebral anterior acigos, malformaciones de Dandy-Walker y de Chiari Il, asi como quiste aracnoideo.

Aparecen anomalias sistémicas en 62,0 % de los casos, las cuales son de tipo musculoesquelético,
cardiovascular, respiratorio, gastrointestinal y urogenital. En 20,0 % de los pacientes se presentan defectos
cromosomicos, la mayoria del tipo de las trisomias. La elevada frecuencia de malformaciones encefalicas,
sistémicas y cromosomicas asociadas sugiere que, con frecuencia, la ACC forma parte de una alteracion
generalizada del desarrollo.

Por otra parte, la edad de deteccion de la ACC es variable, pues depende sobre todo del grado de afectacion
del individuo. Si la malformacion esta asociada a otro sindrome o anomalia suele diagnosticarse al nacimiento
o en los primeros meses de vida; no obstante, los casos de agenesia parcial que no estén asociados a otra
anomalia, pueden no presentar incidencias y ser diagnosticados tardiamente o de forma casual.

Existen caracteristicas clinicas que sugieren esta anomalia, algunas de ellas estuvieron presentes en este
caso:

e Retardo general en el desarrollo, fundamentalmente en las areas motoras, de coordinacion,
equilibrio, tono muscular y lenguaje
e Coeficiente intelectual inferior al normal
e Problemas para succionar, masticar y control de esfinteres, que si se logra, seria hacia los 6 0 7
anos aproximadamente
e Problemas en la vision: ceguera desigual y obstruccion de las vias lagrimales
o Dificultad para defenderse tactilmente y alta tolerancia al dolor
¢ Dificultad en la comunicacion y el aprendizaje
Variabilidad en cuanto a la dominancia de la lateralidad
El cuerpo calloso se forma de adelante hacia atras y exceptla el rostro, que se surge en Gltimo lugar. Cuando
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la agenesia es parcial, el esplenio y el rostro siempre estan ausentes.(® Llama la atencion en este caso, la
presencia del esplenio con ausencia de la parte anterior de la estructura del cuerpo calloso. Ahora bien, si se
tiene en cuenta que su desarrollo embrionario normal es anteroposterior y lo que ocurre con mayor frecuencia
es que falte el esplenio (lo cual no sucede en esta paciente), entonces pudieran existir otros mecanismos
fisiopatologicos no descritos en la agenesia parcial del cuerpo calloso.

Finalmente, en el diagnostico diferencial hay que plantear la presencia de otras imagenes liquidas de linea
media, tales como cavum septum pellucidi prominente, quiste aracnoideo o porencefalico y holoprosencefalia.
Su prondstico se determina fundamentalmente por las anomalias asociadas, puesto que se consideran las
principales responsables del diagndstico clinico.

Perspectiva del paciente: No existe un tratamiento especifico que restablezca la estructura del CC. El
diagndstico precoz y la intervencion son las claves para el abordaje de nifios nacidos con ACC. El foco de la
intervencion se centrara en el control y prevencion de las crisis epilépticas y sus complicaciones, junto con la
terapia rehabilitadora.

Seguimiento y resultados: Por la edad del paciente no se pudo obtener datos relevantes al examen fisico, se
recomendo realizar el Tamizaje neonatal y acudir a control cada mes. Teniendo en cuenta que el prondstico para
un recién nacido con agenesia del cuerpo calloso puede ser variable y generalmente depende de la atencion
médica temprana y continua, asi como de una intervencion multidisciplinaria que aborde las necesidades
especificas del nifo, se recomienda mantener control mensual para ver su crecimiento y desarrollo. Se deben
incluir evaluaciones neuropsicoldgicas periddicas, intervenciones terapéuticas, apoyo educativo especializado,
y tratamiento multidisciplinario.

Al ser esta una condicion congénita muy compleja se requiere de un abordaje global y especifico del nifo,
desde una perspectiva multidisciplinar, en el que intervengan tanto el equipo terapéutico, como la familia y
el contexto escolar, fomentando asi que el niflo consiga la maxima autonomia en su desarrollo. El acceso a
recursos médicos especializados también juegan un papel fundamental en la optimizacion de la calidad de vida.

Consentimiento informado: se solicitdé consentimiento informado a la madre para la publicacion del caso.

CONCLUSIONES

El caso presentado destaca la importancia de considerar la agenesia del cuerpo calloso como un espectro de
condiciones clinicas que pueden presentarse con una amplia variedad de signos y sintomas.

El desarrollo de técnicas de imagenologia avanzadas, como la resonancia magnética fetal, ha permitido un
mejor diagnostico prenatal de la agenesia del cuerpo calloso, lo que ha generado interés en la identificacion
temprana de esta condicion y su manejo.

En este reporte, se observa una combinacion de anomalias neurologicas, que resaltan la complejidad y
diversidad de esta condicion. Por lo tanto, es fundamental que los profesionales de la salud estén alerta a los
posibles diagndsticos diferenciales y consideren la agenesia del cuerpo calloso en el contexto de pacientes con
sintomas neurologicos o del desarrollo.

El interés en la investigacion sobre la agenesia del cuerpo calloso refleja la importancia de comprender las
bases bioldgicas y clinicas de esta afeccion, asi como el desarrollo de enfoques de intervencion especificos.
Ademas, el impacto potencial en la calidad de vida del paciente y su entorno familiar también ha estimulado
el interés en este campo de estudio.

El seguimiento a largo plazo de pacientes con esta condicion es crucial para comprender mejor su evolucion
y para proporcionar un manejo integral y personalizado. Dada la rareza de esta condicion, los hallazgos
investigativos contribuyen a la comprension clinica de la agenesia del cuerpo calloso, asi como a la necesidad
de una mayor investigacion y conciencia en torno a esta patologia.
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