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RESUMEN:

Se describe la evolucién clinica de cuatro afios del caso de un paciente atendido de urgencia, por primera vez, alos 17 dias de nacido,
con manifestaciones de crisis convulsiva y desnutricién. Durante su hospitalizacién, exdmenes de neuroimégenes condujeron al
diagnéstico de Agenesia del cuerpo calloso (ACC), malformacién que puede ocurrir de forma aislada o en asociacién con otras
alteraciones sistémicas o del sistema nervioso central. ACC es considerada una de las malformaciones cerebrales més frecuentes,
con una prevalencia estimada en 1 de 4000 nacidos vivos. Se revisan los aportes tedricos y clinicos sobre la enfermedad para concluir
que la importancia del caso radica en que las estrategias interdisciplinarias utilizadas en el tratamiento han generado cambios
significativos en la evolucién clinica de ACC. Asimismo, el compromiso y participacion de los padres en la implementacién de
cuidados paliativos, reviste significativa importancia.

PALABRAS CLAVE: cuerpo calloso, crisis convulsiva, adhesién al tratamiento, cuidados paliativos.

ABSTRACT:

The four-year clinical evolution of a patient seen for the first time at the age of 17 days, when he was admitted to the emergency
room due to seizures and malnutrition, is described. During this hospitalization, neuroimaging tests led to the diagnosis of Agenesis
of the corpus callosum (ACC), a malformation that can occur in isolation or in association with other systemic or central nervous
system conditions. ACC is considered one of the most frequent brain malformations, with an estimated prevalence of 1 in 4000
live births. The main theoretical and clinical contributions about the disease are reviewed. It is concluded that the importance
of the case lies in the fact that the interdisciplinary strategies used in the treatment of ACC patients have generated significant
changes in their clinical evolution. As well, the commitment and participation of the parents in the application of palliative care
is of significant importance.

KEYWORDS: corpus callosum, seizure, adherence to treatment, palliative care.

INTRODUCCION

La agenesia del cuerpo calloso (ACC), es la falta de formacién de la regién cerebral llamada cuerpo calloso,
producto de una alteracién en el desarrollo embrionario a partir de la semana 20 que ocasiona la falta parcial
o total de este importante haz de fibras interhemisféricas cerebrales. Esta condicién clinica fue descrita
por primera vez por Albert Schinzel en 1979 (1), y en la actualidad existen estudios exhaustivos de su
etiopatogenia, sus comorbilidades y su desarrollo. Un estudio llevado durante el periodo de 29 afios de la
prevalencia general de ACC fue de 2,56 por 10 000 nacimientos, lo cual no la hace una patologia muy
frecuente (2), a menudo se asocia a otras malformaciones congénitas, puede ocurrir de forma aislada o
en compania de otras alteraciones del sistema nervioso central o sistémico como por ejemplo existe una
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proporcidn de agenesia / hipoplasia 5,7 (217/38), y las malformaciones asociadas con mayor frecuencia
son las del sistema musculoesquelético y las trisomias son las anomalias cromosémicas mds frecuentes, en
particular la trisomfal8 y 13 (respectivamente 9/32 y 4/32 casos), los estudios muestran mayor riesgo para
los hombres (3).

Desde el punto de vista etiopatogénico se le atribuye a multiples factores de orden genético, incluyen
errores cromosdmicos, infecciones prenatales y otros factores relacionados con el entorno prenatal, tales
como el consumo de alcohol en la madre (4) se ha identificado, a través de la secuenciacién del exoma
completo (WES), dos mutaciones genéticas en el cromosoma X: una es una mutacién sin sentido
hemizigética c.3746T> C (p. L1249P) en la subunidad del complejo mediador génico 12 (MED12); la otra
es una mutacidn sin sentido.

Las manifestaciones clinicas corresponden a diferentes variantes de malformacion del cuerpo calloso, entre
ellas existen ACC total, ausencia del CC, ACC parcial, la hipoplasia donde la direccién de crecimiento
del cuerpo calloso esta presente, pero los nervios no se desarrollan como para formar una estructura y la
heterocigota ¢.128 + 5G> C en el gen ephrin B1 (EFNB1) (5); otros factores asociados son causas genéticas,
infecciosas, vasculares o tdxicas , y también la disgenesias del cuerpo calloso (6).

Al mismo tiempo la ACC, puede estar presentarse con algunos sindromes epilépticos como son: Sindrome
de West, Lennox Gastaut, sindrome de Otahara, (7) también suele caracterizarse por retardo general en
el desarrollo psicomotor, relacionado con la coordinacién, equilibrio, hipotonia; asi como alteraciones
cognitivas relevantes, por consiguiente deterioro del razonamiento abstracto, dificultad en la resolucion
de problemas, retraso en el lenguaje, dificultad de expresarse con coherencia, dificultades en el lenguaje
comprensivo, son ninos que presentan desde un coeficiente intelectual menor de lo esperado hasta un retardo
mental severo (8).

Los resultados de estudios cognitivos y neuroldgicos en pacientes con ACC suelen ser normales o con
problemas de comportamiento leves en algunos casos, sin embargo, el prondstico es peor en casos con
malformaciones cerebrales asociadas (9). Estudios recientes de seguimiento a largo plazo muestran un
resultado normal del desarrollo neuroldgico o discapacidades leves en el 65-88% de los ACC (10).

También se ha descrito que algunos pacientes presentan cognicién social deficiente ocasionando
problemas para integrar informacién de multiples fuentes (verbal y visual) y usar sefiales paralingiiisticas para
la emocién y comprender el habla no literal (11).

Desde el punto de vista clinico pueden presentar crisis convulsivas frecuentes (tipo motora, clénica),
macrocefalia, hipertelorismo, pardlisis cerebral, déficit neuroldgico focal, sindrome de desconexién (12). Con
respecto al diagndstico, una de las complicaciones es que el trastorno solo se puede diagnosticar firmemente
a través de la neurorradiologia (13).

Debido a esto el abordaje terapéutico no se encuentra estandarizado en tanto que depende de las
caracteristicas de cada paciente y las comorbilidades, los compromisos o déficits neuroldgicos, cognitivos,
sociales, de comportamiento, entre otros. Si existen crisis convulsivas es importante su control, en razén que
estas pueden ocasionar un mayor deterioro de las funciones cerebrales es por esta complejidad del cuadro que
se plantea el requerimiento de un equipo interdisciplinar para el tratamiento de estos casos.

De acuerdo a los antecedentes tedrico-pricticos la intervencion se enfoca en las directrices dadas en la
tabla 1; el seguimiento integral en el caso clinico ACC requiere ambientes estructurados y con proyectos
claramente definidos, buscando la potenciacién maxima de las posibilidades fisicas e intelectuales del nifio
mediante la estimulacién regulada y continuada, llevada a cabo en todas las dreas del desarrollo, con la
participacion de los padres, mostrdndoles la forma correcta de realizar los ejercicios de tal manera que formen
parte activa en el tratamiento de su hijo, de alli que el manejo de apoyo especifico de los sintomas, la mejora
del crecimiento y el desarrollo y las intervenciones de apoyo de los padres son clave para manejar a los nifos
con agenesia del cuerpo calloso (14).
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El presente caso clinico ha sido tratado con abordaje multidisciplinar en la FHUM (Fundacién Hospital
Universitario Metropolitano de Barranquilla, Colombia), cuyo objetivo es fundamentar la evolucién
del caso, con una trazabilidad de 4 anos, describiendo las estrategias empleadas en la intervencion
multidisciplinar realizadas, en este sentido se busca fortalecer la efectividad del proceso de intervencion,
involucrando un equipo interdisciplinar de profesionales que proporcionaron cambios favorables en la salud
y la calidad de vida del paciente y su familia.

Tabla 1. Evolucidn actual del paciente

Motor grueso Se coloca de pie
Se sienta
Gatea
Da pasos agarrado de la baranda de la cuna

Motor fino Usa los dedos v manos para exploracién
Agarra objetos incluyendo una cuchara, aunque no la maneja con
destreza

Area social Realiza interaccién con el medio
Pide algunos alimentos por su nombre (tete, agua)

Lenguaje Comprende el lenguaje y se hace entender con algunas palabras
v sefias.
Expresiones faciales y manifestaciones emocionales

Elaboracién propia de las autoras (2021)
Presentacién del caso

Se trata de un menor de 4 afios, con antecedentes de multiples hospitalizaciones desde sus primeros dias
de nacido, por crisis epilépticas, y problemas para tragar, seglin antecedentes perinatales, la madre niega
patologias durante el embarazo e ingesta de medicamentos, u otro tipo de sustancias psicoactivas; asevera
control prenatal durante el tiempo de gestacién de forma puntual. Menor producto del tercer embarazo a
término 37,5 semanas, por via vaginal, con un peso al nacer de 2300 gramos, y medidas de 35 cm, alimentado
a través de leche materna y leche de formula con mezcla de cereal. Al realizar la exploracion respectiva se
observa retraso en el desarrollo psicomotor: sostén cefélico a los 5 meses y dificultades para la sedestacion,
sindrome febril agudo y microcefalia. Tratado farmacolégicamente con fenobarbital 25 mg 1 diaria via oral.
La conducta sugerida y atencién multidisciplinar se encuentran expuestas en la tabla 2 y tabla 3 de acuerdo
a la evolucidn del cuadro clinico.

Metodologia

El seguimiento del caso se desarrollé a través de la recoleccién de informacién documental con fuentes
primarias como lo es la historia clinica, combinado con observacion directa, entrevistas con los familiares
y algunos profesionales de atencién domiciliaria, consulta externa. Lo que permitié tener acceso a la
informacion relacionada con los diferentes procedimientos, pruebas de laboratorios e imégenes diagnésticas.
Se realizé un anlisis de tipo longitudinal, en tanto se hizo seguimiento al caso durante cuatro anos, se fueron
contrastando los hallazgos clinicos, con los diferentes signos y sintomas, y el desarrollo del nifio en el tiempo
observado. Todo ello bajo la modalidad de estudio de caso.

El compromiso de los padres en las asistencias médicas periddicas ha sido el esperado, sin embargo,
tropiezan con el obstéculo de solo contar con un régimen subsidiado, no contributivo, lo que ha traido
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como consecuencia que los tratamientos se trunquen, los trasladen de empresa prestadora de servicios de
salud, entre otros inconvenientes. Causando muchas veces disrupciones en la en las intervenciones clinicas
necesarias. No obstante, lo diferencial de este caso, segun lo expresado anteriormente, estd determinado
porque los padres se encuentran apropiados en adoptar, mantener y aplicar las sugerencias y formacion
recibidas por cada profesional, reflejindose en el estado general actual del paciente.

Tabla 2. Seguimiento multidisciplinar en el caso clinico ACC.

Profesionales de salud

. . Conducta a seguir
que intervienen

Objetivo De Cada Profesional

Efectos en el caso ACC

Exploracion
neurcfisiologica:
Potenciales evocados

PEDIATRA anditivos, visuales,

Segumiento del caso: desarrollo
evolutivo del nifio.

Clandad en la evolucion climca del menor

cognitivos y Medicacion respectiva y en relacidn al desamrollo evelutivo
somatosenscriales adherencia
ordens infervencion
im -
Facie con tngenocefalia
Parpados edematosos
Encefalografia digital 5 If . Epicanto
Fesonancia Magnética E;l inita del encéf ]csﬁn Fisuras oblicuas
e Se encuenira constitnida por un ritmo alfa
de 8-10 hz de frecuencia y una amplitud,
NEUROLOGOD hallazgo frecuente en ACC
Fenobarbital 25 mg 1
. diania via oral Feeducir crsis epilépticas,
Acido Valproico de mg'kg! Paicoeducacion con los padres Control de las cnisis epilépticas
dia * por tres dias Lograr adherencia optimizada al  Logro a la adherencia optinnizada
*(indica que para 1 kg de  tratanuento farmacologico.
peso se admimstran 10 mg)
GENETISTA Andlisis cromosémico Confirmar malformacién ~ one contmidad al ratamiento
Cariotipo RT congénita del encéfalo P
El esofago mmestra calibre contomos v
. . pliegues mucosoes normales, sin Imagenes
GASTROENTEROLOGO Em;dlqs de deglu::mn. Determinar las causas del de exceso ni defectos de llenado, no hubo
: esufergog - Eeflujo gastroesofagico grade IV extravasacion del medio de contraste.
=T Se observo reflujo gastroesefagico hasta la
porcion cervical del esofago.
T""’Lﬁ;f:‘;f d Mejoria en la actitud postural del nifio,
Fuerza r’mscuhr Feehabilitacion para ] Retraso Confrol en cabeza- tronce y brazos.
. - psicomotor grave enfocado a: Respuesta a la estimulaciones tactil, visual
Valoracion de las . = -
amplitudes articulares Hipertonia en ambas ¥ vestibular
. extremidades- movinuentos Se mantiene sentado mayor parte del
FISIOTERAPIA Tonopasivo delos  inconrolados tiempo
neulo de ahductores Pie en valgo Menor espasticidad de miembros inferiores
a,ni.ﬁn de dmsi.ﬂexinm-ie Aplicar estimmlacion global e Bartinizar las tareas repetitivas y
= tobillos Integracion sensomotriz convertirlas en automaticas.
Aplicar técmica de Entrenamiento de los padres Formacién a los padres en la forma
P;:. . . comrecta de realizar los ejercicios.
mesiterapia
. . Capaz de girarse en la cama solo
Estinmlar el sistema - (Girarse la cabeza en busca del somdo o
o _ neuromusculoesquelético estimmlo auditivo
Terapia fisica a nn-el Lograr segmentacion y .0gTa sostener oh}em-s con uma sola mano.
TERAPIA FISICA nevromsculoesquelétice v automatizacion. bas v alternos ’
motncidad fina Mejorar el conocimiento y _— . .
Lateralizacién secanocimients corponl Mejoria en la exploracion del tacto.

Entrenamiento de los padres
Lateralizacicn mdiferenciada

Separacion de los dedos de las manos
Mayor eleccion del brazo derecho para
ejecutar tareas.

Elaboracién propia de las autoras. Historia clinica del paciente (2021)
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Tabla 2 (cont). Seguimiento multidisciplinar en el caso clinico ACC.

FProfesionales de zalud
que interviensn

Conducta a seguir

Objetive De Cada Profesional

Efectos en el cazo ACC

PSICOLOGIA

FONOAUDIOLOGIA

TERAFIA
OCUPACIONAL

OFTALMOLOGIA

ODONTOLOGIA

NUTRICION

TRABATO SOCTIAL

Evaluar cogmicion
Estado emocional
Comnmicacion
Reeducacion mtegral
Intervencion con los

padres

Terapia del lenguaje

Estimulacion global e
integraclén sensomotiiz

Examen oftalmeologico
Sepnimiento penddico

Evaluacién de 1a salud
oral.

Valoracién nufricional
Cambios en el régimen
alimenticio

Wisitas domiciharias
Aplicamon de
mstromentos: salud
familizr: Famihograma,
APGAR famihar

Evaluacién de Inteligencia
Intervencion bajo los parametros
de la técnica de modificacion
de conducta (cogmitivo,
comunicactonal v emocional)
Feforzar el aprendizaje,
hatalidades sociales, Entrenar
a los padres en el manejo de
respuesta automatica en tareas
concretas ¥ basicas.
Paicoeducacion
Terapia demiciliaria para

Evaluacion del lenguaje

Estimmulacion motrnicidad fina
Estimulaciones tactiles, visuales,
vestbulares.
Feacciones postulares de
enderezamiente v del equilibnie
Entrenamiento de los padres
Esquema corporal
Evaluzcion de agudeza visual
¥ examen complementano de
Potenciales Evocados Visuales
(FPEV).

Mantener las condiciones de la
salud oral,

Manejo de episodics de
atragantammento durante la
ingesta de conmda
Educacion v enfrenamiento con
los padres, a fravés de la visita

Evaluacion del enformo del mifio
Dhagnostico fammhar del
paciente.

Dhagnostico de retardo mental global del
dezarrollo.

Deteccion de discapacidad en el proceso de
aprendizaje

Desarrolls de la capacidad de saltar v
amararsa los cordones

Logros significatives en los esquemas
mentales de los padres, apropiandose del
caso como coterapeutas ¥ cundadores del
mifio.

Mejoria de habilidades sociales en el nifio
con respecto a sus hermanos v otros nifios.

Ganancia  del primer nrvel lingiistico:
balbucea papa, mama, agua v decir |z edad.
Desarolla reconocimuents visual a traves
Mejorz del lengnaje comprensivo que el
EXPIEsIVO.

Fespuesta a consignas visuo-gestuales

Se evidencia meremento de habihidades
sociales.
Somatognosia mejorada

OD: fija v sigue estimules. OI: fija sin
seguir estimules, al fondo de ojo se aprema
nervio optico de aspecto sano.

PEV con resultados normales
Zona oral zana
Padres apropiadeos de 1z higiene oral del

DNETOT

Aleance en la modificacion de la textura de
los alimentos
Dismumucion del reflujo gastroesofagico
Mejora en el peso segiin edad cronologica

Se dentifica familia nuclear, con bajo mivel
5OCI0eCOnAmIcD.
Disfimeionalidad familiar,
Predictibilidad en el entorno:
Exatar cambios frecuentes en el entorne en
que se desarrolla el nific.
Seleccionar lugar donde el mfio realiza
actrvidades v asi se evita el estrés.
Interacciones Sociales:

Con personas diferentes
Aprends a mtegrarse en grupo de pares.
mejoria en la commmcacion
Cambios sigmificattvos en la cobesion
familiar (APGAR de 8 2 14);
Compromiso positive de los padres en las
asistenclas médicas penodicas.

Elaboracién propia de las autoras. Historia clinica del paciente (2021)
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Tabla 3. Trazabilidad del caso clinico: ACC, desde los 17

dias de nacido — 4 anos de edad por equipo multidisciplinar.

Edad d Motive de la . . .. .
. ' N oo ' Intervencion Diagnostico Tratamiento
intervenciom intervencion

17 dizs de Convulsiones ¥ Pediatria ¥ Apenesia del cuerpe calloso Seguimiento del case: desarrolle

nacido dificultad para tragar neurologis Retardo e 1a mislinizacion evolutivo del nifio.
Terapia fisica en &l manejo de:
Fuerza mmscular
Valoracion de las amplitudes
. — articulares Tone pasivo de los
1 mes 11 dias Piep ﬁmz:;] Fisioterapia Feetardo en el desarrollo mscnlas
Angulo de abductores, angulo de
dorsiflexion de tobillos.
Aplicar técnica de Cinesiterapia
30 sesiones una por dia
Mn?ﬁﬁiﬁm Crisis convulsiva
izada Hoenitalizacian Apenesia del cuerpo calloso Hospitalizacion en TCT neonatal
Fﬂ_g fida del tomo = Sindromes dismorfico genético Fenobarbiml ampollas 25 meke x dia
I meses T Hipospadia
. Hipospadia Pie en valgo i
Convulsiones y . . - . ) Segmimiento del caso: desarrollo
cuadro febril Pediam Facke con Togmocelakia e o ptusivo del niflo.
bajas
Brote en Fliegues Drermatologia Drermatitis Atopica Tratamiento topico en region afectads
= Confimmar Malformacion congénita P I
3 mases Analiz massmic
malformacion Genatista muliiples Trigonocefalia i crn o
. . Carotipo BT
Hipospadia

congenita del encefalo
Hospitalizacion en TCT necnatal

6 meses de Comrulsiones HPEP]LE ]'Dun-ia Dificuliad en sostén cefalico
vida : P‘;E TJCE : Reflejos oculocefalicos Fenobarbital ampollas 25 mg'ke x dia
Movimientos tomics Crizis comvulsiva
zeneralizado . ACC Orden de examenes de laboratorio
& meses Derdids dal Hospitalizacion  py o rnidad en valgo pie derecho  Remision a psicologia y Nutricién
conocimiento Desnutricion
Oftalmeologia Vision subnormal de smbos ojos Potanciales visuales evocados
Malformacion congenita dal
1 Valoracién por .En.cefaln ) Amnalisis cromosomica
e immdme i S
Hanst “FI]‘“ ool . : = Microameglos: MICHOCHIP
Dliegue del Epic CYTOSCAN HD AFFYMETRIX
Filimm marcado
Evaluar cosmicion Terapia Multdisciplinaria ¥
Eerada m::‘.:ﬁ ol Fetardo mental global dal domicilistia (acompafismisnto 2 los
12 meses Resducacion inteeral Pricologia desarrollo padres)
Evaluar ¢ caciom Discapacidad en el aprendizaje Sepuimiento terapeutico con los
padres
Comvulsionss Crizsis comvulsiva
13 meses Movimientos tomice Hospitalizacion aAce Orden de examenes de laboratorio
generalizado Perdida F ) ) Fayos X de torax
L Microcefalia
del conocimiento
Arido Valproice 1.5 (22.5 Kg)
Potenciales evocados
Hospitalizacion Crisis comvulsiva Equipe multidisciplinar (Fisioterapia,
18 meses Comvulsiones Interconsulta con ACC Fisiatra,
Heurologia Mictocefalia Psicologiz, Terapia Ocupacional,
Fonoandiologia v Terapia
Domiciliaria)
(pégina sigulente)

Elaboracién propia. Historia clinica del paciente (2021).
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Tabla 3 (cont). Trazabilidad del caso clinico: ACC, desde los

17 dias de nacido — 4 anos de edad por equipo multidisciplinar

. Edad d,e. ?iIDl'lTL'D de, _1“ Intervencion Diagnéstico Tratamiento
intervencion intervencion
Potenciales evocados visuales
No responde a Fespuesta evocada para P-100 Potenciales evocados auditivos
imulos visual Iatencia v I " umbrales
. FSIIIIOS visnales afenciay amp o Seguimiento del desarrolle evolutiva
! ato Fisiatria del nifio.
% meses ) .
Onda V intensidad 20dBnHL OD
No responde a 40dBnHL OI Impedanciometna
estimules auditives Pérdida de andicion oido PEAee
1zquierdo sin reproducibilidad
- re - i Faringografia
1o 11 Vomito de=_pues de las Gastroenterdlogo  Eeflujo gastroesofigico grade IV Esofagograma
meses comidas = AT SR s LAeRE R
Femision a Nutricion
Fitmo alfa de 3-10 HZ Feia Seguimientn por Neurologia
o Neurologia SFI vV amy DFUd. _ .-iciEln Valproico 1.5 (22.3 ka)
- Seguimiento del caso = Morfologia irregular v asimétrica Flectroencefalograma
- Anos clinico Hondas agudas generalizadas =
o Petraso global del desarrollo Seguimiento multidisciplinar
Pediatria = = .
psicomotor Evaluacicn en 6 meses
2 afios 6 Consulta por el equipe  Negligencia del L P . - —
meses multidiscipli sereicio de salud Alteracion climica por ACC Acido Valproico 1.5mg (13 Kg)
ACC
. - Status convulsive
Cuadro comvulsive Lrgen_cm . Sin medicacion - .
2 afios & Hospitahzacion . - . Acido Valproico 2.0 mg (17.5 Kg)
con una hora de L Sin terapia hacen 60 dias por .. o E
meses s por Pediatria y . Seguumiento multidisciplmar
evolucién - profesionales
Neurologia .
= Terapia en casa por parte de los
padres
Cuadr i Urgencia - )
3 afios 8 UAGTD comntsve Hospitalizacién ACC Acido Valproico 2.5 mg (20 Kg)
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- Cuadro co]:mﬂs:nl. ° por pediatria y ACC Cambio de medicacion a
4 afios durante pandemia . . e
consulta telefonica Status commlsive Levetiracetam 3.0 mg.
COVID 19 . =
neurologia)

Elaboracién propia. Historia clinica del paciente (2021)

Actualmente el paciente cuenta con 4 afios, su evolucion clinica muestra evolucién satisfactoria, en lo que
respectan los estados convulsivos, se han presentado de manera episédica a medida que va creciendo, por lo
tanto, debe ajustarse la cantidad de la medicacién cada determinado tiempo, en el mes de mayo de 2020 le
fue cambiada la medicacién.

De la misma forma, trabajo social, identific6 disfuncionalidad familiar y aspectos que adolece la familia por
el mismo sistema socioeconédmico en que se desarrollé el seguimiento del caso. Se trabajé con Predictibilidad
en el entorno, se trata de evitar cambios frecuentes en el entorno en que se desarrolla el nifio, siendo reiterativo
en el lugar donde el nifio realiza actividades y asi manejo del estrés.

Se lograron interacciones sociales con personas diferentes, para la integracién del nifo a grupo de pares,
facilitando la comunicacioén en ¢l, desde esta perspectiva de la comunicacién a través de Fonoaudiologia,
se alcanz6, ganancia del primer nivel lingtiistico: balbucea papa, mam4, agua y su edad, desarrollando
reconocimiento visual a través de imdgenes, lo que permiti6 el alcance de un mejor lenguaje comprensivo y
expresivo con apropiada respuesta a consignas Visuo—gestuales.

En cuanto al equipo de profesionales no médicos, a través de Fisioterapia, se gand, mejoria en la actitud
postural del nifo, control en cabeza-tronco y brazos, con respuesta positiva a la estimulaciones téctil, visual
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y vestibular, manteniéndose sentado la mayor parte del tiempo, lo que ha sido favorecido por la menor
espasticidad de miembros inferiores, recomendandose tareas repetitivas automatizarlas y formacion a los
padres en la forma correcta de realizar los ejercicios.

Conjunto a Fisioterapia articulada con el 4rea de Terapia Fisica se obtuvo cambios especificos y
fundamentales en cuanto girarse en la cama sin ayuda, respuesta automitica a los estimulos visuales y
auditivos, sostener objetos con una sola mano, ambos y alternos, con exploraciéon del tacto en forma
automatizada, separacién de los dedos de las manos.

Con respecto a su evolucién psicomotriz, el nifo se sienta, gatea, agarra objetos, come solo, lo que
indica que ha superado por completo los problemas de deglucién. Aunque el nifo presenta un evidente
déficit en sus funciones motoras y cognitivas con respecto a su edad, no presenta recidivas ni perdida de
funciones o aspectos del desarrollo alcanzados, por el contrario, su curva de aprendizaje y desarrollo progresa
paulatinamente en respuesta al tratamiento.

DISCUSION

La agenesia del cuerpo calloso (ACC) es un defecto cerebral congénito raro que produce una amplia variedad
de deficiencias cognitivas y motoras (15), cada nifo diagnosticado, es un caso distinto, ya que varia la
alteracién producida en esta estructura, a razén de esto, la intervencién y tratamientos de rehabilitacién que
reciba cada nifio, deben ser individualizada y periddica, lo que garantizara resultados alentadores tanto para
los profesionales multidisciplinares como para sus familias.

Es bien sabido, que ciertos casos presentados acenttian su tratamiento a la parte medica Neurologia y
pediatria, controlando los status convulsivo, sin embargo, lo preciso es una intervencién multidisciplinar
oportuna, ellos a su vez, pueden prevenir ciertos sintomas de forma tal que se traten a tiempo o bien sea
preparen al padre de familia al manejo de sus hijos y que estos estén avisados que el sintoma puede aparecer
en cualquier momento, adoptando las medidas correctivas para el caso sin entrar en panico (16).

En relacién ala problemitica expuesta, en el diagnéstico de ACC, del caso en estudio, los sintomas iniciales
se manifiestan con episodios convulsivos y dificultad para tragar a los 17 dias de nacido, por ello, a través de
multiples estudios y pruebas de imagenologia se logra confirmar tempranamente el diagnéstico. No obstante,
es importante destacar que otros estudios demuestran que los nifios con sindrome de Aicardi tienen un inicio
més temprano de las convulsiones, un peor resultado del desarrollo y dreas més grandes de anormalidades
cerebrales en la neuroimagen en comparacién con la agenesia no sindrémica de los pacientes con ACC
(17,18). Por tal razén, puede dilucidarse la evolucién clinica de este menor en el desarrollo de esta alteracién
y mas aun los logros alcanzados en la trazabilidad del proceso de intervencién y rehabilitacién encontrado en
sus primeros cuatro anos de vida, por lo tanto, los hallazgos en el caso sugieren que a mas temprana edad se
logre, la deteccién del cuadro, los logros serin mucho mas alentadores y de mejor pronéstico para el paciente.
Lamultidisciplinariedad es efectiva en el proceso de intervencién porque asegura el trabajo de todo un equipo
de salud que trabaja mancomunadamente en bien del paciente y la familia véase tabla 3 en lo relacién al
Seguimiento multidisciplinar en el caso clinico ACC.

Cabe destacar, la participacién de todo un equipo de profesionales en salud, incluyendo un equipo
Psicosocial conformado por psicologia y trabajo social, realizaron una intervencién basada en los pardmetros
de la técnica de modificacién de conducta (cognitivo, comunicacional y emocional y psicoeducacién)
encontrando retraso mental global del desarrollo, ademds se reforzé proceso de aprendizaje, habilidades
sociales y entrenamiento a los padres en el manejo de respuesta automatica en tareas concretas y bésicas. Asi
mismo, la terapia domiciliaria para seguimiento del entrenamiento logré cambios mentales de los padres,
apropidndose del caso como coterapeutas y cuidadores del nifio, mejorando habilidades sociales en el nifio
con respecto a su hermana y otros nifos.
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Es importante, resaltar la intervencién del equipo psicosocial y las dreas no médicas, en lo que respecta
la constancia y seguimiento oportuno a través de sus evaluaciones y €stos procesos de intervencioén,
lograron desarrollar estrategias y sugerencias para el resto de profesionales involucrados en el caso: pediatria,
neurologfa, genetista, gastroenterologfa, oftalmologia (19), odontologfa y nutricién (20).

La participacion del genetista estd justificada en el estudio en la medida en que es frecuente la asociacién
con otras malformaciones y con sindromes, aun en las formas aparentemente aisladas (21,22), los estudios
permitieron especificar el diagnostico (23).

A razén de lo anterior, se afirma que la intervencién integral multidisciplinar en el tratamiento de la
ACC es la mas recomendable, ya que intermedia de manera efectiva en los aspectos biopsicosociales del
paciente, promueve un estilo de vida saludable que previene la apariciéon de otros posibles trastornos del
comportamiento, lo que permitié verificar que la ACC no estaba asociada a otra patologias, lo que permiti6
corroborar en otros estudios desarrollados por la Fundacién Espafiola de Enfermedades Huérfanas (24), que
el tratamiento con otras dreas: fisioterapia, logoterapia, firmacos antiepilépticos y psicoterapia.

La ACC aislada parece estar relacionada con un prondstico mas favorable que la ACC asociada, ya
que cuenta con hasta un 80% de casos con un prondstico bueno. No obstante, debe informarse a los
padres de que pueden presentar dificultades de aprendizaje (asociadas a lentitud, déficit de atencién) que
requieren rehabilitacién apropiada. Tal como el caso presentado, donde el prondstico se acentta en el
seguimiento oportuno con las respectivas formulaciones médicas y no médicas, que debe mantenerse dentro
de la intervencién y contexto familiar, especificamente los padres, acentuando una adecuada y oportuna
estimulacién en el nifo, siguiendo un plan de trabajo y de actividades que propicien estos cambios en
habilidades sociales, psico-educacion enfocada a una adherencia optimizada en todos los procesos, desde la
ingesta de medicacion hasta la asistencia controles médicos especializados que determinan la evolucién de
la enfermedad.

En este sentido se comprende destacar que suele observarse el riesgo de esta malformacion dependiendo de
las comorbilidades que susciten tal es el caso de las visuales, retardo mental global del desarrollo, alteraciones
anivel nutricional, trastornos del comportamiento, deterioro cognitivo, entre otros. De alli, que teniendo en
cuenta los hallazgos en el presente caso clinico se concluye que las estrategias adoptadas generaron cambios
significativos en el contexto familiar y social que propenden una mejoria en el bienestar fisico, social, y
emocional del nino, garantizando una mejor calidad de vida en su entorno y evolucién clinica del paciente.
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