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RESUMEN

La esquizencefalia es un trastorno de la migracion neuronal que se
caracteriza por la presencia de una hendidura tapizada de materia gris
que se extiende desde la superficie de los ventriculos a la superficie
pial del cerebro.

Se presenta un caso clinico de un paciente de 72 afios que ingresa con
historia de afasia motora, movimientos ténico-clénicos generalizados
del cuerpo y desviacion de la comisura labial hacia la izquierda.
La historia clinica del paciente, sus antecedentes personales y el
examen fisico completo, junto con los estudios de imagen realizados
nos proporcionaron datos para el diagnostico de esquizencefalia de
labio abierto.

La presentacion de este caso clinico tiene como objeto resaltar el
hallazgo de esquizencefalia en un paciente adulto mayor, ya que se
sabe que esta enfermedad es poco comun.

Palabras clave: esquizencefalia, trastorno de la migracion neuronal,
convulsiones, hemiparesia.

ABSTRACT

Schizencephaly is a disorder of neuronal migration characterized by
the presence of a cerebrospinal fluid—filled cleft that extends from the
ventricular surface to the pial surface of the brain.

A clinical case of a 72-year-old patient admitted with a history of motor
aphasia, generalized tonic-clonic movements of the body and left
deviation of labial commissure is presented. The clinical history of the
patient, his personal history and the complete physical exam, along with
the imaging studies provide us of enough data to make the diagnostic
of open lip schizencephaly.

The objective of this presentation is to emphasize the findings of
schizencephaly in a patient with advanced age, because this disease
is known to be rare.

Keywords: schizencephaly, neuronal migration disorder, seizures,
hemiparesis.

INTRODUCCION

os trastornos de la migracion neuronal com-

prenden un grupo de lesiones que afectan

el desarrollo de la corteza cerebral. Los
mas conocidos de estos trastornos son la lisen-
cefalia, esquizencefalia, paquigiria, heteropatias
neuronales, polimicrogiria y agenesia del cuerpo
calloso.'™?

La esquizencefalia es una condicion inusual, de
etiologia incierta, y es la mas severa de estas
malformaciones. Se caracteriza por hendiduras
llenas de liquido cefalorraquideo, tapizadas por
materia gris y que se extienden a través de todo
el hemisferio cerebral. Se conocen dos tipos de
esquizencefalia: de labio cerrado (tipo 1) y de labio
abierto (tipo I1).4

Las manifestaciones clinicas y el pronéstico de la
enfermedad son variables, pero los pacientes tipi-
camente presentan convulsiones, hemiparesias y
déficit en el desarrollo.®

La resonancia magnética (RM) es el estudio de
imagen de eleccion debido a su mayor capacidad
para diferenciar la materia gris de la materia blanca,
y a su habilidad para dar una imagen multiplanar
de la anatomia.®’

ENFERMEDAD ACTUAL

Se trata de paciente masculino de 72 afios de edad,
procedente de San Miguelito, con antecedentes
de hemiparesia izquierda, con historia referida
por el familiar de haber presentado dificultad para
hablar, movimientos ténico-clénicos generalizados
del cuerpo y desviacion de la comisura labial ha-
cia la izquierda, de tres horas de evolucién, por lo
cual es llevado al Hospital Integrado San Miguel
Arcangel de donde es referido al Hospital Santo
Tomas. Durante el traslado, el paciente presenta
un nuevo episodio convulsivo ténico-clonico gene-
ralizado y llega en estado post-ictal. Niega vomitos
o relajacion de esfinteres. El paciente ingresa con
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diagnéstico de enfermedad cerebrovascular (ECV)
de origen isquémico versus trombético y de convul-
siones secundarias a ECV.

HISTORIA ANTERIOR

Antecedentes personales patologicos:

Refiere convulsiones esporadicas previas y he-
miparesia izquierda desde su nacimiento. No ha
recibido atencion hospitalaria anterior, sin embargo
refiere haber recibido cuidados de un curandero.
Niega otras patologias, traumatismos, cirugias,
alergias, transfusiones y hospitalizaciones. Niega
infecciones y exposicion a toxicos. No se conocen
detalles acerca de su historia perinatal.

Antecedentes personales no patolégicos:

Niega tabaquismo y uso de drogas. Ingesta de alco-
hol ocasional, no cuantificada. Escolaridad: Asiste a
una escuela especial, por presentar retraso mental,
y llega hasta tercer grado de primaria.

Vivienda con paredes y piso de cemento, techo de
zinc. Deposicion de excretas en letrina. Refiere que
nunca ha trabajado por su situacion.

Antecedentes familiares:

Madre con diabetes mellitus; hermana con hiper-
tension arterial y antecedentes de ECV isquémica;
hermano y sobrina con ECV del adulto joven.

INTERROGATORIO
POR APARATOS Y SISTEMAS

Al momento de la entrevista el paciente no réfiere
sintomatologia relevante al caso.

EXAMEN FiSICO

« Signos vitales
PA = 120/80 mmHg
FR =20 cpm

FC=72Ipm
T=36.8 °C

» Aspecto general: paciente de 72 afios, edad apa-
rente con la edad cronolégica, se encuentra en
decubito supino, con ropa de hospital. Conciente
y orientado en lugar y persona, cooper6 con el
interrogatorio, a pesar de presentar una leve
dificultad en el lenguaje y bradilalia.

* Cabeza: prominencia frontal derecha (exosto-
sis)

* Qjos: pupilas simétricas normorreactivas a la luz,
escleras sin tinte ictérico. Cérnea y conjuntivas
normales. Fondo de ojo normal.

« Oido: conducto auditivo externo permeable, sin
secreciones ni lesiones aparentes.

* Nariz: tabique nasal simétrico. No presenta rino-
rrea ni rinorragia. Ausencia de masas visibles.

= Boca: mucosa oral hidratada, edentulia parcial.
Mala higiene oral. No hay lesiones aparentes.

« Cuello: cilindrico, simétrico, sin masas ni adeno-
patias palpables. Sin ingurgitacion yugular. No se
palpa la glandula tiroides.

« Torax: simétrico, sin retracciones. Ausencia de
masas visibles. Buena ampliaciéon y amplexacion
del térax.

* Pulmones: buena entrada y salida de aire. Ruidos
respiratorios normales, no se auscultan ruidos
agregados.

« Corazon: ruidos cardiacos ritmicos, sin soplo ni
galope. Sin frote pericardico. Punto de maximo
impulso en localizacion normal.

« Abdomen: ruidos hidroaéreos presentes. Blando,
depresible, no se palpan masas ni visceromega-
lias. Sin rebote ni defensa.

« Extremidades: asimétricas, con disminucion de
la masa muscular en miembros izquierdos. Sin
edema, pulsos periféricos presentes. Deformidad
en los dedos de miembro superior izquierdo en
forma de gatillo.

» Tacto rectal: esfinter anal normotonico, con es-
casas heces blandas en ampolla rectal. Prostata
adenomatosa grado I, sin sintomas urolégicos.
No se palpan hemorroides.

« Genitales externos: sin lesiones. De apariencia
normal.

« Neurologico: se encuentra conciente, con una
escala de Glasgow de 13/15 (Ocular 4, Verbal 4,
Motora 5). Sensibilidad superficial tactil y dolo-
rosa conservada. Leve paresia de los musculos
faciales inervados por el VIl par craneal derecho.
Hemiparesia izquierda con disminucién de la fuer-
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za y del tono muscular (izquierdo: 3/5; derecho:
4/5). Reflejos osteotendinosos aumentados en
hemicuerpo izquierdo (3+/4+) y normales en he-
micuerpo derecho (2+/4+). Sin clono ni Babinski.
Sin signos de irritacion meningea. Pruebas cere-
belosas negativas. Leve retraso en el desarrollo
psicomotor, cognitivo y del lenguaje.

LABORATORIOS Y PRUEBAS DE GABINETE

* Pruebas de laboratorio (biometria hematica,
electrolitos, pruebas de funcion hepatica, ga-
sometria arterial): dentro de los rangos norma-
les.

» Radiografia anteroposterior de térax: sin alte-
raciones.

« Tomografia computada cerebral simple: el ha-
llazgo dominante lo constituye un trayecto de
comunicacion entre el ventriculo lateral derecho
y el espacio subaracnoideo, el cual impresiona
estar tapizado por corteza cerebral [Figuras
1, 2, 3]; y que hace considerar, como primera
posibilidad, el diagnéstico de esquizencefalia

Figura 1

Figura 4

|| .“

Figura 2

Figura 5

de labio abierto. Asociado a esto, hay abomba-
miento del hueso frontal y parietal crénico. No
se observan lesiones isquémicas.

* RM: cortes sagitales [Figura 4], coronales
[Figura 5] y axiales [Figura 6], muestran una
hendidura cerebral ancha que se extiende
desde la superficie ventricular hasta la cortical
del lado derecho, consono con el diagnéstico
de esquizencefalia de labio abierto.

TRATAMIENTO

Epamin 100 mg IV c/8horas
Ranitidina 50 mg IV c/8horas
Clindamicina 900 mg IV c/8horas
Cefotaxima 2g IV c/8horas
Fenobarbital 64 mg VO bid

DIAGNOSTICOS

1. Esquizencefalia de labio abierto derecha

2. ECV isquémica transitoria

3. Convulsiones secundarias a ECV isquémica
transitoria

Figura 3

Figura 6

- Tomografia computada cerebral simple realizada al paciente. Hospital Santo Tomas. (Figuras 1, 2, 3).
- Resonancia magnética corte sagital, coronal y axial (Figuras 4, 5, 6), en donde se observan una hendidura cerebral ancha
(labio abierto), que se extiende desde la superficie ventricular hasta la cortical del lado derecho.
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Generalidades

La esquizencefalia es un desorden poco comun
de la migracion neuronal, caracterizado por una
hendidura llena de liquido cefalorraquideo, la cual
esta tapizada por materia gris. La hendidura se
extiende a través de todo el hemisferio cerebral,
desde la superficie del ventriculo (epéndimo) a la
periferia (superficie pial) del cerebro.* 8

A menudo se pueden encontrar, asociados a la
esquizencefalia, heterotopia de materia gris (cumu-
los de materia gris en localizaciones anormales),
polimicrogiria y quistes aracnoideos. Las heteroto-
pias y polimicrogiria usualmente se encuentran
delimitando las hendiduras. El septum pellucidum
esta ausente en el 80-90% de los pacientes, y la
esquizencefalia puede coexistir con la displasia
septo-6ptica. ® ©

Etiologia

Se han propuesto muchas teorias para explicar
la etiologia de la esquizencefalia, sin embargo,
ninguna es aceptada universalmente. La teoria
mas aceptada postula que la esquizencefalia se
produce como resultado de una destruccion tem-
prana y focal de la matriz germinal y el cerebro
circundante, antes de que se formen los hemisferios
por completo, alrededor del segundo y quinto mes
de la gestacion.™ 12

Es muy probable que la lesion se relacione con
multiples etiologias, incluyendo causas genéticas,
toxicas, metabdlicas, vasculares o infecciosas.'*'*

En algunos casos de esquizencefalia se han descu-
bierto mutaciones en los genes EMX2 y Lhx2, pero
la identificacion de la causa genética especifica aln
esta en estudio.”>""

Epidemiologia

Se considera a la esquizencefalia como una en-
fermedad poco comun en todo el mundo. No hay
informacion bien documentada acerca de su inci-
dencia especifica. 12 8

En cuanto a la mortalidad, se conoce que la seve-
ridad de los sintomas se relaciona con la extension
de corteza cerebral que esté involucrada en el
defecto.™

No existen estudios que demuestren la existencia
de una predisposicion racial o por sexo.

Sin embargo, lo que si se conoce es que esta con-
dicién esta presente al momento del nacimiento, y
se diagnostica mas en la infancia. 5 ®

Tipos de Esquizencefalia

La esquizencefalia se divide en dos tipos: de labio
cerrado (tipo ), en la cual las paredes de la hen-
didura estan en aposicion, y de labio abierto (tipo
I), en la que las paredes de la hendidura estan
separadas. La esquizencefalia tipo Il ocurre mas
comunmente que la tipo |.8 120

Las hendiduras se pueden localizar en cualquier
parte, pero se encuentran mas comunmente en las
regiones perisilvianas. Pueden ser unilaterales o
bilaterales, y pueden ser simétricas o asimétricas;
siendo mas frecuentes las unilaterales. "

Manifestaciones Clinicas

Las manifestaciones clinicas de la esquizencefalia
son variables, pero los pacientes tipicamente pre-
sentan convulsiones, hemiparesias y déficit en el
desarrollo. 2" %

Los pacientes con hendiduras unilaterales y labios
unidos, pueden tener hemiparesias y convulsiones
de moderada intensidad, pero por lo demas, un de-
sarrollo normal. Cuando la hendidura esta abierta,
los pacientes presentan un retraso en el desarrollo
que va de moderado a severo y hemiparesias. & 23

Los pacientes con hendiduras bilaterales presentan
severo deficit mental y anormalidades motoras,
incluyendo cuadriparesia espastica. Frecuente-
mente estos pacientes presentan ceguera, la cual
se asocia comunmente con hipoplasia del nervio
optico. ®

Es mas probable que el desarrollo del lenguaje sea
normal en pacientes con esquizencefalia unilateral
que en pacientes con la forma bilateral.* ® También
es frecuente encontrar convulsiones refractarias a
tratamiento. 252

El pronéstico varia dependiendo del tamafio de las
hendiduras y del grado del déficit neurolégico.® '
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Diagnédstico

La RM es la modalidad de imagen de eleccion,
debido a su mayor capacidad para diferenciar la
materia gris de la materia blanca, y a su habilidad
para dar una imagen en mas de un plano.?’ La
identificacion de materia gris tapizando la hendidura
es el hallazgo patognomonico en la diferenciacién
de la esquizencefalia de la porencefalia; esto se
demuestra mejor por RM. '8

Usando tomografia computada (TC) el diagnostico
de esquizencefalia es dificil algunas veces, parti-
cularmente la de tipo I. Sin embargo, es posible
guiar el diagnostico de esquizencefalia mediante
TC 18,25

Se puede utilizar la ultrasonografia en pacientes en
periodo neonatal en los cuales se sospecha esta
anormalidad. "% 26

Tratamiento

El tratamiento consiste generalmente en terapia
fisica, tratamiento para las convulsiones, y una de-
rivacion (shunt) en los casos que son complicados
por hidrocefalia. "%

DISCUSION

La esquizencefalia es una enfermedad poco
frecuente y que se presenta y diagnostica al na-
cimiento o en la infancia, sin embargo existen en
la literatura casos reportados con diagnéstico de
esquizencefalia en jovenes (a los 14, 17, 21y 23
afos de edad)?*?' y casos reportados en adultos (a
los 52 y 58 afios). ?® La presentacion de este caso
clinico es unica, ya que el diagnéstico de esquizen-
cefalia fue hecho en un paciente de 72 afios.

Semejante a la literatura, nuestro paciente presenta
la forma méas comun de esquizencefalia, que es la
de labio abierto en su presentacién unilateral 1120
Los datos clinicos del paciente tales como las
convulsiones, la hemiparesia y el déficit en el de-
sarrollo y en el lenguaje, son lo caracteristico de la
esquizencefalia de labio abierto.

A pesar de ser la RM el gold standard en el diag-
nostico de esta patologia, el uso de la TC nos reveld
inicialmente la presencia de la hendidura tapizada
por corteza cerebral, hallazgo radiolégico propio de
la esquizencefalia.®” De igual manera, se le realizd

CASO CLINICO |

posteriormente una RM al paciente para confirmar
el diagnostico de esta entidad.

Con respecto a las causas que dieron lugar a dicho
trastorno, no se conocen antecedentes en la histo-
ria del paciente que pudieran sugerir una etiologia
especifica; sin embargo, es importante reconocer
que el factor genético juega un papel importante
en la esquizencefalia. 2

En cuanto al tratamiento realizado, éste consistid
basicamente en tratamiento sintomatico para las
convulsiones.

Es importante mencionar que el diagnostico de
esquizencefalia en este paciente fue casual, ya
que el paciente ingreso por una enfermedad cere-
brovascular y durante su manejo fue diagnosticado
de esquizencefalia de labio abierto. Probablemente
este diagnéstico tardio de esquizencefalia se haya
debido a que el paciente no habia recibido atencién
hospitalaria anterior, posiblemente por las pocas
manifestaciones neurologicas que presentaba, y a
que anteriormente no se contaba con las herramien-
tas de diagnostico presentes en la actualidad.
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