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Desarrollo cortical

Primera mitad del desarrollo 
fetal

Segunda mitad desarrollo 
fetal

Rodriguez A.. Embriología del sistema nervioso. Int. J. Med. Surg. 2015 

Proliferación Migración Organización



Organización

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 
2025.



Clasificación



Polimicrogiria



Polimicrogiria

Definición

Espectro de malformaciones corticales con la 
característica común de una giración 

excesiva. 

Se asocian a un desorden en la laminación, 
en la sulcación y una fusión de la capa 

molecular a lo largo de los surcos.

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Lerman-Sagie T, Leibovitz Z. Can J Neurol Sci. 2016.



Polimicrogiria

Embriología

Interrupción en el desarrollo cortical 
cerebral normal en la migración neuronal 
tardía o en los períodos tempranos de 
desarrollo postmigratorio.

Las neuronas llegan de manera correcta a 
la corteza, pero fallan en encontrar su 
localización final y sobremigran, 
deslizándose a través de la capa 
marginal.
- 16-24 semanas: corteza no en capas
- Más tardío: corteza 2-4 capas, 

fenestrada

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 
2025.

*PMG compartiría origen con complejo Cobblestone, 
serían parte de un mismo espectro.



Polimicrogiria

Patogénesis

Las superficies y capas I de los 
microgiros adyacentes se 
pueden fusionar.
- Impresión de corteza 

engrosada
- Sinapsis glutamatérgicas 

excitatorias *
- Clustering de neuronas de 

Cajal Retzius *

*Probable contribución a la epileptogénesis.

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 
2025.



Polimicrogiria

Etiología Primaria

Aislada

Genética

Secundaria 
(adquirida)

Infecciones: 
CMV más 
frecuente

Hipoxia

Anomalías 
vasculares

Teratógenos

Trauma

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024



Polimicrogiria

Etiología: genética

CNVs: poco frecuentes

Genes más comúnmente descritos

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Guerrini R, Dobyns WB. Lancet Neurol. 2014.



Polimicrogiria

Etiología: genética

Akula SK, et al. JAMA Neurol. 2023;80(9):980-8

275 familias 

219
Panel genético

13 (+)
Rendimiento 5,9% 

206 (-)

262
WES

56
77 (+)

Rendimiento: 29,4%

Análisis de paneles de secuenciación y exoma en muestras acumuladas 
de cohorte retrospectiva en familias con un individuo con PMG



Polimicrogiria

Etiología: genética

Akula SK, et al. JAMA Neurol. 2023;80(9):980-8

Rendimiento: 29,4%

(21,1%)

(17,7%)(13,3%)

PMG aislada/no aislada 
es suficiente para indicar 
WES. Los paneles 
genéticos de MDC no 
son suficientes, ya que 
excluyen una gran 
proporción de genes 
causales, como los de 
canalopatías.



Polimicrogiria
Hallazgos ecográficos

Normal (23 s) PMG (23 s)

Diagnóstico difícil y hay sobreposición 
con otras MDC. Habitualmente en la 
gestación avanzada.

• Exceso de microgiros
• Superficie cortical irregular con 

pequeños “bultos” 
• Surcos no esperados para la EG
• Otras anomalías de SNC (VMG)

• Distribución variada: perisilviano 
60-70% (especialmente porción 
posterior)

• Focal/multifocal/difusa
• Unilateral/bilateral
• Simétrica/asimétrica

🡪 Más común: perisilviana bilateral.

Operculización anormal

Síndrome 22q11.2 – 32 s

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Lerman-Sagie T, Leibovitz Z. Can J Neurol Sci. 2016



Polimicrogiria

Resonancia fetal

Entrega información adicional, especialmente 
en PMG focal. 

• Giración excesiva con aspecto de 
engrosamiento cortical por el 
sobreplegamiento.

• Patrón de sulcación aberrante y 
asimétrico.

• Surcos poco profundos e irregularidad en 
la interfase sustancia gris-blanca.

• VMG

Se puede encontrar superposición con otras 
MDC.

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Lerman-Sagie T, Leibovitz Z. Can J Neurol Sci. 2016

Guerrini R, Dobyns WB. Lancet Neurol. 2014.



Polimicrogiria

Hallazgo histológico

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

En ocasiones no se logra diagnosticar por neuroimagen, ni en evaluación macroscópica.



Polimicrogiria

Espectro clínico postnatal y pronóstico

Guerrini R, Dobyns WB. Lancet Neurol. 2014.



Esquizencefalia



Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023
Abdel Razek AAK, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2009

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.

Hendidura cerebral delimitada por sustancia gris anormal (con PMG y/o heterotopias), que conecta el 
espacio subaracnoideo con el ventrículo lateral.

Labio cerrado o tipo I: paredes del defecto en contacto, columna de 
sustancia gris atravesando la sustancia blanca entre la corteza y el 

ventrículo, sin comunicación visual entre el espacio subaracnoideo y el 
ventrículo.

Labio abierto o tipo II (73% en vida fetal): comunicación amplia entre 
ventrículos laterales y espacio subaracnoideo. La sustancia gris que 

reviste los labios está separada. 

Definición

Esquizencefalia



Esquizencefalia

Epidemiología

• Incidencia: 1,5 por 100.000 nacimientos.

• 2/3 aislada, 1/3 con anomalías asociadas.

• Esporádica.

• Habitualmente en conjunto con PMG, conformando el complejo 
Esquizencefalia-Polimicrogiria. Algunos lo consideran como una variante 
severa de la PMG adquirida.

• Corresponde al 5% de malformaciones del desarrollo cortical en población 
pediátrica.

• Diagnóstico prenatal 73% abiertos; postnatal 24-85%, debido a la dificultad 
de diagnosticar defecto de labio cerrado prenatal y a que algunas 
evolucionan de abierto a cerrado o reducen su tamaño (47-75%).

Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023
George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.



Esquizencefalia

Patogenia

Resulta de una detención 
temprana de crecimiento de 

porciones de la pared hemisférica, 
con crecimiento cuantitativamente 
normal e incluso sobrecrecimiento 
del tejido preservado, que ocurre 
antes o muy pronto después del 

inicio de la migración y que afecta 
con mayor frecuencia a la matriz 

germinal, con un origen isquémico o 
hemorrágico. 

Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023



Esquizencefalia

Etiología

Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023
George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

Primaria

Anomalías 
genéticas 

(9%)

Secundaria

Vascular

Teratógenos, 
OH

Infecciones: 
CMV

Trauma 
materno

Factores de riesgo:
• Edad materna joven
• Mal control prenatal
• Abuso OH
• Trombofilia materna
• Vasculopatía trombótica fetal



Esquizencefalia

Hallazgos ecográficos

George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.
Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

El diagnóstico depende de la extensión del defecto 
y malformaciones asociadas. Las de labio cerrado 
habitualmente no se diagnostican en vida prenatal. 

Diagnóstico > 28 semanas

Predilección por la zona perisilviana.

Defecto cubierto por tejido cortical (diagnóstico 
diferencial porencetalia).



Esquizencefalia

Hallazgo Ecográfico Frecuencia

Ventriculomegalia 57,1% 
(12/21)

Ausencia CSP*
o anomalías CC

23,8% 
(5/21)

Anomalías extracraneales
(multisistémicas, de extremidades, 
gastrosquisis o micrognatia) 

23,8% 
(5/21)

Quistes intracraneales 19% 
(4/21)

Sospecha directa de 
esquizencefalia

14,3% 
(3/21)

Ultrasonido normal 4,8% 
(1/21)

Hallazgos ecográficos

George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.

*Puede ser parte del espectro de DSO.



Esquizencefalia
Resonancia fetal

George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.
Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Guerrini R, Dobyns WB. Lancet Neurol. 2014.

Labio abierto

• Indicada ante sospecha de sulcación anormal. 
Confirma diagnóstico y detecta anomalías 
asociadas. 

• Lesiones pequeñas pueden pasar 
desapercibidas.

• Tipo labio cerrado es difícil diagnosticar in útero, 
por la dificultad en distinguir la sustancia gris 
bordeando el defecto (hipointensidad lineal en 
T2 con “agujeros” en el margen ventricular).

• Sustancia gris que reviste los labios tiene 
apariencia irregular (PMG), corteza levemente 
engrosada.

• Habitualmente bilateral, asimétrica.

• Evaluar hemisferio contralateral buscando 
defectos más leves o PMG.

Labio cerrado



Esquizencefalia
Resonancia fetal

Todos los fetos con anomalías adicionales George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.

En la mayoría 
ocurre en la zona 
del defecto



Esquizencefalia

George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.
Timor-Tritsch IE et al. Ultrasonography of the Prenatal Brain. 4th ed. McGraw-Hill; 2023

Guerrini R, Dobyns WB. Lancet Neurol. 2014.

Espectro clínico postnatal y pronóstico



Esquizencefalia

George E, et al. AJNR Am J Neuroradiol. 2025.

Espectro clínico postnatal y pronóstico



Displasia Cortical Focal



Displasia Cortical Focal

Generalidades

Espectro de malformaciones focales del desarrollo que se caracterizan por una 
alteración de la citoarquitectura de la corteza cerebral.

Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024
Crino PB. Semin Neurol. 2015;35(3):201-8.

Causas descritas:
• Hipóxico isquémica
• Hipoglicemia
• Genética: variantes genéticas de vía mTOR
• ¿Asociación con VPH 16?



Displasia Cortical Focal

Origen

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 2025.
Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

DCF Ia DCF Ib

No está claro cuándo comienza el crecimiento excesivo cerebral focal, pero se cree que 
iniciaría en el desarrollo muy temprano.



Displasia Cortical Focal

Crino PB. Semin Neurol. 2015;35(3):201-8.

Clasificación Liga internacional Contra la Epilepsia (ILAE) 2011



Displasia Cortical Focal

Características imagenológicas

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 2025.
Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

Detección principalmente postnatal

• Cambios en el patrón cortical
• Giros anormales
• Engrosamiento cortical
• Pérdida de diferenciación de sustancia 

gris-blanca (causado por heterotopias)

40% de DCF tipo I y 10% tipo II pueden tener RM normal.

El diagnóstico puede requerir técnicas avanzadas como electrodos subdurales o 
imágenes más especializadas.



Displasia Cortical Focal

Clínica postnatal y pronóstico

Hoeberigs MC, Tousseyn S. Epilepsia. 2025.
Volpe P, Ghi T, eds. Fetal Neurosonography. Springer; 2024

Crino PB. Semin Neurol. 2015;35(3):201-8.

DCF tipo I peor pronóstico.

• Epilepsia, generalmente intratable, con inicio típico en primera infancia.
• Retraso en el desarrollo
• Problemas conductuales
• TEA
• Déficits neurológicos focales

La resección total del tejido epileptogénico es actualmente la opción curativa para 
epilepsias refractarias, vital para preservar la función cognitiva en el cerebro 

pediátrico en desarrollo. Sin embargo, los resultados quirúrgicos varían 
profundamente dependiendo del subtipo histopatológico de DCF.
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