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

Anamnees. Laps sündis esimesest nor-
maalsest rasedusest ajalise lapsena tangsünni-
tuse teel, sünnikaal oli 2700 g, pikkus 48 cm, 
pea ümbermõõt 33 cm. Sündimisel oli lapsel 
nabanöör ümber kaela, Apgari hinded 4/7/8 
palli. Esimesel eluaastal diagnoositi lapsel 
tserbraalparalüüsi spastilise dipleegia kerget 
vormi ja oftalmoloogi poolt ebaselge etioloo-
giaga kahepoolset nägemisnärvide atroofiat. 
Psühhomotoorne areng kulges eakohaselt. Kaalu- 
ja kasvukõver esimesel kahel eluaastal jäi normi 
piiridesse (vt jn 1a, b).

Poiss on pere ainus laps, suguvõsas sarnaseid 
haigestumisi pole esinenud. Laps käib lasteaias 
nägemispuuetega laste rühmas, saab hästi hakka-
ma ja on nägemishäirega kohanenud.

Objektiivne leid. Laps on pime, nägemisteravus 
on mõlemast silmast 0, pupillid poollaiad, valgusele 
ei reageeri, esinevad horisontaalsed rotatoorse 
komponendiga nüstagmid. 

Esineb märgatav pikkuskasvu peetus (keha-
pikkus 105 cm, alla 3 protsentiili), samas keha-
kaalu tõus on olnud normis ja kulgenud mööda 
50. protsentiili. Jalgades on kerge spastilisus koos 
kõõlus-periostaalreflekside elavnemisega. Lisaks 
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nägemislangus, kasvupeetus, neuroendokriinsed häired, aju arenguanomaaliad

Artiklis on kirjeldatud kongenitaalse nägemishäire ja kasvupeetusega 6aastase poisi haigusjuhtu, kellel 
diagnoositi septo-optilise düsplaasia sündroom (SOD). Meie teada on see esimene haigusjuhu kirjeldus 
Eestis. Poisil esineb haigusele iseloomulik nägemisnärvide ja -diskide arengudefekt, mis põhjustab täielikku 
pimedust, ning isoleeritud kasvuhormooni puudulikkusest tingitud kasvupeetus ja külgvatsakesi eraldava 
vaheseina – septum pellucidum’i – puudumine. Lisaks on antud lühike ülevaade sündroomi olemusest ning 
diagnoosimise ja ravi võimalustest. 

esineb palju stereotüüpseid liigutusi (nt kohapeal 
keerutamine, ette-taha kiigutamine) ja ehholaaliat; 
kui laps ei saa küsimusest aru, kordab ta seda mitu 
korda järjest. 

Silmapõhjad: diskid on hüpoplastilised, oma-
pärase atroofilise alaga ümbritsetud, makulaar-
piirkond on välja arenemata. Veresooned on 
väga kitsad, vähe looklevad ja veresooni on vähe 
(vt jn 2).

Magnetresonantstomograafiline (MRT) 
uuring ajust ja orbita-test (vt jn 3 ja 4). 
Külgvatsakesed on kergelt laienenud, vasem 
frontaalsarv on pisut laiem paremast. Septum 
pellucidum pole eristatav, koronaalsetel kihtidel 
on frontaalsarvede ülemine kontuur lame, mis on 
iseloomulik septum pellucidum’i hüpoplaasiale. 
Frontaalsagarate basaalseid struktuure läbivates 
kihtides on hall- ja valgeaine piir asümmeetriline: 
paremal on hallaine subkortikaalsele välja ulatuv, 
valgeaine on õhenenud, samas signaalimuutusi 
esile ei tule. Võimalik jämedam ajukäär või 
subkortikaalne heterotoopia. 

Orbita projektsioonis on bulbused külgühtla-
sed, signaalimuutust ei ilmne. Nägemisnärvid on 
hüpoplastilised, perineuraalne ruum on laienenud. 
Suprasellaarne tsistern on võrdlemisi lai. Hüpofüüs 
on samuti hüpoplastiline, nähtav sagitaalsel kihil 
kitsa triibuna. Leid on iseloomulik septo-optilisele 
düsplaasiale.
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Röntgeniuuring labakätest. 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 üldpediaatria osakonnas. Teostati 
somatotropiini (STH) stimulatsioonitest arginiiniga, 

mille tulemus näitas täielikku STH puudulikkust. STH 
puudulikkusele viitas ka väga madal insuliinisarnase 
kasvuteguri I (IGF-I) tase. Väiksed luteiniseeriva (LH) 
ja folliikuleid stimuleeriva hormooni (FSH) väärtu-
sed võivad viidata võimalikule gonadotropiinide 
puudulikkusele, kuid seda saab diagnoosida alles 
12–13 aasta vanuses (vt tabel 1).

Joonis 2. Silmapõhjade pildid: diskid on hüpoplastilised, makulaarpiirkond välja arenemata.

Joonis 1a Kasvukõver 1
0-2a.

Joonis 1. Joonis 1. Kasvukõver2Kasvukõver2
>2.a.
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Lõplik kliiniline diagnoos: septo-opti-
line düsplaasia koos isoleeritud kasvu-
hormooni puudulikkusega. Diagnoosi 
põhjendus: 1) nägemishäire esinemine sünnist, 
mille põhju seks on nägemisnärvide ja -diskide 
hüpoplaasia; 2) MRTs on leitud nägemis närvide, 
nägemisristmiku, septum pellucidum’i ja hüpofüüsi 
hüpoplaasia ning subkorti kaalne heterotoopia; 
3) isoleeritud kasvuhormooni puudulikkusest tingi-
tud kasvupeetus. 

Ravi ja haiguse kulg. Pärast haiguse diag-
noosimist hakkas laps saama asendusravi kasvu -
hormooniga (Genotropin 0,5 mg x 1 s/c iga päev). 
Positiivne raviefekt oli jälgitav juba 5 kuud pärast 
ravi alustamist, selle aja jooksul oli poiss kasvanud 

4 cm. Laps jääb endokrinoloogi ambulatoorsele 
jälgimisele 3 korda aastas. Aasta pärast alustab 
poiss õpinguid Tartus nägemishäiretega laste 
koolis, vajades edaspidi kindlasti ka neuro psühho-
loogilist arendusravi. 

Septo-optiline düsplaasia 
Septo-optiline düsplaasia on kaasasündinud 
arengudefekt, mida iseloomustab nägemis närvi 
hüpoplaasia, septum pellucidum’i puudumine ja 
hüpotalaamilis-hüpofüsaarne düs funktsioon (1). 
Kahe nimetatud häire esinemine kolmest annab 
aluse SOD diagnoosiks. Nimetatud kõrvalekalded 
(anomaaliad) põhjustavad erineva raskusega 
nägemispuuet, kasvuhormooni puudulikkusest tingi-
tud kasvupeetust ja aju keskstruktuuri anomaaliatele 

Joonis 3. A –  MRT-uuring T1-režiimis sagitaaltasapinnas: nägemisristmiku ja hüpofüüsi hüpoplaasia. B – T2-režiimis 
koronaaltasapinnas: nägemisnärvide atroofia. C – T2-režiimis: nägemisnärvide atroofia.

Joonis 4. A – MRT-uuring T2-režiimis koronaaltasapinnas: septum pellucidum’i hüpoplaasia. B – FLAIR-režiimis: septum 
pellucidum’
Joonis 4. A – MRT-uuring T2-režiimis koronaaltasapinnas: 

’
Joonis 4. A – MRT-uuring T2-režiimis koronaaltasapinnas: 

i hüpoplaasia. C – T2-režiimis: subkortikaalne heterotoopia.
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kaasuvat kognitiivset defitsiiti, õpiraskusi, autismi, 
krampe, hemipareesi või unehäireid. 

Sündroomi kliiniline pilt varieerub laias ulatuses. 
Nägemishäired esinevad juba sünnil, põhiliseks 
on nägemisteravuse langus või puudumine, esi-
neb ka spontaanseid nüstagme ja silmamunade 
divergentsi, lisaks on kirjeldatud värvipimedust 
ning lõhnatunde alanemist (hüposmiat). Hormo-
naalsed ja arengulised häired kujunevad üldjuhul 
välja järk-järgult, millises ulatuses ja kellel, on laste 
puhul raske prognoosida. Sündroomi kirjeldas 
esimest korda 1956. a Morsier (2), kes näitas, et 
tegemist on nägemisnärvi hüpoplaasia ja septum 
pellucidum’i puudumisega. Tegemist on harva esi-
neva haigusega, mida kohtab võrdselt nii poistel 
kui tüdrukutel. Haiguse esinemissageduseks tuuakse 
1 : 50 000 (3). SOD põhjus on teadmata, kuid 
ollakse seisukohal, et enamik haigus juhtudest on 
tekkinud sporaadiliselt, ehkki on kirjeldatud ka 
autosoom-dominantset ja autosoom-retsessiivset 
pärilikkuse tüüpi (4). Pärilike ja osa sporaadiliste 
juhtude korral on leitud mutatsioone HESX1 geenis. 
On tõestatud HESX1 geeni oluline roll inimese ees-
aju ja hüpofüüsi normaalse arengu tagamisel. SOD 
korral on kirjeldatud 4 erinevat tüüpi mutatsioone, 
mis väljenduvad erineva raskusega haiguse feno-
tüübina, hetero sügootsetel indiviididel on kirjelda-
tud kergemat kliinilist pilti homosügootidega võrrel-
des (3, 5). Uurijate andmetel tulevad etioloogiliste 
teguritena arvesse veel üsasisene insult ja teised 
aju vaskulaarsed haigused, eriti kahel esimesel 
trimestril, samuti ema viirus infektsioon ja diabeet 
ning prenataalne toksiline ravimikahjustus, eriti 
valproaadist (6–8).

SOD korral on nägemisnärvi diameeter liiga 
väike vahendamaks piisava hulga aferentse 
visuaalse informatsiooni jõudmist kortikaalsetesse 
nägemiskeskustesse, mis on vaja lik normaalse 
nägemistaju arenguks. Visuaalse kortikaalse 
düsfunktsiooni tõttu puudubki nägemishäirete 
korrektsiooni võimalus. Kahel kolmandikul hai-
getest kaasneb hüpotalaamilis-hüpofüsaarne 
defitsiit (9, 10). Hüpofüüsi düsfunktsioon võib 
ulatuda iso lee ritud kasvuhormooni puudulikku-
sest kuni panhüpopituitarismini, on aga kirjelda-
tud ka prolaktiini, STH ja adrenokortikotroopse 
hormooni üleproduktsiooni ning enneaegset 
puberteeti (11). 

SODga patsiendid on enam ohustatud äkk-
surmast. Võimalike põhjustena kirjel datakse 
adrenaalset kriisi (AKTH defitsiit), magediabeeti 
või termoregulatsiooni häireid, mis võivad olla 
eelnevalt diagnoosimata (12). 

Aju arenguanomaaliatest on MRT või KT uurin-
gutega leitud septum pellucidum’i puudumist 60% 
(13), lisaks corpus callosum’i ageneesi, väike aju 
hüpoplaasiat, skisentse faaliat (lõheajusust), 
kortikaalseid heterotoopiaid, valgeaine hüpo-
plaasiat, tühja sella sündroomi ja ektoopilist 
neurohüpofüüsi (14). 

Laste vaimse võimekuse osas võib esineda nii 
eakohast arengut kui mahajäämust, kirjeldatud on 
mikrotsefaaliat ja 50% patsientidest krampide esi-
nemist (6), lisaks õpi raskusi, unehäireid ja autismi. 
Nägemispuudest ja neuroloogilistest probleemi-
dest tingituna on laste arengutempo üldjuhul siiski 
aeglasem.

SOD ravi on sümptomaatiline. Hormoon puudu-
likkuse korral on vajalik hormoon  asendusravi. 
Optilised probleemid pole ravitavad, kognitiivse-
te häirete korral on näidus tatud eripedagoogiline 
ja arendusravi. Varane diagnoos on oluline ka 
adrenaalsete kriiside ennetamise seisukohast.

Kokkuvõte
Nägemishäirete, eriti nägemisnärvi hüpoplaasiaga 
lastel peaks kindlasti mõtlema SOD võimalusele 
ning uurima last aju struktuurianomaaliate ja 

Nimetus Vastus Ühik
FSH 0,42 (madal) U/l

LH < 0,10 (madal) U/l

IGF-1 <25,0 (väga madal) µg/l

STH stimulat-
siooni test

0,85→0,59→0,93→1,12→1,02→1,12→
1,09→0,99 (väga madal)

mIU/l

Kortisool 638→822→953 (normaalne) nmol/l

TSH 2,72 (normaalne) mIU/l

Vaba T4 18,1 (normaalne) pmol/l

Tabel 1. Hormoonide väärtused
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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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Summary
Septo-optic dysplasia or De Morsier Syndrome

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. 
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endokriinsüsteemi häirete suhtes. Kasvupeetus 
nägemishäirega lapsel võib jääda märkamata, 
sest enamik tähelepanust läheb nägemispuude 
rehabilitatsioonile. Kirjanduse ja meie enda koge-
mus tele toetudes tahaksime veel lisada, et ka aju 
keskstruktuuride anomaaaliate esinemisel tuleks 

jälgida lapse kasvu ja endokriinsüsteemi talitlust. 
Konkreetset haigusjuhtu kirjeldasimegi eesmär-
giga juhtida tähelepanu SOD sündroomi esinemise 
võimalusele. 
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