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Hipoplasia pontocerebelosa

06/05 Neurosonografía semana 28+6:

Perímetro cefálico en percentil alto p95 con cerebelo de morfología normal con 

diámetro transverso de 30’7mm (Sherer et al. p5) , hemisferios cerebelosos simétricos.

12/05 RMN fetal :

Disminución de los hemisferios cerebelosos. Protuberancia 8’2/bulbo, con disminución 

de tamaño de la primera.

OD: Hipoplasia de los hemisferios cerebelosos y protuberancia. Vermis en rango 

normal.

Paciente de 20 años, primigesta y sin antecedentes de interés.

Acude en semana 28 para segunda opinión por diagnóstico de hipoplasia cerebelosa 

asociada a anomalía cortical.
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25/05 Estudio genético:

➢ QF-PCR  XY normal 

➢ Arrays: 

arr[GRCh37]12p13.33p13.2(204547_12058394)x3, 18q22.1q23(61714793_77982126)

El análisis de la muestra ha identificado una trisomía segmentaria y una 

monosomía segmentaria, las dos de grandes dimensiones (11’85 Mb i 16’26 Mb 

respectivamente), en los cromosomas 12 y 18.

Ambas alteraciones se han asociado previamente en la literatura con discapacidad 

intelectual y alteraciones fenotípicas ( patológicas).

Deciden continuar con gestación.

Control ecográfico y RMN sin cambios.
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Hipoplasia cerebelosa difusa: alteraciones de 

severidad variable (motoras, cognitivas, 

lenguaje, afectividad)

Cognición: aproximadamente 74% retraso mental.

Evolución: mejoría progresiva pero con retraso mental

leve-moderado.
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Evolución:

En el momento actual, 6 meses de edad, con diagnóstico de hipoplasia 

pontocerebelosa, fisura palatina, pie talo por astrágalo vertical congénito bilateral, 

subluxación de muñecas, displasia leve-moderada de cadera izquierda, 

hipotiroidismo subclínico, foramen oval permeable e insuficiencia mitral leve.
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