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RESUMEN

La displasia septo-óptica (DSO) o síndrome DeMorsier es un cuadro congénito
de presentación poco frecuente, constituido por hipoplasia de 1 o más
frecuentemente, de ambos nervios ópticos, ausencia de septum pellucidum y
deficiencias hormonales. Se presenta una lactante de 6 meses de edad que es
atendida porque la niña no mostraba interés visual y no sostenía la cabeza.
Durante el embarazo su mamá tenía bajo peso corporal y padeció de infección
urinaria en el último trimestre del embarazo. Durante los 2 primeros meses de
vida presentó fiebre de hasta 38 °C sin que se pudiera identificar un proceso
infeccioso como causante. En su examen neurológico se halló hipotonia
generalizada de predominio axial con reflejos osteotendinosos presentes,
nistagmus horizontal, estrabismo convergente, ausencia de reflejo visuopalpebral
y en el fondo de ojo bilateralmente papilas muy pequeñas con imagen de doble
contorno. El ultrasonido cerebral y la tomografía axial computadorizada (TAC)
mostraron ausencia del septum pellucidum. La edad ósea se correspondió
con 4 meses y se encontró deficiencia de la hormona del crecimiento con
valores de 4 ng/L. Las manifestaciones clínicas de esta paciente se corresponden
con la triada clásica del síndrome DeMorsier; hipoplasia del nervio óptico, agenesia
del septum pellucidum y deficiencias hormonales, en este caso de hormona del
crecimiento. Se presenta una actualización de esta enfermedad poco frecuente.

Descriptores DeCS: ENFERMEDADES DEL NERVIO OPTICO; SEPTUM
PELLUCIDUM; LACTANTE; NISTAGMO; ESOTROPIA; SOMATROPINA/
deficiencia.
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La displasia septo-óptica (DSO) 
síndrome DeMorsier es un cuadro congé
to de presentación poco frecuente, con
tuido por malformaciones de la línea me
del sistema nervioso central (SNC) que d
lugar a hipoplasia de 1 o más frecue
temente, de ambos nervios óptico
ausencia de septum pellucidum y deficien-
cias simples o múltiples de las hormon
hipotálamo-hipofisiarias.1-4 El epónimo de
síndrome DeMorsier se debe a que la 
mera descripción de esta enfermedad
realizó el doctor DeMorsier en 1956.5

La DSO es una entidad que de
indagarse en todo paciente que acud
consulta, ya sea de neurología u oftalmo
gía con antecedente de trastorno vis
acompañado de hipoplasia de 1 o am
nervios ópticos y nistagmus.6 Se ha descrito
que alrededor del 25 % de los pacientes
hipoplasia bilateral de los nervios óptic
muestran también ausencia del septum
pellucidum.7 La presencia de deficienc
hormonal no es un hallazgo constante, p
debe ser estudiada cuidadosamente, p
de esto depende el tratamiento específ
La deficiencia que con mayor frecuencia
reporta es la de hormona del crecimien
pero también pueden detectarse deficien
de hormona antidiurética, adenocorticot
pa, estimulante del tiroides, etcétera.3,6-8

En una revisión amplia de la bibliograf
realizada por los autores a través de
librería médica de Internet, se encontra
reportados en MEDLINE, poco mas de 1
casos de DSO. Esta búsqueda bibliográ
se realizó con fecha ilimitada y con 
utilización de las palabras claves: septo-
optic dysplasia, DeMorsier syndrom
optic nerve hypoplasia y absent sept
pellucidum. Se obtuvo un total de 81 cita
bibliográficas relacionadas con el tem
registradas en publicaciones médicas
todo el mundo y en variados idiomas.

Se presenta un caso de DSO di
nosticado recientemente en el Instituto
Neurología y Neurocirugía de Cuba.
3

FIGURA 1A. Paciente con DSO. Obsérvese la hipotonía
generalizada.
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REPORTE DEL CASO

Lactante de 6 meses de edad, femenina
que es admitida en el hospital porque no
sigue los objetos y no tiene interés visual.
Se recoge el antecedente de que durante 
embarazo la madre se siguió en consulta d
alto riesgo obstétrico por bajo peso y
además presentó infección urinaria en e
último trimestre del embarazo. El parto fue
eutócico. La niña tuvo un peso al nacer de
7 libras, una circunferencia craneal de 34 cm
y un puntaje de Apgar de 8/9. A los 3 meses
de edad la mamá observó que la niña no
miraba los objetos brillantes ni los seguía
con la vista y además no sostenía la cabez
como otros niños de su edad. Durante
los 2 primeros meses de vida la niña reflejó
con frecuencia fiebre de 38 °C, sin que en la
mayoría de las ocasiones se pudiera
relacionar con un proceso séptico.

Al examen físico se constató niña con
hipotonía generalizada (fig. 1a) de predomi-
07
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nio axial. Los reflejos osteotendinoso
estaban presentes. El reflejo de Moro e
ausente. La circunferencia craneal es de 41 
No sostiene bien la cabeza. Presenta gorge
La succión es adecuada. Tiene sonri
social. Se voltea de prono a supino y 
supino a prono con dificultad. No s
sostiene en posición sentada. Desde
punto de vista oftalmológico se encontr
nistagmus horizontal, estrabismo conver
gente, ausencia del reflejo visuopalpebr
y que la paciente no fijaba la mirad
(fig. 1b). El fondo de ojo revela hipopla-
sia papilar bilateral, papilas muy pequeña
pálidas y con imagen de doble contorno
doble anillo.

Los análisis de laboratorio muestra
una hemoglobina de 10,6 g/L con hemat
crito de 0,34. El leucograma tiene un cont
total de 8,2 por 109/L y un diferencial d
0,22 % de polisegmentados y 0,78 d
linfocitos. La glicemia en ayunas fue d
3,7 mmol/L.

FIGURA 1B. Nótese que la paciente no presenta
interés visual.
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En los estudios imagenológicos se
halló que la edad ósea se correspondió co
la de un niño de 4 meses de edad (fig. 2a)
Tiene un primer ultrasonido transfontanelar
(USF) con ligera dilatación de los
ventrículos laterales. En el segundo (fig. 2b)
se precisa que hay ausencia de septum
pellucidum, los ventrículos laterales se unen
formando un ventrículo único, los cuernos
frontales están ligeramente dilatados y
miden en el corte coronal: el derecho 6 mm
y el izquierdo 7 mm. El III ventrículo y el
resto del sistema ventricular son normales
El cuerpo calloso y el resto de las
estructuras cerebrales no muestran altera
ciones. No hay atrofia cortical. La TAC de
cráneo muestra ausencia del septum
pellucidum (fig. 2c).

FIGURA 2A. Rayos X de muñeca (edad ósea). La edad ósea
se corresponde con aproximadamente 4 meses.

FIGURA 2 B. Ultrasonido transfontanelar. Se observa una
imagen de ventrículo único. Ausencia del septum
pellucidum.
8
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FIGURA 2 C. La TAC  de cráneo refleja ausencia del septum
pellucidum

Se realizaron estudios hormonales d
TSG, GH y ACTH y se detectaron nivele
bajos (4 ng/L) de GH, lo cual se correspond
con el hallazgo radiológico de una edad ós
de 4 meses, inferior a la de la paciente en
momento de su ingreso.

DISCUSIÓN

La patogenia de la DSO se ha tratad
de explicar bien por una embriofetopatía9,10

que provocaría daño de las estructur
cerebrales y el nervio óptico alrededor de 
sexta semana de gestación o una dege
ración de las fibras del nervio óptico
secundaria a una lesión cerebral.11 Para
otros autores este síndrome es a causa
una disgenesia del cerebro anterior (un
forma menor de holoprosencefalia) o a un
disrupción de éste en algún momento de
gestación.12,13 La presentación de la DSO
en un niño hijo de madre diabética hizo qu
Donat sugiriera la posiblidad de que la
diabetes afectara el desarrollo del cereb
anterior.14 También ha llamado la atención
que esta enfermedad se presenta c
frecuencia en hijos de madres jóvenes
primíparas,15,16 lo cual ha sido también
30
considerado por Lubinski, al plantear su
hipótesis vascular en la cual la oclusión
proximal de la arteria cerebral anterior da
lugar a una secuencia de disrupción.17 Se
han reportado recién nacidos y niños con
DSO en los que se ha hallado la exposición
a medicamentos (fenciclidina) y tóxicos
durante las etapas tempranas del embara-
zo,18,19 por lo que ésta pudiera ser también
una de las hipótesis en la patogenia de esta
enfermedad.

Se ha postulado una posible herencia
mendeliana en la DSO, pues ha sido descrita
la ausencia de estructuras de la línea media
cerebral e hipopituitarismo en hermanos de
padres consanguíneos,20 y en 2 hermanos
de padres no consanguíneos.21 Para otros
autores ésta no es una enfermedad genéti-
camente determinada.9

Las manifestaciones clínicas encontra-
das en los pacientes con DSO son muy
variadas y dependen del grado de
afectación del nervio óptico, el SNC y el
sistema hipotálamo hipofisario.

Los pacientes con hipoplasia del nervio
óptico se presentan con diferentes grados
de disminución de la agudeza visual, que
pueden llegar hasta la ceguera y con torpeza
motora ocasionada por la misma deficiencia
visual. La hipoplasia óptica puede ser uni o
bilateral, y da al examen del fondo de ojo la
característica imagen del disco óptico
pequeño con doble anillo peripapilar y
también se puede observar la aplasia de la
fovea central.2,11,22-25 así como afinamiento
de retina.24 Otro hallazgo importante lo
constituye el nistagmus congénito, el cual
se ha encontrado pendular en dirección
horizontal, vertical y rotatorio y nistagmus
errante.1,2,6,23,25-29 Estos son los hallazgos
oftalmológicos que han sido verificados en
nuestra paciente. También en estos
pacientes se han descrito otras alteraciones
visuales como hemianopsias bitempora-
les,30 astigmatismo,31 ambliopía,28 hipotelo-
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rismo,13 exotropia y esoforia29 y respuesta
pupilar variadas que va desde normal ha
la presencia de pupila de Marcus-Gum.24,29

En relación con las manifestacione
clínicas neurológicas existe una gam
variada por el grado de afectación del SN
y a que en muchas ocasiones a la agen
del septum pellucidum se asocian otras
anomalías que más adelante serán descr
Estas manifestaciones neurológicas se
diferentes en dependencia de la edad 
paciente en el momento del dignóstico
estarán influidas también por la afectaci
endocrina.1,32

En recién nacidos es frecuente enco
trar hipotonía, dificultades con la succió
apnea, cianosis y convulsiones p
hipoglicemia o por afección neurológic
propiamente dicha.1,23,32 El íctero prolon-
gado, aunque no es una manifestac
neurológica, muchas veces acompaña
clínica neurológica de los recién nacid
con DSO.1,23,32 En el lactante puede hallars
hipotonía o espasticidad, retraso d
desarrollo psicomotor y crisis.14,32,33 En
niños mayores, jóvenes y adultos con DS
se ha descrito epilepsia y retras
mental.14,32,34,35

El desarrollo intelectual de lo
pacientes con DSO también se ha desc
como normal29,36 en algunos casos y s
acompaña de un estado neurológico norm
desarrollo del lenguaje y conducta acor
con la edad del paciente, lo cual hiz
plantear a Williams y otros36 al estudiar un
grupo de niñas con esta enfermedad, qu
ausencia del septum pellucidum no se
asocia con un déficit intelectual, conductu
y neurológico importante. Como hallazgo
positivos ellos encontraron en est
pacientes pobre coordinación moto
temprana y ligeros trastornos de la atenc
visual, los cuales fueron explicados por
poca agudeza visual de estos paciente
31
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En pacientes con síndrome DeMorsier
pueden hallarse muy diversas manifesta-
ciones endocrinas, de acuerdo con las
hormonas del eje hipotálamo, hipofisaria
deficitarias. Han sido descritas deficiencias
aisladas o múltiples de hormona del
crecimiento, antidiurética, adenocortico-
tropa, liberadora de tirotropina, liberadora
de gonadotroina, liberadora de hormona del
crecimiento, entre otros.6,22,37-39 De todas
ellas la deficiencia más frecuentemente
detectada es la de hormona del creci-
miento,22,25,37,38 tal es el caso de nuestra
paciente, aunque se han descrito muchos
casos de hipopituitariamo.39,40 Es por ello
que las manifestaciones van desde retardo
en el crecimiento, que puede comenzar
temprano en el nacimiento o más tardío en
la vida,25,27,38 micropene por deficiencia de
hormona del crecimiento,1 hasta diabetes
insípida central con deshidratación y
poliuria.7,29 Se ha descrito pubertad precoz,
sexualidad precoz, hipogonadismo
hipogonadotrópico, hipotiroidismo e
insuficiencia adrenal.6,7,22,37,41

Se ha comunicado la ocurrencia del
síndrome de muerte súbita en estos enfer-
mos,42 y se ha justificado este desenlace
inesperado y fatal, por la deficiencia de
corticotropina y/o el disturbio de la
termorregulación durante cuadros febribles,
que han sido hallados en estos pacientes;
también se le atribuye un papel en la muerte
súbita a la deshidratación en pacientes con
diabetes insípida. Otras complicaciones que
se presentan en estos pacientes son el coma
y las convulsiones en el período posopera-
torio, y se han relacionado con la disfunción
hipotálamo-hipofisaria por responder bien
a la administración de glucosa y esteroides.33

Conocer si el paciente con DSO
presenta deficiencias hormonales y de qué
tipo es de vital importancia, pues éstas
deben ser tratadas adecuadamente.
0



La ausencia del septum pellucidum
constituye un hallazgo de los estudios po
imágenes cuando se estudia un pacien
con hipoplasia de la papila óptica. Se pued
observar en el USF cuando la fontane
anterior es aún permeable10,43-45 e incluso el
ultrasonido realizado durante el embaraz
puede mostrar la imagen de ventrículo únic
con ausencia del septum pellucidum y
un tercer ventrículo estrecho aún ante
del nacimiento.15 La TAC del crá-
neo10,26,30,40,46,47 y la resonancia magnética
nuclear (RMN)8,47-49 pueden mostrar
además, el afinamiento de los nervio
ópticos y del quias-ma.18,22,25,26,50 La RMN
es de gran valor en el diagnóstico de la
alteraciones en la forma y el tamaño de 
glándula hipófisis, en la adenohipófisis y
en la neurohipófisis.12

Se han verificado en estos enfermo
además de la agenesia del septum
pellucidum, otros hallazgos como: cavum
del septum pellucidum39 o una hipoplasia
del septum,8 ausencia o hipoplasia del
cuerpo calloso, aplasia del fornix12,35,39,51,52

silla turca vacía con ectopia de la hipófisi
o sin ésta,39,47,51 hipoplasia del cerebelo,
agenesia del vermis, fusión de los núcleo
dentados y los hemisferios cerebelo
sos,18,39,53 hidrocefalia y poroencefalia18,31 y
trastornos de la migración neuronal.49 Todas
estas alteraciones estructurales son 
expresión de la afectación de la línea med
cerebral que ocurre en la DSO, e incluso lo
estudios anatomopatológicos53 no han sido
suficientes para demostrar que no existe u
anomalía estructural en aquellos pacient
en los cuales se ha hallado un TAC norma25

con RMN normal, en la que sólo no se
puede observar la glándula hipófisis.47

Otras técnicas imagenológicas má
antiguas como la pneumoencefalografí
31
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también fueron útiles para diagnosticar la
agenesia del septum pellucidum25,54,55 y la
angiografía ha mostrado anomalías del
sistema venoso profundo y la ausencia o
hipoplasia del seno recto.55

La DSO se ha reportado también
asociada con otros síndromes de variado
origen como: síndrome de Sottos,56 síndro-
me de Cornelia de Lange,57 síndrome de
Apert,10 etc. También se ha descrito su
asociación con: poroencefalia,58 paladar
hendido y labio leporino,59 microftalmia
bilateral compleja,50 espasmos infantiles en
un paciente que además de DSO tenía
agenesia parcial del cuerpo calloso y quiste
interhemisférico,60 displasia cerebral
cortical61 y quiste aracnoideo,62 por solo
citar algunas asociaciones.

El diagnóstico debe sospecharse en
todo paciente con deficiencia visual, en
cuyo examen fundoscópico se observe la
imagen de doble anillo de la papila,
traducción de la hipoplasia de uno o ambos
nervios ópticos, en el que se encuentre
imagenológicamente agenesia del septum
pellucidum y deficiencia uni o plurihor-
monal de la hipófisis y/o el hipotálamo,3,6-8

aunque no se puede olvidar que se han
descrito formas clínica incompletas.63 El
papel de neurólogo, el oftalmólogo y el
endocrino en el diagnóstico y seguimiento
de los pacientes con DSO es muy impor-
tante, pero un grupo de pacientes, o bien
llegan a la vida adulta sin ser diagnos-
ticados en la infancia, o presentan una larga
supervivencia, por lo que el conocimiento
de las particularidades de este trastorno del
desarrollo por parte de clínicos y médicos
generales, también es de gran valor para
los pacientes afectos.55,64
1
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S U M M A R Y

The septo-optic dysplasia or DeMorsier’s syndrome is a rare congenital disease
consisting in hypoplasia of  one or more frequently of  both optic nerves,
absence of septum pellucidum and hormone deficiencies. Clinical case: A female
infant of 6 months of age receives attention because the girl had no visual
interest and was not able to hold up her head.  Her mother had low body weight
and suffered from urinary infection in the last trimester of pregnancy.  During
the first 2 months of  life she had fever of up to 38ºC and it was not possible to
identify any infectious process as its cause. Generalized hypotonia of axial
predominance  with osteotendinous reflexes, horizontal nystagmus, convergent
strabismus, absence of  visuopalpebral reflex and, bilaterally,  in the fundus of the
eye small papillae with double contour image. The cerebral ultrasound and the
computerized axial tomography (CAT) showed absence of  the septum pellucidum.
The osteal age corresponded with 4 months and it was found a deficiency of the
growth hormone with values of 4 ng/L. The clinical  manifestations of this
patient matched  with the classic triad of DeMorsier’s syndrome, hypoplasia of
the optic nerve, agenesia of the septum pellucidum and hormone deficiencies, in
this case of the growth hormone.An updating of this rare disease is presented.

Subject headings: OPTIC NERVE DISEASES; SEPTUM PELLUCIDUM;
INFANT; NYSTAGMUS; ESOTROPIA; SOMATROPIN/deficiency.
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