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Resumen

Se describe la condicién clinica de un grupo de pacientes con agenesia del cuerpo calloso (ACC) y se evalla algunos
indicadores de neurodesarrollo y funcionalidad, en distintas habilidades: motricidad, lenguaje y cognicién, actividades de
la vida diaria, interaccion social y escolaridad. Se plantea un estudio descriptivo retrospectivo de 15 pacientes, 10 de los
cuales presentan ACC completa y 5 ACC parcial. En 9 casos se observa la malformacién neuroanatémica del cuerpo
calloso (agenesia total o parcialaislada), mientras que en los restantes 6 casos presentan anomalias encefélicas asociadas a
ventriculomegalia, quistes y otras atrofias. Todos los registros electroencefalograficos presentan distintas anormalidades
uni o bihemisféricas, aunque sélo en 3 casos se registraron crisis comiciales, los restantes presentan descargas subclinicas.
Se observa que las habilidades motrices, el lenguaje y las rutinas de la vida diaria aparecen tardiamente. La mayoria de los
pacientes logra una postura y marcha independiente, aunque prevalece cierta torpeza motriz que interfiere en otras areas del
desarrollo. Igualmente, la interaccién social y escolar presentan un desempefio inferior para rango etario, requiriendo
adaptaciones curriculares y distintos acompafiamientos terapéuticos. No existe un patron nico en el neurodesarrollo de los
pacientes con ACC, aunque si un desarrollo tardio en todas las areas evaluadas, con lo que se abren multiples interrogantes
sobre la heterogeneidad del neurodesarrollo y la plasticidad cerebral, las diferencias por sexo observadas y el papel de las
comorbilidades clinicas para el pronéstico.

Palabras clave: agenesia del cuerpo calloso, neurodesarrollo, cognicion, integracion, autonomia funcional.

Resumo

Se descreve a condi¢do clinica de um grupo de pacientes com Agenesia do Corpo Caloso (ACC) e avalia-se quais sdo 0s
indicadores de desenvolvimento e funcionalidade do neurodesenvolvimento, em diferentes habilidades: motoras,
linguagem e cognicéo, atividades da vida diaria, interacdo social e escolaridade. Assim propdem-se um estudo descritivo
retrospectivo de 15 pacientes, sendo 10 com ACC completo e com 5 ACC parcial. Desses em nove casos, observam-se
malformagéo neuroanatdémica do corpo caloso (agenesia total ou parcial isolada), enquanto em seis casos restantes
apresentam anomalias encefalicas associadas a ventriculomegalia, cistos e outras atrofias. Todos o0s registros
eletroencefalograficos mostram diferentes anormalidades uni ou bio-hemisféricas.Embora em apenas trés casos houve
registros de convulsdes, enquanto nos restantes apresentou-se descargas subclinicas. Observa-se que as habilidades
motoras, a linguagem e as atividades da vida diaria aparecem tardiamente nesses individuos com ACC. A maioria dos
pacientes apresentam postura e marcha independentes, embora prevaleca uma certa falta de jeito motor que interfere em
outras areas do desenvolvimento. Dessa forma, a interagéo social e escolar apresentam desempenhos inferiores para a faixa
etéaria exigindo adaptagdes curriculares e de diferentes acompanhamentos terapéuticos. Ndo existe um padrdo Gnico no
neurodesenvolvimento de pacientes com ACC, contudo existe um desenvolvimento tardio em todas as &reas avaliadas;
abrindo, assim, vérias questdes sobre a heterogeneidade do neurodesenvolvimento, a plasticidade cerebral, as diferencas
por sexo observado e o papel de comorbidades clinicas para um melhor prognoéstico.

Palavras-chave: agenesia do corpo caloso, neurodesenvolvimento, cognicéo, integragdo e autonomia funcional.

Résumé

L'état clinique d'un groupe de patients présentant une agénésie du corps calleux (ACC) est décrit et certains indicateurs du
développement neurologique et de la fonctionnalité sont évalués, selon différentes capacités: habiletés motrices, langage et
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cognition, activités de la vie quotidienne, interaction sociale et scolarité. Une étude descriptive rétrospective de 15 patients
est proposée, dont 10 présentent un ACC complet et 5 un ACC partiel. Dans 9 cas, la malformation neuroanatomique du
corps calleux (agénésie totale ou partiellement isolée) est observée, alors que dans les 6 cas restants ils présentent des
anomalies encéphaliques associées a la ventriculomégalie, des Kkystes et autres atrophies. Tous les enregistrements
électroencéphalographiques montrent des anomalies uni ou bihémisphériques différentes, bien que seuls 3 cas aient été
enregistrés, les autres présentent des décharges subcliniques. On observe que les habiletés motrices, le langage et les
routines de la vie quotidienne apparaissent tardivement. La plupart des patients obtiennent une posture et une démarche
indépendantes, bien qu'une certaine maladresse motrice prévaut qui interfére dans d'autres domaines du développement. De
méme, linteraction sociale et scolaire présente une performance inférieure pour la tranche d'age, nécessitant des
adaptations curriculaires et différents accompagnements thérapeutiques. Il n'y a pas de schéma unique dans le
neurodéveloppement des patients avec ACC, bien qu'il y ait un développement tardif dans tous les domaines évalués,
ouvrant ainsi de multiples questions sur I'hétérogénéité du neurodéveloppement et la plasticité cérébrale, les différences
selon le sexe observées et le role des comorbidités cliniques pour le pronostic.

Mots clés: agénésie du corps calleux, neurodéveloppement, cognition, intégration, autonomie fonctionnelle.

Abstract

This paper describes a group of patients with corpus callosum agenesis (CCA), their clinical condition and
neurodevelopment indicators of different abilities functionality are evaluated, like motor skill, language, cognition, self-
care and autonomy, social interaction and schooling. This is a descriptive and retrospective study of 15 patients, 10 with
complete CCA and 5 with partial CCA. In 9 cases there are isolated complete or partial neuroanatomical malformation of
the corpus callosum, while in the remaining 6 cases there are other brain abnormalities associated, asventriculomegaly,
cysts, and other atrophies. All electroencephalographic traces have different abnormalities, in one or both hemispheres,
although just in 3 cases there were seizures; the other cases have subclinical discharges. Motor skills, language, and daily
life routines appear late. Most of the patients achieve independent posture and gait, although some motor clumsiness
prevails interfering with other areas of development. On the other hand, social skills and school integration have lower
performance for age range, requiring curricular adaptations and different therapeutic accompaniments. There is no single
neurodevelopment pattern in these patients with ACC, although there is a delayed development characteristic in all the
areas evaluated. Multiple questions arise, about the neurodevelopment heterogeneity and the cerebral plasticity, the
differences observed by sex, and the clinical comorbidities role for prognosis.

Key words: corpus callosum agenesis, neurodevelopment, cognition, integration, functional autonomy.

1. INTRODUCCION

La agenesia del cuerpo calloso (ACC) es un defecto congénito
caracterizado por la ausencia parcial o total del mas
importante haz de fibras interhemisféricas, cuya funcion es
interconectar regiones homologas de la corteza cerebral. La
prevalencia de este trastorno es de 1/4000 nacimientos, o de 5
a 7 casos entre 10.000 en la poblacion general (Aljure-Reales,
Rangel-Carrillo, Ramos-Garavito, Rodriguez & Rodriguez,
2017; Schell-Apacik et al, 2008).

Las neuroimagenes permiten realizar el diagnostico
de ACC vy evaluar la presencia de otras malformaciones
encefalicas (Govil-Dalela, Kumar, Agarwal &Chugani, 2016;
Lynn, Buchanan, Fenichel&Freemon, 1980), ya que la
malformacién puede aparecer aislada asociada a diversas
anomalias tales como: lipomas del cuerpo calloso, quistes
interhemisféricos, defectos de migracién neuronal, y en la
clinica junto a pardlisis cerebral, sindromes convulsivos y
alteraciones sensoriales, entre otras.

Segun el National Institute of Neurological Disorders
and Stroke (2016), el prondstico y la evolucion de los
pacientes con ACC estd asociada a la gravedad de estas
malformaciones, a la presencia de otras patologias y el
momento en que se realiza el diagnéstico y la intervencién.

Los hallazgos en investigacion describen las
caracteristicas neuroanatébmicas y revisan los aspectos
relativos a la etiologia genética y al desarrollo de la
conectividad interhemisférica, particularmente en estudios de
caso (véanse: Giuliano et al, 2018; Ramelli, Zanda,
Wyttenbach, Bronz & Schiner, 2006; Rodriguez Serret,
Martinez Lépez & Renté Nabadié, 2016; Sauerwein,
Lassonde, Cardu& Geoffroy, 1981) o con muestras pequefias
(por ejemplo: Labadi & Beke, 2017; Moutard et al, 2012;
Schell-Apacik et al, 2008). Mientras la intervencion suele
focalizarse en rehabilitacion psicomotriz.
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Las pruebas neuropsicolégicas pueden revelar desde
diferencias sutiles hasta grave retraso comparado con nifios
sin alteraciones de la misma edad y nivel educativo. Para
Ramelli et al (2006), aunque puede ocurrir un caso
asintomatico de ACC, es la excepcion mas que la regla. En
general, los pacientes con ACC muestran bajo rendimiento en
pruebas de inteligencia y deterioro del aprendizaje
instrumental, deficiencias en la coordinacién visomotora
bimanual, orientacién espacial y transferencia de aprendizaje
cinestésico (Ettlinger, Blakemore, Milner & Wilson, 1972).

El presente estudio busca evaluar algunos
indicadores de neurodesarrollo, en cuanto a la motricidad,
lenguaje y cognicidn, actividades de la vida diaria, interaccion
social y escolaridad, considerando el rango etario. Para lo cual
se describe inicialmente la condicidn clinica y comorbilidades
de un grupo de pacientes con agenesia completa y parcial, se
identifican las  irregularidades en el  trazado
electroencefalografico en cada uno de los casos y se propone
una evaluacion del nivel de funcionalidad y desarrollo motriz,
cognitivo y social.

2. METODO
2.1 Tipo de disefio y participantes

Estudio descriptivo retrospectivo de un grupo de 15 pacientes
con Agenesia del Cuerpo Calloso (ACC),nueve mujeres y seis
varones, con edades entre 1 y 16 afios, que fueron atendidos
en el Laboratorio para el estudio de las Funciones Cerebrales
Superiores (LAFUN) de Buenos Aires, Argentina. La
seleccion de los pacientes que componen esta muestra fue
completamente intencionada, no aleatoria. Asimismo, el
estudio tuvo un caracter transversal, ya que los indicadores de
desarrollo descritos son relativos al momento de la evaluacion
del paciente, de modo que su estado actual y los avances



individuales observados se consideran producto de los
tratamientos especificos y de la evolucion nosoldgica propia.
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En la tabla 1 se presenta el tipo de ACC, las anomalias
adicionales y las comorbilidades de cada uno.

Tabla 1.
Caracteristicas clinicas de los pacientes con agenesia del cuerpo calloso (ACC).
Caso Edad Sexo - ACC - Presencia de comorbilidades
Tipo Anomalias
] Sindrome de Aicardi.
A 1 M Completa . Atrpﬂa s Epilepsia con crisis parciales
multilobarbihemisférica -
complejas.
B 2 M parcial PC tipo cugdrlp/an_esm con base
hipertonica.
c 2 v Completa Atrofia cortlco-_subcortlcal y PC tipo cue_xdrlpf'ir(_esm con base
central bilateral hipertonica.
D 3 \ Parcial PC con hipotonia y babeo.
4 M Completa PC hipotonica. TEL expresivo.
F 4 M parcial Quiste sobre gl_ PC disquinética. TEL expresivo.
tectummesencefalico
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz
G 4 v Completa TGD no fluente
H 5 \ Completa TGD no fluente (hiperacusia).
| 6 M Completa Holoprosencefa,ll_a, quiste Déficit atencional.
poroencefalico
Formacion colpocefélica de
los ventriculos laterales y PC
! 8 v Completa degeneracion quistica de Crisis mioclénicas en suefio.
ambos plexos coroideos
Trastorno de aprendizaje -
K 9 M Completa Trastorno de Calculo.
L 10 M Parcial
TGD fluente, de alto rendimiento
M 11 M parcial Malform_amon v_entr!cular (compatible con Sindrome
del hemisferio izquierdo Asperger)
TDAH subtipo combinado.
N 15 M Completa Ventrlculor_negalla posterior Trastorno de_aprendlzaje no
bilateral especificado.
0] 16 \ Completa TGD fluente, de bajo rendimiento.

Nota. Edad en afios cumplidos. Mujeres (M) y Varones (V). Paralisis cerebral (PC). Trastorno del habla y lenguaje (TEL). Trastorno generalizado del

desarrollo (TGD). Trastorno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH).

2.2 Instrumentos y analisis de datos

Para la evaluacién de los indicadores de neurodesarrollo
considerados en este estudio fue utilizada una version
modificada de Functional Independence Measure (FIM), de
Forer y colaboradores (1987; extraido de Hall, Hamilton,
Gordon & Zasler, 1993), que mayormente se utiliza para
evaluar el estado funcional luego del diagndstico de dafio en
el Sistema Nervioso Central y/o Periférico. Nuestra escala
adaptada retoma los ejes principales del FIM en los dominios
motor y cognitivo, ajustados al desarrollo infantil. EIl
instrumento no se encuentra validado en el contexto local.

Se utilizan los siguientes criterios de puntuacion: 5)
Optimo, si es independiente por completo, autbnomoy no
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requiere ayuda, 4) Adecuado, si es independiente, aunque
requiere supervisiéon ocasional, 3) Parcial, si presenta una
dependencia moderaday requiere asistencia, 2) Emergente, si
presenta una dependencia maxima, aunque se observan ciertas
habilidades emergentes, 1) Ausente, si es dependiente por
completo y no muestra progresos.

Para su aplicacion se realiz6 una evaluacién
interjueces sobre la informacion compilada de la historia
clinica individual y los informes de los distintos profesionales
que atienden a cada paciente. Los items incluyen:

- Motricidad: tono muscular, postura, marcha y
coordinacion de movimientos gruesos, pinza manual
y motricidad fina en general.



- Actividades bésicas: control de esfinteres, aseo e
higiene personal, alimentacion, vestirse y calzarse.

- Cognicion y lenguaje: comprension y expresion de
necesidades, gustos y preferencias, fluidez y
vocabulario, memoria, resolucion de problemas.

- Interaccién social: con familiares, pares y otros, en
distintos contextos.

- Escolaridad: Asistencia, integracion y desempefio en
las actividades escolares, rendimiento estimado.

El tratamiento de los datos fue meramente
descriptivo para cada uno de los casos del estudio. No se
realizaron pruebas de hipétesis.

2.3 Consideraciones éticas

Este trabajo fue aprobado por el comité de bioética del
Laboratorio para el estudio de las Funciones Cerebrales
Superiores  (LAFUN). Se solicitdé  autorizacién vy
consentimiento a los padres de los pacientes para el uso de la
informacion consignada en su historia clinica, incluidas las
anotaciones del neur6logo pediatra, como los reportes de
fisioterapia, terapia de lenguaje, terapia ocupacional,
psicopedagogia, etc., informes de registro
electroencefalografico (EEG y EEG-Q), resultados de
Resonancia Magnética funcional (RMf), entre otros.

3. RESULTADOS

De forma aislada, la presentacion de la malformacion total o
parcial del cuerpo calloso se observo en 8 casos (B, D, E, G,
H, K, L y O), mientras en los casos restantes se encontraron
anomalias asociadas como ventriculomegalia, atrofias cértico
y/o subcorticales, quistes, etc.

Sin embargo, en la exploracién de imagenes
diagndsticas no se apreciaron heterotopias corticales
(alteraciones en la migracion neuronal) que suelen darse
comUnmente en casos de ACC.

La figura 1 ejemplifica la agenesia en una paciente
de 15 afios con ACC completa, ventriculomegalia posterior.

Figura 1.

Imagenes del caso N: paciente de 15 afios con ACC completa,
ventriculomegalia posterior. Vistas sagital medial y transversal de la
RM.
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Todos los casos presentaron distintas anormalidades
en uno o ambos hemisferios, aunque existieron variaciones de
un paciente a otro. Se registraron crisis comiciales en los
casos A, G y J, mientras que los restantes presentan descargas
subclinicas, con excepcién del caso M que presentd un
trazado EEG normovoltado, sin grafoelementos patoldgicos,
focos o paroxismos.

En la mayoria de los casos de ACC completa se
registro un trazado EEG con actividad de puntas y ondas
agudas, que se expresaron predominantemente en el
hemisferio izquierdo. En tanto que los casos de ACC parcial
mostraron mayormente actividad de ondas lentas difusas
bihemisféricas.

Del analisis de coherencias interhemisféricas (EEG-
Q) puede concluirse que todos los casos presentan
importantes asimetrias y asincronias, especialmente en las
regiones fronto-temporales y temporales medias.

En la tabla 2 se describen los resultados de los
hallazgos en el estudio electroencefalografico y mapeo
cerebral.

3.1 Indicadores de desarrollo

Ninguno de los pacientesde esta muestra ha logrado
completar un desarrollo 6ptimo acorde a la edad. No obstante,
en 6 de las 9 nifias se observé un desarrollo adecuado,
particularmente en aspectos relativos a la autonomia personal
y el desarrollo cognitivo (en los casos I, K y N con ACC
completa y en F, L y M con ACC parcial). Véanse las
observaciones de cada paciente por area de desarrollo en la
Tabla 3.

Las habilidades motrices aparecieron tardiamente. Se
observa que hasta los 3 afios predominan anomalias en el tono
muscular y el control postural, asi como dificultades en la
deglucion yla coordinacion visomotora. Entre los 3 y 4 afios
se da el inicio de la marcha y logran hacerlo de manera
independiente aquellos pacientes de 6 afios 0 mas. En tanto
que en los méas grandes prevalece una cierta torpeza motriz,
que puede interferir con el desarrollo en otras areas.

Asimismo, se observé que las actividades de
alimentacion, arreglo y aseo personal variaron de un paciente
a otro y se fueron adquiriendo a medida que crecieron. Tres
nifias con ACC completa 'y 2 con ACC parcial (casos I, K, L,
M y N, respectivamente) mostraron una autonomia adecuada
para estas habilidades de la vida diaria.

El compromiso en el desarrollo de las funciones
cognitivas y del lenguaje va desde la ausencia de intencion
comunicativa hasta un desarrollo normal. Las mayores
dificultades atencionales, del habla y la memoria, se
presentaron en los varones de la muestra. Los casos G, H, My
O presentaron adicionalmente tendencia al aislamiento,
dificultades en la interaccion social y conducta estereotipada.

Se observé una expresion heterogénea en cuanto a la
interaccion social y escolar, que puede asociarse al nivel de
desarrollo alcanzado en las otras areas, como a las
condiciones del entorno. Los pacientes escolarizados
presentaron un rendimiento normal bajo, en algunos casos
requiriendo adaptaciones curriculares y acompafiamiento
terapéutico, pero con adecuada integracion en este contexto.
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Tabla 2.
Descripcion del trazado EEG y anotaciones del mapeo cerebral de los pacientes con agenesia del cuerpo calloso.
Caso Observaciones

A Salvas y paroxismos de punta onda lenta de inicio fronto-temporal y parietal derecho, con difusién homo y contralateral, patrén de
hemi-hipsarritmia en el hemisferio derecho.

B Salvas de ondas agudas y ondas lentas difusas. Franca asimetria a nivel fronto-temporal, moderada en temporal media y leve en
frontal. Adecuada sincronia en todas las areas exploradas.

C Salvas y paroxismos de puntas y punta onda bilaterales. Franca asimetria fronto-temporal y temporal medio, leve en occipitales y
frontales. Asincronia leve en fronto-temporales.

D Ondas agudas y ondas lentas posteriores de predominio alternante. Franca asimetria fronto-temporal y temporal medio, moderada
asimetria frontal. Moderada asincronia temporal media.

E Foco de puntas y punta onda lenta de dominancia posterior izquierda. Franca asimetria fronto-temporal y temporal medio, moderada
asimetria en areas frontales y occipitales.

F Ondas lentas difusas. Franca asimetria en areas fronto-temporales, frontales y temporales medias. Adecuada sincronia en todas las
areas exploradas.

G Actividad focal de puntas temporales medias izquierdas con difusién a todo el hemisferio izquierdo. Foco de puntas en [F3-C3] y
[T3-T5]. Franca asimetria occipital, moderada en areas temporales y leve en frontales.

H Foco de puntas en [F7-T3-T5] con alta frecuencia de descarga. Franca asimetria fronto-temporal, temporal media y frontal, leve en
occipitales. Franca asincronia a nivel fronto-temporal y leve en temporales medios.

| Presencia ocasional de ondas agudas en el hemisferio izquierdo. Franca asimetria temporal media, moderada en areas frontales y
fronto-temporales. Asincronia en frontal y occipital con dextro-precedencia.

J Salvas de puntas, ondas agudas y ondas lentas de predominio derecho, con foco lento posterior derecho. Asimetria y asincronia de
ondas lentas muy pronunciadas. Crisis del hemicuerpo izquierdo.

K Salvas de ondas agudas posteriores en el hemisferio derecho. Moderada asimetria fronto-temporal y temporal medio, leve en
occipitales. Adecuada sincronia en todas las areas.

L Presencia de ondas agudas y ondas lentas difusas, asimétricas y asincronicas.

M Trazado normal, sin focos ni paroxismos. Pico de coherencia adecuado para la edad (10,5 Hz.) Franca asimetria fronto-temporal y
temporal medio, moderada en occipitales y frontales. Asincronia en todas las areas exploradas.

N Presencia de puntas posteriores bilaterales. Trazado hipovoltado en el hemisferio izquierdo. Franca asimetria frontal, fronto-
temporal y temporal medio, moderada asimetria en occipital. Moderada asincroniafronto-temporal.

@] Puntas bifrontales y bifronto-temporales, ondas lentas temporales derechas en [T4-02]. Franca asimetria frontales y temporal

medias, moderada en fronto-temporales y occipitales. Adecuada sincronia occipital.
Nota. Areas indicadas segdn el Sistema Internacional 10-20.

Tabla 3.
Resumen de observaciones en cada area valorada para cada paciente.
Caso Motricidad Actividades Bésicas Lenguaje y Cognicién Interaccion Social Escolaridad

A Hipotonia generalizada, Dependiente por No sigue con la mirada. Sélo con la familia. Ninguno todavia.
no sostiene la cabeza. completo. No responde. Algunos

balbuceos.

B Se sostiene parada con Dependiente por Ausencia del habla. Sélo con la familia. Ninguno todavia.
apoyo, hipotonia completo.
muscular general.

C Hipertonia muscular. Dependiente por Ausencia del habla. No So6lo con la familia. Ninguna todavia.

completo. evidencia intencién
comunicativa adn.

D Marcha y coordinacion Dependiente por Trastorno comprensivoy ~ Muy sociable y amistoso.  Guarderia normal.
motriz emergente, completo. expresivo, utiliza algunas
algunos pasos solo. palabras y

onomatopeyas.

E Hipotonia generalizada, Dependiente por Buen nivel de Disfruta el juego con Integracion en jardin
marcha asistida, muy completo. comprension, nivel otros nifios. de infantes por horas.
inestable expresivo emergente,
motricidad fina utiliza algunas palabras y
emergente. gestos.

(La tabla 3 continta en la siguiente pagina)
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(continuacién de la tabla 3)
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Dificultad en la postura,
equilibrioy
coordinacion. Leve
hipotonia muscular.

Marcha incipiente e
inestable

Marcha independiente,
torpeza motriz.

Postura, marcha y
coordinacién motriz
adecuada para la edad.

Marcha independiente,
torpeza motriz.

Dificultades en la marcha
y la coordinacién motriz,
pero no requiere apoyo
para desplazarse.
Adecuada motricidad
fina.

Independiente, con cierta
torpeza motriz.

Marcha y coordinacion
motriz adecuada
estereotipias motoras.

Marcha independiente
desde los 3 afios.

Marcha independiente,
torpeza motriz,
estereotipias motoras.

Control de esfinteres
adecuado, habitos de
higiene personal,
autonomia en la
alimentacion.

Dependiente por
completo.

Usa pafiales.
Dependiente para
vestirse y asearse.

Come solo, aunque tiene
restriccion para ciertos
alimentos.

Independiente para
alimentarse, logré el
control de esfinteres a los
3 afios, requiere ayuda
para vestirse.

Requiere ayuda para
alimentarse y vestirse. En
casa avisa para ir al bafio,
aunque usaparfiales.

Independiente y
auténoma.

Se alimenta sola, ayuda a
vestirse y asearse.
Enuresis nocturna.

Independiente y
auténoma.

Independiente y
auténoma.

Independiente para
alimentarse, asearse y
vestirse. Enuresis.

Buen nivel de
comprensién, expresion
oral escasa y poco
espontanea.

No habla, grita, usa jerga.

RM no especificado.

TEL mixto comprensivo-
expresivo, usa jerga,
intenta cantar.

Adecuado nivel de

comprension y expresion.

Vocalizaciones
espontaneas e
intencionadas y uso de
algunas palabras.

Buen nivel de expresion
oral. Dificultades en la
comprension lectora.
Dificultades atencionales
y pobre control
inhibitorio. RM leve.

Adecuado nivel de

comprension y expresion.

Trastorno semantico-
pragmético, con lenguaje
erudito.

Buen nivel de

comprension y expresion.

Respuestas lentas,
aungue adecuadas en test
ejecutivos. RM leve.

Vocabulario restringido,
se hace entender con
gestos y palabras sueltas.
RM leve.

Comparte con pares,
aunque en general es
descrita como retraida,
timida.

Sin contacto, se aisla, se
autoestimula (golpes en
el rostro)

No interactla
espontaneamente, escaso
contacto ocular.

Buen nivel de
socializacion, le cuesta
seguir normas.

Muy sociable y amistoso,
aunque timido.

Le cuesta interactuar, es
introvertida. Sin
problemas de conducta.

Conducta oposicionista
desafiante.

Dificultades en la
interaccion, pocos
amigos, es impulsiva 'y
agresiva con los pares,
desafiante con adultos.

Sociable y amistosa,
desenvuelta en distintos
contextos de interaccion.

Dificultades en la
interaccién, conducta
desafiante y agresiva.

Escuela normal,
desempefio promedio-
bajo.

Ninguna.

Ninguna.

Escuela normal, con
acompafiante
terapéutico.

Integracion escolar
con adaptacion, asiste
por horas.

Escuela normal con
adaptacion curricular,
desempefio bajo.

4° grado en escuela
normal. Lee bien,
desempefio promedio-
bajo.

Escuela normal,
desempefio promedio.

Escuela normal con
adaptacion curricular,
desempefio promedio-
bajo.

Escuela especial con
acompafiante
terapéutico. No
escribe, ni lee.

Visto el desarrollo global de estos pacientes (Figura
2) pueden notarse diferencias por edad y por sexo. Por
ejemplo, entre E, F y G, que tienen una edad aproximada, se
halla que el nivel de desarrollo més bajo corresponde al nifio
con ACC completa. VVéanse también los subgrupos de casos
A, By C, como Ny O, donde se aprecia que las mujeres
obtienen un mejor resultado en la evaluacion de su desarrollo.

En este sentido, se destaca el desarrollo alcanzado en
todas las areas evaluadas por el caso F, una nifia de 6 afios al
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momento de la evaluacion, de quien se diagnostico la
ausencia del cuerpo calloso incluso antes del nacimiento, fue
intervenida tempranamente por el quiste poroencefalico y
recibi6 tratamiento farmacol6gico por las alteraciones
bioeléctricas del trazado EEG. Sus padres, conocedores del
diagnéstico y de las posibles dificultades subsiguientes,
optaron por recibir apoyo terapéutico de distintas
especialidades, estimulando y fortaleciendo asi su desarrollo.



Figura 2.
Representacion del nivel de desarrollo alcanzado por cada paciente
de acuerdo a la edad y el tipo de agenesia.

I
o

Nivel de desarrollo

Diagnéstico
== ACC completa

ACC parcial

4. DISCUSION

La ausencia parcial o completa del cuerpo calloso afecta el
desarrollo psicomotor, cognitivo, lingiistico y socioafectivo.
En conjunto, la evidencia de estudios previos con pacientes
con ACC sugiere que los problemas del neurodesarrollo estan
relacionados con la pobre comunicacion interhemisférica.

Los principales perfiles en la ACC sefialan la
presencia de problemas en multiples dominios. En
Badaruddin et al (2007), se describen déficits del control
atencional, problemas sociales, quejas sométicas y problemas
de pensamiento; en Labadi y Beke (2017), dificultades del
lenguaje, la comunicacion y el procesamiento de informacién
emocional.Por su parte, Giuliano et al (2018) y Anderson,
Paul y Brown (2017) coinciden al referir sintomas del
espectro autista, particularmente en cuanto a la interaccion
social y comunicacion, entendidas también como dificultades
en la cognicion social, reconocimiento de emociones y
comprension de teoria de la mente.

En nuestro estudio, encontramos que el desarrollo
alcanzado es diferente en cada caso. Si bien ninguno de los
pacientes alcanza un nivel 6ptimo de desarrollo, en algunos se
observan importantes avances en la autonomia funcional, el
desarrollo cognitivo, el rendimiento escolar y la interaccion
social, aunque persisten las dificultades motrices.

Por tanto, concluimos que no existe un patron Gnico
en el neurodesarrollo de los pacientes con ACC, aunque si
una aparicion tardia en todas las areas evaluadas.
Estedesarrollo tardio puede establecerse como parte del perfil
en la ACC.

Y asi también hipotetizamos que los mayores
desarrollos alcanzados en nuestros pacientes pueden deberse a
patrones de plasticidad y sobreespecializacion hemisférica
para las funciones superiores, aunque también puede
considerarse que las conexiones intertaldmicas y las
comisurales preservadas en estos casos, compensa en gran
medida la funcion del cuerpo calloso.

Al respecto, Ettlinger et al (1972) habian sugerido
como las comisuras no callosas se usan como sustituto en la
agenesia. Mientras que para LabadiyBeke (2017), las
personas con ACC exhiben una cantidad limitada de
transferencias interhemisféricas, mediadas por comisura
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anterior y tractos anatémicos alternativos, desarrollados como
haces heterotopicos que proporcionan  mecanismos
compensatorios para las funciones sensoriales y motoras,
como para el procesamiento cognitivo y social.

En nuestro estudio pudo observarse como los
pacientes con ACC parcial presentan un desarrollo levemente
superior en contraste con aquellos pacientes con ACC
completa en el mismo rango etario. Asi, también se hallé que
las mayores dificultades en el desarrollo estuvieron asociadas
a la presencia de otras anomalias y comorbilidades, mientras
que la deteccién temprana de las malformaciones y el inicio
oportuno de procesos de rehabilitacién constituyen factores
protectores.

Los estudios que tratan sobre ACC detectados en
etapas prenatales informan un prondstico excelente, con una
probabilidad de hasta un 85% de un desarrollo de la
capacidad intelectual en el rango normal (Ramelli et al, 2006;
Moutard et al, 2012). En nuestra experiencia la mayoria de los
diagnosticos realizados fueron en edad infantil ypor otro lado,
todos los casos (excepto uno) presentaban comorbilidades
adicionales lo que dificulta un andlisis independiente de los
resultados (capacidades cognitivas, motoras y socioafectivas)
en cuanto al origen estructural de la Agenesia aislada o pura'y
la asociada.

El pronostico favorable puede asociarse con la
ausencia de comorbilidades, pero también con el inicio
oportuno de tratamiento y rehabilitacion hacia los pacientes,
como acompafiamiento terapéutico a la familia.

Por altimo, el hallazgo més relevante corresponde a
las diferencias observadas por el sexo de los pacientes. Las
mujeres de nuestra muestra obtienen un mejor resultado en la
evaluacion de su desarrollo, destacandose el logro de la
autonomia funcional, cognicién y lenguaje, pero persistiendo
las dificultades motrices en general.

A partir de las observaciones individuales se abren
multiples interrogantes sobre la heterogeneidad del
neurodesarrollo en la ACC y la necesidad de ahondar en la
evaluacion de las funciones atencionales y ejecutivas, como
en la evaluacién general de la capacidad intelectual, el afecto
y las habilidades sociales.
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