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Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Sileo FG, et al. Role of prenatal MRI in isolated ACC. Acta Obstet Gynecol Scand. 2020.
Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.

Es la estructura más grande de sustancia
blanca en el cerebro.
- Contiene 180 millones de axones

Comunica hemisferios cerebrales.

Inicia su formación a las 6 semanas de
gestación - bidireccional

Completa formación a las 
18-20 semanas

Momento del 
Diagnóstico

Aumento de grosor y crecimiento 
en la gestación e infancia

Función cardinal ejecutiva, cognitiva,
sensorial y emocional.

Cuerpo Calloso



Terminología de anomalías de 
Cuerpo Calloso

Mahallati H, et al. Heterogeneity in defining fetal corpus callosal pathology. Ultrasound Obstet Gynecol. 2021

Ausencia total

de las cuatro

porciones

Ausencia de una o

más de sus cuatro

partes anatómicas

(CC más corto)

Más delgado o más

corto, pero conserva

sus cuatro segmentos

Todas las demás

patologías atípicas,

incluyendo anomalías

de forma inusual y el

CC anormalmente

grueso (hiperplasia).



Agenesia de Cuerpo Calloso



Generalidades

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Mahallati H, et al. Heterogeneity in defining fetal corpus callosal pathology. Ultrasound Obstet Gynecol. 2021

Epidemiología:

• 0,3-0,7% de población general
• 2-3% de quienes presentan alteraciones del neurodesarrollo

OH PKU materno Genética Isquemia

CMV Toxoplasmosis Rubéola Influenza

Etiología: heterogénea



Cuando la ACC involucra la porción posterior (lo más 
común), sugiere una detención en el desarrollo.

Cuando involucra a la porción anterior, generalmente es 
secundario a un evento disruptivo (vascular, infeccioso). 

Generalidades

Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.



Se forma principalmente por la migración de células 
gliales y migración de neuronas

Alteración de los procesos migratorios son responsables en los problemas en el 
desarrollo del CC

Tipo 1 Tipo 2

✔ Existe desarrollo de fibras de

sustancia blanca, pero falla en el

cruce entre hemisferios

✔ Cúmulos de Probst: fibras

longitudinales aberrantes en las

zonas mediales de los

hemisferios

 Falta de formación de las fibras

de sustancia blanca

 No hay cúmulos de Probst

Etiopatogenia

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023



Diagnóstico de ACC: signos indirectos

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Normal

Corte axial Diagnóstico no antes de las 18-20 semanas



Diagnóstico de ACC: signos indirectos

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Corte axial

Normal

Diagnóstico no antes de las 18-20 semanas



Normal

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012

Corte coronal

Diagnóstico de ACC: signos indirectos

Diagnóstico no antes de las 18-20 semanas



Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Timor-Tritsch et al., Ultrasonography of the Prenatal Brain, 2012
Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.

Corte sagital

ACC total ACC parcial

Normal

Diagnóstico de ACC

Diagnóstico no antes de las 18-20 semanas



Resonancia Fetal 

Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.



Agenesia de Cuerpo Calloso
Completa vs Parcial

Modificado de Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.



Holoprosencefalia Displasia Septo-Optica

Das JM, Geetha R. Corpus Callosum Agenesis. [Updated 2023 Jul 25]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2025 Jan-. Available
from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK540986/

Diagnóstico diferencial



Rol de la Resonancia Fetal 

Sileo FG, et al. Prenatal MRI in isolated ACC. Acta Obstet Gynecol Scand. 2020

Detección de anomalías adicionales en ACC completa aislada por US

• Anomalías del desarrollo cortical 6,3%

• Heterotopias periventriculares 3,5%

• Anomalías complejas 3,3%

• Anomalías de fosa posterior 2,8%
Anomalías detectadas sólo postnatal: 4,3%.

• Anomalías del desarrollo cortical 3,1%

• Hemorragias 2,9%



Rol de la Resonancia Fetal 

Sileo FG, et al. Prenatal MRI in isolated ACC. Acta Obstet Gynecol Scand. 2020

Detección de anomalías adicionales en ACC parcial aislada por US

• Anomalías corticales 9,3%

• Anomalías de fosa posterior 7,6%

• Anomalías complejas 7%
Anomalías detectadas sólo postnatal: 16,2%.

• Heterotopia periventricular 10,9%

• Anomalías corticales 8,9%

• Anomalías destructivas 7,9%



Rol de la Resonancia Fetal 

Sileo FG, et al. Prenatal MRI in isolated ACC. Acta Obstet Gynecol Scand. 2020

Dada la fuerte asociación de las malformaciones corticales, de fosa 

posterior y heterotopias periventriculares, con pobres resultados 

neurocognitivos a corto y largo plazo, la RM fetal se reafirma como 

una herramienta crucial para establecer el pronóstico. Sin embargo, 

no es infalible y pueden encontrarse anomalías adicionales en 

estudios postnatales.



Anomalías Asociadas

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

44-85% tiene otras malformaciones

• 60% de anomalías CC tiene otra malformación SNC

• No SNC: músculo esqueléticas, CV, GU, GI, cardiacas



Anomalías Asociadas

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.

Genética

Síndromes 

cromosómicos



Tipo de alteración Síndrome Cromosomas/genes comprometidos

Cromosómicas Aneuploidías Trisomías 13, 18, 21, Trisomía 8 en mosaico y Monosomía X

Deleciones/duplicaciones

Síndrome de microdeleción 1q43q44 ZBTB18, HNRNPU

Síndrome de duplicación/deleción invertida 8p ARHGEF10, CSMD1

Microdeleción 6q27 DLL1

Síndrome de Koolen-de Vries (Microdeleción 17q21.31) KANSL1

Pânzaru MC, et al. Front Genet. 2022.

Sin embargo, la mayoría de las causas genéticas son monogénicas…

+ 6-7% CMA

5-7,5% Cariotipo

ACC
Juntos no superan el 15-20%

Genética



Anomalías Asociadas

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

Moradi B, et al. Fetal corpus callosum abnormalities. J Clin Ultrasound. 2022.

Genética

Síndromes 

cromosómicos

Síndromes 

no 

cromosómicos



Mustafa HJ, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2024.

RS y metaanálisis

15 estudios, 268 ACC diagnosticados

prenatal: aplicaron exoma posterior a un

CMA negativo.

ACC: 

43%

Variantes P/LP

Gran heterogeneidad genética: identificaron 116 variantes genéticas en 83 genes.

Más frecuente: TUBA1A (6%), L1CAM (5,2%), FGFR2 (4,3%) y ARID1B (3,4%).

Genética



Mustafa HJ, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2024.

RS y metaanálisis

15 estudios, 268 ACC diagnosticados

prenatal: aplicaron exoma posterior a un

CMA negativo.

ACC: 

43%

Se recomienda realizar exoma en ACC con CMA 

negativo, incluso si es aislada, ya que hasta en un 

tercio puede encontrar alteración genética.

Genética



Enfrentamiento diagnóstico

Agenesia de 
Cuerpo Calloso

•Sospecha en 
ecografía

NSG y 
evaluación 
anatómica

•Búsqueda de alteraciones 
SNC y extra SNC

RNM Fetal

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

+ Genética

+ Infecciones



Enfrentamiento diagnóstico
Estudio genético

Aneuploidías

• Cariograma, QF-PCR, FISH en LA o BVC
• Primer paso del estudio

CNV

• Microarray (CMA – CGH)
• Aumenta el diagnóstico 11,1-12,5%

WES

• Aumenta diagnóstico 47% global
• 30% si es aislado
• 49% si es no-aislado

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023



Pronóstico

Factor pronóstico importante: anomalías asociadas.

• Actualmente no hay criterios de imagen que permitan predecir pronóstico.

15% con US y RM sin anomalías
adicionales y WES normal, pueden tener
hallazgos asociados en vida postnatal

Tsai P, et al. Agenesis of the corpus callosum. Prenat Diagn. 2023

○ Discapacidad intelectual (60%)

○ Déficit  visuales (33%)

○ Retraso en el desarrollo del 

lenguaje (29%)

○ Convulsiones (25%)

○ Problemas de alimentación (20%)

○ Alteración en la coordinación 

óculo-manual

○ Trastornos socio conductuales, 

como TDAH y psicosis

Outcome normal en

ACC aislada: 64,8%



Conclusiones

• Es necesario utilizar una terminología común para unificar criterios, caracterizar
cada anomalía de CC y establecer un pronóstico adecuado.

• La Neurosonografía es la herramienta principal para el diagnóstico, pero la
Resonancia Fetal es indispensable para confirmar y descartar anomalías asociadas
(principalmente corticales y de fosa posterior), ya que su presencia incide en el
pronóstico.

• En la consejería parental se debe hacer énfasis en que a pesar de estudiar una
ACC con US y RM, sigue habiendo riesgo de anomalías ocultas (15% detección
postnatal).

• Diferenciar entre una ACC aislada y no aislada es el pilar del asesoramiento. Casos
verdaderamente aislados tienen un 60-65% de resultados cognitivos favorables.

• El manejo pre y postnatal debe ser multidisciplinario.
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