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giore & ['evidenza ecografica.
I seani indiretti sono diversi e possono essere cosi

INTRODUZIONE

cleneati:
— dilatazione dei cornd occipitali dei ventricoli la-
a diagnosi ecografica di Agenesia terali;

del Corpo Callose (A.C.C.) rap-  ~ dilatazione dei comi frontali dei ventricoli late-

presenta una semeiotica sottile, rali;

Spesso misinterpretata o non ap-  —  distanza intercerchellare aumentata;

prezzata a causa delle sfomate ca-  ~  dilatazione della cisterna magna;

ratteristiche ecosemeiografiche — agenesia cfo ipoplasia del verme cerebellare,
necessarie ad individuarla, Nelle immagini riportate risulta ben evidente in

L'AC.C. presenta segni diretti ed indinet.

I sepni diretti sono rappresentati dallassenza delle
strutture mediane che fanno parte della sindrome
oloprosencefalica, di cui I'A.C.C. rappresenia la
forma pif requente e sfumata. E intuitivo che mag-
giori sono le anomalie di strutlura associate, mag-

Fig, 1 = Llimmeagine mostra wna dilatazione del corni
occiptiali def ventricoli laterali.

Medialmente all’encefalo si apprezza la dilatazione def
I vemtricole { 287 seftimana).

scansione trasversale "assenza del corpo calloso
(fig. 1) con, al suo posto, un'immagine anecoica ri-
feribile al terzo ventrigolo dilatato.

A guesto repento si agginnge una modesta dilatazio-
ne dei cormi occipitali dei ventricoli laterali (fig. 2 e
fig. 3.

Fig. 2 - Medesima scansione df wn soggeito differente
(267 settimana) .
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Fig, 3 - La foto mosira la-difasazione del 1 ventricolo
i easo ol agenesin del corpo ealloso (CCL Con VI &
irdficatar il covste accipitale del ventricaln fferale difata-
fo (27" settimang ).

BASI NEUROEMBRIOLOGI-
CHE E ANATOMICHE DELLA
DIAGNOSI ECOGRAFICA

[ corpo calloso & una strattora che compare all’in-
circa durante la I0° seltimana di vila intraulering ¢
connelte i neocortex ded due emisfer cerebrali, tra-
mite le fibre commissuradi di cui & costituito.
Precocemente & rappresentalo da un piccolo lega-
mento nella aming terminale, Come rsultato della
continua espansione del neopallio, 51 estende rapi-
damente, prima in senso dorso-rostrale e poi cau-
dalmente, formando un arco al di sopra del sottile
tegmento del diencefalo.

Il corpo calloso o grande commissura cerebrale,
guindi, mappresenta una strotiurs nervosa mediana
longitudinale che permette il collegamento a1 due
emisferi con trasfedmento di informazioni relative
al moto, al senso, al linguaggio ed alla memoria;
costituisce la pit grande commissura del telencefalo
ed & costituita prevalentemente da assoni mieliniz-
zati; la mageior parte delle fibre connetle punto a
punto-aree comrispondenti ra i due emisleri. E ana-
tomicamente suddiviso in quatiro porzioni detie, in
Senso wnlero-posieniore, rostre, ginocoliio, troiea ¢
splenio. La superficie superiore del corpo calloso,
nella sua parte mediana, rappresenta il pavimenio
della seissura interemisferica: Tateralmente esso &
separato dalla circonvoluzione del cingolo mediane
il soleo del corpo callosa e forma, con ki sua super-
ficie ventrale, buona parte del teito dei ventricoli la-
terali. Le fibre nervose che attraversano il rostro
collegano le aree corticali della superficie orbitaria
dei lobi fromali; fe fibre del ginoechio connettono le
aree corticali delle superfici mediale ¢ laterale dei
due lobi frontali; le fibre che attraversano il tronco
associano vaste aree corticali dei due emisteri cere-

brali e guelle dello splenio connetiono la corteceia
dei lobi accipitali.

L agenesia del corpe calloso (parziale o totale) rien-
tra tra i difetii di sviluppo della linea mediana ¢ rap-
presenta una evenienza piutiosto rara. In passato il
s risconiro era esclusivimente autoptico ma con
"avvento dell’ ecogeafia, in epoca prenatale, ¢ delle
nuove metodiche peuroradiologiche (soprintutto TC
¢ RMN) & possibile porre diagnosi anche nel viven-
te. In tale evenienza il terzo ventricolo occupa una
posizione pitn alta ed 1 ventricoli laterali risultino
paramediani, L agenesia del corpo calloso rappre-
senta una rar anomalia generalmente asintomatica
i assenza i test neurologici che valotino la capa-
citi di trasferimento delle informazioni tra 1 due
emisferi cerebrali, 1."assenza del corpo calloso & se-
conduriamente compensata dalli iperplasia delle al-
tre strutiure di connessione intercnisferica, quali Ta
commissura anteriore, 1a posieriore e la ippocampa-
le: tade quadrno spicga perché nell agenesia si rscon-
trino deficit di minor entitd rispeno a quelli osserva-
bili in seguito o commissurotomia.

11 difetio di sviluppo pud essere inguacdrito inoun ar
resto nel passaggio dei sistemi commissurali all'in-
terno defla piattaforma commissurale primitiva, tra
la Il e 1o XIT setimana diovita: tra la X1 e fa XIX
settimana gli assoni migrano all’interno del corpo
calloso: un arresto di questa fase cavsa I’ agenesia di
quest’ultimo con la conservazione delle alire eom-
missure; tenendo conto che lo sviluppo del corpo
calloso avviene prima dorsalmente poi rostralmente
ed infine caudalmente, appare chiaro che un difetto
parziale debba interessare in prima istanza lo sple-
nio con var gradi di coinvolgimento del corpo, del
ginoechio ed infine del rostro, Tra le alire teorie for-
mulate per splegare quesia anomalia ricordiamo la
teoria neoplastica secondo ly quale tale aresto di
passageio delle fibre sarcbbe causato dalla presenza
di un lipoma nelle fasi precoci dello sviluppo {teoria
insufficiente a spiegare i casi non accompagnati
dilla neoplasia) o teoria vascolare che permette di
giustificare le agenesic parziali della porzione ante-
riore, ma che non spiega "associazione con alue
anomiahe della Bnea mediana (0 canco della faccia,
del cranio ¢ dell’encefalo) ¢ la teoria post-inlettiva
per i casi associati a uveitl, ete,

L agenesin del corpo ealloso pud presentarsi come
un difetto di sviluppo isolato o in associazione a
idracelalo (pil frequentemente secondario a stenosi
dell’ acquedotto, ma anche ad ostruzioni del forame
di Monro e a neoplasie). agenesia del verme cere-
bellare, anomalie della migrazione della coneccia
con presenza di eterotopie di sostanza grigia
sub-ependimale, cisti aracnoidee mediane, microgi-
ria, ipoplasia dei tratti cortico-spinali, poroencefalia.
ipertelorismo, microcefalia, neoplasie (pib frequen-
temente lipomi e meningiomi). 11 deficit clinico os-
servato dipende comuncgue dall’entith dellamalfor-
mrione. L8 dei pazienti con agenesia del cor-
po calloso soffre di epilessia (focale o generalizea-
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Lih, mtardo mentale, delicit nearologics focali o dif-
fissi, cmiparesi.

Ml caso in cul Vanomalia sirealizzl senza associar-
sioad alire problematiche malconformative di tipo
genicn o cromesomice, 1l repeno @ da considerarsi
solo una varante della normalith con prognosi asso-
lutamente [avarevole,

Al contranio, tuttavid, esiste la possibilith di aleune
associazioni sindromiche pon riconoscibili. in epo-
ca prenatale, con ecogralia

La letteratura, infaell, deserive pil di cento sindromi
im il Passenza del corpo calloso & soltantio uno dei
seeni morfologici che sotlendono problematiche
ben pill ampie e complesse.

E. quindi, untile, in questi cast, wssociare sempre allo -

studio ulirasonografico anche fa dingnosi cromoso-

i,

Ecograficamente il repeno & rappresentalo, in scan-

sione coronale, di un'aren anecoica mediana, estesa

longitudinalmente, che rappresenta la strettarn del

terze ventricolo dilatato © disposta it in alto rispet-

to alle bosi dei ventricol laterali ¢ spesso insinuata

tran i essl.

Tale condizione, riconducibile o problematiche olo-

prosencelaliche. ¢ carattenizzata, sul piano morlolo-

gico, proprio dall’ipoplasia o dall’agepesia del cor-

pocalloso,

MNell'introduzione abbiamoe accennule o gquadn che

I'ultrasonografia ¢i pud offiire al lini dingnosnici,

Ultimamenle, inolire, sono stali evidenziati ose-

auenti segni ecoaralics:

1y assenen del cavo deld seio peliucideo;

2y Adurione del lobo frontale;

3 riduzione della distanza ta il lobo frontale ed il
Lalamo posterions.

e O Uy vt o]
CASISTICA PERSONALE

Dal gennaio 1995 sono giume alla nosiea osserva-
zione ollo gestantl, in un’epoca di gravidanza com-
presi tra ln 237 e la 347 settimana, nelle guali fu pos-
sibile porre diagnosi ecogralica di feto afletto da
sindrome oloprosencefulica con ipoplasia o agene-
sia del corpo calloso,

Le associazioni riscontrate furono, in 5 casi, con la
ditatazione dei ventricoli laterali, in un caso con
macroernin e inun aliro con drocefalis

Le pestant furono, pertanto, solloposte anche i dia-
anosi prenatale ivasivic in 7 casi T eseguita am-
niocentesi  in un caso o funicolocentesi, per inda-
mare eventuali associazioni con patologia cromoso-
mici. | dsultati furono sempre negativi.

Tutte le gestanti hanno regolarmente pontato a ter-
ming la gravidunzs, ad eccexione di una che decise
di rieorrere all' LV.G.

11 follow-up & rporae in abetla 1.

Tuiti i bambind furona soltopost, it epoca postiata-
le, ad eletiroencefalografin (EEG) e allo studio dei
potenziali evocati (PE).

Nel primo caso. in 28" seitimana i gestazione, fu
diggnosticata ipoplasia del corpo calloso associata o
dilatazione dei comi posterion dei ventricoli Ltera-
li. L"EEG ¢ 1 PE sono risultat oella norma ¢ il bam-
bino & vivente e sano.

Mel secondo caso, in associazione con Tagenesia
del compo calloso fu riscontrata idrocefalia e per tale
motive la gestante fu sottoposta o taglio cesaren
(TC) alla 34° settimana. I'EEG e 1 PE, ripetuti in

Tabella 1
| 1
Eti Epoca Epoca Tipo di Sesso Esito i
materna diagnosi pario pario neonatale |
30 247 et 42% st Spontanes M Bambing vivente, sano !
|
A3 33 seit: 34 seil. TC F Bambino vivente, sano I
2 32 setl. HF zetl SponLanes E Bambino vivente, sano |
33 237 sell 387 setl. SPHRLANEn M Bambino vivente, sano
35 3 el 367 setl. e M Bambiro vivente, sano
il 2l9“'scl:i. A2 selt. TC M Bambino vivente ma con
evidenza di patologiz;
ipotonia muscolare;
riduzione dei flessiz
problemi molor,
f33 4% sent, 40 selr, SPONENCO F Brecedulo & un mese di
= ' vita per complicanie
cardiocircolatorie
! 23 sett. 24 se, ING M VG

61



CURRENT OPINION e s e s SO ST T i =

62

varie epoche; risultarone sempre nella norma e la
bambina. atwalmente, sode di buona salute.

Mel terzo caso, la diagnosi ecografica evidenzit
macrocrania e agenesia-del corpo calloso. L'EEG e
i PE, eseguili in epoca posinatale sono risultati nefla
norma ¢ la bambina & vivente e sana,

Nel quarto caso, all’epoca della diagnosi, fu riscon-
trata ipoplasia del corpo ealloso in associazione, co-
me frequentemente accade, con la dilatazione dei
corni occipitali dei venticoli laterali. PE ed EEG al-
la nascita risultarono nella nornmia, Atwalmente il
bambino sta bene per quanto riguarda tale prohle-
matica malconformativa, ma dovri essere sottopo-
sto add intervento chirurgico per ipospadia di grado
SEVETD.

Nel quinto caso, alla paziente fu eseguito un TC alla
367 settimana; la diagnosi ecografica aveva eviden-
zgiato ipoplasia del corpo calloso e dilatazione dei
comi oecipitali dei ventricoli katerali. T bambino sot-
toposto ad EEG e a PE & dsultato perfetiamente nel-
ki morma e atualmente gode di buona salute,

Mel sesto caso, in associazione all’ agenesia del cor-
po calloso fu diagnosticata, in epoca prenatale, dila-
tazione dei ventricoli laterali. La paziente esegui an-
che una funicolocentesi che diede esito negativo,
L'EEG & sempre risultato nella norma, mentre 1 PE
davano un risullato border-line. Il bambing présenta
a it oggi un quadro clinico caratterizzato da ipoto-
nia muscolare, rduzione dei riflessi e problemi mo-
tord, pur in assenza di convulsioni. La conferma po-
stnatale & stata ottenuta con 'ausilio della TAC e
della RMN.

Nel settimo caso, la paziente giunse alla nostra osser-
viione alla 34" settimana di sestazione ¢ le fu con-
fermata la disgnosi di sindrome oloprosencefalica
con agenesia del corpo calloso, peraliro g3 correlta-
miente posta alla 207 setimana, La bambina ¢ nata vi-
Vi con pate spontaned a ennine ma & decedula ad
un mese di vita per complicanze cardiocircolatorie,
Nell’ottavo caso, dopo che fu posta diagnosi alla
23 settimana di gestazione di ipoplasia del corpo
calloso con dilatazione dei corni occipitali dei ven-
tricoli laterali, la paziente decise di ricorrers
all’ VG, eseguita in 24* settimana,

DISCUSSIONE

La-casistica dimostra che i segni ecografici, quando
correltamente interpretati, permettono una precisa
diagnosi di agenesia del corpo calloso.

Risulla necessario controllare morfologicamente il
feto con accuratezza, onde evidenziare altre poten-
ziali anomalie associate.

Il ficorso alla diagnosi citogenetica prenatale, per
quanto sempre consigliabile. non sembra necessario
ai fini dell’associazione diagnostica di tale patolo-
zia,

La casistica presentata, in considerazione dell as-
senza di handicap associati, consiglia, senza dubbio,
un atleggiamento conservativo dei feti portator di
tale patologia.
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