
CERPO
Centro de Referencia Perinatal Oriente
Facultad de Medicina, Universidad de Chile

CERPO
Centro de Referencia Perinatal Oriente
Facultad de Medicina, Universidad de Chile

Seminario
Diagnóstico Prenatal de Displasia Septo-óptica

Dr. Cristian Contreras
Residente MMF PUC



Introducción

Desarrollo del prosencéfalo consta de 3 

partes ( proceso inducción ventral ) 

- Formación de vesículas del 

prosencéfalo

- Clivaje

- Formación de línea media → CSP, 

CC, fórnix. 



Definición
Tno. Congénito de formación de línea media

Incidencia  2-53 en 100000 (depende de criterio)

Sd.  De Morsier (describió en 1956) 

Tríada clásica (sólo en 30-47%):

- Agenesia de estructura línea media (CSP, CC)

- Hipoplasia nervio óptico

- Hipoplasia hipotálamo-hipofisiario. 

Dg. con 2 de los 3. 

Heterogéneo en penetrancia y desafiante. 

Handbook of Clinical Neurology, Vol. 181 (3rd series). The Human Hypothalamus: Neuroendocrine Disorders
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Etiopatogenia

Genética Ambiente
Fenotipo 
(SOD)

Drogas: anticonvulsivantes, 

antidepresivos, 

antieméticos,  

Infecciones Virales

Edad materna < 22 años 

(factor consistente)

OH, TBQ 

Insulto vascular A. cerebral 

ant. 

HESX1 → prosencéfalo y 

adenohipófisis

- Variantes homo y 

heterocigotas asociadas 

a SOD 

SOX2, SOX3, OTX2

- Asociados a nervio óptico 

y C. calloso. 

De novo, aunque se han 

descrito patrones AR (más 

raro AD) 



Diagnóstico

Prenatal

Ecografía Prenatal

RM Prenatal

Posnatal

Imagenología

Endocrinología

Oftalmológico
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Diagnóstico Prenatal
- Hallazgos imagenológicos explican 90% 

trastornos neurológicos

- Ausencia CSP 75-80% (parcial 

o completa
- Fusión fórnices 60% 

- Hipoplasia nervio óptico

- Aquiasmia, anoftalmia y microftalmia
- Anomalías Cuerpo Calloso

- Anomalías Hipofisiarias (RM) 

- Anomalías hipocampales

- Quistes aracnoideos (12.5%) 

Tamar Borkowski-Tillman, Prenatal Diagnosis. 2020;40:674–680

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

• Frente a anomalías del 

CSP, derivar a centro 

terciario

• Neurosonografía

• RM Fetal 

• Tener presente que no es 

posible realizar dg. definitivo 

prenatalmente



Asociaciones

- Hidrocefalia

Migración Neuronal 

- Lisencefalia

- Hetororopias de MG

Organización Neuronal

- Polimicrogiria

SOD plus (+ Tno. Dllo cortical)

Espectro SOD (Por ej: fisura labiopalatina, etc)  

Riesgo muy bajo de anomalías cromosómicas asociadas. 

PolimicrogiriaLisencefalia

Heterotopia



Diagnóstico Diferencial
D. Dif de Agenesia de CSP

- Agenesia aislada

- Holoprosencefaia

- Ventriculomeglia severa 

- Hidranencefalia

- Agenesia CC (y sus casusas)

- Esquizencefalia

Hipoplasia de nervio óptico

Tamar Borkowski-Tillman, Prenatal Diagnosis. 2020;40:674–680.

Agenesia/Disgenesia CC

Agenesia CSP con outcome normal
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Holoprosencefalia Semilobar

Ventriculomegalia severa

Esquizencefalia
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Serie retro (2020). 11 pacientes con SOD o sospecha

Sospecha Prenatal: 6/11 

- SOD, obs. HPE, fusión asta anterior, 

ventriculomegalia.

- 2/10 casos TOP (Ausencia CSM y VM) 

Posnatal

- 5 casos de panhipopituitarismo

- HNO uni o bilateral 100%, sólo 2 ceguera 

completa.

- 2/9 NV neurodesarrollo normal 



2020. 214 fetos con ausencia de CSP.

18 casos (8.4%) sospecha de SOD prenatal 

12 RNV → 5 displasia septo-ópticas confirmadas. 

- 2 alteraciones visuales

- 4 endocrinológicas 

- 80% de aquellos retraso dllo. (mayoría 

severo)

- VM leve

RN sin alteraciones visuales ni endocrinológicas, 

neurodesarrollo normal 
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Pronóstico: Espectro 

- >60% parto a término

- AEG y Apgar normal

- Neonatal precoz 

- Hipoglicemia

- Hiperbilirrubinemia

- Anomalías faciales 

- Hipertelorismo

- Frontal prominente

- Puente nasal deprimido

- Sindactilia o braquidactilia

23%

HNO 2/3 

asimétrico 

30-100%

GH*

ACTH 30-60%

Genital 30-50%

TSH 17% 

Alt. 

Comunicación 

Hipotálamo-

Hipófisis

70%

- Anatómicas

- Desarrollo

30% epilepsia

30% TEA



Conclusiones

- Ausencia completa o parcial de CSP se asocia a múltiples diagnósticos 

- Se debe realizar examen NSG detallado buscando realizar el diagnóstico 

diferencial

- Ausencia de septos del CSP, fusión fórnix, hipoplasia NO pueden orientar al 

diagnóstico

- Aproximadamente 25% de los casos sospechados de SOD se confirman 

posnatalmente 

- La consejería prenatal es desafiante, pero debe hacerse hincapié en que el 

diagnóstico se confirma posnatalmente

- Se debe explicar que el pronóstico tiene un espectro amplio

- Sus manifestaciones incluyen: trastornos neurológicos, alteración visual y 

trastornos hipofisiaros. 
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