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RESUMEN

El sindrome de De Morsier o displasia septo-6ptica (DSO), fue descrito
por De Morsier en 1956, quien reconocidé la asociacion entre la
agenesia o hipoplasia del septum pellucidum e hipoplasia del nervio
Optico, quiasma y tractos opticos. Se puede asociar a disfuncion
hipotalamo-hipofisaria. La forma de presentacidon es esporadica y los
casos familiares son raros, aunque se ha postulado la posibilidad de
herencia autosémica recesiva. El cuadro neuroldgico asociado al
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sindrome es variable. Se presenta en algunos pacientes con
inteligencia normal y sin déficit neuroldgico. Los trastornos del
aprendizaje y el retraso mental estan relacionados con las anomalias
del septum pellucidum. Las convulsiones son las manifestaciones
descritas con frecuencia. Como objetivo tenemos el de identificar
sintomas y signos del sindrome de De Morsier en nifia guatemalteca
de seis afios. La paciente es una nifia mestiza, de seis afios,
antecedentes de distrofia muscular progresiva paterna, acude a
consulta por nistagmo, estrabismo, torticolis compensadora y retardo
del neurodesarrollo, con un incremento ponderal correcto, en el
examen fisico encontramos telangiectasias palpebrales, nistagmo
vertical-horizontal, desviacién de la cabeza al lado izquierdo. Fondo de
ojo: Palidez temporal acentuada de ambos discos, atrofia macular, sin
brillo foveal, tortuosidad venosa generalizada. Hipoplasia del nervio
optico. En tomografia axial computadorizada se observa ausencia de
septum pellucidum. La distrofia muscular progresiva y el Sindrome de
De Morsier tienen una baja incidencia en la poblacién, por lo que la
presencia de las mismas en padre e hija debe ser sefalada, no se
tiene explicacion para justificar el hallazgo, no se han encontrado
reportes previos en la literatura que lo sefialen.

PALABRAS CLAVES: Sindrome de De Morsier, displasia
septooptica, disfuncién hipotalamo-hipofisaria.

ABSTRACT
De Morsier syndrome dysplasia septo-optic (DSO), was described by
De Morsier in 1956, who recognized the association between Agenesis
or hypoplasia of the septum pellucidum and hypoplasia of the optic
nerve and CHIASM and optic tracts. You may be associated with
dysfunction hypothalamic-pituitary. The form of presentation is sporadic
and familial cases are rare, although it has been postulated the
possibility of autosomal recessive inheritance. The neurological picture
associated with the syndrome is variable. It occurs in some patients
with normal intelligence and no neurologic deficit. Disorders of learning
and mental retardation are related to abnormalities of the septum
pellucidum. Seizures are frequently described demonstrations.
Objectives. Identify signs and symptoms of De Morsier syndrome in 6-
year-old Guatemalan girl. Patient mestizo, of six years, a history of
progressive muscular dystrophy his father, goes to consultation by
nystagmus, strabismus, torticollis buffer and delay of
neurodevelopmental, with a correct weight increase. Physical
examination palpebral telangiectasias, vertical nystagmus, deviation
from the head to the left side. Fundus: pronounced temporal pallor of
both discs, atrophy macular foveal, venous tortuous generalized dull.
Optic nerve hypoplasia. Computerized axial tomography shows
absence of septum pellucidum. Discussion. Progressive muscular
dystrophy and De Morsier syndrome have a low incidence in the
population, so the presence of the same father and daughter should be
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designated, there is no explanation to justify the finding, not found,
previous reports in the lit erature pointing it.

KEY WORDS: De Morsier's Syndrome, septooptic displasia,
hypothalamic-pituitary disfuntion.

INTRODUCCION

El sindrome de De Morsier o displasia
septo-6ptica (DSO), fue descrito por De
Morsier en 1956, quien reconocié la
asociacion entre la agenesia o hipoplasia
del septum pellucidum e hipoplasia del
nervio éptico, quiasma y tractos opticos.
Se puede asociar a disfuncién
hipotalamo-hipofisaria.

En 1970 Hoyt sefialé la alta incidencia de
disfuncion hipotdlamo pituitaria, que
atribuyé a lesion diencefdlica con
deficiencia en la liberacion de factores
reguladores hipotalamicos.
Aproximadamente 1 de cada 3 casos
presenta ademas diabetes insipida. En
1972 se describe el primer caso donde el
septum pellucidum estaba intacto.
Posteriormente este hecho ha sido
referido con mas frecuencia estando
presente en un 49% de los casos. En
1985 se publican los primeros casos de
hipoplasia de nervio Optico unilateral.
Algunos presentaban esquisencefalia y
ello se ha relacionado con la existencia
de crisis comiciales.

Los primeros estudios con resonancia
magnética (RM) practicados en
pacientes con sindrome de De Morsier
permitieron evaluar con mayor precision
el area hipotdlamo hipofisaria, revelando
anomalias en la forma y el tamafio del
hipotalamo, tallo y adenohipdfisis.

La forma de presentacion en general es
esporadica y los casos familiares son
raros, aunque se ha postulado la

posibilidad de herencia autosémica
recesiva. El cuadro neuroldgico asociado
al sindrome es extremadamente variable.
Se presenta en algunos pacientes con
inteligencia  normal 'y sin  déficit
neuroldégico.

Los trastornos del aprendizaje y el
retraso mental pueden estar
relacionados con las anomalias del
septum pellucidum. Las convulsiones
son las manifestaciones descritas con
mayor frecuencia.

Puede hallarse una incoordinacion
motora precoz, intimamente relacionada
con la baja vision, asi como trastornos de
la atencién visual y el comportamiento.
La hipoplasia del nervio 6ptico puede
presentarse en el contexto del sindrome
de De Morsier. La hipoplasia del nervio
optico (NO) es el desarrollo incompleto
0 defectuoso del NO durante el periodo
de gestacién. Suele ser un proceso
bilateral (los casos unilaterales son
raros), no hereditario, no progresivo y sin
tratamiento especifico. Su incidencia ha
aumentado con el tiempo siendo
estimada, en 1974 en 1,8 por 100.000
habitantes y actualmente de 10.9 por
cada 100.000 habitantes. Junto con la
ceguera cortical y la retinopatia del
prematuro, esta entidad supone una de
las causas mas frecuentes de pérdida de
la funciébn visual en la edad
pediatrica.

Existen muchas entidades patolégicas
donde podemos encontrar un NO
hipoplasico. No existe predileccion por
raza ni sexo y hasta la fecha, no hay
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datos que sugieran una entidad de tipo
hereditario.

Las teorias que intentan explicar la
patogénesis del sindrome de De Morsier
son confusas. Por un lado estan quienes
defienden que se trata de una forma
incompleta de holoprosencefalia y por lo
tanto una disgenesia inductiva en la
diverticulizacion del prosencéfalo del
embrién. Por otro, hay quien la atribuye a
un insulto en el desarrollo del feto, y
entonces se trata de una disrupcion
imputable a un agente infeccioso,
teratbgeno o a una insuficiencia vascular.
No obstante, existen autores que
cuestionan la entidad del sindrome.

La confluencia de esquisencefalia en el
sindrome de De Morsier, ha sido
interpretada hasta hace poco como un
rasgo mas del espectro de presentacion.
La esquisencefalia es una alteracion en
la conformacién del manto cortical cuya
maxima expresion es la continuidad de la
corteza con el epéndimo (cicatriz pio-
ependimaria), aunque existen diversos
grados de profundidad de la invaginacién
de la corteza. Se cree que es la
consecuencia de un fallo en la perfusion,
ya sea por hipotension/isquemia o por
accion de un teratbgeno o0 agente
infeccioso que actla entre la 122 y la 242
semanas de gestacion. Cuanto mas
precoz sea el insulto mayor la alteracion
en la estratificacion y organizacion de la
corteza, y cuanto mas extenso, mas
profunda serd la invaginacion cortical

A pesar de tratarse de una enfermedad
rara, se puede manifestar precozmente
en el periodo neonatal a través de
sefiales comunes de la practica
pediétrica, como ictericia e
hipoglucemia, y el atraso en su
diagnostico puede resultar en gran
morbilidad para esos pacientes.

OBJETIVO

Identificar sintomas y signos del
sindrome de De Morsier en nifia
guatemalteca de 6 afios

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente femenina, mestiza, de 6 anos
de edad, con antecedentes de distrofia
muscular progresiva paterna que acude
a consulta por nistagmo, estrabismo,
ptosis palpebral, torticolis compensadora
y retardo del neurodesarrollo, con un
incremento  ponderal correcto (Ver
FIGURA 3.1).

Paciente producto de un embarazo

aparentemente  normal, parto no
institucionalizado y padre con
diagnéstico de distrofia  muscular
progresiva.

e Examen fisico: telangiectasias
palpebrales, nistagmo vertical-
horizontal, desviacion de la cabeza al
lado izquierdo.

e Fondo de ojo: palidez temporal
acentuada de ambos discos, atrofia
macular, sin brillo foveal, tortuosidad
venosa generalizada. Hipoplasia del
nervio optico.

e Agudeza Vvisual corregida:+1.00
(poca cooperacion). (1.0)

Fue interconsultada con neurologia, se
realizan los siguientes estudios:

e Electroencefalograma: anormal con
paroxismos difusos de ondas lentas.

e TAC: mostr6 presencia de imagen
hipodensa de localizacion media y
forma triangular en fosa posterior, no
habia imagen del cuarto ventriculo
(Ver FIGURA 3.2).
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FIGURA 3.1 Examen fisico donde se aprecia estrabismo divergente ojo dereho, ptosis
palpebral izquierda, retardo en el neurodesarrollo.

FIGURA 3.2 Imagen hipodensa
triangular en fosa posterior. Ausencia de
cuarto ventriculo

FIGURA 3.3 Ausencia de cuarto
ventriculo, vermix cerebeloso y septin
pelucido

Ademas se observo ausencia del vermis
cerebeloso, con ausencia del septum
pellucidum (Ver FIGURA 3.3). La serie
contrastada no  evidenci6  mayor
variacion.

DIAGNOSTICO

Sindrome de De Morsier

EVOLUCION

Vivo con secuelas

DISCUSION

Tanto la distrofia muscular progresiva
como el Sindrome de De Morsier tienen
una baja incidencia en la poblacion, por
lo que la presencia de las mismas en
padre e hija debe ser sefialada, aunque
no se tiene explicacién para justificar el
hallazgo (incluso puede ser casual), no
se han encontrado reportes previos en la
literatura que lo sefialen.
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La patogenia de la DSO es controvertida
y existen varias teorias para explicarla;
una de ellas sugiere una interferencia
teratogénica, genética o traumética, con
el desarrollo normal de los nervios
Opticos, septum pellucidum, cuerpo
calloso e hipotalamo.

Otros sugieren una teoria destructiva
donde plantean la destruccién del tejido
encefalico una vez que se ha establecido
su anatomia. La DSO se puede
presentar asociada a multiples
malformaciones oftalmicas como son
microftalmos, paralisis oculomotoras,
ptosis, dacrioestenosis, aniridia,
colobomas, malformaciones vasculares
retinianas, astigmatismo, y sindrome de
Duane. El compromiso visual incluye
parcial o completa ambliopia.

Las principales anomalias extraoculares
asociadas, son las que afectan a la linea
media del sistema nervioso central.

La clasificacion clasica de la DSO incluye
tres grupos.

e HNO con alteraciones endocrinas y
tomografia computadorizada normal.

e HNO sin alteraciones endocrinas y
alteraciones de la linea media en la
tomografia computadorizada. A este
grupo es al que se ajusta la paciente.

e HNO con alteraciones endocrinas y
alteraciones de la linea media en la
tomografia computadorizada

El defecto de la hormona del crecimiento
es el déficit hormonal més frecuente (73
%). La paciente presenta una talla
acorde con su edad y sexo. Otros
defectos son diabetes insipida por déficit

de la hormona antidiurética (26 %),
hipotiroidismo por déficit de TSH (21 %),
precocidad sexual, pubertad anormal,
hipogonadismo  hipogonadotrépico e
insuficiencia adrenal; manifestaciones
gue no presenta la paciente.

La paciente tiene alteraciones visuales
con nistagmo pendular, estrabismo e
hipoplasia del nervio 6ptico, pero no le
impide la  deambulacion 'y el
reconocimiento de los objetos; se
evidencia un torticolis compensadora
para mejorar la visibn y no tiene
alteraciones endocrinas.

Se sugiere que ante un caso con
Hipoplasia del Nervio Optico, deben
realizarse  estudios para descartar
Displasia septo-Optica, y una vez
diagnosticada buscar otras alteraciones
encefélicas y endocrinas que puedan
estar presentes y asi lograr un mejor
manejo del paciente.

Seria necesaria la realizacion de otros
estudios que ayudarian a la mejor
discusion del caso, pero en el medio en
gue se hizo el diagnostico se nos hizo
imposible. Entre los estudios sugeridos
estan: Electrorretinograma, Potenciales
Evocados Visuales y Coeficiente de
inteligencia

CONCLUSION

Los hallazgos de alteracion de la funcion
visual asociado a trastornos del eje
hipotalamo-hipofisario nos deben hacer
sospechar el sindrome de De Morsier o
displasia septo-6ptica, cuyo diagnostico
precoz es esencial para un manejo multi-
disciplinar y evitar secuelas invalidantes
en el paciente y mejor evolucion del
mismo.
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