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Introducción
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Lynch, C., O’Mahony, M. T., Mokoroa, O., Nelen, V., Neville, A. J., Garne, E. (2019). Epidemiologyof congenitalcerebral anomaliesin Europe: A multicentre, population-basedEUROCAT study. 

Archives of Diseasein Childhood, 104(12), 1181–1187.

Las malformaciones del SNC son una de los cuadros 

mas frecuentes.
Aprox: 1 en 1000 RNV

EUROCAT 2019

En los últimos años ha existido 

un aumento de la prevalencia 

del diagnostico de Malf. Del 

SNC

Mejora en técnica ecográfica

• Más Precoz

• Mas Acabada



Generalidades

La ontogénesis de la línea media cerebral 

frecuentemente se conoce como el proceso de 

inducción ventral.

Ocurre entre la 5ta semana postconcepcional y la 

mitad de la gestación.

Las anomalías que ocurren en este periodo 

conducen a un amplio rango de malformaciones, 

con una severidad en la cual influye en momento 

de la ocurrencia.

La inducción ventral se desarrolla estrechamente 

con el desarrollo facial, por lo que muchos fetos 

con estas anomalías tienen alteraciones faciales.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023.



Embriología

3 fases secuenciales durante las primeras 6 

semanas de vida

Gastrulación

• Formación de las 3 principales capas germinales

• Ectodermo – Mesodermo - Endodermo

Inducción 
Dorsal

• Formación del tubo neural con 3 vesículas primitivas

• Proscencéfalo – Mesencéfalo y rombencéfalo

Inducción 
Ventral

• Separación en 2 hemisferios cerebrales

• Vesículas Ópticas, bulbos olfatorios y estructuras 
faciales

Leibovitz Z, Lerman-SagieT, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and Related Malformations.Life (Basel). 2022;12(6):809. Published

2022 May 29.
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Inducción Ventral

Embriología

• Una vez cerrado el tubo neural (día 30), 

aparecen 3 vesículas primitivas adyacentes:

• Se presenta una transformación espacial en 

dirección rostro-caudal. Dorso-ventral y 

lateral

• Luego de la 6ta semana de amenorrea se 

distinguen las flexiones mesencefálica, 

pontina y cervical

Proscencéfalo – Mesencéfalo -

Rombencéfalo

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. 
Published 2022 May 29.



Inducción Ventral

Embriología

• Prosencéfalo:

Su porción cefálica crece y se divide en las 

vesículas telencefálicas

Su porción caudal forma el diencéfalo (vesículas 

ópticas y talamos

• Mesencéfalo

No se divide

• Rombencéfalo

Se divide en metencéfalo (Cerebelo y puente) y 

mielencéfalo (Bulbo)

Leibovitz Z, Lerman-Sagie T, Haddad L. Fetal Brain Development: Regulating Processes and Related Malformations. Life (Basel). 2022;12(6):809. 
Published 2022 May 29.



Clasificación

• Aposencefálica

• Atelencefalia

Trastornos de formación del prosencéfalo

• Holoprosencefalia

• Holotelencefália

Trastornos de la división prosencefálica

• Agenesia del cuerpo calloso

• Displasia septo-óptica

• Agenesia del septo pelúcido

Trastornos del desarrollo de la línea media del 
prosencéfali

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023.



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Alobar Semilobar Lobar VIHM

Severidad

Variante mas grave

2/3 de los casos



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Incidencia Aprox: 1 en 250 fetos (Alta morbilidad interauterina)

Bullen PJ et al . Am J Obstet Gynecol. 2001

J Clin Invest . 2009 Jun;119(6):1403-13. doi: 10.1172/JCI38937

Pediatr Int . 2020 May;62(5):593-599. doi: 10.1111/ped.14135

JAPÓN: 1.54 por 10,000 RNV 40,8% Alobar

EEUU: 1.2 por 10,000 RN (Inc. TOP)

0.49 por 10,000RNV



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Etiología

• Se han evaluado 12 loci en 11 cromosomas

(SHH – ZIC2 – SIX3- TGIF)

• Se han descritos casos de Holoprosencefalia con herencia 

autosómica dominante con penetrancia variable, 

autosómica recesiva y ligada al X

• 25% son de causa cromosómica

T13 (75%), Triploidias (20%), T18 (1-2%)

Genética

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Esporádica La mayor proporción son esporádicas

Teratógenos
Diabetes mal controlada (1% de riesgo en DPG de mal 

control)



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación
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Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

• Forma mas severa

• La cisura interhemisférica y la falce cerebral están totalmente 

ausentes.

• Existe un ventrículo único primitivo

• Saco dorsal: Tela coroidea extruyendo por la convexidad 

craneana, formando un quiste de tamaño variable.

• Tálamos fusionados

• Ausencia de 3er ventrículo, neurohipófisis, quiasma 

óptico y bulbos olfatorios.

• Arrinencefalia: Sinónimo

ALOBAR



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación
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SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

• Forma mas severa

• La cisura interhemisférica y la falce cerebral están totalmente 

ausentes.

• Existe un ventrículo único primitivo

• Tálamos fusionados

• Ausencia de 3er ventrículo, neurohipófisis, quiasma 

óptico y bulbos olfatorios.

• Arrinencefalia: Sinónimo

ALOBAR



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

• Hemisferios cerebrales separados parcialmente en la 

región posterior

• Existe un unión de ventrículo anterior

• Puede formar el saco dorsal

SEMILOBAR



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

SEMILOBAR



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

• Hemisferios cerebrales casi completamente divididos en dos 

hemisferios

• Existe un unión de giro cingulado y asta anterior de 

ventrículos laterales.

• Ausencia de septo pelucido

LOBAR



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Clasificación

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

VARIANTE INTERHEMISFERICA MEDIA

• Componentes tanto de lobar como de alobar

• Ventriculos anteriores mas desarrollados, pero ventrículos  

posteriores pobremente desarrollados

• Ausencia del septo pelúcido

• Talamos incompletamente separados



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Anomalías asociadas

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Genéticas Dandy-Walker DTN Rombencefalosinapsis Microcefalia

Quistes Renales Displasia Renal Onfalocele Cardiopatias Pie Bot



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Anomalías asociadas
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Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Anomalías asociadas

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Genéticas
• 75% asociado a T13

• 20% Triploidias

• 1-2% T18

• CNVs (13) (10-20%)

• SNPs afectando gen SHH

• Sd. Di George, Meckel, Kallman, Displasia campomélica, 

Pallister-hall, Vasadi



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Anomalías asociadas

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Faciales



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Diagnóstico ecográfico

Ultrasound Obstet Gynecol 2019; 54: 468–476.

Todos los casos diagnosticados en el 1er trimestre



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Diagnóstico ecográfico

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Signo de la mariposa



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Diagnóstico ecográfico

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

• Demostración de un ventrículo 

único primitivo

• Anomalías faciales asociadas 

ayudan al diagnostico

• Ausencia de CSP

• Signo de la serpiente 

subcraneana (ACA transcurriendo 

por la superficie del cerebro)



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Diagnóstico diferencial

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Hidranencefalia
Hidrocefalia 

con ruptura de 
CSP

Agenesia de 
CSP

Displasia Septo 
óptica



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Pronostico

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Enfermedad candidata a Ley 

21030

• Se considera patología letal, aunque existen casos reportados con 

sobrevida.

• Variante semilobar, no es letal pero con compromiso neurológico 

severo.

• Variante lobar, con pronostico incierto
• Hidrocefalia, epilepsia, alteraciones motoras y de coordinación, riesgo de 

aspiración, trastornos de la deglución, disfunción endocrina (Diabetes 
insípida), Disfunción hipotalámica (Ciclo sueño-vigilia, termorregulación y 

sed), trastornos oftalmológicos, entre otros.



Holoprosencefalia

Falta de división cerebral en el que no existe separación de las vesículas 

telencefálicas, produciendo una falta de separación de los hemisferios

Estudio

Medicina Fetal, Gratacos 2da edición. 2018

Neurosonografía
Ecografía 
bisemanal

Cariotipo y CMA

RM Fetal
Serologías y 
microbiología



Agenesia de Cuerpo Calloso

Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo calloso.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

SMFM. SMFM Anomalies Consult Series #3. Am J Obstet Gynecol 2020

Disgenesia

Hipoplasia

Alteración en su forma

Alteración en su espesor

Es la comisura mas grande del cerebro, compuesta por tractos axonales que conectan 

ambos lados del cerebro.



Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Es la estructura más grande de sustancia
blanca en el cerebro
- Contiene 180 millones de axones

Comunica hemisferios cerebrales y funciona
como puente

Inicia su formación a las 6 semanas de
gestación

Completa formación a las 
18-20 semanas

5 partes anatómicasMomento del 
Diagnóstico

Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo calloso.

Agenesia de Cuerpo Calloso



Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo
calloso.

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 3ra edición. 2013.

Disgenesia

Hipoplasia

Alteración en su forma

Alteración en su espesor

Es la comisura mas grande del cerebro, compuesta por tractos axonales que conectan 

ambos lados del cerebro.

Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo calloso.

Agenesia de Cuerpo Calloso



Se forma principalmente por la migración de células
gliales y migración de neuronas

Alteración de los procesos migratorios son responsables en los problemas en el 
desarrollo del CC

Tipo 1 Tipo 2

✔ Existe desarrollo de la sustancia

blanca pero falla en el cruce

entre hemisferios

✔ Cúmulos de Probst

✔ Fibras longitudinales aberrantes

en las zonas mediales de los

hemisferios

▪ Alteración del desarrollo de la

formación de la sustancia blanca

entre ambos hemisferios

▪ No hay cúmulos de Probst

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo calloso.

Agenesia de Cuerpo Calloso



• Es una malformación cerebral 
relativamente común
• 1:4000 RNV

Pediatric Neurology 135 (2022) 44e51

Consumo 
de OH

CMV Rubeola

Influenza
Daño 

hipóxico
PKU

Corresponde a la ausencia total o parcial del cuerpo calloso.

Agenesia de Cuerpo Calloso

Epidemiología



Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Genética

Agenesia de Cuerpo Calloso



Causas - Citogenética

Son responsables del 20% del los casos

T13 T18
Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Causas

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Malformaciones asociadas

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.Aproximadamente un 60& de las malformaciones del CC tienen otra alteración 
del SNC asociada
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Diagnóstico Ecográfico



Diagnostico diferencial

Holoprosencefalia Displasia Septo-Optica

Das JM, Geetha R. Corpus Callosum Agenesis. [Updated 2023 Jul 25]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2025 Jan-. Available 
from: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK540986/



Ecografía Fetal

Clásicamente diagnosticado luego de las 18 semanas cuando completa su
desarrollo

¿Se puede hacer antes?
AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204



Ecografía Fetal Precoz

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204

Estudio Prospectivo entre 
13 y 19 semanas de 
gestación.
Inclusión:
- Únicos, EG conocida, sin 

malformaciones 
mayores o condiciones 
conocidas

Imagen medio sagital a 
través de fontanela anterior

184 Fetos



Ecografía Fetal Precoz

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204

Identificación de CC
1- Estructura hipoecóica
2- Cruza la línea media
3- Localizado bajo la arteria 
pericallosa y sobre la tela 
coroidea

Seguimiento post natal a 
fetos bajo el p5



Ecografía Fetal

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204



Ecografía Fetal

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204



Ecografía Fetal

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204

Fetos CC bajo p5 

(n=6)

2 con CC 
pequeño pero 
bien formado

Todos con 
embarazos 

sanos

5/6 con 
neurodesarrollo 

normal

¿Variante de la 
normalidad?



Ecografía Fetal

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204

Fetos CC casos 

patológicos (n=2)

Exámenes Complementarios Estudio Genético

CC Ausente Precoz Confirmado a las 16 semanas 

por RNM.

Normal

CC pequeño y disgenético Atraso en desarrollo cortical, 

malformación fosa posterior.

Vesícula biliar ensanchada

CMA: Normal

WES: Mutación CREBBP 

Rubinstein-Taybi



Ecografía Fetal

AJNR Am J Neuroradiol. 2023;44(2):199‐204

Fetos CC casos 

patológicos (n=2)

Exámenes Complementarios Estudio Genético

CC Ausente Precoz Confirmado a las 16 semanas 

por RNM.

Normal

CC pequeño y disgenético Atraso en desarrollo cortical, 

malformación fosa posterior.

Vesícula biliar ensanchada

CMA: Normal

WES: Mutación CREBBP 

Rubinstein-Taybi



Ecografía Fetal
Ecografia 22-24

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Complejo Anterior

Cisura 
Interhemisférica

Cuernos 
Anteriores

Genu del CC Surco Calloso



Ecografía Fetal
Ecografia 22-24

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Cisura interhemisférica

Surco Calloso

Cuernos anteriores de los VL

Cuerpo del CC



Ecografía Fetal

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Ecografía Fetal

Signos Indirectos

Dilatación y 
elevación del 3er 

V

Ventrículos 
laterales distantes

Cuernos 
anteriores 
estrechos

Colpocefalia

Cisura 
interhemisférica 

ancha

Alt de A. 
Pericallosa

Surco Radiado

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Estudio

Agenesia de 
Cuerpo Calloso

•Sospecha en 
ecografía

Neuro 
sonografía y 
evaluación 
anatómica

•Búsqueda de alteraciones 
SNX y extra
•15% detectadas postnatal

RNM Fetal •Aumenta 5,7% mas de 
anomalías

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Estudio Genético

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

Aneuploi
días

• Cariograma en LA o BVC
• Primer paso del estudio
• Técnica convencional, QF-PCR, FISH

CNV

• Microarray (CMA – CGH)
• Aumenta el diagnostico 11.1-12.5%

SNP

• Exoma (WES)
• Aumenta diagnostico 47% global
• 30% si es aislado
• 49% si es no-aislado



Estudio Infeccioso

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.

En caso de sospecha de infección se sugiere 

estudiar:



Nacimiento

•Tomar consideración sobre la complejidad 
de la ACC

•En casos asilados y con estudio genético 
normal se puede atender en centro de baja 
complejidad

•En casos complejos se siguiere coordinación 
con equipo de pediatría y neurología

Prenatal Diagnosis. 2023;43:1527–1535.



Estudio Post- Natal

Amplia 
separación 

cuernos frontales 
(coronal)

VL paralelos no 
se tocan entre sí 

(axial)

Elevación III 
ventrículo y 
colpocefalia 

Haces de probst

Ausencia giro 
pericalloso

Signo del sol 
radiante 

Solo 30%  aprox
son aislados : 
Buscar otras 

malformaciones 



ACC y Neurodesarrollo 

Síndrome central de Agenesia primaria del 

cuerpo calloso:

○ Reducción en la transferencia 

interhemisférica de la información 

sensoriomotora.

○ Retraso en el procesamiento 

cognitivo.

○ Disminución en el análisis de 

información compleja y en la 

ejecución de tareas no familiares, con 

una mayor vulnerabilidad ante el 

aumento de las demandas cognitivas.

○ Discapacidad intelectual (60%)

○ Déficit  visuales (33%)

○ Retraso en el desarrollo del lenguaje

(29%)

○ Crisis epilépticas (25%)

○ Problemas de alimentación (20%)

○ Alteración en la coordinación óculo-

manual

○ Trastornos socio conductuales, como 

el trastorno por déficit de atención 

con hiperactividad (TDAH) y psicosis



ACC y Neurodesarrollo 

La ACC se asocia no solo con una reducción de la conectividad de 

la red lingüística interhemisférica derecha, sino también 

intrahemisférica derecha, lo que conlleva una disminución de las 

habilidades verbales



Agenesia del Septo Pelúcido

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum

Anatomía

• Cavum del Septum Pellucidum: cavidad en la línea media separada por las dos hojas del 

SP.

• Separa los ventrículos laterales, y se extiende desde la parte anterior del cuerpo 

calloso hasta los pilares del fórnix

• Contiene LCR

Medicina Fetal, Gratacos 2da edición. 2018



Agenesia del Septo Pelúcido

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum

Anatomía

• Desaparece al final de la gestación

• 2 secciones: CSP y Cavum Vergae

Medicina Fetal, Gratacos 2da edición. 2018

Epidemiología

• 2-3 por 100,000 RNV



Agenesia del Septo Pelúcido

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum

Clasificación

Medicina Fetal, Gratacos 2da edición. 2018

Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

• Desarrollo anómalo de Septo pelúcido

Primaria

• Se produce por un proceso disrruptivo

• Hidrocefália, Estenosis acueductal, Chiari 
II,porencefália o hidranencefália.

Secundaria



Agenesia del Septo Pelúcido

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum

Estudio

Medicina Fetal, Gratacos 2da edición. 2018
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• Se recomienda realizar: Neurosonografía, ecocardiografía, 

Cariotipo y CMA, RM fetal.

Pronóstico

• Depende de anomalías asociadas

• Si aislado: desde asintomático, a distintos grados de disfunción 

cerebral



Displasia Septo Óptica

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum e hipoplasia 

del disco óptico (Sd. De Morsier)

Generalidades
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Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

• En la DSO, existe una agenesia del SP, hipoplasia del nervio óptico 

e hipoplasia pituitaria. 

• Como resultado, son niños con mala visión y nistagmo, y signos de 

hipopituitarismo tanto anterior como posterior (talla baja, diabetes 

insípida, hipotiroidismo, trastornos puberales) 

Etiología

• La mayor parte de los casos son esporádicos, con un bajo riesgo de 

recurrencia.

• Se han asociado algunos genes (HESXI), así como exposición a 

teratógenos y agentes virales (CMV). 



Displasia Septo Óptica

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum e hipoplasia 

del disco óptico (Sd. De Morsier)

Diagnóstico
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Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

• Ausencia del CSP

• Puede haber ventriculomegalia, disgenesia de cuerpo calloso

• RM fetal puede ayudar al diagnóstico de la hipoplasia de quiasma o nervio óptico



Displasia Septo Óptica

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum e hipoplasia 

del disco óptico (Sd. De Morsier)

Diagnóstico
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Timor-Tritsch. Ultrasonografía del cerebro prenatal. 4ra edición. 2023

• Ausencia del CSP

• Puede haber ventriculomegalia, disgenesia de cuerpo calloso

• RM fetal puede ayudar al diagnóstico de la hipoplasia de quiasma o nervio óptico



Displasia Septo Óptica

Ausencia de la identificación ecográfica del septum pellucidum e hipoplasia 

del disco óptico (Sd. De Morsier)

Pronóstico
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• Puede estar asociado a cuadros severos de mal pronóstico como 
Holoprosencefalia y esquizencefalia. 

• DSO tiene un pronóstico controversial en donde suele haber daño visual, pero 
es rara la ceguera.

• El hipotuititarismo es tratable. 
• Se ha asociado algún grado de RDSM y convulsiones.
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