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A septoopticus dysplasia, vagy mas néven De Morsier-szindroma egy ritka, az agy kozépvonali képleteit érint§ rend-
ellenesség, mely a septum pellucidum hianyaval, hypophysis-diszfunkciéval, latéideg-hypoplasidaval és mentilis vissza-
maradottsiggal jar egytitt. A septum pellucidum hidnya 6nmagaban is el6fordulhat izolilt formaban, de ennek septo-
opticus dysplasidtol valod praenatalis elkiilonitése jelentSs diagnosztikai kihivast jelent. Az izolalt septum pellucidum
hidny a kevés, rendelkezéstinkre dll6 irodalmi adat alapjan artalmatlan anatomiai varidcié. Esetbemutatdsunkban a
magas magneses térerével végzett magzati magneses rezonancia (MR) képalkoté vizsgilat segitette az izoldlt septum
pellucidum hidny septoopticus dysplasiatdl valéd elkiilonitését azdltal, hogy lehetévé tette a litdidegek és a chiasma
pontosabb megitélését, valamint az esetleges egyéb agyi rendellenességek kizarasat. A sziilés utini kétéves kovetési
periédus alatt a gyermek normalis szomatomentilis fejlédést mutatott mindennemd hormonalis és vizudlis eltérés
nélkiil. Esetbemutatasunk megerdsiti, hogy a septum pellucidum izolalt hidnya 6nmagaban lehet egy tiinetmentes
anatémiai varidcio, melynek praenatalis diagnosztikai algoritmusiban a vizudlis traktus és az agyszerkezet pontosabb
megitélése kapcsin a magas mdgneses térerével végzett magzati MR-vizsgdlat kulcsfontossigtl szerepet jitszik, és
lehetdséget biztosithat a septoopticus dysplasia praenatalis kizardsdra.
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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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Roviditések

ACTH = (adrenocorticotropic hormone) adrenokortikotrop
hormon; GH = (growth hormone) novekedési hormon; MR =
(magnetic resonance) magneses rezonancia; SOD = septoopti-
cus dysplasia; TSH = (thyroid-stimulating hormone) pajzsmi-
rigy-stimulalé hormon

De Morsier 1956-ban irta le els6ként azt a leggyakrab-
ban septoopticus dysplasia (SOD) néven emlitett, az agy
kozépvonali strukturait érint6, valtozatos klinikai tiine-
teket mutatd kérképet, melyre a latéideg és a hypophysis
eltérései mellett a septum pellucidum hidnya hivja fel leg-
inkabb a figyelmet.

A septum pellucidum az oldalkamrak k6zott elhelyez-
kedd, sziirke- és fehérillomanyi rostokat tartalmazo, két
membran altal [étrehozott hartyaszert képlet. A magzati
élet sordn a két membran kozott folyadékkal kitoltott tér
helyezkedik el, melyet cavum septi pellucidinek nevez-
nek. A két membrin a sziiletést kdvetSen dltaliban zaré-
dik, létrehozva a septum pellucidum végleges formdjat.

Ez a képlet nemcsak az oldalkamrakat hatdrolja el egy-
miéstol, hanem eliilsd és alsé részével szorosan kapcsolod-
dik a corpus callosumhoz, valamint hatsé és alsé részével
a fornix testéhez. Bar a septum pellucidum a limbicus
rendszer részét képezi, pontos szerepét idaig nem sike-
ritllt meghatarozni.

A septum pellucidum részleges vagy teljes hidnya egy
ritka, kozépvonali anomalia, mely az atlagpopulaciéban
100 000 emberbdl atlagosan 2-3 6t érint [1, 2]. Ez a
jelenség ritkin fordul el§ izolalt formdban, dltaliban va-
lamilyen mads, a kozponti idegrendszert érintS kérképhez
tarsul, mint a SOD, a corpus callosum fejlédési rendelle-
nességei, holoprosencephalia, porencephalia, schizen-
cephalia és Chiari I1. tipust agyi malformacio, de kiilon-
bo6z6 kéregtejlédési rendellenességek, tgymint polymic-
rogyria és encephalokele kapcsan is el6fordul [1, 3].

Maisodlagos formaban is létrejohet septum pellucidum
hidny, melyet dltaliban a kozépvonali képleteket érintd,
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hosszan tarté roncsold erGhatiasok hoznak létre. Ilyen
példdul a krénikus progressziv hydrocephalus, a septum
pellucidum hértydit érinté tartds vascularis kirosodas, a
struktarat kirositd tumoros folyamat vagy sériilés.

A miésodik és a harmadik trimeszterben elvégzett
magzati ultrahangvizsgilatok soran kiemelked$ fontos-
sdgt a cavum septi pellucidi dbrdzoldsa, ugyanis jelentds
timpontot nydjt a magzati elagy megtelelS fejlédése
szempontjabdl. Ha a septum pellucidum hidnydhoz mds
kozépvonali strukturdlis eltérések is kapcsol6dnak, akkor
a leggyakrabban a SOD gyantja meriil fel.

A jelenleg elérheté irodalmakban nem keriilt leirdsra
egységes differencidldiagnosztikai protokoll az izolalt
septum pellucidum hidny és a SOD-hoz kapcsolddd sep-
tum pellucidum hidny praenatalis elkiilonitésére vonat-
kozdan [2, 4], valamint kevés informdcié all rendelkezé-
stinkre az izoldlt septum pellucidum hidnnyal diagnoszti-
zilt gyermekek hosszt tavr szomatomentilis fejl6désé-
vel kapcsolatban.

A biztonsigos praenatalis elktilonités azért lenne hasz-
nos, mert SOD esetén a tirsul6 rendellenességek okin
miésodik trimeszterbeli felismerésekor — a heterogén fe-
notipustol fiiggden — célszerd felajanlani a betegnek a
kozépidSs vetélésindukciodt, ugyanakkor az izoldlt sep-
tum pellucidum hidny feltehetSen drtalmatlan varidns,
melynek kovetése elegendd.

Esetbemutatas

2018 februdrjiaban egy 29 éves, egészséges primigravida
jelentkezett négyodgyaszandl a 25. geszticidés héten vég-
zett magzati ultrahangvizsgalatot kovetGen, melynek so-
rdn a cavum septi pellucidi nem volt azonosithato, igy
felvet6dott a SOD lehetbsége.

Anamnézisébdl a napi 50 mg propiltiouracillal kezelt
Grawes—Basedow-kéron kiviil egyéb érdemi megbetege-
dés, kiros szenvedély vagy mas gyogyszerfogyasztis nem
volt kiemelhetd.

1. dbra

| Az axilis siki1, 2D ultrahangvizsgalaton a frontilis kamraszarvak fliziéja és a cavum septi pellucidi hidnya lithat6 (fehér nyilak)
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2. 4bra
nyabb elhelyezkedését mutattik (fekete nyil)

MR = midgneses rezonancia

Tovabbi kontroll 2D és 3D  ultrahangvizsgalatok
soran a frontalis kamraszarvak fizi6ja mutatkozott, vala-
mint a cavum septi pellucidi hidnya keriilt leirdsra
(1. abra). A corpus callosum teljes hosszaban dbrazolo-
dott, és normdlis morfologiat mutatott. Egyebekben
normalis agyszerkezet kertilt leirasra, és mas kozponti
idegrendszeri rendellenesség, ventriculomegalia sem volt
azonosithato.

A 28. gesztacios héten nagy magneses térerével (3 Tes-
la) rendelkez6 késziilék segitségével magneses rezonan-
cia (MR) képalkot6 vizsgalat késziilt a magzati vizualis
traktus és a hypophysis pontosabb megitélése céljabol.
A nagy magneses téreré hatdsara az eltér§ szovetekbdl
nyert magasabb jelintenzitisnak koszonhetSen lehetSség
nyilik a kiilonb6z§ anatémiai strukttrak pontosabb ab-
razolasara. Ingenia 3.0T (Philips, Amszterdam, Hollan-

3. 4dbra

A sagittalis sika, T2-stlyozott MR-felvételen a corpus callosum
teljes hosszdban dbrizolodott, és nem mutatott szerkezeti elté-
rést (fehér nyil)

MR = mdgneses rezonancia
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A T2-stlyozott, korondlis és axidlis sikit MR-felvételek megerdsitették a cavum septi pellucidi hidnydt (fehér nyilak), valamint a fornix testének alacso-

dia) vizsgaloberendezés segitségével 3 mm-es, T2-stlyo-
zott mérések késziiltek a magzati koponydarol, valamint
kiegészits, 2 mm szeletvastagsagr T2-stlyozott mérések
a latoidegek sikjara dontve. A vizsgalat soran csak a ca-
vum septi pellucidi eliilsé és hatsé szakaszanak részleges
maradvanyai voltak azonosithatok (2. abra), egyebekben
az agyszerkezet és a gyrificatio a geszticios életkornak
megfeleld volt, és a corpus callosum is eltérés nélkiil ab-
razolédott (3. dbra). A kiilsé és belsé liquorterek szaba-
lyosak voltak. Egyéb szerkezeti eltérések, corticalis de-
fektusok nem voltak azonosithaték. A nagy felbontasa
vizsgalati technikanak koszonhetSen a latdidegek és a
chiasma megfelelSen abrazolédtak, és a magzati élet-
kornak megfelel6 normalszerkezetet mutattak (4. és

4. ibra

A koronilis sika, T2-stlyozott MR-felvételen jol kivehetS a
megfelel§ alaku és szerkezet( chiasma (fehér nyil)

MR = midgneses rezonancia
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5. dbra

A nervus opticus sikjira dontott axidlis sika, T2-stlyozott MR-
felvételen jol lithatok a gesztacids életkornak megfelels vastag-
sagu latéidegek (fehér nyilak)

MR = magneses rezonancia

5. abra); a nervus opticusok dtmérGje 3 mm vastagsag
volt, ami szintén a geszticids életkornak megfelels [5-
7].

Sziil6i hozzajarulas hidnydban cordocentesist nem vé-
geztiink. A szérumosztriol meghatarozasa technikai
okok miatt meghitsult, igy sem direkt, sem indirekt moé-
don nem sikeriilt informaciét nyerni a hypophysis disz-
funkciéjara utalé magzati hormonértékekrél.

Habar a cavum septi pellucidi hidnyan kiviil sem az
ultrahang-, sem az MR-vizsgilat nem mutatott més elté-
rést, a SOD-ot nem lehetett teljes bizonyossiggal kizar-
ni, de a megfelelS vastagsagu latéidegek, a normal szer-
kezetd chiasma és a hypophysis megléte egészséges
magzatra utalt.

Tovabbi problémamentes terhességi szakaszt kovets-
en 2018 janiusdban, a 38. gesztaciés héten az édesanya
érett, 3200 grammos fidgyermeknek adott életet. A ko-
rai adaptdcids szakasz problémamentesen zajlott. A szii-
letést kovetSen elvégzett koponya-ultrahangvizsgilat
megerdsitette a septum pellucidum hianyat, de egyebek-
ben mds morfoldgiai eltérést nem taldlt. A neonatoldgiai
és neurolédgiai vizsgilatok szintén negativ eredményt
mutattak. Az Gjsziilott szérumgliik6z- és -TSH-értékei a
normiltartomanyban voltak.

A sziiletést kovets kétéves kovetési periodusban a
gyermek a kordnak megfelel6 szomatomentalis fejlédést
mutatott, mindennemt neurolégiai, hormondlis és vi-
susbeli eltérés nélkiil.

Megbeszélés

Esetismertetésiink bemutatja, hogy a magas magneses
térerével végzett MR-vizsgilat segitheti a SOD és az izo-
lalt septum pellucidum hidny praenatalis elkilonitését,
valamint ravilagit, hogy onmagaiban az izolalt septum

pellucidum hidny tinetmentes anatémiai varidcid, mely
nem jar negativ kovetkezményekkel a gyermek szoma-
tomentilis fejlédésére. Az izolalt septum pellucidum hi-
any a prevalencidja alapjin Magyarorszigon évente 2-3
terhességet érinthet [1, 3].

A SOD valtozatos klinikai tiineteket mutaté kérkép,
mely jarhat egy- vagy kétoldali latéideg-sorvadis okozta
lataskarosodassal vagy teljes vaksiggal, a hypophysis
diszfunkciéja kapcsan Iétrejott hormonalis eltérésekkel,
valamint az enyhétdl a salyos fokig terjed6 mentilis re-
tarddcioval [8, 9]. A septum pellucidum részleges vagy
teljes hidnya el6fordulhat ondllbéan is, egyéb agyszerke-
zeti eltérés nélkiil, de ritkasigdnak kovetkeztében csak
kevés irodalom érhet§ el vele kapcsolatban.

Esetismertetésiinkh6z hasonléan mads esettanulma-
nyok is elérhet6k a perinatalis id6szakbol, melyek meg-
er6sitik az izolalt septum pellucidum hidny benignus
voltat [4, 10-12]. Ezeken talmenden hirom olyan,
hosszu tiva utinkovetéses vizsgilat érhetd el, melyekbe
tobb alany is bevonasra kertiilt, és célzottan az izolalt sep-
tum pellucidum hidnnyal foglalkoznak, megprébalva ki-
zarni a jarulékos agyi rendellenességeket és a SOD-ot
[13-15]. A 2010-ben Damaj és mtsai dltal publikalt vizs-
gilatban a sziiletést kovetSen 5 hénapos és 6 éves kor
kozott kovették a gyermekeket. A 17 alanybdl 14 nor-
milis szomatomentilis fejlédést mutatott. 3 gyermeknél
tejlédésbeli elmaradas mutatkozott, és a tovabbi vizsga-
latok soran SOD igazolddott [13]. A 2018-ban Pilliod és
misai dltal kozolt tanulmdnyban 15 gyermeket vizsgal-
tak, akik koziil 11 megfelel§ szomatomentalis fejlédést
mutatott. 2 gyermek az extrém korasziilottség kovetkez-
tében elhunyt, masik 2 gyermeknél postnatalisan SOD
igazolodott [14]. A Vawter-Lee és mtsai altal 2018-ban
megjelent tanulmanyban a vizsgilatba bevont 8 gyer-
mekbdl 2 gyermek esetében mutatkozott eltérés. Az
egyik gyermeknél multifocalis cerebellaris haemorrhagia,
a miasikndl SOD-nak megfelel6 hormondlis eltérések
mutatkoztak a septum pellucidum hidnya mellett. Az
utdnkovetést a gyermekek 10 honapos és 6 éves kora ko-
zott végezték [15]. Mindhdrom tanulmdnyban a sziilést
kovetSen a gyermekek hormondlis és ophthalmologiai
statusa is felmérésre kertilt a SOD kizarasara, valamint az
esetek tObbségében postnatalis MR-vizsgalat is késziilt
az izolalt septum pellucidum hidny megerdsitésére, vala-
mint az esetleges rendellenességek kiszlrésére. Az izolalt
septum pellucidum hidny feln6ttkori  elGtordulasardl
még kevesebb adat all rendelkezésiinkre. Csupan egy, in-
cidentdlisan felfedezett septum pellucidum hidny kertilt
kozlésre Cibangiroglu és mtsai dltal 2002-ben, egy 19
éves, fejtdjas miatt vizsgalt nébeteg kapcsan [16]. A fent
emlitett irodalmak és az dltalunk kozolt esetbemutatds is
megerdsiti ennek a ritka, kozépvonali anomalidnak a
kedvez6 prognézisit, melynek praenatalis elkiilonitése
az emlitett irodalmak tikrében még hangstlyosabbd
valik.

Korabbi tanulmdnyok kimutattik, hogy a radiolégiai
¢s a hormondlis eltérésck szorosan Osszefiiggenck [17-
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191, ezért a magzati hormonszintek meghatirozdsa szin-
tén fontos a differencidldiagnoézis szempontjabol.
A magzati hormonhdztartas zavarat jelezheti a csokkent
anyai Osztriolszint. A magzati, mellékvese-eredeti and-
rogén hormonok befolydsoljak a placenta altal termelt
osztriolmennyiséget, igy a terhesség sordn a csokkent
anyai Osztriolérték Osszefiiggésbe hozhaté a magzati
hypophysis mtikodési zavaraival, valamint a mellékvese
altal termelt ACTH nem megfelel$ szintjével [17]. To-
vabbi magzati hormonszintek — dgymint a TSH, a néve-
kedési hormon (GH) vagy a prolaktin — direkt m6don
meghatarozhatok cordocentesis Gtjan, teljes képet adva a
magzati hormonhdaztartas dllapotardl. Sajnos esetiinkben
technikai okok miatt sem direkt, sem indirekt médon
nem kertiilt sor a hormonszintek meghatarozasara.

Habar lehet8ség van a magzat latéidegeinek ultra-
hanggal torténé detektildsira, ez a képalkoté modalitas
az alacsony térbeli felbontds, valamint a magzat esetleges
kedvezétlen fekvése miatt nem mindig teszi lehet6évé a
vizudlis traktus megfelel megitélését [14, 20]. A mag-
zati MR-vizsgalat lehetGséget biztosit az anatémiai
struktarak pontosabb abrizoldsira, valamint a SOD-
szindrémdhoz tarsul6 esetleges egyéb, agyszerkezeti el-
térések kimutatasira, mint a hypophysis részleges vagy
teljes hidnya, a schizencephalia, a hypoplasticus megjele-
nést litéidegek és chiasma vagy a jelen 1évé kéregfejls-
dési rendellenességek.

A latéidegek és a chiasma hypoplasticus megjelenése
szinte mindig egyiitt jir a SOD-szindréméval [19-21],
ezért a normalmorfolégiat mutatd vizudlis traktus ked-
vez8bb prognozist feltételez. Ennek tiikrében a litéide-
gek és a chiasma morfoldgiai megitélésére nagy hangsaly
helyezédik az izolalt septum pellucidum hiany differen-
cidldiagnézisa sordn.

Kovetkeztetés

Esetbemutatisunk megerdsiti a magas magneses térerd-
vel végzett MR-vizsgilatok szerepét az izolalt septum
pellucidum hidny és az egyéb, a septum pellucidumot
érinté eltérések praenatalis differencialdiagnosztikaja-
ban. A litéidegek és a chiasma MR soran igazolt norma-
lis anatémidja valoszindsiti a kedvez8 kimenetelt, de a
diagnézis megerdsitésére magzati hormonvizsgalatok,
illetve az anyai Osztriolszint meghatdrozdsa is javasolt. Az
izolalt septum pellucidum hidny kedvez§ prognézisa mi-
att ezeknek a terhességeknek a megtartasit javasoljuk,
mig masodik trimeszterbeli felismeréskor SOD esetében
szoba jon a kozépidSs vetélésindukeid — ezért tartjuk
fontosnak a differencidldiagnosztika ismertetését.

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirasa és a kutatod-
munka anyagi timogatasban nem részestilt.

Szerzoi munkamegosztis: N.-B. Zs.: Adatgytjtés, elem-
z¢és, a kézirat végleges megszovegezése. V. Sz.: Kritikai
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megjegyzések, az eset kezel6orvosi gondozisa. R. G.:
Kritikai megjegyzések, a beteg neuroradiolégiai gondo-
zdsa. N. J.: témavezetd, kritikai megjegyzések, az eset
haziorvosi gondozasa. A cikk végleges valtozatat vala-
mennyi szerzd elolvasta és jévahagyta.

Erdekeltségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.
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