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Bilateral frontal schizencephaly. 
A case report and review of the literature

Resumen
La esquizencefalia es una anomalía cerebral de origen ontogenético categorizada dentro del grupo de tras-
tornos de la migración neuronal. Debido a su extremada rareza, no se dispone de mucha información respec-
to a su etiología; sin embargo, teorías genéticas, inflamatorias y de eventos que interfieren en la migración 
neuronal, son las más aceptadas. Aunque algunos pacientes suelen ser asintomáticos, las manifestaciones 
clínicas de esta patología varían dependiendo del grado de la lesión y ubicación, afectando directamente al 
desarrollo neurológico y motor de estos pacientes, siendo la epilepsia el principal signo, lo que influirá tam-
bién en su pronóstico. Si bien es cierto, el diagnóstico puede ser realizado en el periodo neonatal, la mayoría 
de estos se lo realiza en el período posnatal, siendo la resonancia magnética de cerebro el gold estándar para 
el mismo. Se presenta el caso de un paciente masculino de 11 años con diagnóstico por resonancia magnéti-
ca de esquizencefalia frontal bilateral que cursa con cuadro inicial de convulsiones refractarias al tratamiento 
al momento de su valoración, hemiparesia braquiocrural izquierda e hiperreflexia ipsilateral.  
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Abstract

Schizencephaly is a brain anomaly of ontogenetic origin categorized within the group of neuronal migration 
disorders. Due to its rarity, not too much information is available regarding its etiology; however, genetic, 
inflammatory and events interfering with neuronal migration theories are the most accepted. Although some 
patients are usually asymptomatic, the clínical manifestations of this pathology vary depending on the degree 
of involvement and location, directly affecting the neurological and motor development of these patients, with 
epilepsy being the main sign, which will also influence their prognosis. Although it is true that the diagnosis 
can be made in the neonatal period, most of them are diagnosed in the postnatal period, being magnetic 
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resonance imaging of the brain the gold standard for it. We present the case of an 11-year-old male patient 
diagnosed by magnetic resonance imaging with bilateral frontal schizencephaly with initial symptoms of seizu-
res refractory to treatment at the time of evaluation, left brachiocrural hemiparesis and ipsilateral hyperreflexia.

Keywords: schizencephaly, diagnosis, magnetic resonance imaging (MRI).

Introducción

La esquizencefalia es una malformación 
congénita rara del desarrollo del sistema 
nervioso central (SNC) a causa de anoma-
lías de la migración neuronal que pueden 
ocurrir durante el 2do trimestre de gesta-
ción, específicamente entre el 3er y 5to 
mes1-3. Fue descrita por primera vez en 1887 
y se caracteriza por la presencia de una 
hendidura cerebral que se origina desde la 
superficie pial con dirección al epéndimo, 
rodeada por sustancia gris heterotópica o 
polimicrogiria que puede, o no, contener lí-
quido cefalorraquídeo (LCR)1,4.

No existe evidencia clara de factores pre-
disponentes de esta patología; sin embar-
go, se ha visto que estos pacientes, tras la 
exposición durante la vida prenatal a agen-
tes teratógenos o infecciones, especialmen-
te por citomegalovirus (CMV) que provoca 
infarto de la arteria cerebral media debido 
a procesos inflamatorios, madres jóvenes 
(especialmente menores de 24 años), in-
tentos de aborto, muerte intrauterina del co-
gemelo, trauma materno-fetal, falta de con-
troles prenatales, hipoxia durante la octava 
semana de gestación, consumo de anticoa-
gulantes o drogas, han llegado a desarro-
llarla1,5,6. De igual forma, una teoría genética 
aceptada es la mutación del cromosoma 
10q26.1 donde se ubica el gen EMX2, el 
mismo que se encuentra involucrado en el 
desarrollo del SNC y urogenital provocando 
la alteración de la migración neuronal que 
desencadena una necrosis e isquemia ce-
rebral con destrucción glial durante las eta-
pas iniciales del desarrollo fetal7,8.

Sus manifestaciones clínicas dependen del 
tipo y extensión de la malformación, desde 
heterotopias leves causantes de convulsio-
nes hasta microcefalias, hemiparesias con-
génitas asociadas a espasticidad, retraso 

mental, crisis epilépticas refractarias al tra-
tamiento, alteraciones en el desarrollo del 
lenguaje, defectos visuales, psicosis, entre 
otros7,8.  

Su prevalencia dentro del grupo de malfor-
maciones de la migración neuronal es del 
3-7%7 con una tasa de incidencia estimada 
de 1,54 por cada 100.000 nacidos vivos de 
los cuales, al menos la mitad ha sido diag-
nosticado durante el periodo prenatal y esto 
se debe a su dificultad para poder ser de-
tectados en esta etapa8,3, volviendo a la re-
sonancia magnética el estudio estándar de 
oro para su diagnóstico7 especialmente en 
infantes que presentan retraso del desarro-
llo psicomotor, hemiplejia o epilepsia8. 

Caso clínico

Paciente masculino de 11 años, con ante-
cedentes personales de malformación ce-
rebral no especificada, sin control ni trata-
miento, acude al servicio de emergencia 
por cuadro convulsivo que se acompaña 
de pérdida de la conciencia y cianosis de 
tiempo indeterminado. Al examen físico se 
evidencia hemiparesia braquiocrural e hi-
perreflexia izquierdas, pies cavos y signo 
de Babinski izquierdo positivo.  

Se realizó resonancia magnética simple de 
cerebro observando leve disminución del 
volumen cerebral a nivel de los lóbulos fron-
tales. En el lóbulo frontal derecho, se evi-
denció la presencia de una hendidura de 
aproximadamente 5 cm, la misma que se 
extiende desde el epéndimo hasta la pia-
madre y se encuentra recubierta por polimi-
crogiria (Figura 1. A, C y E). Se observó otra 
imagen de similares características a nivel 
del lóbulo frontal izquierdo de aproximada-
mente 3 cm (Figura 1. B, D y E). Adicional-
mente, se observó la ausencia del septum 
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pellucidum, con alteración de la anatomía del sistema ventricular (Figura 2); todos estos 
hallazgos compatibles con esquizencefalia bilateral de labio cerrado. 

Figura 1. Resonancia magnética simple de cerebro. Vista ponderada en T1. A) Corte sa-
gital donde se observa en la región frontal derecha una hendidura rodeada de sustancia 
gris con características de polimicrogiria sin comunicación con el sistema ventricular. B) Se 
observa imagen de similares características, de menor tamaño, en la región frontal del lado 
izquierdo. C y D) Cortes coronales donde se aprecia la ubicación de cada hendidura. E) 
Corte axial con la presencia de ambas hendiduras en la región frontal bilateral.  

Figura 2. Resonancia magnética simple de cerebro. A) Corte axial con vista ponderada 
en T1 y B) T2 observando ausencia del septum pellucidum que provoca alteración de la 
morfología del sistema ventricular. 
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Discusión

Hasta la actualidad, la etiología de la esqui-
zencefalia aún no ha podido ser bien de-
terminada7. A pesar de que se han consi-
derado algunos factores de riesgo para su 
desarrollo, así como ciertas teorías genéti-
cas involucradas, muchos de los pacientes 
presentan esta malformación de forma es-
porádica y sin ninguna asociación4,5.

Aun cuando su diagnóstico puede ser rea-
lizado de forma prenatal, en más de la mi-
tad de los casos no se ha podido llegar a 
identificar este defecto, especialmente en 
esquizencefalias de morfología en labio ce-
rrado3. Pese a que el daño en el SNC pue-
de desarrollarse en el primer trimestre, los 
hallazgos pueden ser visibles a partir de 
las 24 semanas de gestación y en algunos 
estudios refieren que puede ser a partir de 
las 28 semanas; no obstante, con el paso 
de los años y el avance en la tecnología, la 
sensibilidad para el diagnóstico prenatal ha 
incrementado gracias a la introducción de 
la resonancia magnética, aunque, general-
mente, este suele hacerse de forma posna-
tal5. 

Suelen verse como grandes hendiduras uni 
o bilaterales, en forma de cuña que se pro-
yectan desde el ventrículo lateral hacia el 
espacio subaracnoideo, con comunicación 
o no de sus bordes, asociado a distorsión o 
dilatación del sistema ventricular e hipopla-
sias/agenesias del cavum del septum pellu-
cidum o del cuerpo calloso debido a daño/
malformación de estos, vistos hasta en un 
75% de los casos3,5,6. Puede observarse 
también una falta de fusión de los tálamos, 
hipoplasia del nervio óptico, microcefalia y 
quistes aracnoideos por tracción y separa-
ción de las leptomeninges4,5,9.

La presencia de materia gris aberrante 
caracteriza y diferencia a la esquizencefa-
lia de la porencefalia y esta manifestación 
tiene su explicación específicamente en el 
período en el que ocurre el daño cerebral; 
cuando este ocurre entre los 4 y 6 meses de 
gestación, las células gliales aún tienen la 

capacidad de migrar, aunque de forma tar-
día y desorganizada (polimicrogiria), para 
intentar restaurar el daño generado, ca-
racterístico de la esquizencefalia4. Por otro 
lado, si la lesión ocurre pasado los 6 me-
ses de gestación, estas células han perdido 
su capacidad de migración, motivo por el 
cual el tejido cerebral no puede restaurar-
se y el cerebro tiende a reabsorberse; en 
este caso, si una reacción glial es genera-
da, visto en fetos maduros, se desarrolla un 
área de encefalomalacia, caso contrario el 
hallazgo manifiesto corresponde a una po-
rencefalia, más característico de los fetos 
de menor edad gestacional4. 

La esquizencefalia actualmente se clasifica 
en 2 tipos morfológicos: tipo I o de labio ce-
rrado caracterizada por presentar una co-
lumna de sustancia gris displásica la cual 
se extiende desde la superficie ependima-
ria a la piamadre, sin una hendidura que 
permita el paso de LCR, y la de tipo II o de 
labio abierto donde existe paso de LCR en-
tre los bordes de la hendidura4,10.

La epilepsia es el signo más frecuente en 
este tipo de defecto, sin embargo, se ha 
demostrado que no existe una correlación 
entre esta y factores como el tamaño o lo-
calización de la anomalía, los mismos que 
sí se correlacionan con los trastornos moto-
res y el retraso mental10. Puede manifestar-
se por primera vez entre los 2 meses hasta 
los 11 años, siendo considerados factores 
de riesgo independiente la esquizencefalia 
de labio abierto y la localización bilateral8. 
Generalmente es refractaria al tratamiento y 
puede asociar diferentes grados de paráli-
sis y trastornos neurológicos, desde hemi-
paresias con retraso mental leve en malfor-
maciones unilaterales hasta tetraparesias y 
retrasos mentales graves en malformacio-
nes bilaterales6,9. De igual forma, se ha vis-
to que la ubicación a nivel frontal se asocia 
a déficits motores en los pacientes y se ha 
determinado que las esquizencefalias de 
labio cerrado y las unilaterales suelen tener 
un mejor pronóstico al ser clínicamente me-
nos agresivas9.  
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En nuestro paciente, el cuadro convulsivo 
inicial se presentó a la edad de 10 años, 
encontrándose dentro del rango esperado 
de manifestación de esta entidad. La valo-
ración por resonancia magnética fue fun-
damental para el diagnóstico debido a su 
alta sensibilidad y mejor resolución de los 
tejidos blandos, comparado con la tomo-
grafía o ecografía en la que pueden pasar 
desapercibidos estos defectos, especial-
mente los de morfología de labio cerrado. El 
estudio por resonancia magnética permitió 
la detección de la anomalía a nivel de los 
lóbulos frontales y de forma bilateral, hallaz-
gos que se correlaciona con el déficit motor 
desarrollado y la epilepsia refractaria al tra-
tamiento. 

El tratamiento de esta patología se basa en 
el control de las convulsiones y rehabilita-
ción para los trastornos físicos y mentales. 
La intervención quirúrgica no es necesaria 
a menos que existan signos y síntomas de 
hipertensión endocraneal e hidrocefalia, 
donde se requiera colocar una válvula de 
derivación11.

Conclusión

Los estudios de imagen son herramientas 
fundamentales para el diagnóstico de gran 
cantidad de patologías. En pacientes con 
epilepsia, especialmente aquellas refrac-
tarias al tratamiento, es necesario realizar 
estudios de imagen para determinar el ori-
gen y localización del foco convulsivo. En 
varias ocasiones malformaciones congéni-
tas, como la esquizencefalia, pueden estar 
presentes a pesar de que los pacientes se 
encuentren asintomáticos o suelen mani-
festarse clínicamente años después del 
nacimiento, sin haber sido detectados en 
estudios prenatales, donde radica la im-
portancia de estudios como la resonancia 
magnética debido a su alta resolución al 
momento de valorar tejidos. 
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