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RESUMEN

Se informa el caso de un recién nacido de sexo femenino que padecía microftalmia derecha, microcórnea, coloboma del iris, crisis 
convulsivas, agenesia de cuerpo calloso, hidrocefalia no activa y quiste interhemisférico supratentorial. Su electroencefalograma mostró 
anormalidades y pobre organización 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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El síndrome 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 óptico.1-6

Aún 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 mutación espo-
rádica aleatoria en otros. Se conocen sólo dos casos en 
hombres con cariotipo XXY.7,8 El diagnóstico se hace, 

por lo común, entre los tres y cinco meses de edad.3 La 
tríada clásica de espasmos infantiles, lagunas coriorre-
tinianas y agenesia de cuerpo calloso continúa siendo 
el elemento principal del diagnóstico en la mayoría 
de los pacientes.7 El pronóstico de supervivencia en 
el síndrome de Aicardi es muy variable y depende de 
la gravedad de las convulsiones. La edad promedio 
de muerte es de 18.5 años.7

CASO CLÍNICO

Se trata de un recién nacido de término, de sexo fe-
menino, hijo de madre de 19 años y padre de 23 años, 
aparentemente sanos. El embarazo evolucionó con 
normalidad, con adecuado control prenatal. El ultra-
sonido obstétrico (21 de septiembre de 2006) reportó 
hidrocefalia contra quiste aracnoideo. La embarazada 
acudió al Hospital Universitario Dr. José Eleuterio 
González de la UANL por manifestar actividad ute-
rina. El producto nació por cesárea debido a datos de 
sufrimiento fetal agudo por registro cardiotocográfi co. 
Su puntuación Apgar fue de 9/10, con peso adecuado 
para su edad. En la exploración física se le encontraron 
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fontanelas pequeñas, con coloboma del iris, microf-
talmos y microcórnea derechos (fi gura 1); el resto del 
cuerpo estaba normal. Al tercer día de vida padeció 
crisis convulsivas únicas y espasmos musculares, 
que fueron tratados con fenobarbital.

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

Figura 2a y 2b. Resonancia magnética que evidencia ventriculomegalia y ausencia del cuerpo calloso. Se observa un quiste interhemis-
férico que en ocasiones se manifi esta en pacientes con agenesia del cuerpo calloso.

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

La valoración oftalmológica reveló la existencia 
de microftalmos de ojo derecho, coloboma de iris, 
pupila y nervio óptico 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 integró el diagnóstico 
de síndrome de Aicardi. Al momento de redactar 
este texto, el paciente era tratado con fenobarbital 
y ácido valproico, con seguimiento en consulta ex-
terna por los servicios de pediatría, neuropediatría 
y genética.
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DISCUSIÓN

El síndrome de Aicardi, descrito en 1965, es un desor-
den raro del neurodesarrollo que afecta primariamente 
a mujeres. Se distingue por una tríada de anormalida-
des presentes al momento del nacimiento, que incluye 
agenesia de cuerpo calloso, lagunas coriorretinales y 
espasmos infantiles.1,2

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

sin embargo, la región o gen del cromosoma X no se 
han identifi cado plenamente. Varias observaciones 
soportan la hipótesis de que este síndrome es causado 
por una mutación de novo en un gen del cromosoma 
X.7 Un locus en Xp22.3 se ha relacionado con este tras-
torno, pero esto no se ha confi rmado.3 También se ha 
descrito esta enfermedad en dos pacientes masculinos 
con genotipo XXY.8

Este síndrome es muy raro y se desconoce su pre-
valencia. En Norteamérica y Europa se ha registrado 
188 casos.3

Estos pacientes padecen microcefalia, hipotonía 
axial e hipertonía de la cintura escapular y pélvica 
con espasticidad que afecta principalmente un lado 
de los refl ejos tendinosos; además, hay hemiparesia. 
Por lo general existe retardo de moderado a grave 
en el desarrollo global; sin embargo, existen casos 
con daño parcial o sin retraso.3,4,9,10 Con frecuencia, se 
manifi estan convulsiones desde edades tan tempranas 
como los tres meses de edad, aunque en la mayoría de 
casos aparecen antes del año de edad. Los espasmos 
infantiles ocurren tempranamente, pero la epilepsia 
refractaria con diferentes tipos de convulsiones se 
desarrolla gradualmente.5,6 La malformación cerebral 
es compleja, con anormalidades de migración cortical, 
formaciones quísticas y algunas veces papilomas del 
plexo coroideo.7

Las lagunas coriorretinales patognomónicas del 
síndrome de Aicardi son blancas o blanco con amarillo, 
bien circunscritas, redondas, con áreas despigmenta-
das del epitelio pigmentario de la retina y coroides 
con variabilidad en la densidad de pigmento en sus 
bordes.11 La retina sensorial sobre las lagunas está 
usualmente intacta, pero puede estar desorganizada 
o completamente ausente.12,13 Otros hallazgos oftalmo-
lógicos son la displasia del nervio óptico, hipoplasia 
del nervio óptico, persistencia de la vasculatura fetal 
y nistagmo unilaterales, o bilaterales asimétricos.11 Es 
común que haya defectos costovertebrales, así como 
hemivértebras, vértebras en bloque o fusionadas y au-
sencia de costillas, además de escoliosis marcada.11,14

La incidencia de tumores puede ser alta. El más 
común es el papiloma de plexos coroideos.15-18 Sin 
embargo, también se han descrito lipomas, angio-
sarcomas, hepatoblastomas, poliposis intestinal y 
carcinomas embrionarios.19-22

Figura 3. Nervio óptico con zonas de atrofi a 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).
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El diagnóstico es principalmente clínico (cuadro 1) y 
la existencia de los tres criterios clásicos lo determina. 
La existencia de dos criterios clásicos más dos criterios 
mayores o de soporte es fuertemente sugestivo del 
diagnóstico. Además, se deben efectuar un examen 
oftalmológico, resonancia magnética nuclear (con o 
sin contraste), electroencefalograma y radiografías 
del cráneo.7

Cuadro 1. Criterios diagnósticos del síndrome de Aicardi

Triada clásica Hallazgos mayores Hallazgos de soporte

Agenesia de cuerpo calloso. Malformaciones corticales 
(polimicrogiria más común).

Anormalidades en vértebras o costillas.

Lagunas coriorretinales. Heterotopia periventricular y subcortical. Microftalmia.
Espasmos infantiles. Quistes alrededor del tercer ventrículo cerebral 

o los plexos coroideos.
EEG mostrando “cerebro dividido”.

Coloboma o hipoplasia del nervio o disco óptico. Asimetría del grosor del hemisferio cerebral.
Malformaciones vasculares y malignidad 
vascular.
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