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Sindrome de Aicardi en un neonato: reporte de un caso
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RESUMEN

Se informa el caso de un recién nacido de sexo femenino que padecia microftalmia derecha, microcérnea, coloboma del iris, crisis
convulsivas, agenesia de cuerpo calloso, hidrocefalia no activa y quiste interhemisférico supratentorial. Su electroencefalograma mostré

anormalidades y pobre organizacion de la actividad de base.
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ABSTRACT

We inform of a case of a female neonate who suffered from right microophthalmos, microcornea, coloboma of the iris, seizures, agenesis
of the callosum body, non active hydrocephalus and supratentorial interhemispheric cyst. The electroencephalogram showed abnormalities

and poor organization of the basal activity.
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1 sindrome de Aicardi es un trastorno gené-

tico con menos de 500 casos reportados en

el mundo, que se distingue por espasmos

infantiles, agenesia de cuerpo calloso, re-
tardo mental, coloboma del iris y lesiones en la retina
o el nervio dptico."

Atn no se conocen el gen o los genes responsables,
aunque se presume que es un defecto genético del
cromosoma X en algunos casos, y una mutacién espo-
radica aleatoria en otros. Se conocen sélo dos casos en
hombres con cariotipo XXY.”® El diagnéstico se hace,
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por lo comun, entre los tres y cinco meses de edad.? La
triada clasica de espasmos infantiles, lagunas coriorre-
tinianas y agenesia de cuerpo calloso contintia siendo
el elemento principal del diagnéstico en la mayoria
de los pacientes.” El prondstico de supervivencia en
el sindrome de Aicardi es muy variable y depende de
la gravedad de las convulsiones. La edad promedio
de muerte es de 18.5 afios.’

CASO CLINICO

Se trata de un recién nacido de término, de sexo fe-
menino, hijo de madre de 19 afios y padre de 23 afios,
aparentemente sanos. El embarazo evolucioné con
normalidad, con adecuado control prenatal. El ultra-
sonido obstétrico (21 de septiembre de 2006) reportd
hidrocefalia contra quiste aracnoideo. La embarazada
acudié al Hospital Universitario Dr. José Eleuterio
Gonzélez de la UANL por manifestar actividad ute-
rina. El producto nacié por cesdrea debido a datos de
sufrimiento fetal agudo por registro cardiotocografico.
Su puntuacién Apgar fue de 9/10, con peso adecuado
para su edad. En la exploracion fisica se le encontraron
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fontanelas pequefias, con coloboma del iris, microf-
talmos y microcérnea derechos (figura 1); el resto del
cuerpo estaba normal. Al tercer dia de vida padecié
crisis convulsivas tinicas y espasmos musculares,
que fueron tratados con fenobarbital.

Figura 1. Neonato con dos dias de vida. Se observan microftalmia
y coloboma del iris derechos.

Se realizé estudio de resonancia magnética
nuclear cerebral que evidencié microcefalia, age-
nesia de cuerpo calloso, hidrocefalia no activa y
quiste interhemisférico supratentorial (figuras 2a
y 2b). El electroencefalograma mostré una pobre
organizaciéon de la actividad de base y brotes
generalizados de actividad theta de alto voltaje
seguidos de supresion de actividad de base. Estas
alteraciones corresponden a un trastorno funcional
grave difuso.

La valoracion oftalmolégica revel6 la existencia
de microftalmos de ojo derecho, coloboma de iris,
pupila y nervio 6ptico derecho con zonas de atro-
fia en la retina derecha (figura 3). El estudio del
cariotipo, con técnica de bandas GTG, dio como
resultado 46,XX,add(22)(q11.2) (figura 4). Con los
resultados ya descritos se integré el diagnéstico
de sindrome de Aicardi. Al momento de redactar

este texto, el paciente era tratado con fenobarbital
y &cido valproico, con seguimiento en consulta ex-
terna por los servicios de pediatria, neuropediatria
y genética.

Figura 2a'y 2b. Resonancia magnética que evidencia ventriculomegalia y ausencia del cuerpo calloso. Se observa un quiste interhemis-
férico que en ocasiones se manifiesta en pacientes con agenesia del cuerpo calloso.
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Figura 3. Nervio 6ptico con zonas de atrofia en la retina derecha.
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Figura 4. Estudio citogenético con técnica de bandas GTG. Tipo de
muestra: sangre periférica. Resultado: 46,XX,add(22)(q11.2).

DISCUSION

El sindrome de Aicardi, descrito en 1965, es un desor-
den raro del neurodesarrollo que afecta primariamente
amujeres. Se distingue por una triada de anormalida-
des presentes al momento del nacimiento, que incluye
agenesia de cuerpo calloso, lagunas coriorretinales y
espasmos infantiles.'?

Es un desorden que no muestra agregaciéon fami-
liar (esporadico). Se piensa que puede ser causado
por una mutacién heterocigota en el cromosoma X;

sin embargo, la regién o gen del cromosoma X no se
han identificado plenamente. Varias observaciones
soportan la hipétesis de que este sindrome es causado
por una mutacién de novo en un gen del cromosoma
X.7Unlocus en Xp22.3 se ha relacionado con este tras-
torno, pero esto no se ha confirmado.? También se ha
descrito esta enfermedad en dos pacientes masculinos
con genotipo XXY.2

Este sindrome es muy raro y se desconoce su pre-
valencia. En Norteamérica y Europa se ha registrado
188 casos.?

Estos pacientes padecen microcefalia, hipotonia
axial e hipertonia de la cintura escapular y pélvica
con espasticidad que afecta principalmente un lado
de los reflejos tendinosos; ademds, hay hemiparesia.
Por lo general existe retardo de moderado a grave
en el desarrollo global; sin embargo, existen casos
con dafio parcial o sin retraso.>**'° Con frecuencia, se
manifiestan convulsiones desde edades tan tempranas
como los tres meses de edad, aunque en la mayoria de
casos aparecen antes del afio de edad. Los espasmos
infantiles ocurren tempranamente, pero la epilepsia
refractaria con diferentes tipos de convulsiones se
desarrolla gradualmente.>® La malformacion cerebral
es compleja, con anormalidades de migracién cortical,
formaciones quisticas y algunas veces papilomas del
plexo coroideo.”

Las lagunas coriorretinales patognomonicas del
sindrome de Aicardi son blancas o blanco con amarillo,
bien circunscritas, redondas, con areas despigmenta-
das del epitelio pigmentario de la retina y coroides
con variabilidad en la densidad de pigmento en sus
bordes." La retina sensorial sobre las lagunas esta
usualmente intacta, pero puede estar desorganizada
o completamente ausente.* Otros hallazgos oftalmo-
l6gicos son la displasia del nervio 6ptico, hipoplasia
del nervio 6ptico, persistencia de la vasculatura fetal
y nistagmo unilaterales, o bilaterales asimétricos." Es
comun que haya defectos costovertebrales, asi como
hemivértebras, vértebras en bloque o fusionadas y au-
sencia de costillas, ademds de escoliosis marcada.'*

La incidencia de tumores puede ser alta. El mas
comun es el papiloma de plexos coroideos.”>'® Sin
embargo, también se han descrito lipomas, angio-
sarcomas, hepatoblastomas, poliposis intestinal y
carcinomas embrionarios."”*
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El diagnéstico es principalmente clinico (cuadro 1) y
la existencia de los tres criterios clasicos lo determina.
La existencia de dos criterios clasicos mas dos criterios
mayores o de soporte es fuertemente sugestivo del
diagndstico. Ademads, se deben efectuar un examen
oftalmolégico, resonancia magnética nuclear (con o
sin contraste), electroencefalograma y radiografias
del craneo.”

Cuadro 1. Criterios diagnésticos del sindrome de Aicardi
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Hallazgos mayores
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Agenesia de cuerpo calloso.

Lagunas coriorretinales.
Espasmos infantiles.
o0 los plexos coroideos.

Coloboma o hipoplasia del nervio o disco optico.

Heterotopia periventricular y subcortical.
Quistes alrededor del tercer ventriculo cerebral

Anormalidades en vértebras o costillas.

Microftalmia.
EEG mostrando “cerebro dividido”.
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La resonancia magnética nuclear revela la disgene-
sia del cuerpo calloso, la cual a menudo es completa,
aunque puede ser parcial."! Es frecuente la asimetria
del grosor cerebral, con polimicrogiria o paquigiria,
heterotopia intracortical de la materia gris, papi-
lomas de plexos coroideos, quistes intracerebrales
y ventriculomegalia.’ Los hallazgos comunes en el
electroencefalograma incluyen anomalias con asincro-
nia multifocal epileptiforme, con supresién brusca y
disociacién entre los hemisferios cerebrales.>*

La supervivencia es muy variable y depende de la
gravedad de las convulsiones. La edad promedio de
muerte es de 18.5 afios y la mayor sobrevida reporta-
da es de 32 afios,” y de 49 afios en una mujer con una
variedad parcial del sindrome.?

CONCLUSION

Aunque el sindrome de Aicardi es una enfermedad
rara, se sugiere sospecharlo cuando exista la triada
de agenesia de cuerpo calloso, lagunas coriorretina-
les y espasmos infantiles. Se requiere un tratamiento
multidisciplinario de los pacientes y otorgar suficiente
informacién a sus familiares.
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