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Displasia septo-óptica
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Estimados Editores,
La displasia septo-óptica (DSO) es una malformación de la

línea media del sistema nervioso central, que produce
alteración de los nervios ópticos, ausencia del septum
pellucidum (SP) y, en dos tercios de los casos, se asocia a una
disfunción hipotálamo-hipofisiaria.1,2 Puede presentarse
simultáneamente con otros trastornos de la génesis cerebral.
La etiología de esta entidad es poco clara y la hipótesis de un
origen genético es la más aceptada.2

Describimos esta afección en un lactante varón de 2 meses
de edad con antecedentes de reflujo gastroesofágico desde los
primeros días de vida. Fue admitido en el hospital por una
crisis de ahogo, asociada con cianosis e hipotonía muscular
posprandial de un minuto de duración, con recuperación
absoluta. Durante la consulta se detectó ictericia con función
hepática alterada y elevación de las transaminasas. Al examen
físico, se encontraba irritable con hipotoníamuscular y sostén
cefálico débil, mientras que en el examen oftalmológico no
fijaba ni seguía con lamirada, evidenciaba nistagmuspendular
y mirada en sol naciente, por lo que se interpretó que había
indicios de alteración neurológica. El fondo de ojo determinó
papilas hipoplásicas.

En primer término, se realizó una ecografía abdominal en
la que se destacó la presencia de calcificaciones hepáticas y
esplénicas. Por sospecha de TORCH, se realizó una ecografía
cerebral que informó agenesia del SP. La tomografía
computada (TC) de cráneo solicitada no identificó el SP con
un ventrículo único a nivel de los ventrículos laterales. Llamó
la atención la hipoplasia de la vía óptica, preferentemente del
quiasma, lo que sugirió la posibilidad de una DSO.

Como complemento, se decidió llevar a cabo una
resonancia magnética (RM) del encéfalo, en la que se
observó hipoplasia del tallo hipofisario con hipersẽal en las
imágenes ponderadas en T1 en el hipotálamo, interpretada
como neurohipófisis ectópica (►Fig. 1a). No se identificó la

adenohipófisis. Se objetivó hipoplasia de la vía óptica que
involucraba a los nervios y el quiasma óptico, (►Fig. 1b)
asociado a agenesia del cavum septum pellucidum (CSP;
►Fig. 2).

La DSO es un trastorno heterogéneo que puede
presentarse simultáneamente con otros trastornos de la
génesis cerebral, como holoprosencefalia, esquizencefalia,
agenesia del cuerpo calloso, heterotopías, agenesia
olfatoria, ausencia de neurohipófisis, estenosis del
acueducto de Silvio y malformación de Chiari.1–4

Eldiagnóstico tempranoposnatal se realizaporalteraciones
endocrinas en los casos que se asocia a hipopituitarismo. Se
debe sospechar la entidad ante cuadros de hipoglucemia,
ictericia, micropene y/o criptorquidia.1,5–8 La ictericia
colestásica y la hipoglucemia, características de los niños
con DSO, suelen estar relacionadas con déficit de la hormona
adrenocorticotropa (ACTH) y la hormona estimulante de la
tiroides (TSH).9

Para su diagnóstico, y ante la sospecha de esta patología,
además de la ausencia del SP, es importante investigar los
hallazgos asociados, como la hipoplasia del nervio óptico y/o
del quiasma, la hipoplasia del hipotálamo, el tallo hipofisario
delgado, la ectopia hipofisaria posterior y/o las alteraciones
ventriculares, siendo el estudio indicado la RM.

En la ultrasonografía el CSP debe ser fácilmente visualizado
a las 18 o 20 semanas como un espacio triangular
(hipoecogénico) en la porción anterior de la línea media, que
sedesarrolla entre las dos láminasdel SP (líneahipercogénica).
Como límites presenta anteriormente la rodilla del cuerpo
calloso, posteriormente el cuerpoy las columnas anteriores de
trígono, en la parte superior el borde inferior del cuerpo
calloso, en el lado inferior el rostrum del cuerpo calloso y la
comisurablanca anterior yen laparte lateral las láminasdel SP.
En su ausencia observamos que las astas frontales en el corte
axial tienen forma cuadrada.10
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La RM fetal suele realizarse en un estadio avanzado del
embarazo (semana36), debidoa razones técnicas (movimiento
yel tamãnodel feto) y tambiénpor el diagnóstico tardío, ya que
algunas anomalías del cerebro puedenno ser detectables enun
principio. Al realizarla en el período fetal avanzado, se cuenta
con un cerebro desarrollado y se evita hacerla en el recién
nacido (dado que requiere anestesia).

Además, la RM fetal brinda información de otras
anomalías que no se objetivan en la ecografía en más de la
mitad de casos, como heterotopía de la sustancia gris.10

Todos los pacientes con hipoplasia del nervio óptico deben
ser estudiados imagenológicamente, en espacial con una RM,
con el objetivo de establecer la presencia de anomalías en el
desarrollo de las estructuras de la línea media del sistema
nervioso central. Mediante este método, observar una
hipófisis en un neonato debe sugerir la posibilidad de
alteraciones endocrinas. La neurohipófisis muestra una alta

intensidaddesẽnal en imágenes, ponderadas enT1, debido a la
presencia de gránulos neurosecretores compuestos de la
proteína transportadora neurofisina y la hormona
antidiurética. Esta hiperintensidad se considera un
importante marcador de la integridad funcional del eje
hipotálamo-hipofisario, por lo que su ausencia es clave en el
diagnóstico de la diabetes insípida central.

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

Fig. 1 RM de cerebro (a) en corte sagital en ponderación T1 visualiza
neurohipófisis ectópica (flecha negra), hipoplasia del nervio óptico
(flecha blanca) y ausencia de silla turca (asterisco); meintras que (b)
en el corte axial, en secuencia FLAIR, se objetivan ambos nervios
ópticos (flechas blancas) y el quiasma hipoplásico.

Fig. 2 RM de cerebro, en cortes (a) coronal en ponderación T2 y (b) axial
con secuencia FLAIR, muestra ausencia del septum pellucidum (asterisco).
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