ISSN: 0121-0319 | eISSN: 1794-5240 Vol. 39

n.° 1 de 2026

Médicas UIS /)

Radiologia Presentacion de caso

Esquizencefalia en adulto con crisis convulsivas:
valor diagnéstico de la resonancia
magnética. Reporte de caso

Schizencephaly in an adult with seizures: diagnostic
value of magnetic resonance imaging. Case report

Diana Marcela Hernandez-Mufioz' “'++%; Jefferson David Jaimes-Bautista®*
«v*s Leonardo Alfredo Romero-Arnedo? ""'++*; Fausto Andrés Orozco-Brid3

crnE

' Universidad Auténoma de Bucaramanga. Bucaramanga, Colombia. ROR

?Universidad del Sind. Cartagena de Indias, Colombia. ROR

3Neurodinamia S.A. Cartagena de Indias, Colombia.

4 * Autor de correspondencia: Jefferson David Jaimes-Bautista, Seccional Santillana. Tv. 54 #41-117,

Universidad del Sint, Cartagena de Indias, Colombia. E-mail: davidmoldred@gmail.com

Historia del Articulo/Article

Recibido: 24 de junio de 2025
Aceptado: 20 de enero de 2026
Publicado: 31de enero de 2026

Resumen:

La esquizencefalia es una malformacién congénita del desarrollo cortical que se caracteriza por una
hendidura cerebral revestida por sustancia gris heterotdpica, que comunica la superficie pial con el
sistema ventricular. El diagndstico suele realizarse en etapas tempranas de la vida y su presentacién en
adultos mayores es poco frecuente, lo que representa un desafio diagndstico, especialmente cuando los
sintomas neuroldgicos son inespecificos. El objetivo de este articulo es presentar un caso clinico
de esquizencefalia tipo abierta del Iébulo frontal derecho, diagnosticada en un paciente adulto mayor (72
afos) que consultd por un episodio convulsivo ténico-cldnico generalizado de reciente aparicidn, hallazgo
que motivé la realizacién de una resonancia magnética cerebral. El estudio mostrd la hendidura cortical
caracteristica y permitié establecer un diagndstico no invasivo, destacando su utilidad en convulsiones de
inicio tardio. Este reporte subraya laimportancia de considerar esta malformacién dentro del diagndstico
diferencial de epilepsia en adultos mayores.

Palabras clave: esquizencefalia; malformaciones del desarrollo cortical del grupo Il; convulsiones;
neuroimagen; imagen por resonancia magnética; ausencia del septum pellucidum.
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Abstract:

Schizencephaly is a congenital cortical developmental malformation characterized by a brain cleft lined with heterotopic
gray matter that extends from the pial surface to the ventricular system. Diagnosis is usually established early in life;
presentation in older adults is rare and poses a diagnostic challenge, particularly when neurological symptoms are
nonspecific. This article presents a clinical case of open-lip schizencephaly of the right frontal lobe diagnosed in a 72-year-
old patient who sought medical care for a recent generalized tonic-clonic seizure, prompting cranial magnetic resonance
imaging. The study revealed the characteristic cortical cleft and allowed the establishment of a non-invasive diagnosis,
highlighting the usefulness of magnetic resonance imaging in late-onset seizures. This report underscores the importance
of including this malformation in the differential diagnosis of epilepsy in older adults.

Keywords: schizencephaly; malformations of cortical development group Il; seizures; neuroimaging; magnetic resonance

imaging; absence of the septum pellucidum.

Introduccion

La esquizencefalia es una malformacién congénita
incluida dentro del espectro de los trastornos de la
migracién neuronal, caracterizada por una
hendidura llena de liquido cefalorraquideo que se
extiende desde la superficie pial hasta el
revestimiento ependimario ventricular, y cuyo
trayecto se encuentra tapizado por sustancia gris
heterotdpica” . Los estudios embrioldgicos indican
que la malformacién se origina entre la segunda y
la quinta semana de gestacién y se ha asociado a
mutaciones del gen EMX2, localizado en el
cromosoma 10q26.1, esencial para el desarrollo de
la corteza cerebral. Esta malformacion se puede
clasificar en dos tipos: la esquizencefalia tipo | o
cerrada, donde los labios de la hendidura estan
fusionados, y la de tipo Il o abierta, donde estdn
separados, permitiendo la circulacién del liquido
cefalorraquideo® “. La mas frecuente es la tipo Il y
su ubicacion mas comin es en las
dreas perisilvianas. Ademds, esta patologia se
puede presentar de forma unilateral o bilateral.
Con frecuencia se asocia a otras malformaciones
del desarrollo, como disgenesia del cuerpo calloso
y heterotopias subependimarias> °. En términos
clinicos, puede manifestarse con epilepsia,
hemiparesia y alteraciones del desarrollo
psicomotor e intelectual, aunque algunos casos
pueden permanecer asintomaticos y
diagnosticarse de forma tardia’ @ 7 ° En
comparacién con la forma de labios abiertos, la
variante de labios cerrados se ha asociado a un
curso relativamente mds benigno, con crisis focales
potencialmente controlables, hemiparesia leve,
mejor desempefio cognitivo, y mayor probabilidad
de presentacién unilateral y de diagndstico mas
tardio.
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Su incidencia, seguin un estudio poblacional de
California (Estados Unidos) desarrollado entre 1985
y 2001, se ha estimado entre 0,54 y 1,54 casos por
cada 100 000 nacidos vivos". En el Reino
Unido, entre 1989y 2003, se analizaron seis registros
de anomalias congénitas que abarcaban 2’567 165
nacidos vivos y mortinatosy sereportd una
prevalencia de 1,48/100 000" 3. Estas cifras sitdan la
prevalencia mundial en un rango similar, subrayando
la rareza de la malformacién™ 4. En Colombia no
existen estadisticas oficiales y solo se han publicado
reportes aislados’.

Hallazgos caracteristicos
esquinzenceflia

en imagenes de Ila

Ante la sospecha clinica de esquizencefalia, la
resonancia magnética (RM) es la prueba de primera
eleccion por su alta resolucién anatdmica
y sucapacidad para diferenciar sustancia gris
heterotdpica de sustancia blanca” “. En recién
nacidos y lactantes, la
ecografia transfontanelar puede utilizarse como
método inicial, mientras que la tomografia
computarizada queda reservada para descartar
hemorragias o calcificaciones®.

El signo cardinal es una hendidura cortical profunda
ocupada por liquido cefalorraquideo que aparece
hipointensa en las secuencias ponderadas en T1 e
hiperintensa en las ponderadas en T2. En la variante
de labios cerrados, los bordes de la hendidura estan
en contacto y se impide la comunicacidn libre entre
el ventriculo y el espacio subaracnoideo; en la forma
de labios abiertos, dichos bordes permanecen
separados y el liquido circula sin obstaculos entre
ambas cavidades' .
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La visualizacidn de sustancia gris en los bordes
diferencia la esquizencefalia de la porencefaliay
apoya el diagndstico, como se evidencia en la tabla
1 (Ver tabla 1). Ademas, hasta un 75 % de los
pacientes presenta alteraciones asociadas,
especialmente agenesia/disgenesia del cuerpo
calloso o septum pellucidum ™ ",

Tabla 1: Coincidencias y diferencias con otras patologias
quisticas.

Patologia Hallazgo en Rasgo
comun con la diferenciador
esquizencefalia clave
Hendidura o | Pared revestida
. cavidad llena de | por
Porencefalia . i
LCR que | tejido glidtico sin
comunica  con | sustancia gris
ventriculo. heterotdpica™
Alteraciones de | Surcos corticales
la morfologia | anormalmente
cortical en la | numerosos y
Polimicrogiria zona de la | pequefios; no
hendidura. forma un canal
completo hasta el
ventriculo™.
Pueden coexistir | No generan una
. y verse como | fisura cortical;
Heterotopias p c
N nddulos nédulos de
subependimarias ) . ; .
periventriculares. | sustancia gris
separados del
cortex’s.

Fuente: Construccidn de los autores a partir de las referencias
10, 12, 15.

Topogréficamente, las hendiduras se ubican con
mayor frecuencia en la regién perisilviana, seguida
por el Ié6bulo frontal, el I6bulo parietal y las areas
paracentrales; pueden ser unilaterales o
bilaterales, simétricas o asimétricas y |Ia
extension anatdmica se relaciona con la gravedad
del compromiso neuroldgico® % °.

El tratamiento es fund amentalmente conservador
y se adapta a la presentacién clinica de cada
paciente, como ejemplo, las crisis epilépticas se
controlan con farmacos antiepilépticos como
levetiracetam o lamotrigina. Mientras que la
resecciéon quirdrgica o la hemisferectomia solo se
consideran cuando la epilepsia focal es
extensamente refractaria. Desde el diagndstico se
instaura un programa de rehabilitaciéon integral
que incluye fisioterapia, terapia ocupacional y
seguimiento neuropsicoldgico para optimizar la
funcién motora y cognitiva. Las complicaciones se
abordan puntualmente, en la hidrocefalia se
requiere derivacién ventriculo-peritoneal y en
casos excepcionales de hipertensidn intracraneal
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puede ser necesaria una  craniectomia
descompresiva. Asimismo, se aconseja realizar
consejerfa genética y seguimiento familiar cuando se
identifican mutaciones, como las del gen EMX2.

La resonancia magnética, ademds de confirmar la
malformacidn y sus anomalias asociadas, orienta la
planificacion terapéutica y la estimacién del
prondstico ' 171,

Aunque el diagndstico suele establecerse en la
infancia, la enfermedad puede permanecer
subclinica hasta la edad adulta, complicando su

reconocimiento cuando los sintomas son vagos o
inespecificos. La resonancia magnética, gracias a su
alta resolucién anatémica y a su capacidad para
identificar sustancia gris displdsica, es la técnica de

elecciéon para confirmar la malformacién vy
diferenciarla de lesiones adquiridas como
la porencefalia, cuyos quistes carecen de

revestimiento cortical’® >3,

El objetivo de este articulo es presentar el caso
clinico de wun paciente adultode 72 afios
con esquizencefalia tipo abierta del I6bulo frontal
derecho, que se manifestd6 con sintomas
neuroldgicos inespecificos, asi como resaltar el papel
fundamental de la resonancia magnética para el
diagndstico y abordaje de esta condicidn.

Documentar casos en adultos mayores amplia el
espectro clinico conocido y recuerda la necesidad de
incluir esta anomalia en el diagndstico diferencial de
las crisis epilépticas de inicio tardio.

Presentacion del caso

Paciente masculino de 72 afios que ingresé al servicio
de urgencias tras haber presentado un episodio
convulsivo  ténico-cldnico  generalizado  de
aproximadamente 2 minutos de duracién. A su
ingreso, se encontraba orientado, con un Glasgow
de 15/15. Sus signos vitales eran estables, lenguaje
fluido con fallos léxicos ocasionales, hemiparesia
izquierda leve (fuerza 4/5), reflejos exaltados en el
mismo hemicuerpo y marcha espastica. No habia
signos de hipertensién endocraneana ni
compromiso meningeo.

Como antecedentes, presentaba bajo rendimiento
académico desde la infancia, ademds de torpeza
motora leve, sin evaluacién especializada y su
escolaridad era  bdsica primaria.  Negaba
antecedentes de trauma craneoencefalico,
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infecciones del sistema nervioso central o consumo
de sustancias psicoactivas. Tampoco
presentaba antecedentes familiares de epilepsia ni
de malformaciones congénitas.

Se indicé hospitalizar al paciente, monitorizacién e
inicio detratamiento anticonvulsivante con
levetiracetam (500 mg cada 12 horas) y lamotrigina
(100-200 mg al dia), se presentd buena tolerancia
y no hubo recurrencia de las crisis. Se realizé un
examen fisico exhaustivo que descarté lesiones
traumaticas. Posteriormente, se
realizé hemograma, velocidad de sedimentacion
globulary estudio del liquido
cefalorraquideo, que no reportaron alguna
patologia infecciosa. El paciente fue valorado por

neurologia, quien indicd realizar
electroencefalograma y resonancia
magnética (Figura 1,2,3,4).

El  electroencefalograma mostré  actividad

epileptiforme focal en regién frontoparietal
derecha y la resonancia magnética cerebral reveld
hallazgos compatibles con esquizencefalia tipo
abierta y disgenesia del cuerpo calloso, sin
evidencia de otras malformaciones.

La resonancia magnética cerebral simple se realizd
en equipo de 15 Tesla, con secuencias
axiales (Figura 1 y 2), coronales (Figura
3), sagitales (Figura 4),T1, T2, FLAIR, diffusion-
weighted imaging (DWI), mapa del coeficiente de
difusién aparente y susceptibilidad magnética
(SWI).

Se evidencié una hendidura profunda en la corteza
del Iébulo frontal derecho, que se extiende hasta el
ventriculo lateral ipsilateral (Figura 1). Esta
hendidura estd revestida por sustancia gris
heterotdpica,  hallazgo  caracteristico  de
la esquizencefalia, con una arquitectura cortical
adyacente que se encuentra alterada, con areas de
displasia cortical.

También se identificé separacion atipica de los
ventriculos laterales por ausencia de septum, sin
hallazgos de hidrocefalia ni
hipertensién endocraneana (Figura 2). Las
secuencias de difusion no mostraron restriccion,

descartando isquemia aguda. Tampoco se
observaron hemorragias, depdsitos
paramagnéticos ni malformaciones asociadas
evidentes.

Estos hallazgos permitieron establecer el

diagndstico de esquizencefalia tipo abierta
unilateral del [6bulo frontal derecho, con implicaci
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nes clinicas relevantes debido a su probable relacién
con la crisis epiléptica y los déficits neuroldgicos
crénicos del paciente.

El paciente fue valorado por
neurocirugia, que descarté manejo quirurgico por la
respuesta favorable al tratamiento farmacoldgico, la
edad del paciente y por no
presentar complicaciones como crisis epilépticas de
dificil control, hidrocefalia asociada o aumento de la
presién intracraneal. Se recomenddé continuar
manejo con neurologfa.

El paciente presentd una evolucidn clinica favorable
durante su estancia de nueve dias de hospitalizacidn.
No presentd nuevos episodios convulsivos, la
hemiparesia izquierda no evidencid progresion, y no
manifestd efectos adversos al tratamiento ni signos
de deterioro neuroldgico adicional. Por lo tanto, el
paciente fue dado de alta con tratamiento
ambulatorio, anticonvulsivante oral y consulta
externa con neurologia.

Figura 1. Resonancia magnética en corte axial, con secuencias
potenciadas en T2 y FLAIR. Enimagenes Ay B se identifica con una
flecha la hendidura profunda en la corteza del I6bulo frontal
derecho, que se extiende hasta el ventriculo lateral ipsilateral.
Esta hendidura esta revestida por sustancia gris heterotdpica.
Fuente: autores.

Figura 2. Resonancia corte axial.

magnética
A) Secuencia potenciada en T1.B) Secuencia potenciada en
T2.Con la flecha se identifica la separacién atipica de los
ventriculos laterales por ausencia del septum pellucidum.

Fuente: autores

en
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Figura 3. Resonancia magnética en corte coronal, con secuencia
potenciada en T2. Se sefiala con la flecha una separacién atipica
de los ventriculos laterales con alteracién de su morfologia
normal y ausencia del septum pellucidum.

Fuente: autores

Figura 4. Resonancia magnética en corte sagital, con secuencia
potenciada en T1.Se observa una hendidura profunda en la
corteza que se extiende hasta el ventriculo lateral ipsilateral, la
cual estd revestida por sustancia gris heterotdpica.

Fuente: autores.

Discusion

Este caso clinico refuerza la utilidad de Ia
resonancia magnética como técnica de eleccion
para identificar malformaciones del desarrollo
cerebral en pacientes de edad avanzada con
convulsiones de aparicién reciente. La literatura
describe muy pocos casos
de esquizencefalia diagnosticados después de la
quinta década de la vida. Kamble y colaboradores
documentaron en 2017 a un vardn de 48 afios con
una hendidura unilateral de labios abiertos que
debuté con crisis parciales. De forma similar, un
informe de 2020 presentd a una mujer de 66 afios
cuya primera crisis epiléptica reveld
una esquizencefalia unilateral, controlada con
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monoterapia antiepiléptica’”. Otros autores han
comunicado pacientes entre los 52 y 58 afios con
hallazgos radioldgicos comparables y
sintomatologia neurolégica minima, subrayando la
posibilidad de un largo periodo asintomatico®.

En comparacién con estos antecedentes, nuestro
paciente de 72 afios constituye uno de los casos mas
longevos descritos y confirma que la malformacién
puede permanecer clinicamente silente durante
décadas. La identificacién precisa de la hendidura
revestida por sustancia gris heterotépica no solo
descarta etiologias adquiridas, sino que orienta la
estrategia terapéutica conservadora y evita
procedimientos invasivos innecesarios. Por ello,
la esquizencefalia debe incluirse en el diagndstico
diferencial de la epilepsia de inicio tardio,
especialmente cuando la neuroimagen muestra
hallazgos corticales atipicos. En este contexto, la
resonancia magnética, especialmente con las
secuencias ponderadas en T1, T2 y FLAIR, ofrece una
caracterizacién anatémica cerebral de una precisién

que no resulta alcanzable mediante otras
modalidades de imagen, como la
ecografia transfontanelar o la tomografia

computarizada.

El caso presentado muestra una esquizencefalia tipo
abierta del I6bulo frontal derecho, localizacién que,
si bien es menos comin que la perisilviana,
representa uno de los patrones topograficos
descritos con mayor relevancia clinica. La afectaciéon
frontal, en particular, puede correlacionarse con
alteraciones motoras contralaterales leves como la
hemiparesia izquierda observada en el paciente y
trastornos ejecutivos o cognitivos sutiles. La relacion
entre topografia anatdmica y manifestaciones
clinicas es un aspecto crucial que permite a laimagen
diagndstica orientar la  correlacion  clinico-
radiolégica® ® 9 .

Otro elemento que refuerza la relevancia de la RM
en este caso es la identificacion de la ausencia del
septum pellucidum, unaanomalia frecuentemente
asociada a la esquizencefalia, y que puede formar
parte  del espectro  denominado  septo-
optic dysplasia-plus. El llamado espectro “septo-
optic dysplasia-plus” comprende la triada clasica de
displasia sépto-dptica, ausencia del
septum pellucidum, hipoplasia del nervio
Optico/quiasma y disfuncion hipotalamo-hipofisaria
asociada a malformaciones corticales del desarrollo,
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Sobretodo esquizencefalia, polimicrogiria, heterot
opias subependimarias o displasia cortical focal.
Esta combinacidn propicia un fenotipo neuroldgico
mds complejo (convulsiones, retraso motor-
cognitivo y endocrinopatias multiples) y exige
neuroimagen de alta resolucién para su
reconocimiento integral®. Ademds, la evaluacion
por RM permitié descartar de forma precisa otras
malformaciones asociadas como disgenesia del
cuerpo calloso, heteropatias subependimarias o
polimicrogiria, las cuales estdn presentes hasta en
un 75% de los casos de esquizencefalia™ .

La RM funcional y las secuencias avanzadas como
la difusion (DWI) y el mapadel coeficiente de
difusién aparente (ADC) también desempefian un
papel esencial al excluir eventos isquémicos
agudos o lesiones encefalopdticas superpuestas,
como se evidencid en este paciente. Las
secuencias por susceptibilidad magnética, por su
parte, ayudan a descartar sangrados antiguos o
depdsitos de hemosiderina, aportando un enfoque
mas integral al andlisis neuroimagenoldgico" °.
Desde el punto de vista clinico, este caso también
ejemplifica cdmo una malformacién cerebral
congénita puede permanecer clinicamente oculta
por décadas, manifestdndose en la senectud con
sintomas nuevos. Este fendmeno sugiere una
posible descompensacién funcional o una mayor
susceptibilidad cortical relacionada con la displasia
subyacente, que favorece Ila aparicion de
descargas epileptégenas tardias. La identificacion
oportuna mediante RM orienta el manejo
terapéutico desde una perspectiva mas efectiva y
dirigida.

Conclusion

La esquizencefalia es una malformacién de origen
embriolégico del sistema nervioso central que
epidemioldgicamente tiene una muy baja
incidencia. A pesar de lo anterior, se debe tener en
cuenta y considerarse entre los diagndsticos
diferenciales en pacientes adultos mayores que
desarrollan crisis convulsivas tardias y se asocian
con sintomas neuroldgicos leves.

En el caso descrito se logrd identificar la etiologia
de las manifestaciones del paciente a través del
estudio de resonancia magnética, en la cual se
observé la presencia de hendidura en la corteza
cerebral del I6bulo frontal derecho, recubierta por
sustancia gris, hallazgo caracteristico
de esquizencefalia tipo abierta.
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Este articulo destaca la importancia de la resonancia
magnética en el diagndstico de los trastornos de
migracion neuronal ya que su alta resolucién
permite una evaluacién anatémica detallada y
precisa, clave para identificar malformaciones
corticales como esta. Ademads, determina lo
fundamental que es una interpretacion correcta de
los estudios por imagen, incluso en personas que no
tienen antecedentes neuroldgicos ni sintomas
evidentes como ocurre en la esquizencefalia tipo
cerrada. Aunque esta patologia suele detectarse en
etapas tempranas de la vida, puede manifestarse
por primera vez en la adultez tardia y realizar un
diagndstico oportuno optimiza el tratamiento y
evita procedimientos invasivos innecesarios.
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