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Presentación 
de caso 

Paciente de sexo masculino de 19 
meses de edad
Motivo de internación: Convulsión
Sin antecedentes de relevancia. 
Vacunación completa.
Datos positivos del examen físico:
o Macrocefalia (p>95)
o Retraso del desarrollo motor
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Hallazgos en 
imágenes

● Hidrocefalia severa supratentorial
● Aumento difuso de la señal T2 y 

FLAIR de la sustancia blanca 
subcortical, simétrica

● Preservación de la sustancia blanca 
profunda y cerebelosa, y sustancia 
gris

● Quistes subcorticales bilaterales en 
regiones temporales anteriores y 
lóbulos frontoparietales

● Atrofia cortical
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Discusión

Infrecuente enfermedad hereditaria autosómica 
recesiva 

Gen MLC1 en el cromosoma 22q

Puede manifestarse desde el nacimiento hasta 
los 25 años, con una edad media de 6 meses.

Clínicamente se caracteriza por: 
megalencefalia, retraso del desarrollo motor, 
convulsiones, deterioro mental

Discrepancia clínica-radiológica

Pronóstico:

Estabilización de la macrocefalia y un 
deterioro clínico lento
La inflamación de la sustancia blanca no 
es progresiva después de la fase inicial

Atrofia y aumento de tamaño/número de 
los quistes 
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“Leucoencefalopatía megalencefálica subcortical difusa 
asociada a degeneración quística de la sustancia blanca”
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La enfermedad de Van Der Knaap es una rara 
entidad hereditaria autosómica recesiva, 

neurodegenerativa, causa de convulsiones y 
retraso del desarrollo en niños, con mal 

pronóstico. Es una de las entidades a ser 
consideradas entre los diagnósticos 

diferenciales de leucoencefalopatías, 
destacándose la utilidad de la IRM. 

Conclusión
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