
             Revista    Médica

Revista Médica 
MD

REVISTA MÉDICA MD, Año 10, número 3, febrero - abril 2019, es una publicación trimestral 
editada por Roberto Miranda De La Torre, Sierra Grande 1562 Col. Independencia, Guadalajara, 
Jalisco, C.P. 44340. www.revistamedicamd.com, md.revistamedica@gmail.com. Editor 
responsable: Javier Soto Vargas. Reservas de Derecho al Uso Exclusivo No. 04-2013-
091114361800-203. ISSN: 2007-2953. Licitud de Título y Licitud de Contenido: en Trámite. 
Responsable de la última actualización de este número: Comité Editorial de la Revista Médica MD, 
Sierra Grande 1562 Col. Independencia, Guadalajara, Jalisco, C.P. 44340. Fecha de última 
modificación 31 de octubre de 2019.

Síndrome de Aicardi y hallazgos de neuroimagen

Autor para correspondencia

Palabras clave: agenesia del cuerpo calloso, epilepsia, espasmos infantiles, Síndrome de Aicardi.
Keywords: agenesis of  the corpus callosum, Aicardi syndrome, epilepsy, infantile spasms.

Hernández-Arriaga Pamela, Luna-Macías Víctor Basilio, Zamudio-Martínez Adriana, 
Zamudio-Martínez Gabriela y Rizo-Jiménez Andrea.

Pamela Hernández Arriaga. 
Domiclio: Avenida General Ramón Corona 2514 Nuevo México, C.P. 45138, Zapopan, Jalisco, México.
Contacto al correo electrónico: pamhernz@hotmail.com.

2019 11(1):45-49pp
Publicado en línea 01 de noviembre, 2019;
www.revistamedicamd.com



Síndrome de Aicardi y hallazgos de 
neuroimagen

Resumen

El síndrome de Aicardi se caracteriza por la triada de agenesia del cuerpo calloso, espasmos infantiles y 
lagunas coriorretinianas. Es un trastorno poco frecuente, con etiología desconocida, aunque se 
sospecha una mutación de cromosoma X ya que solo se presenta en mujeres. Se presenta el caso de una 
paciente femenina de 6 años de edad que inició en el primer mes de vida con crisis convulsivas de tipo 
espasmos infantiles. A la exploración se encontró cuadriparesia espástica y lagunas coriorretinianas 
bilaterales al fondo de ojo. Se realizó resonancia magnética de encéfalo encontrando agenesia total del 
cuerpo calloso y polimicrogiria frontal, con estos hallazgos se integró el Síndrome de Aicardi. El 
pronóstico de esta entidad es grave, con una alta morbimortalidad, por lo que se deben manejar por un 
equipo multidisciplinario para limitar la discapacidad física e intelectual. 

Palabras clave: agenesia del cuerpo calloso, epilepsia, espasmos infantiles, Síndrome de Aicardi.

Abstract

Aicardi syndrome is characterized by the triad of  agenesis of  the corpus callosum, infantile spasms, and chorioretinal 
lagoons. It is a rare disorder, with unknown etiology, although an X chromosome mutation is suspected as it only occurs 
in women. We present the case of  a 6-year-old female patient who started in the first month of  life with convulsive 
seizures of  infantile spasms. The physical exam reported spastic quadriparesis and bilateral chorioretinal lagoons in the 
retina. An MRI of  the brain was performed finding total agenesis of  the corpus callosum and frontal polymicrogyria, 
with these findings the Aicardi Syndrome was integrated. The prognosis of  this entity is serious, with high morbidity 
and mortality, so they must be managed by a multidisciplinary team to limit physical and intellectual disability.

Key words: agenesis of  the corpus callosum, Aicardi syndrome, epilepsy, infantile spasms.

Aicardi syndrome and neuroimaging findings 
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infantiles, presentando hasta 100 eventos al día en racimos. Se 
trata de producto de una segunda gesta de un embarazo 
normoevolutivo, obtenida por parto eutócico, lloró y respiró 
al nacer y fue egresada con la madre. Los padres negaron 
antecedentes neurológicos o heredofamiliares de 
importancia. 

Al momento de la valoración, se documentó paciente con 
discapacidad intelectual. A la exploración de fondo de ojo se 
observaron malformación de nervio óptico con la presencia 
de lagunas coriorretinianas bilaterales, ausencia de 
seguimiento visual y auditivo con presencia de reflejo 
cocleopalpebral, simetría facial al reposo y a la maniobra de 
Foix, reflejo nauseoso y tusígeno presentes. A nivel motor 
moviliza las 4 extremidades con incremento del tono 
generalizado Aschworth 3 y presencia de reflejos de 
estiramiento muscular 4/4, con presencia de clonus 
espontáneo. A la exploración general se observa presencia de 
sialorrea importante así como escoliosis. Figura 1.

Se realizó resonancia magnética de encéfalo encontrando 
agenesia total del cuerpo calloso, con una imagen 
característica en cortes coronales de “astas de toro”, además 
de presentar una polimicrogiria frontal bilateral, heterotopías 
en sustancia gris a nivel de ventrículos laterales y 
encefalomalacia frontal derecha. Figura 2 y 3. Se 

Introducción
El síndrome de Aicardi es un trastorno del neurodesarrollo 

poco frecuente, con una incidencia de 1 por cada 93,000-
167,000 nacimientos y una prevalencia de 4,000 pacientes en 

1,2,3el mundo.  Fue descrito por primera vez en 1965 en una 
paciente con epilepsia de difícil control y anormalidades en el 
fondo de ojo, posteriormente fue descrito con mayor detalle 

4,5en 1969 por el Dr. Jean Aicardi.  Este trastorno se caracteriza 
por la triada de agenesia del cuerpo calloso, espasmos 

4infantiles y lagunas coriorretinianas.  Se asocia a varias 
malformaciones del sistema nervioso central, como 
microgiria, quistes y papilomas de los plexos coroideos. 
También se pueden encontrar malformaciones faciales, 

1,6,7alteraciones en la piel y columna vertebral.

Esto condiciona generalmente epilepsia de difícil control, 
discapacidad intelectual y parálisis cerebral infantil, con una 

1,8
supervivencia media de 18.5 años.  Las anomalías oculares 
características son las lagunas coriorretinianas, estas son 
patognomónicas de la enfermedad y suelen ser múltiples y 
bilaterales. Otras malformaciones oculares asociadas son 
colobomas del nervio óptico en el 50% de los casos y 

9 microftalmia. Los defectos costovertebrales generan 
4,9 escoliosis en la mayoría de los casos. Los pacientes con este 

síndrome presentan un mayor riesgo de desarrollar tumores 
9benignos o malignos.  Característicamente se presenta solo en 

mujeres, por lo que se piensa que es causado por una mutación 
de novo del cromosoma X, aunque aún no se ha encontrado 

2una causa específica.  

El tratamiento de esta patología se basa en medicamentos 
antiepilépticos, fisioterapia y medidas generales para limitar 
discapacidades graves. El pronóstico de esta entidad es muy 
variable y depende de la gravedad de las manifestaciones, 
principalmente las que involucran el sistema nervioso 

4central.  El objetivo de este artículo es presentar el caso de una 
paciente femenina de 6 años de edad con diagnóstico de 
síndrome de Aicardi, además de describir las características 
principales de neuroimagen en estos pacientes.

Reporte de caso 
Se trató de paciente femenina de 6 años de edad que inició a 

los 15 días de vida con crisis convulsivas de tipo espasmos 
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Figura 1. Fondo de ojo que muestra lagunas coriorretineales, hallazgo 
patognomónico de este síndrome.

Figura 2. RMN secuencia T2 corte coronal donde se observa 
agenesia del cuerpo calloso.

Figura 3. RMN secuencia T1 corte sagital con 
agenesia de cuerpo calloso y polimicrogiria frontal.

Figura 4. Electroencefalograma con patrón de brote supresión alternante, con patrón en balanza, 
sugiriendo agenesia del cuerpo calloso.



del cuerpo calloso, polimicrogiria frontal bilateral y 
heterotopías en sustancia gris a nivel de ventrículos laterales) 
y  2  c r i t e r ios  de  apoyo  (e sco l ios i s  y  pa t rón  de 
electroencefalograma característico), realizándose con 
certeza el diagnóstico de este síndrome. 

La etiología de esta enfermedad no se conoce aún. Se 
asume que es un trastorno ligado al X, ya que se presenta solo 
en mujeres o varones con 47, XXY (Síndrome de 

9,12Klinefelter).  Se han descrito casos aislados en varones XY y 
3se piensa que es letal en etapas tempranas de la gestación.  Se 

han realizado varios estudios con la esperanza de encontrar el 
locus específico de esta enfermedad, sin tener éxito y se han 
descartado causas ambientales, ya que se ha reportado un 
caso en hermanas que apoyan la teoría de una causa 

2,13,14genética.

Las principales manifestaciones son las neurológicas y estas 
son muy diversas. Una de las principales es la presencia de 
epilepsia de tipo espasmos infantiles, este es generalmente el 
primer síntoma que presentan los pacientes a la edad de 3-4 

2meses. Se describen como asimétricas y unilaterales.  Este fue 
el caso de nuestra paciente, presentando crisis convulsivas a 
los 15 días de vida. También se pueden presentar otro tipo de 
crisis, como crisis convulsivas tónico clónico generalizadas o 
focales. Otras anormalidades neurológicas incluyen 
microcefalia, discapacidad intelectual, epilepsia refractaria al 

10tratamiento y cuadriparesia espástica.

Las lagunas coriorretineales es un hallazgo patognomónico 
de esta enfermedad. Se observan en el fondo de ojo como 
áreas redondeadas blanquecinas con depósitos de pigmento 
en  su  in ter ior.  E l  e p i te l io  p igmentado mues t ra 

9hipopigmentación con degeneración de conos y bastones.  
Otras anormalidades oftalmológicas comunes son los 
colobomas, microftalmia, vasculatura anormal de la retina y 

2quistes.

Las anormalidades faciales se describen como un filtrum 
pequeño con punta nasal hacia arriba, ángulo reducido en 
puente nasal, orejas grandes, premaxila prominente y cejas 

2,10dispersas.  Las anormalidades costovertebrales son costillas 
faltantes o bifurcadas, generalmente con escoliosis, que fue el 

4caso de la paciente.

El 20% de los pacientes presentan lesiones dermatológicas, 
las más comunes son nevos múltiples, hemangiomas, nevos 
melanocíticos gigantes y angiosarcomas. Las pacientes con 
este síndrome tienen una mayor probabilidad de presentar 
tumores, el más común es el papiloma de plexo coroideo. Otro 
tipo de tumores que pueden presentar son lipomas, 
angiosarcomas, hepatoblastomas, pólipos intestinales, 

2carcinomas embrionarios y meduloblastomas.

Los hallazgos de neuroimagen son esenciales para el 
diagnóstico. El hallazgo característico en la resonancia 
magnética es la agenesia o disgenesia del cuerpo calloso. 
Otras malformaciones del sistema nervioso central que se 
pueden encontrar en la resonancia magnética son 

complementó el abordaje con un electroencefalograma en el 
que se reportó un patrón de brote supresión alternante, con 
patrón en balanza, hallazgo característico de agenesia del 
cuerpo calloso. Figura 4.

Ante los hallazgos de espasmos infantiles, agenesia del 
cuerpo calloso y lagunas coriorretinianas en una paciente de 
sexo femenino se integró el diagnóstico de síndrome de 
Aicardi. Durante el curso de la enfermedad la paciente ha 
presentado varios cambios en el patrón de sus crisis 
convulsivas, requiriendo varios ajustes en su esquema 
terapéutico. Actualmente con un patrón de crisis tónico 
clónico generalizadas a razón de 3 al día en tratamiento con 
triple esquema de fármaco antiepiléptico a base de 
Oxcarbazepina 36 mg/kg/día, Levetiracetam 60 mg/kg/día 
y Fenobarbital 3 mg/kg/día.

Discusión
El Síndrome de Aicardi se define como la triada de agenesia 

del cuerpo calloso, lagunas corrioretineales y espasmos 
4infantiles.  Algunos pacientes no presentan las 3 

características de la triada y es por esto que Jean Aicardi 
4propuso unos criterios diagnósticos en el año 2015 . Cuadro 1.

 El diagnóstico se puede realizar con la presenta de los 3 
criterios mayores o 2 criterios mayores y 2 características de 
apoyo. Los criterios menores son hallazgos en neuroimagen 
como polimicrogiria, paquigiria, quistes intracraneales, 
heterotopias periventriculares o subcorticales, anomalías en 
el nervio óptico, retinianas o colobomas coroideos, 
a n o r m a l i d a d e s  c o s t o v e r t e b r a l e s ,  h a l l a z g o s 
electroencefalográficos característicos de agenesia del cuerpo 

10,11calloso y microftalmia.

La paciente del caso clínico cuenta con 5 criterios mayores 
(espasmos infantiles, lagunas coriorretinianas, agenesia total 
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Cuadro 1. Criterios diagnósticos de Síndrome de Aicardi.

Criterios mayores
aa. Espasmos infantiles

bb. Lagunas coriorretinianas
c. Coloboma del disco óptico
d. Agenesia del cuerpo calloso (total o parcial)
e. Malformaciones de la corteza cerebral (principalmente 

microgiria)
f. Heterotopías periventriculares (y subcorticales)
g. Quistes intracraneales interhemisféricos o alrededor del tercer 

ventrículo (probablemente ependimarios)
h. Papilomas del plexo coroideo.

Criterios de apoyo
a. Anomalías costovertebrales
b. Microftalmia u otras anomalías oculares
c. Trazado de brote-supresión disociado en EEG
d. Asimetría significativa en el tamaño de los hemisferios cerebrales

El diagnóstico se realiza con la presencia de los 3 criterios mayores o 
2 criterios mayores y 2 criterios de apoyo.

a Puede ser remplazados por otro tipo de crisis, principalmente parciales
b Presente (o probablemente presente) en todos los casos.



heterotopías nodulares periventriculares, polimicrogiria 
frontal o perisilviana, quistes intracraneales inter-
hemisféricos múltiples, paquigiria, papilomas del plexo 
coroideo y anormalidades cerebelares (displasia o hipoplasia 

2,7de los hemisferios).  Se puede observar también asimetría de 
los hemisferios en la mitad de los pacientes con este 

7síndrome.  El diagnóstico neonatal se puede realizar con el 
ultrasonido transfontanelar, encontrando agenesia del cuerpo 
calloso. Este es un método accesible con exactitud similar a la 

15resonancia magnética.

El diagnóstico prenatal se puede sospechar con ultrasonido 
15doppler color con el hallazgo de agenesia del cuerpo calloso.  

Otra modalidad de diagnóstico prenatal es la resonancia 
magnética fetal, en donde se reportan hallazgos como 
agenesia del cuerpo calloso, quistes intracraneales, asimetría 
hemisférica y anormalidades en la fosa posterior. Aunque no 
se puede confirmar el diagnóstico con estos hallazgos, ya que 
harían falta las lagunas coriorretineales, se podría sospechar 
el síndrome de Aicardi in utero y permitir el diagnóstico 

16temprano en los primeros días de vida.  Los hallazgos en el 
electroencefalograma incluyen anomalías epileptiformes 
multifocales asincrónicas con supresión de estallido y 

2disociación entre los dos hemisferios.
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El tratamiento de esta entidad se basa en antiepilépticos, 
rehabilitación y medidas generales para limitar la 
discapacidad de las pacientes. El tratamiento ortopédico 
para la escoliosis es muy importante para mantener buenas 

4condiciones físicas.  La supervivencia es muy variable y 
depende principalmente de las manifestaciones neurológicas 
(epilepsia y discapacidad intelectual). La principal causa de 
muerte es la neumonía y el promedio es a los 18.5 años de 

4,8edad.

El síndrome de Aicardi es trastorno del neurodesarollo 
poco frecuente. Se debe sospechar en pacientes de sexo 
femenino, con inicio de espasmos infantiles en etapa 
neonatal o del lactante, aunado a agenesia o disgenesia de 
cuerpo calloso y hallazgo de lagunas coriorretiniales al 
fondo de ojo. El pronóstico de esta entidad es grave, con una 
alta morbimortalidad, por lo que se debe manejar por un 
equipo multidisciplinario para limitad la discapacidad física 
e intelectual de los pacientes.




