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SÍNDROME DE AICARDI

Objetivos de aprendizaje:
Describir las características clínicas que permitan sospechar el diagnóstico. 
Interpretar los hallazgos imagenológicos. 
Desarrollar los métodos imagenológicos más sensibles para complementar el diagnóstico.

Revisión del tema: 
● Enfermedad neurogenética de herencia dominante ligada al cromosoma X.
● 1 en 4000 pacientes.
● Triada: - agenesia del cuerpo calloso 

       -  espasmos infantiles 
       -  lagunas corioretinales en pacientes de sexo femenino.

● RM: -agenesia CC 
  -polimicrogiria 
  -formaciones quísticas en la línea media 
  -asimetría interhemisférica y cerebelosa
  -heterotopías, microftalmia 
  -coloboma del nervio óptico y de coroides.

● Pronóstico grave: epilepsia refractaria y discapacidad intelectual.
● Supervivencia del 76% a los 6 años y del 40% a los 14 años.

Conclusión: las imágenes por RM son cruciales para el diagnóstico. 
El conocimiento del espectro clínico del Síndrome de Aicardi, a pesar de ser un trastorno poco frecuente, nos permitirá tenerlo en cuenta 
como diagnóstico diferencial, sobre todo en aquellos casos que presentan espasmos infantiles como manifestación clínica asociada a 
agenesia del cuerpo calloso, optimizando los recursos diagnósticos y terapéuticos disponibles en nuestro medio. 
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RM T2: A. polimicrogiria (flecha); B: agenesia del CC y formación multiquística en sector posterior de VLD (flechas); C. coloboma (flecha) y 
microftalmia bilateral. C1: coloboma visto por fondo de ojo; FLAIR: D. agenesia del vermis e hipoplasia cerebelosa izquierda (flecha)
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