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RESUMO

Introducdo: a displasia septo-Optica, condi¢do congénita rara, € definida como dois de
trés achados: 1) Defeitos de linha média cerebral, incluindo agenesia de septo peltcido
ou corpo caloso; 2) Hipoplasia do nervo éptico; e 3) Deficiéncias enddcrinas devido a
anormalidades hipotalamo-hipofisarias. Embora causas genéticas possam estar
associadas, a maioria dos casos é esporadica, podendo sofrer influéncia de uma gama de
fatores ambientais como o uso de drogas, alcool e idade materna. Objetivo: relatar um
caso suspeito de displasia septo-Optica e revisar brevemente os achados clinicos e
imagioldgicos da sindrome. Método: os dados foram obtidos através de entrevistas,
exame fisico, pareceres de especialistas, exames complementares e revisdo da literatura.
Considerac0es finais: o presente caso traz a luz uma doenca rara que se beneficia da
agilidade diagndstica, uma vez que diagnosticos precoces modificam desfechos de
neurodesenvolvimento e expectativa de vida.

Palavras-chave: Displasia septo-dptica; Sindrome de Morsier; Septo peltcido;
Neonatologia; Neuropediatria.
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ABSTRACT

Introduction: Septo-optic dysplasia, a rare congenital condition, is defined by two out of
three findings: 1) Midline brain defects, including agenesis of the septum pellucidum or
corpus callosum; 2) Optic nerve hypoplasia; and 3) Endocrine deficiencies due to
hypothalamic-pituitary abnormalities. Although genetic causes may be associated, most
cases are sporadic and can be influenced by various environmental factors such as drug
use, alcohol, and maternal age. Objective:To report a suspected case of septo-optic
dysplasia and briefly review the clinical and imaging findings of the syndrome. Methods:
Data were obtained through interviews, physical examination, expert opinions,
complementary tests, and literature review. Final Considerations: This case sheds light
on a rare disease that benefits from early diagnosis, as timely diagnoses can modify
neurodevelopmental outcomes and life expectancy.

Keywords: Septo-optic dysplasia; Morsier syndrome; Septum pellucidum;
Neonatology; Neuropediatrics.
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1 INTRODUCAO

A displasia septo-0ptica, também conhecida como Sindrome de Morsier, é uma
condicdo congénita rara (1:10000 NV), sem predilecédo sexual e mais comum em filhos
de mulheres jovens usuérias de alcool durante a gestagdo.! A sindrome foi descrita em
1941 por Reeves e é normalmente definida como dois dos trés seguintes achados: 1)
Defeitos de linha média cerebral, incluindo agenesia de septo peltcido ou corpo
caloso; 2) Hipoplasia do nervo oOptico; e 3) Deficiéncias enddcrinas devido a

anormalidades hipotalamo-hipofisarias.t

E estimado que cerca de 30% dos casos contem com a triade classica, 62% a
80% manifestem as complicacBes endocrinoldgicas e 60% apresentem a auséncia do
septo peltcido.* As manifestages clinicas incluem: hipopituitarismo (com a
deficiéncia de GH sendo a manifestacdo endocrinolégica mais comum), baixa
acuidade visual, nistagmo, estrabismo, atraso no desenvolvimento (mais comum em
criangas com hipoplasia bilateral do nervo dptico), convulsdes e paralisia cerebral. !>
> O diagnostico precoce estd ligado a melhores desfechos, ja que as alteracoes
hormonais predispdem a um risco aumentado de hipoglicemia, crises adrenais e

morte.3

Deve ser aventada a hipotese clinica quando recém-natos apresentarem
hipoglicemia, ictericia, microfalo, criptorquidia e nistagmo, seja na presenca ou
auséncia de defeitos da linha média, tais como fenda palatina.l>° Testes hormonais
dindmicos da hipofise bem como RM cerebrais podem ser utilizados para a

confirmacéo da suspeita diagnostica.>°

O septo pelicido é uma membrana encontrada entre os dois hemisférios do
cortex cerebral, dentro dos ventriculos, sendo melhor visualizado nos planos coronal
ou axial.? Sua auséncia pode ser um marcador de defeitos da linha média, sendo sua
ndo visualizacdo em exames de imagem uma indicacao para referenciar recém-natos a
um oftalmologista ou endocrinologista.>® Em criancas mais velhas e sem
manifestacdes clinicas, trata-se tipicamente de um achado benigno que ndo requer

maiores investigagdes.?®
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Raras variantes genéticas patogénicas podem levar a displasia septo-optica,
como mutagdes em HESX1, SOX3, SOX2 e OXT2.4®" Todavia, a maioria dos casos
é esporadica, podendo sofrer influéncia de uma gama de fatores ambientais como o

uso de drogas, alcool e idade materna.t3467

2 OBJETIVO

Relatar um caso suspeito de displasia septo-Optica de um paciente admitido na
92 enfermaria do Hospital Universitario Gaffrée e Guinle (HUGG), bem como revisar

brevemente os achados clinicos e imagiologicos da sindrome.

3 METODO

Os dados foram obtidos através de entrevistas da mae do paciente, exame fisico,
pareceres de especialistas do HUGG, exames complementares realizados durante a

internacdo e revisdo da literatura.

4 RELATO DE CASO
Anamnese

A.G.V.A., masculino, 3 meses de idade, foi internado pela Neuropediatria para
investigacdo de movimentos oculares anormais na 92 enfermaria do Hospital
Universitario Gaffreé e Guinle no dia 13 de Julho de 2023. Sua mae, que permaneceu
como acompanhante durante a internacdo, relata que ha reacdo a estimulos sonoros
sem fixacdo do olhar e percebe as manifestagdes oculomotoras desde o primeiro més

de vida.

Histdria gestacional e neonatal

Inducdo de parto vaginal por parada de progressao as 39 semanas e 5 dias. Mée
refere testes de triagem negativos, nega eventos adversos no pré-natal e confirma
etilismo deliberado concomitante & gestagdo. APGAR 9/9, sem intercorréncias no pos-

parto imediato.

Historia patologica pregressa e familiar
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IVAS no primeiro més de vida tratada apenas com lavagem nasal e de resolucao
em 1 semana. Pai estrabico; irma com bronquite; avo materna hipertensa; avé materno

hemofilico.
Exame fisico admissional

Paciente em bom estado geral e sem quaisquer alteracdes ao exame fisico, exceto

os referidos movimentos oculares atipicos. Peso: 8,2 Kg.
Parecer da Neurologia

"Movimentos oculares anormais, titubeio ceféalico/ataxia, movimentos
palpebrais tipo piscamento observados pela equipe médica. Quadro sugestivo de crise
oculdgira; sindrome opsoclonus-mioclonus-ataxia; baixa visdo. As crises oculdgiras
(eventos oculares paroxisticos, epilépticos ou distdnicos) podem ocorrer
secundariamente a erro inato do metabolismo, epilepsia ou distlrbios de
neurotransmissores. A sindrome opsoclonus-mioclonus-ataxia pode ser desencadeada
por quadro viral ou por sindrome paraneoplésica, e quadros de baixa visdo significativa
no lactente jovem podem cursar com movimentos oculares anormais semelhantes aos

apresentados pelo paciente em questdo.”
Parecer da Oftalmologia

"Paciente acompanha com dificuldade a luz. Reflexo pupilar lentificado.
Nistagmo horizontal. Disco 6ptico palido a fundoscopia. Macula livre. Retina aplicada.

Vasos normais. HipGtese: atrofia ptica secundaria a processo central."

USG transfontanela

"Septo pelicido ndo individualizado, questionavel afilamento difuso do corpo
caloso, parénquima cerebral com ecogenicidade preservada, sistema ventricular ndo se
encontra dilatado, fossa posterior sem anormalidades evidentes ao método, indice de

resisténcia da artéria pericalosa normal (IR = 0,62)."
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5 DISCUSSAO

A hipotese de displasia septo-6ptica para o caso clinico descrito, discutida com
aequipe de Neuropediatriado HUGG, encontra fundamento na literatura.”” O paciente
possui 1) manifestacdes oculares desde o primeiro més de vida, nomeadamente o
nistagmo horizontal e a ndo-fixacdo do olhar, além de fundoscopia anormal; e 2)
alteracdes de linha média cerebral visualizadas a USG transfontanela, sendo elas a ndo
individualizagdo do septo pellcido e o afilamento difuso do corpo caloso. Infelizmente
a RM de créanio, sela tarcica e Orbitas, que traria informacGes valiosas sobre sua

neuroanatomia, ndo pdde ser realizada a tempo para este trabalho.

Dessa forma, conferimos, a principio, ao menos dois achados da triade
sindrémica classica.l® Ademais, temos um fator de risco conhecido para a doenca
presente na histdria gestacional: o etilismo materno durante a gravidez!. Devemos
aguardar a RM e o inicio de investigacdo endocrinoldgica para detectar outras
possiveis malformagdes ou repercussdes enddcrinas associadas, ja que uma grande
parte dos portadores de displasia septo-6ptica possui alteracdes de perfil hormonal que
podem levar a complicacbes graves.>>> Por meio deste relato podemos perceber
também a importancia da intercomunicacao entre as diferentes especialidades para a

resolucdo de um caso complexo como o descrito.

6 CONSIDERACOES FINAIS

O presente caso traz a luz a importante discussdo sobre uma doenga rara que se
beneficia da agilidade diagnéstica, uma vez que diagndsticos precoces modificam
desfechos de neurodesenvolvimento e expectativa de vida. As equipes
multidisciplinares devem se manter atentas as alteracdes tipicas da sindrome para
proceder com a investigacdo pertinente e impactar positivamente na qualidade de vida

de seus pacientes.
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