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Control de 1er Trimestre 

Sonoluscencia nucal aumentada (>p99) 

● 26 años. 

● Natural de Pakistán. 

● Primípara. 

● Sin antecedentes de interés. 

● Pareja consanguínea. 

● Inicio de control de gestación. 

➔ 11+3sg. BVC: contaminación fúngica. 

 

➔ 15+4sg. Amniocentesis: QF-PCR y Array-CGH sin alteraciones. 

 

➔ 16+3sg. Ecocardiografía: sin hallazgos patológicos. 



Ecografía Morfológica         

Complejo anterior anómalo: 
 
 - Imagen romboidea   
 - Irregular 

Complejo anterior normal:  
  
1. Fisura interhemisférica 
2. Surco calloso 
3. Rodilla cuerpo calloso 
4. Cavum septi pellucidi 
5. Astas anteriores  (AH). 

Viñals et al. 2015 



Neurosonografía  

DISGENESIA CUERPO CALLOSO_  Receso suprapineal, supraquiasmatico y Cavum velli 

Cuerpo calloso 16mm (p0)  



Estudios Complementarios 

● Estudio serológico  
 

        IgG Toxoplasma: negativo 

        IgM Toxoplasma: negativo 

        IgG Citomegalovirus: positivo 

        IgM Citomegalovirus: negativo 

● Exoma anomalías CC, fosa posterior y 

tronco encéfalo: sin alteraciones  

● “ Consejo prenatal:  

          diagnóstico y pronóstico”  

 

● Control gestación  



Control ecográfico 26 semanas (Biometrías acordes) 

Ventriculomegalia septada 



Control ecográfico 26 semanas 

Hipoplasia pontocerbelosa 

Protuberancia de  7.9mm (p0.3)  

Vermis de 13.8mm (p7) 



Anomalía desarrollo cortical Control ecográfico 26 semanas 

Pistorius et al, 2010. UOG Liao  et al, 2022. UOG 

Parieto-occipital, calcarina Silvio 



OTROS HALLAZGOS 

Progresión de malformaciones 30+0sg 

Amniocentesis para descartar infección  CMV  Resultado negativo 

Exoftalmos e hipertelorismo  Cardiomegalia  Dilatación Vena Umbilical 
 



ORIENTACIÓN DIAGNÓSTICA:  

❏ Disgenesia cuerpo calloso 

❏ Ventriculomegalia 

❏ Hipoplasia pontocerebelosa  

❏ Anomalía cortical 

Displasia de la unión del 
diencéfalo-mesencéfalo 

* 

Alteración de inducción ventral  del tubo neural 

Punto crítico señalización   

Unión mesencéfalo-diencéfalo 

Expansión caudal  diencéfalo  

Expansión 3ºVentrículo 

Mesencéfalo corto-grueso aberrante 

Alteración señalización 

Sobrexpresión  factor Pax6   diencéfalo  

Subexpresión  factores En1/Pax2  mesencéfalo 



Displasia de la unión del diencéfalo-mesencéfalo 
(Lawrence et al, 2020)  

Lawrence et al, 2020 (normal) Lawrence et al, 2020  Lawrence et al, 2020  Lawrence et al, 2020  

NORMAL   

División anormal 
mesencéfalo e hipotálamo 

plano axial 
 “Signo de la mariposa” 

A 

División anormal 
mesencéfalo y tálamo  

plano sagital 
Continuidad 

mesencéfalo/tálamo   

C 
Fusión completa o casi 

completa hipotálamo, tálamo 
y mesencéfalo 

B 



RM fetal 

Lawrence et al, 2020 (normal) 

Lawrence et al, 2020 (normal) 

Signo “alas de mariposa”  Signo “astas de toro”  
Signo del hachazo “kinking” 

de unión cérvico-medular 



Evolución 
 Ampliación Exoma dirigido L1CAM  sin alteraciones  
 
 Parto eutócico a las 37+6sg. Niña 2455gr, Apgar 9/10 y pH 7.06 
 
 
1. RM postnatal: Malformación cerebral compleja:  
• Agenesia del cuerpo calloso 
• Giración poco desarrollada para la EG 
• Ventriculomegalia con septaciones.  
 
2. Disfagia en estudio. Nutrición enteral domiciliaria por SNG 

 
3. Fisura palatina posterior (paladar blando) 
 
 

 Actualmente 5 meses de vida. Severo retraso del desarrollo psicomotor.  
 



RM Postnatal 

Lawrence et al, 2020 (normal) 
Lawrence et al, 2020 (normal) 

Signo “alas de mariposa”  
Signo del hachazo “kinking” 

de unión cérvico-medular Signo “astas de toro”  



CONCLUSIONES 

1. Dificultad diagnóstica de las entidades del SNC.  

2. Asociación de alteración de fosa posterior, cuerpo calloso y ventriculomegalia → DMJD. 

3. RM Fundamental en su diagnóstico y confirmación.  

4. Genética ayuda a consolidar el diagnóstico. 

5. Entidad infradiagnosticada. 

 

Displasia de la unión del diencéfalo-mesencéfalo 
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