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Figura 1: (A y B): TC de crineo simple corte axial se observan lesiones hiperdensas localizadas en region peri-ventricular, algunas
puntiformes y otras gruesas lineales, compatibles con calcificaciones. (C): Resonancia Magnética de cerebro corte axial secuencia T2
FLAIR, en regiones frontales se identifican hendiduras parenquimatosas que comunican el sistema ventricular con el espacio subaracnoideo
delineadas por sustancia gris en toda su extension, las cuales corresponde con esquizencefalia de labio abierto. (D): RM simple de cerebro
corte sagital secuencia T2, se evidencia hipoplasia de cuerpo calloso, en fosa posterior se observa desplazamiento superior del cerebelo con
dngulo vermiano aumentado (56°, normal cercano a 0°), asociado con aumento en la magnitud de la cisterna Magna y del cuarto ventriculo
y en tallo cerebral se observa hipoplasia en puente y mesencéfalo.
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ESQUIZENCEFALIA ASOCIADA A CITOMEGALOVIRUS

resentamos un caso inusual de esquizencefalia asoci-
P ada a infeccion congénita por citomegalovirus (CMV).
Dicho trastorno de la migracién neuronal estd comtinmente
asociado con mutaciones genéticas. Consideramos que todo
paciente con malformaciones del desarrollo cortical (MDC)
y con pruebas genéticas no concluyentes debe ser abordado
como infeccién congénita por CMV, ya que la esquizence-
falia de labio abierto se considera como el extremo mds grave
del espectro de los trastornos de las MDC por CMV.

Femenino de 3 afios de edad, hija de madre de 30 afios
(G6, P6) y padre de 21 afios, sin antecedentes heredofamil-
iares. Producto de G5 con adecuado control prenatal; nace a
las 37 semanas de gestacion, con peso al nacer de 1800g,
perimetro cefdlico 27 cm, cataratas congénitas bilaterales,
ictericia e hipotonfa generalizada. Se reporta PCR positivo
para CMV en orina al tercer dia postnatal. En los estu-
dios de neuroimagen TC craneo simple realizada al 5to dia
y RM de cerebro simple a los 7 dias de vida, se observa es-
quizencefalia de labio abierto bifrontal, calcificaciones supra
e infratentoriales, hipoplasia de hemisferio cerebeloso dere-
cho, mesencéfalo y puente (Figura 1). A los 5 meses de
edad inicia con crisis epilépticas de dificil control que han re-
querido manejo con oxcarbazepina y levetiracetam. A los 2
afios de edad presenta retraso global del neurodesarrollo, con
espasticidad generalizada (Ashworth 4), hiperreflexia (ROTs
++++) generalizada y reflejo de Babinski bilateral. Poten-
ciales evocados auditivos que reporta disfuncién severa bi-
lateral, panel genético para esquizencefalia se reporta neg-
ativo. Actualmente paciente con perimetro cefilico 40 cm
(P<1), sin sostén cefalico, no emite palabras solamente vo-
caliza y emite gritos con llanto, alimentada por sonda de gas-
trostomia, continua en tratamiento con oxcarbazepina y lev-
etiracetam y acude a terapia fisica y ocupacional con pobre
mejoria clinica.

La esquizencefalia es una alteraciéon congénita en la mi-
gracién neuronal con una incidencia de 1.5 en 100,000 naci-
dos vivos.! En la infeccién congénita por citomegalovirus
(CMYV) las calcificaciones intracraneales se consideran un
sello distintivo presentdndose hasta en el 50% de los lactantes
sintomdticos y estdn asociadas a alteraciones en el neurode-
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sarrollo y en la audicién. Sin embargo, también se asocia a
trastornos de la migracion neuronal hasta en un 38%: polimi-
crogiria focal, paquigiria, lisencefalia y esquizencefalia.”™*

La esquizencefalia se asocia con mutaciones genética, sin
embargo, también se ha visto secundario a un proceso de-
structivo causado por infecciones TORCH, en especial CM V.

Las disfunciones neurocognitivas y motoras estdn pre-
sentes en el 77.5% y el 90.3% de los casos, respectivamente.
Las hendiduras bilaterales, el deterioro motor, edad de diag-
néstico menor a 4 afios, la microcefalia, epilepsia de dificil
control y la hipoplasia/agenesia del cuerpo calloso se asocia-
ron fuertemente con el deterioro neurocognitivol. Nuestra
paciente presenta todos los factores de riesgo mencionados,
por lo que su pronéstico es sombrio y reservado.
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