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Caso clinico
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Gestante de 37 anos, diagnostico de
agenesia completa de cuerpo calloso vy
dilatacion ventricular leve en la
ecografia 20 semanas.

Amniocentesis: 46, XX, del(1)(g43)
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- Neurosonografia 3er Trimestre: circunvalaciones presentes, fosa posterior normal.
Dilatacion Il ventriculo y microcefalia <3 DS.

- Ap Urinario: Dilatacion pielocalicial renal derecha (14 mm), parénguima conservado.

- Evolucion a CIR + Hidramnios. Induccion 38 semanas. Ventosa + Distocia de Homlbros:
Mujer, 2780 g, Apgar: 7/8/9.

- Neonatologia: Ingreso. Necesidad de intubacion, letargia, hipotonia axial y miembros,
episodios repetidos de hipertonia y trismus.

- Evolucion recién nacido:
- Ingreso por ITU.
- Sospecha de Hipoacusia, estrabismo. Orejas de implantacion baja.
- Desarrollo psicomotor y neurodesarrollo evolutivo enlentecido. En  sesiones
rehabilitfacion v fisioterapia actualmente.

Conclusiones

La delecion cromosoma 1 se asocia a agenesia cuerpo calloso y posterior microcefalio
como manifestacion ecogrdafica. Presenta fenotipo caracteristico: ninos felices, hipotonia
neonatal, RGE, falla baja, apneas en lactante, epilepsia. Microcefalia desde el
nacimiento. 6%: estrabismo, miopia y astigmatismo. Audicion: infecciones frecuentes.
Desarrollo psicomotor muy enlentecido con discapacidad intelecual severa.

Se pone de manifiesto la necesidad de entender la sonoembriologia y las limitaciones de
la ecografla segun edad gestacional; siendo evolutivas en malformaciones del SNC. El
orondstico ante el diagnostico de agenesia de cuerpo calloso es muy variable. Lo
oresencia de cromosomopatia empeora significativamente el prondstico en vida
postnatal.



