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Presentamos el caso de una adolescente de 14 años de sexo femenino

referida a nuestra unidad con antecedentes significativos de nistagmo

congénito y miopía, tratada mediante el uso de lentes correctivos. Desde la

infancia, ha presentado un retardo en su desarrollo general y en el lenguaje,

lo cual ha requerido intervenciones multidisciplinarias. Entre los síntomas

adicionales, la paciente ha experimentado cefalea recurrente y movimientos

mioclónicos eventuales, los cuales no han sido consistentes ni han

progresado en frecuencia.

En cuanto a los antecedentes obstétricos, la paciente fue producto de una

cesárea debido a la presencia de ruptura prematura de membranas (RPM), lo

que probablemente contribuyó a algunos de los problemas de desarrollo

observados.

Bases moleculares y genéticas:

La displasia septoóptica (SOD) es una condición que, en la mayoría de los
casos, ocurre de forma esporádica, aunque también puede presentarse
con antecedentes familiares asociados a mutaciones en los genes HESX1 y
SOX2. La mutación homocigótica de HESX1 sigue un patrón autosómico
recesivo, mientras que las mutaciones heterocigóticas de SOX2 son
autosómicas dominantes y se asocian con un fenotipo clínico menos
severo, incluyendo anoftalmia o microftalmia. Además, SOX2 puede
relacionarse con retraso del desarrollo, baja estatura, atresia esofágica,
anomalías en los genitales masculinos y pérdida auditiva.

INTRODUCCION

La displasia septo-óptica (SOD), también conocida como síndrome De
Morsier, descrito en 1956, es una rara disrupción del desarrollo del
prosencéfalo, con una prevalencia estimada de 1 en cada 50,000 nacidos
vivos. Se caracteriza por hipoplasia del nervio óptico, ausencia del septum
pellucidum y, en dos tercios de los casos, disfunción hipotalámica-
pituitaria, formando parte del espectro de la holoprosencefalia. Los
factores de riesgo incluyen diabetes materna, edad materna temprana,
parto pretérmino, preeclampsia, exposición a ciertos fármacos, abuso de
sustancias e infecciones virales como el citomegalovirus.
Objetivos
Presentar un caso clínico de displasia septo-óptica, destacando sus
características clínicas, diagnóstico por imagen, bases moleculares-
genéticas, manejo y tratamiento. Además, de explicar la importancia del
diagnóstico temprano y el manejo interdisciplinario para optimizar los
resultados clínicos.

MATERIAL Y MÉTODO

Estudio descriptivo, retrospectivo y observacional de un caso de displasia 

septo-óptica. 

Figura 1: Espectro de gravedad de la tríada de anomalías encontradas en la 
displasia septo-óptica y las características clínicas asociadas de forma 

variable.

CASO CLINICO

Clínicamente puede tener una gran variedad de presentaciones (figura 1).

Depende principalmente de si está asociada o no esquizencefalia (~50% de

los casos). Esta asociación se utiliza para definir dos formas de la condición:

1. No asociado con esquizencefalia: aparato visual más

severamente afectado, con disfunción hipotalámica-pituitaria

presente en el 60-80% de los pacientes, puede presentarse

como hipoglucemia en el período neonatal, glándula pituitaria

pequeña con infundíbulo hipoplásico o ausente y pituitaria

posterior ectópica visto como un foco de alta intensidad de

señal T1 en la eminencia media de hipotálamo y bulbos

olfativos puede estar ausente (arhinencefalia)

2. Asociado con esquizencefalia: donde los nervios ópticos

son menormente afectados, presenta anomalías

corticales: polimicrogiria, displasia cortical, puede ser

etiológicamente diferente y a veces ser referido

como displasia septo-óptica plus.

DIAGNÓSTICO POR IMAGEN

Figura 2:  RMI de cerebro en 3 secuencias: Ausencia del cavum del septo 
pellucidum (cortesía: Departamento de Imágenes Hospital Alcívar).

Figura 3: RMI Cerebro secuencia T1: Nervio óptico derecho con sus 
segmentos: intraocular, intraorbitario, intracanalicular, e intracraneal 

(cortesía: Departamento de Imágenes Hospital Alcívar).

Figura 4: RMI Cerebro secuencia T1: Nervio óptico izquierdo con sus 
segmentos: intraocular, intraorbitario, intracanalicular e intracraneal 

(cortesía: Departamento de Imágenes Hospital Alcívar).

Figura 5: RMI Cerebro secuencia FLAIR: Hipoplasia del quiasma óptico 
(cortesía: Departamento de Imágenes Hospital Alcívar).

Figura 6: RMI Cerebro secuencia FLAIR: Hipoplasia del tallo hipofisiario 
(cortesía: Departamento de Imágenes Hospital Alcívar).

MANEJO Y TRATAMIENTO:

El manejo de la displasia septo-óptica requiere un enfoque
multidisciplinario con seguimiento cada seis meses, reemplazo hormonal en
caso de deficiencias endocrinas, y consejería genética para informar a las
familias sobre el pronóstico y las implicaciones hereditarias. Este enfoque
integral busca mejorar la calidad de vida y el manejo clínico de los pacientes
a largo plazo.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIÓN

La displasia septo-óptica requiere un enfoque diagnóstico que combine
ecografía prenatal y resonancia magnética (RMI). La ecografía es
fundamental para la detección inicial de anomalías estructurales en el
período fetal, mientras que la RMI ofrece una confirmación detallada de las
características típicas de la enfermedad, como la hipoplasia del nervio
óptico y la ausencia del septum pellucidum. Esta estrategia de diagnóstico
combinado es esencial para optimizar el manejo clínico y resalta la
importancia de estudios longitudinales que permitan desarrollar criterios
diagnósticos.
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