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COMUNICACION CORTA

CORIORRETINOPATIA LACUNAR COMO PRESENTACION
DE SINDROME DE AICARDI EN EL LACTANTE

PATHOGNOMONIC CHORIORETINAL LACUNAR LESIONS IN AN
INFANT WITH AICARDI’S SYNDROME

PUERTAS-BORDALLO D!, LOZANO-VAZQUEZ M2 DE DOMINGO-BARON B2,
RUIZ-FALCO ROJAS ML, GONZALEZ-GUTIERREZ-SOLANA L3, FERNANDEZ-FERNANDEZ J2

RESUMEN

Caso clinico: Se presenta el caso de una nifia de 2
meses y 3 semanas de vida que ingresa desde
Urgencias por crisis comiciales. Fue diagnosticada
en la semana 20 de gestacion de agenesia de cuerpo
calloso, posteriormente confirmada en ecografia
cerebral postnatal. En la exploracién del fondo de
0jo, se observaron lagunas retinianas (coriorretino-
patia lacunar) peripapilares en «sacabocados» en
ambos ojos. La resonancia magnética craneal mues-
tra agenesia completa del cuerpo calloso.
Discusién: Las lesiones atrdficas coriorretinianas
con alteracion del epitelio pigmentario de la retina,
son fundamentales en el diagnéstico del sindrome
de Aicardi.

Palabras clave: Coriorretinitis lacunar, epilepsia,
agenesia de cuerpo calloso, espasmos infantiles,
sindrome de Aicardi.
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ABSTRACT

Clinical case: We report the case of an 81-day-old
female infant who was brought to the Emergency
Department because of a seizure. At 20 weeks of
gestational age she was diagnosed to have agenesis
of the corpus callosum, with this being confirmed
later by magnetic resonance imaging. Ophthalmo-
logical examination of the fundus showed peripapi-
Ilar chorioretinal lesions (lacunar chorioretino-
pathy) in both eyes.

Discussion: Chorioretinal lacunar and retinal pig-
ment epithelial abnormalities are the basis for the
diagnosis of this syndrome (Arch Soc Esp Oftalmol
2007; 82: 311-314).

Key words: Lacunar chorioretinopathy, epilepsy,
agenesis of the corpus callosum, infantile spasms,
Aicardi syndrome.
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INTRODUCCION

El sindrome de Aicardi es un trastorno genético
dominante ligado al cromosoma X. Fue descrito por
primera vez en 1965 por el neur6logo Jean Aicar-
dil. Es muy dificil determinar el nimero exacto de
nifios con Aicardi, pero se estima que en el mundo
se han descrito entre 300 y 500 casos.

Se define por la triada tipica (1):

1. Anomalias oftalmolégicas (la mas especifica
es la coriorretinopatia lacunar).

2. Agenesia de cuerpo calloso (parcial o comple-
ta).

3. Espasmos infantiles.

La mayoria de los casos se diagnostican antes de
los cinco meses de vida. Son nifias con un desarro-
Ilo normal hasta los tres meses de vida, momento en
el que comienzan con espasmos infantiles, que son
frecuentemente asimétricos, y que estdn precedidos
por una convulsién ténica o clénica limitada a la
zona donde predominan los espasmos. Otras altera-
ciones neuroldgicas que se pueden observar son
hemiparesia, microcefalia, retrasos motor y mental.
En la mayor parte de las neonatas el electroencefa-
lograma (EEG) muestra asincronia y supresion de
descargas en las primeras semanas de la vida, lo que
indica la ausencia de interconexion entre los hemis-
ferios.

El hallazgo oftalmoscépico mds especifico es la
coriorretinitis lacunar mas o menos extensa uni o
bilateral. En un 50% de los casos se observa un
coloboma del disco 6ptico. Otras alteraciones ocu-
lares que se pueden presentar son microftalmia,
depdsitos de pigmento retiniano, hipertelorismo,
ausencia de reflejos pupilares, estrabismos o persis-
tencia de membranas pupilares.

Tabla I. Criterios diagnésticos de Sindrome de Aicardi

Triada cldsica:
Espasmos infantiles
Agenesia del cuerpo calloso
Coriorretinitis lacunar

Nuevos criterios mayores
Malformaciones corticales
Heterotopias periventriculares
Quistes tercer ventriculo/plexos coroideos
Papilomas plexo coroideo
Coloboma disco 6ptic

Nuevos criterios menores
Anomalias 6seas (vértebras/costillas)
Microftalmia (u otras alteraciones oculares)
Engrosamiento asimétrico hemisferio cerebral
«Splint brain» en EEG

La resonancia magnética cerebral es la prueba de
imagen mas informativa y muestra en la mayoria de
los casos malformaciones a nivel del sistema ner-
vioso central (SNC) que acompaiian a la agenesia
del cuerpo calloso.

La existencia de la triada cldsica es diagndstica
de este sindrome en la mayor parte de las ocasiones,
sin embargo en los casos raros, sobre todo si no se
observa agenesia del cuerpo calloso, el hallazgo de
al menos dos de los nuevos criterios mayores (tabla
I) seria suficiente para el diagndstico (2).

CASO CLINICO

Se presenta el caso de una nifia nacida a término.
El embarazo tuvo un curso normal con resultado
citogenético normal en la amniocentesis realizada a
las 16 semanas de gestacion. En la semana 20 de la
misma se diagnostica de agenesia de cuerpo callo-
so0, posteriormente confirmada en ecografia cerebral
postnatal.

A los dos meses y tres semanas de vida la nifia es
ingresada desde Urgencias por presentar crisis
comiciales consistentes en espasmos asimétricos
con flexién de tronco y cabeza, flexién o extension
de miembros inferiores, giro de la cabeza y desvia-
cioén ocular conjugada hacia arriba y hacia la dere-
cha de unos cuatro segundos de duracién y que se
repiten tras intervalos de 6-8 segundos en forma de
salvas de hasta 90 espasmos.

Hemograma, coagulacién y bioquimica sérica
general normal. El EEG muestra, al ingreso, un
registro asimétrico con actividad irritativa y peor
organizacion sobre hemisferio derecho.

Se realiz6 una valoracién oftalmolégica que puso
en evidencia la existencia de coriorretinitis de
aspecto lacunar bilateral (imdgenes en «sacaboca-
do» adyacentes a la papila). El resto del estudio
oftalmol6gico no mostré ningin hallazgo patolégi-
co.

Ante estos hallazgos clinicos, se sospechd un sin-
drome de Aicardi por lo que se solicitd una reso-
nancia magnética cerebral que mostrd una agenesia
completa del cuerpo calloso (figs. 1 y 2) con ano-
malias asociadas: heterotopia de la sustancia gris
del ventriculo lateral derecho (figs. 3 y 4), polimi-
crogiria y quiste de plexo coroideo en el atrio del
ventriculo lateral derecho (fig. 5).

La radiograffa costovertebral no mostraba anor-
malidades.
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Sindrome de Aicardi en el lactante

Fig. 1: Ausencia del cuerpo calloso.

DISCUSION

El sindrome de Aicardi se caracteriza por una
asociacion de anomalias oftalmoldgicas, crisis epi-
Iépticas (manifestacidén que se aprecia més precoz-
mente) de dificil control terapéutico (3) o espasmos
infantiles y agenesia parcial o total del cuerpo callo-

Fig. 2: Ausencia del cuerpo calloso y astas ventriculos
laterales evertidos. Corte coronal T2.

e

Fig. 3: Heterotopia de la sustancia gris en el ventriculo
lateral derecho.

so. Su incidencia y prevalencia son bajas y se pre-
senta en el sexo femenino (es letal en varones y sélo
se ha descrito en nifios con trisomia 46 XXY).
Dentro de las manifestaciones oftalmoldgicas
son las lagunas redondeadas de atrofia coriorreti-

Fig. 4: Alargamiento de los ventriculos laterales por
ausencia del cuerpo calloso. Heterotopia de la sustancia
gris del ventriculo lateral derecho.
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Fig. 5: Quiste de liquido cefalorraquideo. Ventriculos
evertidos.

niana el signo fundamental en el diagndstico fun-
duscépico (fig. 6). También pueden observarse
grandes papilas colobomatosas o estafilomas aso-
ciados. Menos frecuentemente existe un estrabismo
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Fig. 6: Focos de coriorretinitis lacunar peripapilares.

asociado, microftalmia, membranas pupilares per-
sistentes e hipertelorismo... (4), considerdndose
todos ellos hallazgos menores a la hora de estable-
cer un diagnéstico certero (tabla I).

La oftalmoscopia binocular indirecta en determi-
nadas enfermedades neuropedidtricas resulta de
gran valor. El estudio funduscépico permite detec-
tar ciertas enfermedades infantiles evitando en
muchos casos la realizacién de otras pruebas diag-
noésticas complejas, con un coste elevado de las mis-
mas, y una orientacién mds precisa de la patologia
que presenta el paciente.

Otras manifestaciones clinicas que pueden pre-
sentar estos pacientes son las anomalias vertebrales,
una hipotonia generalizada, la existencia de telan-
giectasias, deformidades de la cabeza y torécicas,
asimetrias faciales (5), hemangiomas cutdneos,
hipoplasia del quinto dedo, orejas de implantacion
baja o retraso psicomotor que limita de forma
importante la actividad de estos enfermos.

No existe un tratamiento curativo. El sindrome de
Aicardi tiene un prondstico neuroevolutivo muy
desfavorable, aunque algunos casos pueden presen-
tar una afectacion intelectual de grado moderado.
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