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INFORMACION DEL ARTiCcULO RESUMEN

Historia del articulo: Introduccién: La displasia septdptica es un sindrome congénito poco comun, que engloba

Recibido el 7 de junio de 2015 varias entidades, caracterizadas por alteraciones del septo pelicido, hipotalamo, hipédfisis

Aceptado el 11 de noviembre de y estructuras opticas.

2015 Caso clinico: Presentamos un caso de un adulto con antecedentes de retraso en el desarrollo

On-line el 16 de febrero de 2016 psicomotor, con clinica de crisis comicial y estrabismo. En los estudios de neuroimagen se
evidencié ausencia de septo peltcido y atrofia de los nervios 6pticos.

Palabras clave: Conclusién: Este sindrome suele diagnosticarse en recién nacidos por las alteraciones preco-

Displasia septéptica ces en su desarrollo psicomotor, secundario a las anomalias anatémicas y endocrinolégicas.

Ausencia de septo pelicido Existen casos diagnosticados en la edad adulta, a menudo como hallazgo casual.

Hipoplasia de nervios épticos © 2016 Sociedad Neurolégica Argentina. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.U. Todos los

derechos reservados.

Septo-optic dysplasia: diagnosis in adult patient

ABSTRACT

Keywords: Introduction: Septo-optic dysplasia is a rare congenital syndrome, which includes several
Septo-optic dysplasia entities characterized by alterations in the septo-optic pellucidum, hypothalamus, pituitary
Absence of septum pellucidum gland and optical structures.

Optic nerve hypoplasia Case: We present the case of an adult with history of delayed psychomotor develop-

ment, who presented with epileptic seizures and strabismus. Neuroimaging studies showed
absence of septum pellucidum and atrophy of the optic nerves.
Conclusion: This syndrome is usually diagnosed in newborns by early alterations in psycho-
motor development, due to anatomical and endocrine abnormalities. Diagnosis in adult
patients has been described, usually as a casual finding.
© 2016 Sociedad Neurolégica Argentina. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. All rights
reserved.
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Caso clinico

Presentamos el caso de un varén de 46 anos, que acudié a
nuestro hospital con un primer episodio de crisis comicial
generalizada ténico-clénica coincidente con ingesta endlica
superior a la habitual.

Entre sus antecedentes personales, no documentados por
ser inmigrante y no contar con su historial, cabia destacar
haber nacido por parto domiciliario a término, «enfermedad
digestiva grave» en la infancia, retraso en la adquisicién del
lenguaje (3-4 afios) y de la deambulacién (5 afios), aunque con
escolarizacién y actividad laboral posteriores aparentemente
normales, estrabismo presumiblemente congénito, cardiopa-
tia isquémica y consumo importante de alcohol hasta un afio
antes de la crisis y moderado desde entonces.

En la exploracién se objetivaba una limitacién completa de
la abduccién ocular bilateral con nistagmo en las miradas con-
jugadas laterales como Unico dato resenable, siendo el resto
de las exploraciones neurolégica y fisica normales, incluido
un correcto desarrollo estaturo-ponderal.

Se le realizé una tomografia computarizada craneal
urgente y posteriormente una resonancia magnética progra-
mada. En los estudios de imagen se identificaba un crdneo
de morfologia braquicefélica, con ausencia de septo peltcido,
marcada dilatacién de los ventriculos laterales y, en menor
medida, del tercero (fig. 1). Existia adelgazamiento del cuerpo
calloso, mas marcada a nivel de su porcién anterior (fig. 2). Se
evidenciaba convergencia de los globos oculares en relacién
con estrabismo, asi como discreta atrofia de los nervios épti-
cos (fig. 3). Ante estos hallazgos, se diagnosticé de displasia
septo-dptica.

Figura 1 - RM potenciada en T2 (plano coronal). Ausencia
de septo pelicido (asterisco), con dilatacién de los
ventriculos laterales.

Figura 2 - RM potenciada en T1 (plano sagital).
Adelgazamiento del cuerpo calloso, mas marcada a nivel
de su porcién anterior (flecha).

Posteriormente, se realizaron estudios analiticos, que mos-
traron valores normales de las hormonas del eje hipotalamo-
hipofisario (tirotropina, folitropina, lutropina, corticotropina,
somatrotopina, cortisol, testosterona, prolactina), funcién
hepatica y renal, y hemograma.

Comentarios

La displasia septéptica es un sindrome congénito poco
frecuente caracterizado por ausencia de septo peldcido e hipo-
plasia de uno o ambos nervios épticos, asociacién descrita por
Morsier en 1956°.

En la actualidad forman parte de este sindrome una gran
variedad de entidades con cuadros clinicos diversos, que tie-
nen en comun la alteracién en el desarrollo embriolégico de
las estructuras de la linea media cerebral. Se han postulado
como etiologias probables los danos isquémicos, la exposi-
cién a toéxicos, las infecciones, la edad joven de las madres
gestantes y la prematuridad?. Esto podré dar lugar a alteracio-
nes del septo peltcido, cuerpo calloso, hipotdlamo, hipéfisis y
estructuras épticas. Algunos la consideran una forma menor
de holoprosencefalia®.

La displasia septéptica se descubre con frecuencia en
recién nacidos o nifios pequeiios, habitualmente por la pre-
sencia de nistagmo ocular, crisis convulsivas, déficit visual y/o
retraso psicomotor.

La presencia de hipoplasia 6ptica es necesaria para el diag-
nostico de displasia septdptica, pudiendo ser uni o bilateral.
En la exploracién, la papila puede ser pequena, palida y con
doble contorno. Suelen existir alteraciones visuales, que van
desde la disminucién de la agudeza visual hasta la ceguera, y
presencia de nistagmo®.
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Figura 3 - RM potenciada en T2 (plano axial). Convergencia de los globos oculares en relacién con estrabismo (asteriscos)

y discreta atrofia de los nervios 6pticos (flechas).

Aunque el desarrollo psicomotor puede ser normal, se
han descrito casos de hemiplejia, espasticidad, autismo,
retraso mental, epilepsia, alteraciones en el aprendizaje,
pardlisis de pares craneales, déficit de atencién y otros
cuadros psiquidtricos®. Se ha descrito un «sindrome de
displasia septéptica plus» cuando existen alteraciones cor-
ticales, importante retraso del desarrollo y déficits motores
espasticos®.

Las alteraciones endocrinas debidas a la disfuncién del
eje hipotalamo-hipofisario son frecuentes, aunque no estan
siempre presentes. El déficit hormonal mas frecuente es el
de la hormona del crecimiento, que en lactantes a menudo
se manifiesta con hipoglucemias que dan apneas, hipoto-
nia y convulsiones. Posteriormente, serd mas evidente el
retraso del crecimiento. Se ha descrito también casos de
hipopituitarismo con ictericia colestdsica neonatal, diabe-
tes insipida, pubertad precoz, hipogonadismo e insuficiencia
suprarrenal’.

En los estudios de imagen puede existir ausencia de
septo pelucido, agenesia del cuerpo calloso, atrofia cerebelosa,
porencefalia, dilatacién ventricular, lipomas, quistes cerebra-
les, alteraciones de la migracién neuronal (esquisencefalia)
y alteraciones de la glandula hipofisaria (aplasia, hipoplasia
o ectopia)*. También se ha descrito presencia de anomalias
vasculares asociadas®.

La ausencia del septo peldcido no es necesaria ni especi-
fica de este sindrome. Este hallazgo se pueden presentar de
forma aislada sin otras anomalias, en el contexto de holopro-
sencefalia, agenesia del cuerpo calloso, Chiari II, hidrocefalia
obstructivas o procesos encefalocldsticos (hidranencefalia,
porencefalia)?.

Aunque lo més frecuente es que este sindrome se presente
en recién nacidos o ninos pequenos, como ya hemos mencio-
nado, en ocasiones se descubre de forma prenatal mediante
estudios de ecografia®. No es extrafio que se descubra este
sindrome en nifios mayores o adultos con presentacién

clinica tardia'® o como hallazgo casual durante la realizacién
de estudios de neuroimagen'"'?,

También se ha descrito en autopsias de fallecidos, algu-
nos de ellos ninos, lo que se ha relacionado con un mayor
riesgo de muerte subita principalmente por la alteracién de la
regulacién hormonal y posibles crisis suprarrenales desenca-
denadas por infecciones viricas” 1314,

En otros casos probablemente sea un hallazgo casual en
la autopsia, al igual que los casos que se descubren a la
edad adulta de forma incidental. Serian pacientes que no han
tenido graves problemas visuales ni en su desarrollo psico-
motor, por la ausencia o escasa alteracién hormonal, y que
no han consultado o sido valorados en su infancia. El caso que
presentamos probablemente corresponda a uno de esos casos,
descubierto a la edad adulta de forma casual por el episodio
de crisis comicial de dudosa relacién con el sindrome.
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