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Sindrome de De Morsier.
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Resumen

Introduccion: La displasia septo-6ptica es una enfermedad congénita caracterizada por hipoplasia de uno
0 ambos nervios Opticos que se acompafa de malformaciones cerebrales de la linea media y disfuncién
hipotalamo-hipofisiaria. Objetivo: Mostrar un caso ilustrativo del estudio de pacientes con anoftalmia y
retraso psicomotor, con énfasis en los diagndsticos diferenciales. Caso clinico: Lactante femenina de 18
meses de edad con anoftalmia bilateral, asociada con ausencia en el desarrollo de los nervios épticos e
hipoplasia del septum pellucidum corroborada por tomografia craneal, el cariotipo normal descartd la
posibilidad de cromosomopatia. Conclusion: Caso clinico esporadico de displasia septo-6ptica: sindro-
me de De Morsier extremo sin manifestaciones neurolégicas o endocrinolégicas.

(Palabras clave: anoftalmia; displasia septo-Optica, sindrome de De Morsier).
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Anophthalmia bilateral caused by septo-optic dysplasia: the De Morsier syndrome.

Introduction: Septo-optic dysplasia is a congenital disease characterized by hypoplasia of one or both
optic nerves accompanied by cerebral malformations of the midline and hypothalamic-pituitary dysfunction.
Objective: to present an illustrative case of a patient with anophthalmia and delayed psychomotor
development, with emphasis on the differential diagnosis. Case: A female 18 month old infant with bilateral
anophthalmia associated with absence of the development of the optic nerves and hypoplasia of the
septum pellucidum, confirmed by CT, and with a normal kariotype. Conclusion: An extreme sporadic De
Morsier syndrome case with septo-optic dysplasia without neurological or endocrine manifestations.
(Key words: anophthalmia, septo-optic dysplasia, De Morsier syndrome).
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INTRODUCCION

La displasia septo dptica es una entidad
neuroldgica descrita en 1956 por De Morsier,
caracterizada por alteracion de estructuras
de la linea media, especialmente ausencia
o hipoplasia del septum pellucidum, hipoplasia
de los nervios opticos y en un 65% de los
casos, alteracion variable de la funcion
hipotalamo-hipofisiaria?3. La etiologia puede
deberse a causas genéticas o adquiridas; la
mayoria de los casos son esporadicos y se
presentan en madres muy jovenes, que suelen
desarrollar alteraciones en utero de lesiones
isquémicas en el primer trimestre de la ges-
tacion. Ademas de deficiencias en el desa-
rrollo del mesénquima, teniendo como pro-
ceso comun la falta de irrigacién o de apor-
te de oxigeno al cerebro anterior durante su
etapa de formacién alrededor de la sexta
semana de gestacién®. El estudio de tomo-
grafia craneal suele mostrar la ausencia del
tejido ocular, una megacisterna magna con
amplia comunicacién con las cisternas
perimesencefalicas e hipoplasia del septum
pellucidum; en la resonancia magnética suele
constatarse la ausencia de ambos nervios
Opticos, la hipoplasia del quiasma Optico y
la disgenesia del cuerpo calloso®.

La frecuencia del sindrome de De Morsier
es aproximadamente de 1 por cada 20 000
nacidos vivos.

Caso cLiNIco

Nifia de 18 meses de edad, producto de
tercera gestacion, con embarazo normo-
evolutivo; padre 23 afios, madre 22 afos,
dos hermanos de 8 y 4 afos vivos, sanos;
padres jovenes sanos, no consanguineos,
sin toxicomanias. Recién nacido pretérmino
de 37 semanas, parto cesarea iterativa, peso
al nacimiento 2 800 g, talla 46 cm, con ha-
llazgo de anoftalmia bilateral, sin otras ma-
nifestaciones fisicas de malformaciones;
Apgar 7-8. El examen oftalmolégico inicial,
revel6 pequefias hendiduras palpebrales con
ausencia de ambos ojos y de otras estruc-
turas oculares e inexistencia de musculatu-
ra ocular extrinseca. Se estudid posibilidad
de cromosomopatia pero el resultado del
cariotipo fue normal sin concluirse inicial-
mente diagndstico definitivo; la ceguera no
tenia tratamiento y sélo se manejé con uso
de protesis expansoras de la cavidad ocular
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para intentar posteriormente uso de protesis
oculares.

La paciente presentod retraso del creci-
miento y moderada hipotonia y laxitud, lle-
gando a sentarse al afio de edad. Actual-
mente, a los 18 meses aun no camina y
ademas presenta retraso en adquisicion de
destrezas por la ceguera asociada; el len-
guaje es escaso, pero muestra comprension
cuando se le habla. Se hospitaliz6 a los 15
meses de edad por neumonia bacteriana,
realizandosele investigacion clinica diag-
noéstica por morfologia corporal sindromatica
sugestiva de sindrome De Morsier: dismorfia
craneofacial con facies peculiar por anoftalmia
bilateral, hipertelorismo, hendiduras palpe-
brales pequefas, hipoplasia palpebral, am-
bas cavidades oculares con presencia de
protesis expansoras, puente nasal deprimi-
do, nariz de base ancha, narinas antevertidas,
implantacién baja de pabellones auriculares,
boca alargada con labios delgados (figura 1);
peso actual 10,5 kg, talla 85 cm, resto de
exploracion fisica sin hallazgos relevantes.
Se solicité tomografia craneal que corrobo-
r6 ausencia de tejidos oculares y displasia
septo-6ptica con hipoplasia de septum
pellucidum, separacion casi inexistente en-
tre ventriculos laterales e hipoplasia del cuerpo
calloso (figura 2). No se encontré ningun
hallazgo de disfuncion endocrinoldgica
hipotalamica o hipofisiaria no hubo

Figura 1.
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Figura 2.

Discusion

La anoftalmia es una ausencia total de
estructuras oculares y tejidos neuroecto-
dérmicos dentro de las o¢rbitas. La forma
primaria se debe a la ausencia en el cierre
de las vesiculas Opticas; la secundaria esta
causada por la falta de formacion del ojo y
suele asociarse a otras malformaciones ce-
rebrales; la degenerativa se presenta por
regresion o involucion de una vesicula 6pti-
ca previamente formada. La displasia septo-
Optica o sindrome de De Morsier puede pre-
sentar diferentes cuadros clinicos®, depen-
diendo del grado de compromiso de las es-
tructuras involucradas como hipoplasia del
nervio optico y el quiasma, ausencia o
hipoplasia del cuerpo calloso, ausencia del
septum pellucidum y de los cambios dados
por la existencia de hipopituitarismo con al-
teraciones hormonales (defecto de la hor-
mona del crecimiento que es el déficit hor-
monal mas frecuente (73%), diabetes insipi-
da por defectos de la hormona antidiurética
(26%), hipotiroidismo por déficit de hormona
estimulante del tiroides (21%), precocidad
sexual, hipogonadismo hipogonadotrdpico o
insuficiencia adrenal). La hipoplasia del ner-
vio Optico puede ser de grado variable, los
casos leves revelan al examen oftalmoldgico
falta de detalle visual, defectos en campos
visuales, alteracion en percepcion de pro-
fundidad y fotofobia. Los grados mas seve-
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ros incluyen otros sintomas como hipotonias,
alteraciones mentales, retardo psicomotor y
los casos de asociacion con displasias
corticales pueden presentar convulsiones’.

Los pacientes suelen dividirse en tres
grupos, segun los hallazgos en el estudio
imagenoldgico: Grupo 1 con anomalias de
la migracion neuronal como heterotopia de
sustancia gris o esquizencefalia, ausencia
parcial del septum pellucidum y alteracién
en el desarrollo de la hiposis; grupo 2 con
una forma de holoprosencefalia lobar con
hipoplasia de septum pellucidum y de sus-
tancia blanca que lleva a ventriculomegalia,
hipoplasia de la rodilla del cuerpo calloso y
de la hoz del cerebro; y grupo 3 con hipoplasia
del nervio éptico que se acompana de ectopia
de pituitaria posterior®.

El diagndstico diferencial de este paciente
se realiz6 con el sindrome de Lenz de
microftalmia/anoftalmia pero no habia alte-
raciones en manos como polidactilia,
sindactilia o clinodactilia, ni malformaciones
cardiacas 0 genitourinarias y aunque tiene
implantacién baja de pabellones auriculares
no presenta hipoacusia; el sindrome de Fryns
se acompafa de hernia diafragmatica y al-
teraciones falangicas; el sindrome de Matthew-
Wood implica hipoplasia pulmonar y el sin-
drome de Walter-Warburg tiene distrofia mus-
cular y alteraciones cerebelosas que no tie-
ne esta paciente; el sindrome oftalmo-
acromélico de Waardenburg tiene deformi-
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dades en extremidades y retardo mental
severo. La severidad de anoftalmia descar-
taba otras causas de microftalmia como los
sindromes de Axenfeld (con anomalias ¢seas
y articulares) y de Aicardi (retardo mental
severo y convulsiones). El sindrome de Fryns
tiene ausencia de tejidos oculares, malfor-
maciones faciales, y ademas fallos en la
soldadura de la hendidura palatina; no hubo
otras manifestaciones para integrar un sin-
drome Oculo-cerebro-cutaneo.

El caso corresponde al extremo mas grave
del espectro clinico con ausencia del desa-
rrollo de las vesiculas opticas que llevd a
una anoftalmia bilateral, sin embargo, no
presento afeccion endocrinoldgica. Este caso
ilustra la investigacion que permitié tener un
diagnostico definitivo para ofrecer a los pa-
dres una conclusién sobre la ceguera y la
perspectiva de vida de la paciente, orientd
ademas sobre la necesidad de terapia fisica
para incrementar fuerza muscular, de edu-
cacion especial que permita adquisicion de
destrezas que mejoren la calidad de vida,
soporte nutricional y vigilancia médica que
favorezcan el prondstico y disminuyan el
riesgo de complicaciones; brind6 también la
posibilidad de consejo genético para los pa-
dres, aunque ellos manifestaron que tenian
una paridad satisfecha.
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