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Paciente masculino de 23 años que acude por presentar cefalea intensa crónica.

Figura 1. A) T2 coronal con aspecto puntiforme de la porción más baja de los ventrículos laterales; B) Ausencia del septum pelluci-
dum.
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Figura 3. A) Axilar flair y B) T2 que muestran ensanchamiento del cuerno posterior y atrio, condición llamada colpocefalia.
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Figura 2. A) T1 sagital con disminución de volumen del cuerpo calloso en la porción más caudal, B) T2 coronal que muestra adelgaza-
miento del quiasma óptico.
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Diagnóstico

Displasia septo-óptica.

Discusión

La displasia septo-óptica (síndrome de Morsier) es
una malformación congénita que puede ser considera-
da como una forma leve de holoprosencefalia que in-
cluye hipoplasia del nervio óptico y ausencia total o
parcial del septum pellucidum con o sin anormalida-
des pituitarias.1,2

Se reconocen dos tipos: el primero se asocia a esqui-
sencefalia, en este grupo los ventrículos son normales,
existe un remanente del septum pellucidum y la sus-
tancia blanca de las radiaciones ópticas parece normal.
El segundo no se asocia a esquisencefalia, cursa con
hipoplasia difusa de la sustancia blanca con ventricu-
lomegalia, ausencia completa del septum y se presenta
típicamente con síntomas de disfunción del eje hipotá-
lamo hipofisiario.

Este síndrome se asocia a herencia autosómica recesiva
del gen HESX1,3 sin embargo se ha especulado sobre el
grado de influencia que pueden tener los factores am-
bientales en la gestación temprana,4 ya que la mayor parte
de las displasias septo-ópticas ocurren esporádicamente,
lo cual traduce una penetrancia variable del gen.3

Si bien es cierto que puede no existir alteración en
la visión, existen varios signos que ayudan al diagnós-
tico como nistagmus, disminución de la agudeza vi-
sual, e hipertelorismo ocasional. Cuando se detectan
anormalidades del eje hipotálamo-hipofisiario general-
mente se manifiestan como retardo en el crecimiento.4

Existen algunos casos reportados de muerte súbita
en la literatura asociada a este síndrome, pudiendo ocu-
rrir a cualquier edad.6

El diagnóstico se realiza mediante exploración
oftalmológica en conjunto con neuroimagen. Cuando se
detecta hipoplasia de los discos ópticos en asociación
con ausencia parcial o completa del septum pellucidum
se hace el diagnóstico. Así pues. un buen examen clíni-
co y pruebas diagnósticas bien orientadas pueden per-
mitir la adecuada localización anatómica que ocasiona
la afección visual, lo que permite al radiólogo optimizar
la evaluación por imagen del paciente.6

Un diagnóstico temprano puede favorecer el pronós-
tico de la enfermedad.7
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