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A septoopticus  dysplasia, vagy más néven De Morsier-szindróma egy ritka, az agy középvonali képleteit érintő rend-
ellenesség, mely a septum pellucidum hiányával, hypophysis-diszfunkcióval, látóideg-hypoplasiával és mentális vissza-
maradottsággal jár együtt. A septum pellucidum hiánya önmagában is előfordulhat izolált formában, de ennek septo-
opticus dysplasiától való praenatalis elkülönítése jelentős diagnosztikai kihívást jelent. Az izolált septum pellucidum 
hiány a kevés, rendelkezésünkre álló irodalmi adat alapján ártalmatlan anatómiai variáció. Esetbemutatásunkban a 
magas mágneses térerővel végzett magzati mágneses rezonancia (MR) képalkotó vizsgálat segítette az izolált septum 
pellucidum hiány septoopticus dysplasiától való elkülönítését azáltal, hogy lehetővé tette a látóidegek és a chiasma 
pontosabb megítélését, valamint az esetleges egyéb agyi rendellenességek kizárását. A szülés utáni kétéves követési 
periódus alatt a gyermek normális szomatomentális fejlődést mutatott mindennemű hormonális és vizuális eltérés 
nélkül. Esetbemutatásunk megerősíti, hogy a septum pellucidum izolált hiánya önmagában lehet egy tünetmentes 
anatómiai variáció, melynek praenatalis diagnosztikai algoritmusában a vizuális traktus és az agyszerkezet pontosabb 
megítélése kapcsán a magas mágneses térerővel végzett magzati MR-vizsgálat kulcsfontosságú szerepet játszik, és 
lehetőséget biztosíthat a septoopticus dysplasia praenatalis kizárására.
Orv Hetil. 2020; 161(52): 2195–2200.
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Prenatal diagnosis of isolated agenesis of the septum pellucidum with ultrasound 
and magnetic resonance imaging
Septo-optic dysplasia is characterized as a midline anomaly with agenesis of the septum pellucidum, optic nerve hy-
poplasia and pituitary dysfunction. The septal agenesis can occur in isolated form, but its prenatal differentiation from 
septo-optic dysplasia can be challenging. The isolated agenesis of septum pellucidum is an asymptomatic anatomical 
variation, based on the few literature data available. We report a case where prenatally performed high magnetic field 
magnetic resonance imaging helped the differential diagnosis by visualizing and assessing thickness of the optic 
nerves and chiasma. The development of the infant was followed for 24 months and showed no abnormalities. Our 
case report confirms that isolated agenesis of the septum pellucidum is probably an asymptomatic variation and the 
visualization of the optic nerves with high magnetic field fetal MRI could be a crucial point of the differential diag-
nosis and provide possibility to exclude septo-optic dysplasia in utero.
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Rövidítések
ACTH = (adrenocorticotropic hormone) adrenokortikotrop 
hormon; GH = (growth hormone) növekedési hormon; MR = 
(magnetic resonance) mágneses rezonancia; SOD = septoopti-
cus dysplasia; TSH = (thyroid-stimulating hormone) pajzsmi-
rigy-stimuláló hormon

De Morsier 1956-ban írta le elsőként azt a leggyakrab-
ban septoopticus dysplasia (SOD) néven említett, az agy 
középvonali struktúráit érintő, változatos klinikai tüne-
teket mutató kórképet, melyre a látóideg és a hypophysis 
eltérései mellett a septum pellucidum hiánya hívja fel leg-
inkább a figyelmet.

A septum pellucidum az oldalkamrák között elhelyez-
kedő, szürke- és fehérállományi rostokat tartalmazó, két 
membrán által létrehozott hártyaszerű képlet. A magzati 
élet során a két membrán között folyadékkal kitöltött tér 
helyezkedik el, melyet cavum septi pellucidinek nevez-
nek. A két membrán a születést követően általában záró-
dik, létrehozva a septum pellucidum végleges formáját.

Ez a képlet nemcsak az oldalkamrákat határolja el egy-
mástól, hanem elülső és alsó részével szorosan kapcsoló-
dik a corpus callosumhoz, valamint hátsó és alsó részével 
a fornix testéhez. Bár a septum pellucidum a limbicus 
rendszer részét képezi, pontos szerepét idáig nem sike-
rült meghatározni.

A septum pellucidum részleges vagy teljes hiánya egy 
ritka, középvonali anomália, mely az átlagpopulációban 
100 000 emberből átlagosan 2-3 főt érint [1, 2]. Ez a 
jelenség ritkán fordul elő izolált formában, általában va-
lamilyen más, a központi idegrendszert érintő kórképhez 
társul, mint a SOD, a corpus callosum fejlődési rendelle-
nességei, holoprosencephalia, porencephalia, schizen-
cephalia és Chiari II. típusú agyi malformáció, de külön-
böző kéregfejlődési rendellenességek, úgymint polymic-
rogyria és encephalokele kapcsán is előfordul [1, 3].

Másodlagos formában is létrejöhet septum pellucidum 
hiány, melyet általában a középvonali képleteket érintő, 

hosszan tartó roncsoló erőhatások hoznak létre. Ilyen 
például a krónikus progresszív hydrocephalus, a septum 
pellucidum hártyáit érintő tartós vascularis károsodás, a 
struktúrát károsító tumoros folyamat vagy sérülés.

A második és a harmadik trimeszterben elvégzett 
magzati ultrahangvizsgálatok során kiemelkedő fontos-
ságú a cavum septi pellucidi ábrázolása, ugyanis jelentős 
támpontot nyújt a magzati előagy megfelelő fejlődése 
szempontjából. Ha a septum pellucidum hiányához más 
középvonali strukturális eltérések is kapcsolódnak, akkor 
a leggyakrabban a SOD gyanúja merül fel.

A jelenleg elérhető irodalmakban nem került leírásra 
egységes differenciáldiagnosztikai protokoll az izolált 
septum pellucidum hiány és a SOD-hoz kapcsolódó sep-
tum pellucidum hiány praenatalis elkülönítésére vonat-
kozóan [2, 4], valamint kevés információ áll rendelkezé-
sünkre az izolált septum pellucidum hiánnyal diagnoszti-
zált gyermekek hosszú távú szomatomentális fejlődésé-
vel kapcsolatban.

A biztonságos praenatalis elkülönítés azért lenne hasz-
nos, mert SOD esetén a társuló rendellenességek okán 
második trimeszterbeli felismerésekor – a heterogén fe-
notípustól függően – célszerű felajánlani a betegnek a 
középidős vetélésindukciót, ugyanakkor az izolált sep-
tum pellucidum hiány feltehetően ártalmatlan variáns, 
melynek követése elegendő.

Esetbemutatás

2018 februárjában egy 29 éves, egészséges primigravida 
jelentkezett nőgyógyászánál a 25. gesztációs héten vég-
zett magzati ultrahangvizsgálatot követően, melynek so-
rán a cavum septi pellucidi nem volt azonosítható, így 
felvetődött a SOD lehetősége.

Anamnéziséből a napi 50 mg propiltiouracillal kezelt 
Grawes–Basedow-kóron kívül egyéb érdemi megbetege-
dés, káros szenvedély vagy más gyógyszerfogyasztás nem 
volt kiemelhető.

1. ábra Az axiális síkú, 2D ultrahangvizsgálaton a frontális kamraszarvak fúziója és a cavum septi pellucidi hiánya látható (fehér nyilak)
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További kontroll 2D és 3D  ultrahangvizsgálatok 
 során a frontális kamraszarvak fúziója mutatkozott, vala-
mint a cavum septi pellucidi hiánya került leírásra 
(1. ábra). A corpus callosum teljes hosszában ábrázoló-
dott, és normális morfológiát mutatott. Egyebekben 
normális agyszerkezet került leírásra, és más központi 
idegrendszeri rendellenesség, ventriculomegalia sem volt 
azonosítható.

A 28. gesztációs héten nagy mágneses térerővel (3 Tes-
la) rendelkező készülék segítségével mágneses rezonan-
cia (MR) képalkotó vizsgálat készült a magzati vizuális 
traktus és a hypophysis pontosabb megítélése céljából. 
A nagy mágneses térerő hatására az eltérő szövetekből 
nyert magasabb jelintenzitásnak köszönhetően lehetőség 
nyílik a különböző anatómiai struktúrák pontosabb áb-
rázolására. Ingenia 3.0T (Philips, Amszterdam, Hollan-

dia) vizsgálóberendezés segítségével 3 mm-es, T2-súlyo-
zott mérések készültek a magzati koponyáról, valamint 
kiegészítő, 2 mm szeletvastagságú T2-súlyozott mérések 
a látóidegek síkjára döntve. A vizsgálat során csak a ca-
vum septi pellucidi elülső és hátsó szakaszának részleges 
maradványai voltak azonosíthatók (2. ábra), egyebekben 
az agyszerkezet és a gyrificatio a gesztációs életkornak 
megfelelő volt, és a corpus callosum is eltérés nélkül áb-
rázolódott (3. ábra). A külső és belső liquorterek szabá-
lyosak voltak. Egyéb szerkezeti eltérések, corticalis de-
fektusok nem voltak azonosíthatók. A nagy felbontású 
vizsgálati technikának köszönhetően a látóidegek és a 
chiasma megfelelően ábrázolódtak, és a magzati élet-
kornak megfelelő normálszerkezetet mutattak (4. és 

2. ábra A T2-súlyozott, koronális és axiális síkú MR-felvételek megerősítették a cavum septi pellucidi hiányát (fehér nyilak), valamint a fornix testének alacso-
nyabb elhelyezkedését mutatták (fekete nyíl)

MR = mágneses rezonancia

3. ábra A sagittalis síkú, T2-súlyozott MR-felvételen a corpus callosum 
teljes hosszában ábrázolódott, és nem mutatott szerkezeti elté-
rést (fehér nyíl)

MR = mágneses rezonancia

4. ábra A koronális síkú, T2-súlyozott MR-felvételen jól kivehető a 
megfelelő alakú és szerkezetű chiasma (fehér nyíl)

MR = mágneses rezonancia
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5. ábra); a nervus opticusok átmérője 3 mm vastagságú 
volt, ami szintén a gesztációs életkornak megfelelő [5–
7].

Szülői hozzájárulás hiányában cordocentesist nem vé-
geztünk. A szérumösztriol meghatározása technikai 
okok miatt meghiúsult, így sem direkt, sem indirekt mó-
don nem sikerült információt nyerni a hypophysis disz-
funkciójára utaló magzati hormonértékekről.

Habár a cavum septi pellucidi hiányán kívül sem az 
ultrahang-, sem az MR-vizsgálat nem mutatott más elté-
rést, a SOD-ot nem lehetett teljes bizonyossággal kizár-
ni, de a megfelelő vastagságú látóidegek, a normál szer-
kezetű chiasma és a hypophysis megléte egészséges 
magzatra utalt.

További problémamentes terhességi szakaszt követő-
en 2018 júniusában, a 38. gesztációs héten az édesanya 
érett, 3200 grammos fiúgyermeknek adott életet. A ko-
rai adaptációs szakasz problémamentesen zajlott. A szü-
letést követően elvégzett koponya-ultrahangvizsgálat 
megerősítette a septum pellucidum hiányát, de egyebek-
ben más morfológiai eltérést nem talált. A neonatológiai 
és neurológiai vizsgálatok szintén negatív eredményt 
mutattak. Az újszülött szérumglükóz- és -TSH-értékei a 
normáltartományban voltak. 

A születést követő kétéves követési periódusban a 
gyermek a korának megfelelő szomatomentális fejlődést 
mutatott, mindennemű neurológiai, hormonális és vi-
susbeli eltérés nélkül.

Megbeszélés

Esetismertetésünk bemutatja, hogy a magas mágneses 
térerővel végzett MR-vizsgálat segítheti a SOD és az izo-
lált septum pellucidum hiány praenatalis elkülönítését, 
valamint rávilágít, hogy önmagában az izolált septum 

pellucidum hiány tünetmentes anatómiai variáció, mely 
nem jár negatív következményekkel a gyermek szoma-
tomentális fejlődésére. Az izolált septum pellucidum hi-
ány a prevalenciája alapján Magyarországon évente 2-3 
terhességet érinthet [1, 3].

A SOD változatos klinikai tüneteket mutató kórkép, 
mely járhat egy- vagy kétoldali látóideg-sorvadás okozta 
látáskárosodással vagy teljes vaksággal, a hypophysis 
diszfunkciója kapcsán létrejött hormonális eltérésekkel, 
valamint az enyhétől a súlyos fokig terjedő mentális re-
tardációval [8, 9]. A septum pellucidum részleges vagy 
teljes hiánya előfordulhat önállóan is, egyéb agyszerke-
zeti eltérés nélkül, de ritkaságának következtében csak 
kevés irodalom érhető el vele kapcsolatban.

Esetismertetésünkhöz hasonlóan más esettanulmá-
nyok is elérhetők a perinatalis időszakból, melyek meg-
erősítik az izolált septum pellucidum hiány benignus 
voltát [4, 10–12]. Ezeken túlmenően három olyan, 
hosszú távú utánkövetéses vizsgálat érhető el, melyekbe 
több alany is bevonásra került, és célzottan az izolált sep-
tum pellucidum hiánnyal foglalkoznak, megpróbálva ki-
zárni a járulékos agyi rendellenességeket és a SOD-ot 
[13–15]. A 2010-ben Damaj és mtsai által publikált vizs-
gálatban a születést követően 5 hónapos és 6 éves kor 
között követték a gyermekeket. A 17 alanyból 14 nor-
mális szomatomentális fejlődést mutatott. 3 gyermeknél 
fejlődésbeli elmaradás mutatkozott, és a további vizsgá-
latok során SOD igazolódott [13]. A 2018-ban Pilliod és 
mtsai által közölt tanulmányban 15 gyermeket vizsgál-
tak, akik közül 11 megfelelő szomatomentális fejlődést 
mutatott. 2 gyermek az extrém koraszülöttség következ-
tében elhunyt, másik 2 gyermeknél postnatalisan SOD 
igazolódott [14]. A Vawter-Lee és mtsai által 2018-ban 
megjelent tanulmányban a vizsgálatba bevont 8 gyer-
mekből 2 gyermek esetében mutatkozott eltérés. Az 
egyik gyermeknél multifocalis cerebellaris haemorrhagia, 
a másiknál SOD-nak megfelelő hormonális eltérések 
mutatkoztak a septum pellucidum hiánya mellett. Az 
utánkövetést a gyermekek 10 hónapos és 6 éves kora kö-
zött végezték [15]. Mindhárom tanulmányban a szülést 
követően a gyermekek hormonális és ophthalmologiai 
statusa is felmérésre került a SOD kizárására, valamint az 
esetek többségében postnatalis MR-vizsgálat is készült 
az izolált septum pellucidum hiány megerősítésére, vala-
mint az esetleges rendellenességek kiszűrésére. Az izolált 
septum pellucidum hiány felnőttkori előfordulásáról 
még kevesebb adat áll rendelkezésünkre. Csupán egy, in-
cidentálisan felfedezett septum pellucidum hiány került 
közlésre Cihangiroglu és mtsai által 2002-ben, egy 19 
éves, fejfájás miatt vizsgált nőbeteg kapcsán [16]. A fent 
említett irodalmak és az általunk közölt esetbemutatás is 
megerősíti ennek a ritka, középvonali anomáliának a 
kedvező prognózisát, melynek praenatalis elkülönítése 
az említett irodalmak tükrében még hangsúlyosabbá 
 válik. 

Korábbi tanulmányok kimutatták, hogy a radiológiai 
és a hormonális eltérések szorosan összefüggenek [17–

5. ábra A nervus opticus síkjára döntött axiális síkú, T2-súlyozott MR-
felvételen jól láthatók a gesztációs életkornak megfelelő vastag-
ságú látóidegek (fehér nyilak)

MR = mágneses rezonancia
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19], ezért a magzati hormonszintek meghatározása szin-
tén fontos a differenciáldiagnózis szempontjából. 
A magzati hormonháztartás zavarát jelezheti a csökkent 
anyai ösztriolszint. A magzati, mellékvese-eredetű and-
rogén hormonok befolyásolják a placenta által termelt 
ösztriolmennyiséget, így a terhesség során a csökkent 
anyai ösztriolérték összefüggésbe hozható a magzati 
hypophysis működési zavaraival, valamint a mellékvese 
által termelt ACTH nem megfelelő szintjével [17]. To-
vábbi magzati hormonszintek – úgymint a TSH, a növe-
kedési hormon (GH) vagy a prolaktin – direkt módon 
meghatározhatók cordocentesis útján, teljes képet adva a 
magzati hormonháztartás állapotáról. Sajnos esetünkben 
technikai okok miatt sem direkt, sem indirekt módon 
nem került sor a hormonszintek meghatározására.

Habár lehetőség van a magzat látóidegeinek ultra-
hanggal történő detektálására, ez a képalkotó modalitás 
az alacsony térbeli felbontás, valamint a magzat esetleges 
kedvezőtlen fekvése miatt nem mindig teszi lehetővé a 
vizuális traktus megfelelő megítélését [14, 20]. A mag-
zati MR-vizsgálat lehetőséget biztosít az anatómiai 
struktúrák pontosabb ábrázolására, valamint a SOD-
szindrómához társuló esetleges egyéb, agyszerkezeti el-
térések kimutatására, mint a hypophysis részleges vagy 
teljes hiánya, a schizencephalia, a hypoplasticus megjele-
nésű látóidegek és chiasma vagy a jelen lévő kéregfejlő-
dési rendellenességek.

A látóidegek és a chiasma hypoplasticus megjelenése 
szinte mindig együtt jár a SOD-szindrómával [19–21], 
ezért a normálmorfológiát mutató vizuális traktus ked-
vezőbb prognózist feltételez. Ennek tükrében a látóide-
gek és a chiasma morfológiai megítélésére nagy hangsúly 
helyeződik az izolált septum pellucidum hiány differen-
ciáldiagnózisa során.

Következtetés

Esetbemutatásunk megerősíti a magas mágneses térerő-
vel végzett MR-vizsgálatok szerepét az izolált septum 
pellucidum hiány és az egyéb, a septum pellucidumot 
érintő eltérések praenatalis differenciáldiagnosztikájá-
ban. A látóidegek és a chiasma MR során igazolt normá-
lis anatómiája valószínűsíti a kedvező kimenetelt, de a 
diagnózis megerősítésére magzati hormonvizsgálatok, 
illetve az anyai ösztriolszint meghatározása is javasolt. Az 
izolált septum pellucidum hiány kedvező prognózisa mi-
att ezeknek a terhességeknek a megtartását javasoljuk, 
míg második trimeszterbeli felismeréskor SOD esetében 
szóba jön a középidős vetélésindukció – ezért tartjuk 
fontosnak a differenciáldiagnosztika ismertetését.

Anyagi támogatás: A közlemény megírása és a kutató-
munka anyagi támogatásban nem részesült.

Szerzői munkamegosztás: N.-B. Zs.: Adatgyűjtés, elem-
zés, a kézirat végleges megszövegezése. V. Sz.: Kritikai 

megjegyzések, az eset kezelőorvosi gondozása. R. G.: 
Kritikai megjegyzések, a beteg neuroradiológiai gondo-
zása. N. J.: témavezető, kritikai megjegyzések, az eset 
háziorvosi gondozása. A cikk végleges változatát vala-
mennyi szerző elolvasta és jóváhagyta.

Érdekeltségek: A szerzőknek nincsenek érdekeltségeik.
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