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SÍNDROME DE AICARDI-GOUTIÈRES, 
A PROPÓSITO DE UN CASO.
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Paciente de 7 años de edad con retraso madurativo, trastorno 
severo del desarrollo motriz y pérdida de la agudeza visual.
Nacida a término con embarazo controlado. En la última eco de 
control intraútero le diagnostican ¨alteración encefálica¨, según 
refiere la madre.
Actualmente le solicitan RM de cerebro bajo anestesia por 
epilepsia refractaria al tratamiento con Ácido valproico y 
Levetiracetam.

DATOS CLÍNICOS



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS

En las imágenes se observa: dilatación del sistema ventricular supratentorial con alteración de su configuración. IV ventrículo 
aumentado de tamaño con una amplia comunicación con la cisterna magna (flecha roja). Hipotrofia del  vermis cerebeloso inferior 
(flecha azul). Agenesia del cuerpo calloso y del septum interventricular (flecha amarilla). Quiste porencefálico(flecha verde).



HALLAZGOS IMAGENOLÓGICOS

Se visualizan ambos globos oculares de menor tamaño, con una leve asimetría y proptosis a predominio derecho.  
Formaciones quísticas hiperintensas en secuencias T2 (flechas rojas), que ocupan el espacio intraconal de ambas cavidades 
orbitarias, con desplazamiento y adelgazamiento del nervio óptico derecho en su trayecto intraorbitario.

DER IZQ



CONCLUSIÓNDISCUSIÓN

El síndrome de Aicardi es un trastorno congénito muy poco frecuente ligado al 
cromosoma X caracterizado por una triada clásica: agenesia del cuerpo 
calloso, espasmo infantil y coriorretinopatía. También se asocia a microcefalia 
adquirida, linfocitosis crónica en el LCR y niveles elevados de interferón alfa, 
asociados con hallazgos imagenológicos como calcificaciones intracraneales, 
anormalidades de la sustancia blanca y atrofia cerebral, siendo negativa la 
serología para las enfermedades infecciosas TORCH.
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