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Septo-optiline displaasia ehk de Morsier'
siundroom

Anneli Kolk’', Katrin Sikk?, Tiiu Tomberg?, Vallo Tillmann' - 'TU lastekliinik, 2TU narvikliinik
néigemislangus, kasvupeetus, neuroendokriinsed hdired, aju arenguanomaaliad

Artiklis on kirjeldatud kongenitaalse ndgemishéire ja kasvupeetusega 6aastase poisi haigusjuhtu, kellel
diagnoositi septo-optilise displaasia sindroom (SOD). Meie teada on see esimene haigusjuhu kirjeldus
Eestis. Poisil esineb haigusele iseloomulik nagemisnérvide ja -diskide arengudefekt, mis péhjustab téielikku
pimedust, ning isoleeritud kasvuhormooni puudulikkusest tingitud kasvupeetus ja killgvatsakesi eraldava
vaheseina - septum pellucidum’i - puudumine. Lisaks on antud lishike iilevaade siindroomi olemusest ning

diagnoosimise ja ravi véimalustest.

Haigusjuht

2003. a aprillis hospitaliseeriti TU Kliinikumi laste-
kliiniku neuroloogia osakonda uuringutele pime
6aastane poiss.

Anamnees. lLaps sindis esimesest nor-
maalsest rasedusest ajalise lapsena tangsinni-
tuse teel, siinnikaal oli 2700 g, pikkus 48 cm,
pea Umbermddt 33 cm. Sindimisel oli lapsel
nabandér imber kaela, Apgari hinded 4/7/8
palli. Esimesel eluaastal diagnoositi lapsel
tserbraalparaliisi spastilise dipleegia kerget
vormi ja oftalmoloogi poolt ebaselge etioloo-
giaga kahepoolset nédgemisndrvide atroofiat.
Psihhomotoorne areng kulges eakohaselt. Kaalu-
ja kasvukéver esimesel kahel eluaastal j&i normi
piiridesse (vt jn 1q, b).

Poiss on pere ainus laps, suguvésas sarnaseid
haigestumisi pole esinenud. Laps kéib lasteaias
négemispuuetega laste rihmas, saab hasti hakka-
ma ja on ndgemishdirega kohanenud.

Obijektiivne leid. Laps on pime, ndgemisteravus
on mélemast silmast O, pupillid poollaiad, valgusele
ei reageeri, esinevad horisontaalsed rotatoorse
komponendiga niistagmid.

Esineb margatav pikkuskasvu peetus (keha-
pikkus 105 cm, alla 3 protsentiili), samas keha-
kaalu t6us on olnud normis ja kulgenud mééda
50. protsentiili. Jalgades on kerge spastilisus koos
ké8lus-periostaalreflekside elavnemisega. Lisaks
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esineb palju stereotiiipseid liigutusi (nt kohapeal
keerutamine, ette-taha kiigutamine) ja ehholaaliat;
kui laps ei saa kiisimusest aru, kordab ta seda mitu
korda jarjest.

Silmapéhijad: diskid on hipoplastilised, oma-
pdrase atroofilise alaga Gmbritsetud, makulaar-
piirkond on vélja arenemata. Veresooned on
véga kitsad, véhe looklevad ja veresooni on véhe
(vtin 2).

Magnetresonantstomograafiline (MRT)
uuring ajust ja orbita-test (vijn 3 ja 4).
Kilgvatsakesed on kergelt laienenud, vasem
frontaalsarv on pisut laiem paremast. Sepfum
pellucidum pole eristatav, koronaalsetel kihtidel
on frontaalsarvede ilemine kontuur lame, mis on
iseloomulik septum pellucidum’i hipoplaasiale.
Frontaalsagarate basaalseid struktuure lébivates
kihtides on hall- ja valgeaine piir asimmeetriline:
paremal on hallaine subkortikaalsele vélja ulatuy,
valgeaine on &henenud, samas signaalimuutusi
esile ei tule. Véimalik [@medam ajukaér vai
subkortikaalne heterotoopia.

Orbita projektsioonis on bulbused kiilgihtla-
sed, signaalimuutust ei ilmne. Ndgemisnérvid on
hipoplastilised, perineuraalne ruum on laienenud.
Suprasellaarne tsistern on vérdlemisi lai. Hipofiiis
on samuti hiipoplastiline, néhtav sagitaalsel kihil
kitsa trilbuna. Leid on iseloomulik septo-optilisele
dissplaasiale.
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Vanus (kuudes)

Joonisla. Kasvukover 1 vanuses 0-2 a.

Rontgeniuuring labakatest. RUS (radius,
ulna, short bones) luuline vanus: skoor 147; vastab
vanusele 4,64 aastat; kalendaarne vanus on 6,78
aastat; Z-skoor -2,42.
Endokrinoloogilised uuringud tehti
lastekliiniku Gldpediaatria osakonnas. Teostati
somatotropiini (STH) stimulatsioonitest arginiiniga,
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Vanus ( aastates )

Joonis1h. Kasvukover 2 vanuses >2 a.

mille tulemus néitas tdielikku STH puudulikkust. STH
puudulikkusele viitas ka véiga madal insuliinisarnase
kasvuteguri | (IGF-) tase. Véiksed luteiniseeriva (LH)
ja folliikuleid stimuleeriva hormooni (FSH) vé&drtu-
sed véivad viidata véimalikule gonadotropiinide
puudulikkusele, kuid seda saab diagnoosida alles

12-13 aasta vanuses (vt tabel 1).

Joonis 2. Silmapohjade pildid: diskid on hipoplastilised, makulaarpiirkond viilja arenemata.

ACUSIURY MRIELDUS 305



Joonis 3. A — MRT-vuring T1-refiimis sagitaaltasapinnas: négemisristmiku ja hipofiiisi hipoplaasia. B — T2-refiimis
koronaaltasapinnas: nigemisndrvide atroofia. C — T2-refiimis: ndgemisnrvide atroofia.

Joonis 4. A — MRT-uuring T2-reiiimis koronaaltasapinnas: sepfum pellucidum'i hiipoplaasia. B — FLAIR-reiiimis: sepfum
pellucidum'i hiipoplaasia. C — T2-refiimis: subkortikaalne heterotoopia.

Léplik kliiniline diagnoos: septo-opti-
line displaasia koos isoleeritud kasvu-
hormooni puudulikkusega. Diagnoosi
péhjendus: 1) négemishdire esinemine sinnist,
mille pdhjuseks on négemisndrvide ja -diskide
hipoplaasia; 2) MRTs on leitud négemisnérvide,
nagemisristmiku, septum pellucidum’i ja hipofiisi
hipoplaasia ning subkortikaalne heterotoopia;
3) isoleeritud kasvuhormooni puudulikkusest tingi-
tud kasvupeetus.

Ravi ja haiguse kulg. Pirast haiguse diag-
noosimist hakkas laps saama asendusravi kasvu-
hormooniga (Genotropin 0,5 mg x 1 s/ciga p&ev).
Positiivne raviefekt oli jélgitav juba 5 kuud pérast
ravi alustamist, selle aja jooksul oli poiss kasvanud
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4 cm. Laps jG8b endokrinoloogi ambulatoorsele
jglgimisele 3 korda aastas. Aasta pdrast alustab
poiss 6pinguid Tartus n&gemishdiretega laste
koolis, vajades edaspidi kindlasti ka neuropsihho-
loogilist arendusravi.

Septo-optiline displaasia

Septo-optiline displaasia on kaasasiindinud
arengudefekt, mida iseloomustab négemisndrvi
hipoplaasia, septum pellucidum’i puudumine ja
hipotalaamilis-hipofisaarne disfunktsioon (1).
Kahe nimetatud héire esinemine kolmest annab
aluse SOD diagnoosiks. Nimetatud k&rvalekalded
(anomaaliad) péhjustavad erineva raskusega
négemispuuet, kasvuhormooni puudulikkusest tingi-
tud kasvupeetust ja aju keskstruktuuri anomadliatele



Tabel 1. Hormoonide viidrtused

Nimetus Vastus Uhik
FSH 0,42 (madal) ui
LH < 0,10 (madal) u/
IGF-1 <25,0 (vaga madal) ug/l
STH stimulat- 0,85—0,59—0,93—1,12—1,02—1,12— mlU/I
siooni test 1,09—0,99 (vdga madal)

Kortisool 638—822—953 (normaalne) nmol/l
TSH 2,72 (normaalne) miu/I
Vaba T4 18,1 (normaalne) pmol/l

kaasuvat kognitiivset defitsiiti, dpiraskusi, autismi,
krampe, hemipareesi véi unehéireid.

Siundroomi kliiniline pilt varieerub laias ulatuses.
Né&gemishaired esinevad juba sinnil, p&hiliseks
on nagemisteravuse langus v&i puudumine, esi-
neb ka spontaanseid niistagme ja silmamunade
divergentsi, lisaks on kirjeldatud vérvipimedust
ning I6hnatunde alanemist (hiposmiat). Hormo-
naalsed ja arengulised héired kujunevad Gldjuhul
vélja jark-jargult, millises ulatuses ja kellel, on laste
puhul raske prognoosida. Sindroomi kirjeldas
esimest korda 1956. a Morsier (2), kes nditas, et
tegemist on ndgemisndrvi hipoplaasia ja sepfum
pellucidum’i puudumisega. Tegemist on harva esi-
neva haigusega, mida kohtab vérdselt nii poistel
kui tidrukutel. Haiguse esinemissageduseks tuuakse
1:50 000 (3). SOD p&hijus on teadmata, kuid
ollakse seisukohal, et enamik haigusjuhtudest on
tekkinud sporaadiliselt, ehkki on kirjeldatud ka
autosoom-dominantset ja autosoom-retsessiivset
pdrilikkuse tiipi (4). Périlike ja osa sporaadiliste
juhtude korral on leitud mutatsioone HESX1 geenis.
On tdestatud HESX1 geeni oluline roll inimese ees-
aju ja hipofiisi normaalse arengu tagamisel. SOD
korral on kirjeldatud 4 erinevat tiipi mutatsioone,
mis véljenduvad erineva raskusega haiguse feno-
tiibina, heterosiigootsetel indiviididel on kirjelda-
tud kergemat kliinilist pilti homosiigootidega vérrel-
des (3, 5). Uurijate andmetel tulevad etioloogiliste
teguritena arvesse veel Usasisene insult ja teised
aju vaskulaarsed haigused, eriti kahel esimesel
trimestril, samuti ema viirusinfekisioon ja diabeet
ning prenataalne toksiline ravimikahijustus, eriti
valproaadist (6-8).

SOD korral on négemisndrvi diameeter liiga
viike vahendamaks piisava hulga aferentse
visuaalse informatsiooni jSudmist kortikaalsetesse
ndgemiskeskustesse, mis on vajalik normaalse
ndgemistaju arenguks. Visuaalse kortikaalse
disfunktsiooni tdttu puudubki négemishdirete
korrektsiooni vdimalus. Kahel kolmandikul hai-
getest kaasneb hipotalaamilis-hipofisaarne
defitsiit (9, 10). Hipofiusi disfunktsioon véib
ulatuda isoleeritud kasvuhormooni puudulikku-
sest kuni panhipopituitarismini, on aga kirjelda-
tud ka prolaktiini, STH ja adrenokortikotroopse
hormooni Gleproduktsiooni ning enneaegset
puberteeti (11).

SODga patsiendid on enam ohustatud &kk-
surmast. Véimalike p&hjustena kirjeldatakse
adrenaalset kriisi (AKTH defitsiit), magediabeeti
v6i termoregulatsiooni haireid, mis véivad olla
eelnevalt diagnoosimata (12).

Aju arenguanomaaliatest on MRT v&i KT vurin-
gutega leitud septum pellucidum’i puudumist 60%
(13), lisaks corpus callosum'i ageneesi, véikeaju
hipoplaasiat, skisentsefaaliat (I6heajusust),
kortikaalseid heterotoopiaid, valgeaine hijpo-
plaasiat, tihja sella sindroomi ja ektoopilist
neurohipofiisi (14).

Laste vaimse vdimekuse osas véib esineda nii
eakohast arengut kui mahajéémust, kirjeldatud on
mikrotsefaaliat jo 50% patsientidest krampide esi-
nemist (6), lisaks &piraskusi, unehdireid ja autismi.
Nd&gemispuudest ja neuroloogilistest probleemi-
dest tingituna on laste arengutempo ildjuhul siiski
aeglasem.

SOD ravi on simptomaatiline. Hormoonpuudu-
likkuse korral on vajalik hormoonasendusravi.
Optilised probleemid pole ravitavad, kognitiivse-
te hairete korral on néidustatud eripedagoogiline
ja arendusravi. Varane diagnoos on oluline ka
adrenaalsete kriiside ennetamise seisukohast.

Kokkuvéte

Nagemishéirete, eriti négemisnérvi hipoplaasiaga
lastel peaks kindlasti métlema SOD véimalusele
ning uurima last aju struktuurianomaaliate ja
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endokriinsisteemi héirete suhtes. Kasvupeetus
ndgemishdirega lapsel vaib jGdda markamata,
sest enamik téhelepanust lgheb ndgemispuude
rehabilitatsioonile. Kirjanduse ja meie enda koge-
mustele toetudes tahaksime veel lisada, et ka aju
keskstruktuuride anomaaaliate esinemisel tuleks
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Summary
Septo-optic dysplasia or De Morsier Syndrome

We investigated a 6-years-old boy, who satisfied the
criteria for septo-optic dysplasia (SOD). SOD is charac-
terized by a combination of midline forebrain abnormali-
ties, eye abnormalities and pituitary abnormalities. At
examination, complete visual impairment (bilateral optic
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jélgida lapse kasvu ja endokriinsisteemi talitlust.
Konkreetset haigusjuhtu kirjeldasimegi eesmar-
giga juhtida téhelepanu SOD siindroomi esinemise
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nerve hypoplasia), poor growth with growth hormone
deficiency and absence of septum pellucidum were
revealed. In addition, an overview of the diagnostic and
treatment options is reported.

anneli.kolk@kliinikum.ee



