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Displasia septo-Optica

Septo-optic dysplasia
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Estimados Editores,

La displasia septo-6ptica (DSO) es una malformacién de la
linea media del sistema nervioso central, que produce
alteracion de los nervios Opticos, ausencia del septum
pellucidum (SP) y, en dos tercios de los casos, se asocia a una
disfuncién hipotdlamo-hipofisiaria."?> Puede presentarse
simultaneamente con otros trastornos de la génesis cerebral.
La etiologia de esta entidad es poco clara y la hipétesis de un
origen genético es la mas aceptada.’

Describimos esta afeccién en un lactante varén de 2 meses
de edad con antecedentes de reflujo gastroesofagico desde los
primeros dias de vida. Fue admitido en el hospital por una
crisis de ahogo, asociada con cianosis e hipotonia muscular
posprandial de un minuto de duracién, con recuperacién
absoluta. Durante la consulta se detect6 ictericia con funcién
hepatica alteraday elevacion de las transaminasas. Al examen
fisico, se encontraba irritable con hipotonia muscular y sostén
cefalico débil, mientras que en el examen oftalmolégico no
fijaba ni seguia con la mirada, evidenciaba nistagmus pendular
y mirada en sol naciente, por lo que se interpret6 que habia
indicios de alteracién neuroldgica. El fondo de ojo determiné
papilas hipoplasicas.

En primer término, se realiz6 una ecografia abdominal en
la que se destaco la presencia de calcificaciones hepaticas y
esplénicas. Por sospecha de TORCH, se realiz6 una ecografia
cerebral que inform6 agenesia del SP. La tomografia
computada (TC) de craneo solicitada no identificé el SP con
un ventriculo Ginico a nivel de los ventriculos laterales. Llamé
la atencion la hipoplasia de la via 6ptica, preferentemente del
quiasma, lo que sugiri6 la posibilidad de una DSO.

Como complemento, se decidi6 llevar a cabo una
resonancia magnética (RM) del encéfalo, en la que se
observoé hipoplasia del tallo hipofisario con hiperséal en las
imagenes ponderadas en T1 en el hipotdlamo, interpretada
como neurohip6fisis ectépica (=Fig. 1a). No se identifico la
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adenohip6fisis. Se objetivo hipoplasia de la via 6ptica que
involucraba a los nervios y el quiasma 6ptico, (~Fig. 1b)
asociado a agenesia del cavum septum pellucidum (CSP;
~Fig. 2).

La DSO es un trastorno heterogéneo que puede
presentarse simultineamente con otros trastornos de la
génesis cerebral, como holoprosencefalia, esquizencefalia,
agenesia del cuerpo calloso, heterotopias, agenesia
olfatoria, ausencia de neurohipoéfisis, estenosis del
acueducto de Silvio y malformacién de Chiari.'*

El diagn6stico temprano posnatal se realiza por alteraciones
endocrinas en los casos que se asocia a hipopituitarismo. Se
debe sospechar la entidad ante cuadros de hipoglucemia,
ictericia, micropene y/o criptorquidia."”® La ictericia
colestasica y la hipoglucemia, caracteristicas de los nifios
con DSO, suelen estar relacionadas con déficit de la hormona
adrenocorticotropa (ACTH) y la hormona estimulante de Ia
tiroides (TSH).?

Para su diagnéstico, y ante la sospecha de esta patologia,
ademas de la ausencia del SP, es importante investigar los
hallazgos asociados, como la hipoplasia del nervio 6ptico y/o
del quiasma, la hipoplasia del hipotalamo, el tallo hipofisario
delgado, la ectopia hipofisaria posterior y/o las alteraciones
ventriculares, siendo el estudio indicado la RM.

En la ultrasonografia el CSP debe ser facilmente visualizado
a las 18 o 20 semanas como un espacio triangular
(hipoecogénico) en la porcion anterior de la linea media, que
se desarrolla entre las dos laminas del SP (linea hipercogénica).
Como limites presenta anteriormente la rodilla del cuerpo
calloso, posteriormente el cuerpoy las columnas anteriores de
trigono, en la parte superior el borde inferior del cuerpo
calloso, en el lado inferior el rostrum del cuerpo calloso y la
comisurablanca anterior y en la parte lateral las laminas del SP.
En su ausencia observamos que las astas frontales en el corte
axial tienen forma cuadrada.’®
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Fig. 1 RM de cerebro (a) en corte sagital en ponderacion T1 visualiza
neurohipéfisis ectopica (flecha negra), hipoplasia del nervio 6ptico
(flecha blanca) y ausencia de silla turca (asterisco); meintras que (b)
en el corte axial, en secuencia FLAIR, se objetivan ambos nervios
opticos (flechas blancas) y el quiasma hipoplasico.

La RM fetal suele realizarse en un estadio avanzado del
embarazo (semana 36), debido a razones técnicas (movimiento
y el tamano del feto) y también por el diagnéstico tardio, ya que
algunas anomalias del cerebro pueden no ser detectables en un
principio. Al realizarla en el periodo fetal avanzado, se cuenta
con un cerebro desarrollado y se evita hacerla en el recién
nacido (dado que requiere anestesia).

Ademads, la RM fetal brinda informacién de otras
anomalias que no se objetivan en la ecografia en mas de la
mitad de casos, como heterotopia de la sustancia gris.°

Todos los pacientes con hipoplasia del nervio 6ptico deben
ser estudiados imagenolégicamente, en espacial con una RM,
con el objetivo de establecer la presencia de anomalias en el
desarrollo de las estructuras de la linea media del sistema
nervioso central. Mediante este método, observar una
hip6fisis en un neonato debe sugerir la posibilidad de
alteraciones endocrinas. La neurohip6fisis muestra una alta
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Fig. 2 RM de cerebro, en cortes (a) coronal en ponderacion T2 y (b) axial
con secuencia FLAIR, muestra ausencia del septum pellucidum (asterisco).

intensidad de sénal en imagenes, ponderadas enT1, debido ala
presencia de granulos neurosecretores compuestos de la
proteina transportadora neurofisina y la hormona
antidiurética. Esta hiperintensidad se considera un
importante marcador de la integridad funcional del eje
hipotalamo-hipofisario, por lo que su ausencia es clave en el
diagndstico de la diabetes insipida central.

En todo paciente que haya una alteracién del SP asociada a
probables alteraciones hormonales o visuales se debe
sospechar esta patologia. Se aconseja el estudio de RM pre o
posnatal para confirmar el diagnéstico y observar anomalias
asociadas.
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