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INTRODUCCIÓN

La infección congénita por citomegalovirus (CMV) es la infec-
ción viral más frecuente transmitida intrauterinamente que afec-
ta al sistema nervioso central (SNC) [1,2].

El 90% de las infecciones congénitas por CMV son asinto-
máticas en el período neonatal, pero un 10-15% de ellas desa-
rrollan problemas persistentes de gravedad variable, fundamen-
talmente afectación neurológica, hipoacusia neurosensorial e
hipovisión secundaria a coriorretinitis. Estos problemas se ma-
nifiestan a partir de los 6-9 meses, cuando ya no es posible efec-
tuar el diagnóstico. Recientemente, se ha comprobado la utili-
dad de la técnica de la PCR (del inglés polymerase chain reac-
tion) en el diagnóstico de la infección congénita mediante la
detección del ADN del CMV en las muestras de sangre de papel
de filtro (Guthrie cards), guardadas desde el período neonatal
para realizar la prueba del talón para el cribado neonatal de
hipotiroidismo y enfermedades metabólicas como la fenilceto-
nuria [3-5].

Se presenta un niño de 3 años y 8 meses de edad con retraso
del crecimiento intrauterino, autismo, retraso mental, microce-
falia e hipoacusia neurosensorial, con calcificaciones periven-
triculares, leucoencefalopatía y malformación bilateral del ló-
bulo temporal (LT), con confirmación diagnóstica de CMV
congénito mediante la detección del ADN por PCR en la sangre
del papel de filtro de la prueba del talón.

CASO CLÍNICO

Se trata de un niño de 3 años y 8 meses, tercer hijo de padres sanos y no
consanguíneos. No existen antecedentes familiares de interés. El embarazo
y el parto fueron normales y el peso al nacimiento fue de 2.200 g. Se encon-
traba en estudio desde los 19 meses por retraso psicomotor y microcefalia.
No consiguió una sedestación estable hasta los 12 meses, gateo hasta los 17
y marcha autónoma hasta los 30 meses. Hasta la fecha, no ha presentado
crisis epilépticas.

En el examen físico destaca un peso creciendo en el p3-10, talla en el
p25-50 y perímetro cefálico por debajo de 3 DE. Mantiene un pobre contac-
to social y hay ausencia de lenguaje propositivo. Muestra frecuentes auto-
matismos: ruidos guturales repetidos, bruxismo y movimientos estereotipa-
dos de las manos. No tiene respuesta clara a los estímulos auditivos. Tiene
tres manchas acrómicas, en el hombro, el flanco y el omóplato derechos. El
resto de la exploración neurológica y sistémica fue normal.

A los 19 meses se realizaron, con resultados normales, fondo de ojo, eco-
grafía cardíaca y ecografía renal. Los electroencefalogramas (EEG) realiza-
dos son normales. Los PEAT evidencian una disfunción auditiva bilateral de
posible origen endococlear. En la tomografía axial computarizada (TAC)
craneal se aprecian calcificaciones periventriculares de distintos tamaños
(Fig. 1). La resonancia magnética (RM) realizada a los 19 meses de edad
muestra hiperintensidades difusas en secuencias T2 afectando a la sustancia
blanca (SB) periventricular, de predominio posterior (Fig. 2), y alteraciones
en ambos lóbulos temporales, de predominio izquierdo: disminución de
tamaño, con morfología anómala, superficie cortical algo ancha y lisa, adel-
gazamiento de la SB e imágenes quísticas en contacto con las astas tempo-
rales (Figs. 3 y 4).

La detección del ADN del CMV en la sangre de talón del papel de filtro
guardado desde el nacimiento fue positiva.

DISCUSIÓN

La infección congénita por CMV puede producir un amplio espec-
tro de alteraciones del desarrollo del SNC. Se conocen los hallaz-
gos de la TAC en las infecciones sintomáticas desde el período
neonatal: calcificaciones, ventriculomegalia, alteraciones de la SB,
displasias corticales y encefalopatías destructivas. En infecciones
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confirmadas asintomáticas durante el período neonatal, las altera-
ciones de la neuroimagen son menos frecuentes y más leves [6].

El diagnóstico se ha obtenido retrospectivamente mediante
la detección del ADN del CMV en la sangre del papel de filtro
del cribado neonatal en casos de displasias corticales [7,8] y en
casos de afectación de la SB de causa no aclarada [6,9].

La leucoencefalopatía de la infección congénita por CMV
plantea el diagnóstico diferencial con enfermedades neurodege-
nerativas [6,10].

Van der Knaap et al describen patrones de RM de infección
congénita por CMV confirmados mediante el estudio del papel
de filtro de la prueba del talón en pacientes asintomáticos en el
período neonatal [6]. Encuentran alteraciones multifocales o
difusas de la SB, localizadas predominantemente en la SB pro-
funda. Son más grandes en las regiones parietales y pueden aso-
ciarse con displasias corticales. Señalan como especialmente
sugestivas las alteraciones de la parte anterior del LT, incluidos
los quistes subcorticales.

Se han descrito casos de malformaciones del LT y bilaterales
del hipocampo similares a las de nuestro caso y a las descritas por
van der Knaap [6] en relación con diversos procesos patológicos,
como la epilepsia temporal, algunos síndromes genéticos y otras
malformaciones cerebrales congénitas, con clínica muy heterogé-
nea que incluye con frecuencia autismo o epilepsia [11-15].

En los casos en los que se realizan RM sucesivas, o no se
encuentran cambios o quedan mejor delineadas las alteraciones
de la SB al progresar la mielinización, lo que confirma la natu-
raleza estática de la encefalopatía [6,9].

La confirmación de la infección congénita por CMV permi-
te asegurar el carácter no progresivo de la leucoencefalopatía, a
diferencia de las de origen metabólico, obviar estudios extensos
y costosos y mejorar los resultados diagnósticos en el grupo
global de leucoencefalopatías, de las que hasta un 50% puede
quedar sin diagnóstico [6]. 

Van der Knaap et al no encuentran ninguna PCR positiva en
los papeles de filtro almacenados por encima y por debajo de

los casos con PCR positiva [6], comprobando así que no se ha-
bía producido ningún caso de contaminación [3]. 

En los casos en los que en el recién nacido ya no tenía vire-
mia, no es posible la confirmación diagnóstica. La otra limitación
es que los papeles de filtro no se guardan indefinidamente (en
nuestro medio, sólo 5 años), política que tal vez debería reconsi-
derarse por éstas y otras posibilidades de estudios retrospectivos.

Figura 1. Tomografía axial computarizada craneal.

Figura 3. Resonancia magnética en secuencia T1: corte coronal.

Figura 2. Resonancia magnética en secuencia T2: corte axial.
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Nuestro paciente planteó el diagnóstico de esclerosis tube-
rosa por la presencia de calcificaciones periventriculares en un
niño con autismo y manchas hipocromas, pero la ausencia de
epilepsia y la presencia de bajo peso al nacer, microcefalia e
hipoacusia neurosensorial constituían datos atípicos. Las alte-
raciones de la SB y del LT son muy sugestivas de CMV con-
génito, y el estudio del papel de filtro almacenado desde el
período neonatal ha permitido confirmar el diagnóstico.

Sin duda quedan muchos casos de CMV congénito sin diag-
nosticar. Recientemente, en nuestro medio se ha comunicado la
neuroimagen de ocho casos compatibles, con retraso psicomo-
tor, hipoacusia neurosensorial y microcefalia, los ocho con alte-
raciones de la SB y siete con displasias corticales [16]. El estu-
dio retrospectivo de infección congénita por CMV debería plan-
tearse ante la presencia de gravedad y asociación variables de
retraso de crecimiento intrauterino, microcefalia, hipoacusia
neurosensorial, coriorretinitis, retraso mental, problemas de
conducta (especialmente trastornos dentro del espectro autista),
calcificaciones intracraneales, alteraciones encefaloclásticas, leu-
coencefalopatía, displasia cortical y malformaciones del LT y el
hipocampo.
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DIAGNÓSTICO RETROSPECTIVO DE INFECCIÓN CONGÉNITA
POR CITOMEGALOVIRUS EN UN CASO CLÍNICO INFANTIL
Resumen. Introducción. Un 10-15% de las infecciones congénitas
por citomegalovirus (CMV) asintomáticas en el período neonatal
desarrollan problemas persistentes de gravedad variable, funda-
mentalmente afectación neurológica, hipoacusia neurosensorial e
hipovisión, que se manifiestan a partir de los 6-9 meses, cuando ya
no es posible efectuar el diagnóstico. La técnica de la PCR (del in-
glés, polymerase chain reaction) puede detectar el ADN del CMV
en las muestras de sangre del papel de filtro que se emplean para el
cribaje de hipotiroidismo y metabolopatías, guardadas desde el
período neonatal. Caso clínico. Se trata de un niño de 3 años y 8
meses de edad con retraso de crecimiento intrauterino, autismo, re-
traso mental, microcefalia e hipoacusia neurosensorial, con calci-
ficaciones periventriculares, leucoencefalopatía y malformación
bilateral del lóbulo temporal, con confirmación diagnóstica de CMV

DIAGNÓSTICO RETROSPECTIVO DE INFECÇÃO CONGÉNITA
POR CITOMEGALOVÍRUS NUM CASO CLÍNICO INFANTIL
Resumo. Introdução. Cerca de 10-15% das infecções congénitas
por citomegalovírus (CMV) assintomáticas no período neonatal
desenvolvem problemas persistentes de gravidade variável, fun-
damentalmente afecção neurológica, hipoacúsia neurossensorial
e hipovisão, manifestadas a partir dos 6-9 meses, quando já não é
possível efectuar o diagnóstico. A técnica de PCR (do inglês, po-
lymerase chain reaction) pode detectar ADN de CMV nas amos-
tras de sangue de papel de filtro para a despistagem de hipotiroi-
dismo e metabolopatias guardados desde o período neonatal.
Caso clínico. Rapaz de 3 anos e 8 meses de idade com atraso de
crescimento intra-uterino, autismo, atraso mental, microcefalia e
hipoacúsia neurossensorial, com calcificações periventriculares,
leucoencefalopatia e malformação bilateral do lóbulo temporal,
com confirmação por diagnóstico de CMV congénito através da
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congénito por detección del ADN mediante PCR en la sangre del
papel de filtro guardado desde el período neonatal. Conclusiones.
El estudio retrospectivo de infección congénita por CMV debería
plantearse ante la presencia de gravedad y asociación variables de
retraso de crecimiento intrauterino, microcefalia, hipoacusia neu-
rosensorial, coriorretinitis, retraso mental, autismo u otros proble-
mas de conducta, calcificaciones intracraneales, alteraciones en-
cefaloclásticas, leucoencefalopatía, displasia cortical y malforma-
ciones del lóbulo temporal y el hipocampo. Dado que los papeles
de filtro de cribaje neonatal no se guardan indefinidamente, se
plantea la posibilidad de hacerlo, dadas las posibilidades de estu-
dios retrospectivos que ofrecen. [REV NEUROL 2005; 40: 733-6]
Palabras clave. Autismo. Citomegalovirus congénito. Leucoencefa-
lopatía. Malformación del hipocampo. Malformación del lóbulo
temporal. Microcefalia. PCR. Retraso mental.

detecção do ADN por PCR no sangue do papel de filtro guardado
desde o período neonatal. Conclusões. O estudo retrospectivo de
infecção congénita por CMV deveria ser considerado perante a
presença de gravidade e associação variáveis de atraso de cresci-
mento intra-uterino, microcefalia, hipoacúsia neurossensorial,
coriorretinite, atraso mental, autismo ou outros problemas de
comportamento, calcificações intracranianas, alterações encefa-
loclásticas, leucoencefalopatia, displasia cortical e malformações
do lóbulo temporal e hipocampo. Dado que os papéis de filtro de
despistagem neonatal não se guardam indefinidamente, há que
considerar fazê-lo, dadas as possibilidades de estudos retrospecti-
vos que têm. [REV NEUROL 2005; 40: 733-6]
Palavras chave. Atraso mental. Autismo. Citomegalovírus congéni-
to. Leucoencefalopatia. Malformação do hipocampo. Malformação
do lóbulo temporal. Microcefalia. PCR. 


