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Defectos de inducción dorsal y ventral



Generalidades

• Las malformaciones del SNC están dentro de 
las más comunes 1:1000

• El desarrollo de la tecnología en ultrasonido y 
la evaluación temprana de la anatomía han 
permitido el diagnóstico temprano de 
anomalías del SNC.

Morris, J. K., Wellesley, D. G., Barisic, I., Addor, M. C., Bergman, J. E. H., Braz, P., Cavero-Carbonell, C., Draper, E. S., Gatt, M., Haeusler, M., 
Klungsoyr, K., Kurinczuk, J. J., Lelong, N., Luyt, K., Lynch, C., O’Mahony, M. T., Mokoroa, O., Nelen, V., Neville, A. J., Garne, E. (2019). 
Epidemiology of congenital cerebral anomalies in Europe: A multicentre, population-based EUROCAT study. Archives of Disease in Childhood, 
104(12), 1181–1187.



Generalidades

• Durante las primeras 6 semanas de vida embrionaria el desarrollo del SNC está gobernado 
por fases sobrepuestas y secuenciales

• Gastrulación
• Formación de las 3 principales capas germinales: Ectodermo, Mesodermo y Enddermo.

• Inducción dorsal
• Formación del tubo neural con 3 vesículas primitivas: Procencéfalo, Mesencéfalo y 

Rombencéfalo

• Inducción ventral o Telencefalización
• Separación en 2 hemisferios cerebrales, formación de vesículas ópticas, bulbos olfatorios y 

correspondientes estructuras faciales

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.
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Inducción dorsal

• 5° semana de amenorrea
• Comienza la formación del tubo neural. El SNC se 

origina de la placa neural derivada de ecotodermo
• Los bordes laterales se elevan formando dos 

pliegues neurales y el surco neural
• Los pliegues neurales se fusionan en la línea 

media con progreso cefalo-caudal, cerrando el 
tubo neural a la 4° semana de amenorrea.

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Inducción dorsal

• Una vez cerrado el tubo neural se aparecen 3 
vesículas cerebrales primitivas, adyacentes: 
Prosencéfalo, Mesencéfalo y Rombencéfalo

• Rápidamente el tubo neural primitivo presenta 
una transformación espacial en dirección rostro-
caudal, dorso-ventral y lateral.

• Al final de la 6° semana de amenorrea se 
distinguen las flexiones mesencefáliaca, pontina y 
cervical. 

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Inducción Ventral

• La porción cefálica del prosencéfalo crece y se 
divide en las vesículas telencefálicas (Futuros 
hemisferios) y su parte caudal forma el diencéfalo 
(Vesículas ópticas y tálamos).

• EL mesencéfalo no se divide 

• Rombencéfalo se divide en metencéfalo (Cerebelo 
y puente) y mielencéfalo (Bulbo)

• Esto ocurre al final de la 6° semana de amenorrea 
(4° semana de vida)

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Defectos de inducción dorsal

• La prevalencia global de estos defectos es de 
1:1000

• US 1:1200
• China 3-5:1000
• Medio oriente 2,2:1000

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural
tube defects: From development to physical characteristics. Birth Defects Res.
2019;111(19):1455-1467

Hertrampf E, Cortés F. Folic acid fortification of wheat flour: Chile. Nutr Rev. 2004;62(6 Pt 2):S44-S49. 
doi:10.1111/j.1753-4887.2004.tb00074.x



Defectos de inducción dorsal

Factores de Riesgo

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural
tube defects: From development to physical characteristics. Birth Defects Res.
2019;111(19):1455-1467

• Mujeres con feto afectado: 3% de 
recurrencia

• 2° feto afectado: 10% de 
recurrencia

• Gemelos MC 7,7% de 
concordancia

• Gemelos DC 4,4%





Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Defectos de inducción dorsal

Defectos craneales

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural
tube defects: From development to physical characteristics. Birth Defects Res.
2019;111(19):1455-1467

• Pueden presentarse como 
ausencia de la bóveda craneana o 
defectos parciales del cráneo con 
herniación de contenido 
intracraneal (Cefalocele)

• La incidencia de anencefalia es de 3:10000 partos en 
USA

• El diagnóstico de acrania se realiza habitualmente en el 
1° trimestre, observándose un cerebro no cubierto por 
la bóveda craneana (Excencefalia)

• El tejido expuesto es destruido, resultando 
posteriormente en anencefalia.



Defectos de inducción dorsal

Defectos craneales AEAS

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on neural
tube defects: From development to physical characteristics. Birth Defects Res.
2019;111(19):1455-1467

• El tejido residual es reemplazado por 
una masa vascular plana (Área 
cerebrovasculosa) y los ojos 
protruyen de las órbitas.



Defectos de inducción dorsal

Defectos craneales AEAS

• Cohorte de 139 casos de AEAS entre 2006 y 
2020

• 39 fetos (28%) presentaron disrafias espinales

• 36 fetos (26%) presentaron malformaciones no 
relacionadas con el cierre del tubo neural.

• Más comunes en pacientes con disrafias (33% 
vs 23%)

• 9,5% de anomalías genéticas (7 de 52 
analizados)

• T18 (5); Triploidía (1); dup Xq (1).

Bijok, J., Dąbkowska, S., Kucińska-Chahwan, A. et al. Prenatal diagnosis of acrania/exencephaly/anencephaly
sequence (AEAS): additional structural and genetic anomalies. Arch Gynecol Obstet 307, 293–299 (2023)



Defectos de inducción dorsal

Defectos craneales AEAS: Pronóstico

Blencowe, H., Kancherla, V., Moorthie, S., Darlison, M.W. and Modell, B. (2018), Estimates of global and regional 
prevalence of neural tube defects for 2015: a systematic analysis. Ann. N.Y. Acad. Sci., 1414: 31-46



Defectos de inducción dorsal

Iniencefalia

• Malformación compleja con 3 componentes
• Defecto occipital que involucra al foramen magno
• Retroflexión de la columna que fuerza al feto a mirar 

hacia arriba
• Defectos de columna abiertos de distintos grados

• Incidencia
• 1 a 6 por 10.000 partos

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill



Defectos de inducción dorsal

Iniencefalia

• Patogénesis
• Falla en la fusión de las porciones cervicales y 

torácicas de la columna
• Resulta en un cuello y tórax cortos, defectos 

vertebrales cervicales y torácicos, defectos de la caja 
torácica, espina bífida, hipoplasia de pulmón y 
corazón

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Defecto del cráneo con herniación de tejido 
cerebral y/o Meninges

• Incidencia variable
• 0,2/10.000 en Portugal y España
• 13,4/10.000 en Nigeria

• En Europa y Norteamérica el encefaolcele
occipital es el más común 66-89%

• En Sudeste asiático la variante frontal es más 
común

Dąbkowska S, Kucińska-Chahwan A, Beneturska A, et al. Prenatal diagnosis and clinical
significance of cephalocele—A single institution experience and literature review. Prenatal 
Diagnosis. 2020; 40: 612–617



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Mecanismo etiopatogénico incierto
• Los casos más severos ocurren antes de los 26 días 

de vida embrionaria

• Encefaloceles anteriores
• Siempre son de línea media
• 2 tipos
• Sincipital
• Lesiones externas que se forman en la raíz de la nariz
• Basal
• Lesiones ocultas que se forman en la nariz, faringe u 

órbitas

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill Society for Maternal-Fetal Medicine, Monteagudo A. Posterior Encephalocele. Am J Obstet
Gynecol. 2020;223(6):B9-B12. doi:10.1016/j.ajog.2020.08.177



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Anomalías asociadas
• 2/3 presentan anomalías estructurales asociadas

• Pueden asociarse a anomalías cromosómicas como 
trisomía 13, 18 o 21 o como parte de un síndrome 
con patrón reconocible como Meckel-Gruber o 
Walker-Warburg

Dąbkowska S, Kucińska-Chahwan A, Beneturska A, et al. Prenatal diagnosis and clinical
significance of cephalocele—A single institution experience and literature review. Prenatal 
Diagnosis. 2020; 40: 612–617



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Es posible el diagnóstico en el 1° trimestre

Syngelaki, A., Hammami, A., Bower, S., Zidere, V., Akolekar, R., & Nicolaides, K. H. (2019). Diagnosis of fetal non-
chromosomal abnormalities on routine ultrasound examination at 11–13 weeks’ gestation. Ultrasound in 
Obstetrics & Gynecology, 54(4), 468–476. https://doi.org/10.1002/UOG.20844



Buijtendijk MFJ, Bet BB, Leeflang MMG, Shah H, Reuvekamp T, Goring T, Docter D, Timmerman
MGMM, Dawood Y, Lugthart MA, Berends B, Limpens J, Pajkrt E, van den Hoff MJB, de Bakker BS. 
Diagnostic accuracy of ultrasound screening for fetal structural abnormalities during the first and 
second trimester of pregnancy in low‐risk and unselected populations. Cochrane Database of
Systematic Reviews 2024, Issue 5. Art. No.: CD014715



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Pronóstico
• 15% mueren in útero
• 30% de mortalidad entre los 

sobrevivientes (76% en el 1° día de vida)

Syngelaki, A., Hammami, A., Bower, S., Zidere, V., Akolekar, R., & Nicolaides, K. H. (2019). Diagnosis of fetal non-
chromosomal abnormalities on routine ultrasound examination at 11–13 weeks’ gestation. Ultrasound in 
Obstetrics & Gynecology, 54(4), 468–476. https://doi.org/10.1002/UOG.20844



Sepulveda, W., Wong, A.E., Andreeva, E., Odegova, N., Martinez-Ten, P. and Meagher, S. 
(2015), Sonographic spectrum of first-trimester fetal cephalocele: review of 35 cases. 
Ultrasound Obstet Gynecol, 46: 29-33.



Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

• Cirugía fetal en encefalocele
• Entre 18 y 27 semanas
• Encefalocele >10cc <20% tejido neural
• Cariograma normal
• Presencia de microcefalia

Cavalheiro S, Silva da Costa MD, Nicácio JM, et al. Fetal surgery for occipital encephalocele. J 
Neurosurg Pediatr. 2020;26(6):605-612. Published 2020 Sep 11

Méndez AG, Mena AH, Aguilar FA, Segura JAR, Guerrero MÁG. Fetal surgery for occipital 
encephalocele: A case report. Surg Neurol Int. 2023;14:433. Published 2023 Dec 22
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Defectos de inducción dorsal

Encefalocele

Cavalheiro S, Silva da Costa MD, Nicácio JM, et al. Fetal surgery for occipital encephalocele. J 
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Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• Defecto en que la columna está 
abierta, con protrusión de 
contenido espinal a través del 
defecto

• Mielocele se refiere a una placa de tejido neural en la 
línea media que está a nivel de la superficie y no está 
cubierto por piel

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill

• Mielomeningocele es un defecto que protruye en el 
cual la placa neural elevada y las meninges son 
contiguas lateralmente  con el tejido subcutáneo

• La malformación de Arnold-Chiari tipo II asociada a estos defectos, hace referencia a una protrusión del 
cerebelo y del tallo cerebral a través del foramen magno, con obliteración de la cisterna magna y mal 
posición de la tienda del cerebelo. Se asocia habitualmente a hidrocefalia



Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• La prevalencia es de 3,4 por 10.000 RNV 
en USA

• 80% de las lesiones son lumbares, 
toraco-lumbares o lumbo-sacras

Avagliano L, Massa V, George TM, Qureshy S, Bulfamante GP, Finnell RH. Overview on
neural tube defects: From development to physical characteristics. Birth Defects Res. 
2019;111(19):1455-1467

• Chiari II resulta de la tracción del tronco 
encefálico debido al anclaje de la 
médula a través del defecto

• Hidrocefalia secundaria

Practice Bulletin No. 187: Neural Tube Defects. Obstetrics & Gynecology 130(6):p e279-e290, 
December 2017



Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• El diagnóstico prenatal es 
virtualmente 100%

Syngelaki, A., Hammami, A., Bower, S., Zidere, V., Akolekar, R., & Nicolaides, K. H. (2019). 
Diagnosis of fetal non-chromosomal abnormalities on routine ultrasound examination at 11–
13 weeks’ gestation. Ultrasound in Obstetrics & Gynecology, 54(4), 468–476. 
https://doi.org/10.1002/UOG.20844



Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• En el 1° trimestre
• Plexos coroideos ocupando la 

totalidad del ventrículo
• Ausencia del acueducto de 

silvio en corte axial (B)
• Ensanchamiento del tronco 

encefálico y aumento de la 
relación tronco 
encefálico/Tehueso occipital

Ungureanu DR, Drăgușin RC, Căpitănescu RG, et al. First Trimester Ultrasound Detection of
Fetal Central Nervous System Anomalies. Brain Sci. 2023;13(1):118. Published 2023 Jan 9





Defectos de inducción dorsal

Defectos cerrados

• No presentan signos indirectos
• No existe elevación de AFP
• Cono anclado
• Diastematomielia
• Lipoma subcutáneo o 

intraespinal
• Filum terminale ancho
• Quiste dermoide o 

epidermoide
• Mielocistocele

Médula anclada bajo L4 a las 23 semanas

Coleman BG, Langer JE, Horii SC. The diagnostic features of spina bifida: the role of

ultrasound. Fetal Diagn Ther. 2015;37(3):179-196



Defectos de inducción dorsal

Defectos cerrados

• Diastematomielia
• División parcial o completa de 

la médula espinal en dos 
hemicordones con un saco 
dural único o separado por un 
espacio aracnoideo

• Pueden presentar un tabique 
óseo, cartilaginoso o fibroso

Coleman BG, Langer JE, Horii SC. The diagnostic features of spina bifida: the role of

ultrasound. Fetal Diagn Ther. 2015;37(3):179-196



Defectos de inducción dorsal

Defectos cerrados

• Lipomielocele
• Un lipoma subcutáneo se 

extiende a través de la fascia, 
vértebras y arco neural 
anclando la médula.

Coleman BG, Langer JE, Horii SC. The diagnostic features of spina bifida: the role of

ultrasound. Fetal Diagn Ther. 2015;37(3):179-196



Defectos de inducción dorsal

Defectos cerrados

• Mielocistocele terminal
• Saco revestido de tejido ependimario que 

corresponde a una dilatación quística del 
canal central con aracnoides 
suprayacentes y LCR que se hernia a 
través de un defecto en los arcos 
posteriores de la columna lumbosacra. Se 
asocia a otras anomalías que incluyen 
defectos de pared abdominal, tracto GI, 
sistema genitourinario, la pelvis y parte 
inferior de la columna

Coleman BG, Langer JE, Horii SC. The diagnostic features of spina bifida: the role of

ultrasound. Fetal Diagn Ther. 2015;37(3):179-196



Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• Dada su etiología multifactorial la mayoría 
no se asocian a algún síndrome

• 2-16% asociadoas a anomalías 
cromosómicas (principalmente T18)

• CMA 3,7% de rendimiento diagnóstico

• Exoma 10% de rendimiento diagnóstico

Lord J, McMullan DJ, Eberhardt RY, et al. Prenatal exome sequencing analysis in fetal structural
anomalies detected by ultrasonography (PAGE): a cohort study. Lancet. 2019;393(10173):747-
757

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Defectos de inducción dorsal

Disrafia espinal y Arnold Chiari II

• Aproximadamente 14% de los niños fallecerá en los 
primeros 5 años

• La mayoría debido a infección secundaria al 
tratamiento

• Si presentan alteraciones de la deglución o 
disfunción respiratoria, la mortalidad asciende a 35%

• El desarrollo cognitivo se relaciona con la 
hidrocefalia

• >70% IQ >80, pero solo la mitad de los pacientes 
podrán vivir como adultos independientes

Blencowe, H., Kancherla, V., Moorthie, S., Darlison, M.W. and Modell, B. (2018), Estimates of global and regional 
prevalence of neural tube defects for 2015: a systematic analysis. Ann. N.Y. Acad. Sci., 1414: 31-46



A 13 años del MOMS

• El MOMS se inició en 2003
• Se propuso randomizar 200 pacientes a 

reparación prenatal versus postnatal
• Embarazos únicos, defecto abierto entre 

T1 y S1, presencia de Chiari II, entre 18 y 
25+6 semanas, cariograma normal y sin 
anomalías asociadas

• Se detuvo en 2010 por la demostrada 
eficacia del tratamiento prenatal

• Shunt 40 vs 82%
• A los 30 meses, mejora de uno o dos 

niveles 43 vs 21%

MOMS

Cavalheiro, S., da Costa, M.D.S., Barbosa, M.M. et al. Fetal neurosurgery. Childs Nerv Syst 39, 
2899–2927 (2023)





Defectos de Inducción Ventral

• La porción cefálica del prosencéfalo 
crece y se divide en las vesículas 
telencefálicas (Futuros hemisferios) y su 
parte caudal forma el diencéfalo 
(Vesículas ópticas y tálamos).

• EL mesencéfalo no se divide 

• Rombencéfalo se divide en metencéfalo 
(Cerebelo y puente) y mielencéfalo 
(Bulbo)

• Esto ocurre al final de la 6° semana de 
amenorrea (4° semana de vida)

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Holoprosencefalia

• Resulta de la falla en la división del 
prosencéfalo en las veiculas
telencefálicas entre la 6° y 9° semanas 
post menstruales

• Se estima que ocurre en 1 en 250 
concepciones, pero alcanza 1 en 10,000 
RNV

• En 1963 DeMeyer propuso su 
clasificación en alobar, semilobar y 
lobar

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Holoprosencefalia

• Condición genéticamente heterogénea con 
múltiples genes detectados (SHH, ZIC2, SIX3 y 
TGIF).

• Se han reportado HPE hereditarias con herencia 
autosómica dominante con penetrancia variable , 
autosómica recesivas y recesivas ligadas a X

• Comúnmente asociada a anomalías cromosómicas, 
principalmente trisomía 13

• Síndrome asociados: DiGeorge, Meckel, Kallmann, 
displasia campomélica, Hall-Pallister, Vasadi, entre 
otros

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.





Holoprosencefalia alobar

• La forma más severa, la cisura intermehisférica y la 
hoz del cerebro están totalmente ausentes, hay un  
ventrículo único primitivo, los tálamos están 
fusionados en la línea media, y hay ausencia del 3er 
ventrículo, de neurohipófisis y de bulbos y tractos 
olfatorios. (sinónimo arrinencefalia)

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Holoprosencefalia semilobar

• Los lóbulos frontales están fusionados, pero las 
regiones parieto-occipitales están divididas por la 
fisura interhemisférica y el falx cerebri

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Holoprosencefalia lobar

• Solo la parte inferior de los lóbulos frontales están 
fusionados y la mayoría de la fisuria
interhemisférica y el falx cerebro están formados.

• El septo pelúcido está siempre ausente. 
• Los bulbos y tractos olfatorios pueden estar 

ausentes, hipoplásicos o normales

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.
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• El diagnóstico prenatal es 
virtualmente 100% de la 
variante alobar en el 1°
trimestre



Holoprosencefalia: Diagnóstico genético

• Se ha reportado asociación con aneuploidía hasta 
55% y CMA alterado en hasta el 22%

• También se asocia a algunos trastornos 
monogénicos

• CHARGE, Palister Hall, Smith-Lemli-Optiz, Rubistein-
Taybi, Velocardiofacial, Meckel, Lambotte y Aicardi

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Holoprosencefalia: Pronóstico

• La variante alobar se considera letal

• El pronóstico de las variantes semilobar y lobar es 
incierto y desarrollan grados variables de 
alteraciones motoras y del lenguaje.

• Los problemas más comunes de los sobrevivientes 
son la hidrocefalia, epilepsia, alteraciones motoras 
y de coordinación, riesgo de aspiración, trastornos 
de la deglución, disfunción endocrina (Diabetes 
insípida), Disfunción hipotalámica (Ciclo sueño-
vigilia, termorregulación y sed), trastornos 
oftalmológicos, entre otros.

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Agenesia del Cuerpo Calloso

• Es la ausencia total o parcial del cuerpo calloso

• Es la comisura más grande que conecta ambos 
hemisferios y está compuesto por tractos axonales 
que conectan ambos hemisferios

• Inicia su desarrollo a la semana 10.
• Completa su formación entre las 18 y 20 semanas y 

continúa engrosándose durante la infancia

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and 
Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. Published 2022 May 29.



Agenesia del Cuerpo Calloso

Diagnósticos diferenciales

• En ACC habrá ausencia de CSP
• Obliteración fisiológica temprana del CSP
• Comunicación de cuernos anteriores
• Holoprosencefalia
• Displasia Septo-óptica

• 60% de los casos la ACC total o parcial 
será concomitante a otras 
malformaciones del SNC

Tsai P, Shinar S. Agenesis of the corpus callosum: what to tell expecting parents? Prenat Diagn. 
2023; 43(12): 1527-1535.



Agenesia del Cuerpo Calloso

Diagnóstico

• Puede verse en su forma final desde las 
18 semanas

• Se ha postulado que la presencia de la 
arteria pericallosa a las 13 semanas es un 
buen marcador de presencia del CC.

Tsai P, Shinar S. Agenesis of the corpus callosum: what to tell expecting parents? Prenat Diagn. 
2023; 43(12): 1527-1535.

• En el segundo trimestre se debe visualizar el complejo anterior en el plano 
axial: Línea media, CSP y astas anteriores de VL

• En el plano sagital se observa directamente la forma del CC y sus partes
• En el plano coronal: CSP, Astasanteriores, rodilla del CC y surco pericalloso



Agenesia del Cuerpo Calloso

Diagnóstico

• La sospecha en los planos axiales
• Ausencia de CSP, Astas anteriores 

divergentes y Colpocefalia (Dilatación de 
astas posteriores y forma de lágrima de 
VL)

• Dilatación y elevación del 3°ventrículo

Tsai P, Shinar S. Agenesis of the corpus callosum: what to tell expecting parents? Prenat Diagn. 
2023; 43(12): 1527-1535.



Agenesia del Cuerpo Calloso

Diagnóstico

• La RNM no es necesaria para el diagnóstico, pero tiene mejor 
rendimiento en el diagnóstico de anomalías corticales

• Revisión sistemática que incluyó 14 estudios
• 10,9% de diagnósticos adicionales
• 5,6% cuando se realizó una neurosonografía detallada

Sileo FG, Di Mascio D, Rizzo G, et al. Role of prenatal magnetic resonance imaging in fetuses
with isolated agenesis of corpus callosum in the era of fetal neurosonography: A systematic
review and meta-analysis. Acta Obstet Gynecol Scand. 2021; 100: 7–16



Agenesia del Cuerpo Calloso

Estudio genético

• ACC se asocia a trastornos genéticos en 20% de los casos

• Cuando es aislada el rendimiento del CMA es de 5,7%

Francesco D’Antonio, Giorgio Pagani, Alessandra Familiari, Asma Khalil, Tally-Lerman Sagies, 
Gustavo Malinger, Zvi Leibovitz, Catherine Garel, Marie Laure Moutard, Gianluigi Pilu, Amar 
Bhide, Ganesh Acharya, Martina Leombroni, Lamberto Manzoli, Aris Papageorghiou, Federico 
Prefumo; Outcomes Associated With Isolated Agenesis of the Corpus Callosum: A Meta-
analysis. Pediatrics September 2016; 138 (3): e20160445



Agenesia del Cuerpo Calloso

Estudio genético

• El rendimiento diagnóstico de WES tanto en agenesia aislada 
como asociada a otras malformaciones confiere un rendimiento 
diagnóstico alto

ACC aislada

ACC con otras 

anomalías craneales

Mustafa, H.J., Barbera, J.P., Sambatur, E.V., Pagani, G., Yaron, Y., Baptiste, C.D., Wapner, R.J., 
Brewer, C.J. and Khalil, A. (2024), Diagnostic yield of exome sequencing in prenatal agenesis of
corpus callosum: systematic review and meta-analysis. Ultrasound Obstet Gynecol, 63: 312-320



Agenesia del Cuerpo Calloso

Pronóstico

• Cuando se asocia a otros trastornos del SNC o 
forama parte de un síndrome genético el 
pronóstico es reservado.

• En la ACC aislada en una cohorte francesa de 34 
niños seguidos hasta los 7 años

• 6% con retraso del desarrollo moderado a severo
• 29% con múltiples trastornos del aprendizaje
• 65% con dificultades leves o normales

Vincent Des Portes, Anne Rolland, Juan Velazquez-Dominguez, Emeline Peyric, Marie-Pierre 
Cordier, et al.. Outcome of isolated agenesis of the corpus callosum: A population-based
prospective study. European Journal of Paediatric Neurology, 2018, 22 (1), pp.82 - 92



Agenesia del Cuerpo Calloso

Pronóstico

• Lo anterior refrendado en un metanálisis
• 76% con neurodesarrollo normal
• 16% con alteraciones leves a moderadas
• 8% con alteraciones severas

Francesco D’Antonio, Giorgio Pagani, Alessandra Familiari, Asma Khalil, Tally-Lerman Sagies, 
Gustavo Malinger, Zvi Leibovitz, Catherine Garel, Marie Laure Moutard, Gianluigi Pilu, Amar 
Bhide, Ganesh Acharya, Martina Leombroni, Lamberto Manzoli, Aris Papageorghiou, Federico 
Prefumo; Outcomes Associated With Isolated Agenesis of the Corpus Callosum: A Meta-
analysis. Pediatrics September 2016; 138 (3): e20160445





Agensia del CSP y Displasia Septo-óptica

• La agenesia del septo pelúcido es una anomalía cerebral que se caracteriza por ausencia del septo pelúcido. 
Cuando se asocia a hipoplasia del nervio óptico y/o disfunción de la hipófisis, se denomina displasia septo 
óptica (o síndrome de Morsier). 

• El septo pelúcido está formado por 2 finas hojas separadas en la línea media en relación con las astas 
anteriores de los VL, que en vida prenatal se llena de líquido formando su cavum. La agenesia de esta 
estructura usualmente se asocia a otras anomalías cerebrales como holoprosencefalia y malformaciones 
corticales como esquizencefalia. 

• En la DSO, existe una agenesia del SP, hipoplasia del nervio óptico e hipoplasia pituitaria. Como resultado, son 
niños con mala visión y nistagmo, y signos de hipopituitarismo tanto anterior como posterior (talla baja, 
diabetes insípida, hipotiroidismo, trastornos puberales) 

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill



Agensia del CSP y Displasia Septo-óptica

• Se han asociado algunos genes (HESXI), así como 
exposición a teratógenos y agentes virales (CMV). 
La mayor parte de los casos son esporádicos, con 
un bajo riesgo de recurrencia.

• El diagnóstico debe sospecharse cuando hay 
ausencia del CSP. Los cuernos frontales están 
unidos en la línea media. El CC suele estar presente, 
pero de aspecto hipoplásico. Puede asociarse a 
ventriculomegalia

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United 
States: McGraw-Hill
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Agensia del CSP y Displasia Septo-óptica

• La agenesia del septo pelucido puede estar 
asociado a cuadros severos de mal pronóstico 
como holoprosencefalia y esquizencefalia. En casos 
de ser aisladas el pronóstico es bueno, y el desafío 
es diferenciarlo de la DSO el cual tiene un 
pronóstico controversial, en donde suele haber 
daño visual, pero es rara la ceguera. El 
hipotuititarismo es tratable. Se ha asociado algún 
grado de RDSM y convulsiones.

• Se ha descrito que un 25% de los casos con 
agenesia del septo pelucido tiene DSO. La medición 
de los tractos del quiasma óptico podría orientar el 
diagnóstico.

Timor-Tritsch, I. (2012). Ultrasonography of the Prenatal Brain. United States: McGraw-Hill
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