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SEPTOOPTIK DISPLAZI: OLGU SUNUMU

Septo-Optic Dysplasia: Case Report

Nesibe Akylrek!, Mehmet Emre Atabek!, Beray Selver Eklioglu’,

OzZET

Septooptik displazi (SOD) 6n beyin ve hipofiz bezinin tam olmayan gelisimi nedeniyle,
optik sinir, korpus kallosum, septum pellisidum hipoplazisi veya agenesisi ile karakte-
rize nadir gériilen dogumsal bir hastaliktir. Vakalarin ¢cogu sporadiktir. Hastalar genel-
likle bliylime hormonu ve tiroid stimulan hormonun (TSH) eksik salgilanmasina bagh
bliylime gelisme geriligi ile prezente olurlar. Bu yazida pes ekinovarus deformitesi ve
gecirilmis afebril nébet ile bagvuran ve biiylime geriligi ile septooptik displazi tanilari
alan iki olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Septooptik Displazi, Septum Pellisidum
ABSTRACT

Septo-optic dysplasia (SOD) is a rare congenital disorder characterized by hypoplasia
or agenesis of the optic nerve, corpus callosum, septum pellicidum due to incomplete
development of the forebrain and pituitary gland. Most cases are sporadic. Patients
are presented with growth retardation due to incomplete growth hormone and
thyroid-stimulating hormone {TSH) secretion. Two cases with non-febrile seizures and
equinovarus deformity and diagnosed as septo-optic dysplasia with growth retardation
are presented.
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GiRiS

Septooptik displazi optik sinir hipoplazisi ve septum
pellucidum hipoplazisi veya yoklugu gibi orta hat be-
yin yapisal anormalliklerinin oldugu kortikal gelisim
bozuklugudur.

Septooptik displazi ilk olarak 1956 yilinda Morsier ta-
rafindan tanimlanmigtir (1).

Vakalarin ¢ogu sporadik olmakla beraber sporadik ol-
mayan SOD'li vakalarda HESX1, SOX2, SOX3 ve mito-
kondrial komplex 3 sitokrom b mutasyonlari sorumlu
tutulmustur (2).

Vakalar izole biiylime hormonu eksikliginden multiple
hormon eksikligine kadar genis bir yelpazede prezen-
te olurlar (3). Bu yazida infant déneminde biiylime
gelisme geriligi, afebril nébet, pes ekinovarus defor-
mitesi ile basvuran ve klinik, laboratuar ve radyolojik
bulgulari ile SOD tanisi alan iki nadir olgu sunularak
literatiir bilgileri gozden gecirilmistir.

OLGU SUNUMU

Olgu 1:

Saghkli ve esiyle ikinci derece akrabaligi olan annenin
dérdiincii gebeliginden ikinci canli dogum olarak 39
haftalik, 2900 gr agirliginda spontan vajinal yolla do-
gan kiz hasta, 27 aylikken kilo alamama, biiylime geri-
ligi ve gecirilmis ategsiz nébet nedenleriile bagvurdu.
Fizik muayenede viicut agirhgi 8600 gr (3. p), boyu 78
cm (<3. p), bas cevresi 41 cm (3. p) idi. Fizik muayene-
de dismorfik bulgu saptanmadi. Norolojik muayene-
sinde oryante,koopere olup hafif govdesel hipotoni
mevcuttu. Dengesiz birkac adim atabiliyordu. Ovykii-
den bir kez ategsiz ndbet gecirdigi 6grenildi.

Rutin idrar, kan sayimi, biyokimyasal ve hormonal tet-
kikleri (tiroid, bliyime hormonu, prolaktin, FSH, LH,
PTH) normaldi.

EEG de epileptik odaklar mevcuttu. Beyin sapi isitsel
(BAER) ve gorsel uyarilma potansiyeli (VEP) normal-
di. Kranial magnetik rezonans goériintiilemede (MRG)
posterior fossada araknoid kist ve septum pellisidum
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agenezisi mevcuttu. Hasta klinik ve radyolojik bulgu-
lar esliginde septooptik displazi tanisi aldi. Takibinde
yillik uzamasi yetersiz olan hastaya 6tiroid iken yapi-
lan biliyiime hormonu uyari testlerine yetersiz yanit
alinarak biiylime hormonu tedavisi baslandi.

Olgu 2:

3 aylik erkek hasta pes ekinovarus ve gelisme geriligi
nedeniyle basvurdu. Spontan vajinal yol ile 2800 gr
olarak dogdugu 6grenildi. Fizik muayenede cevreye
olan ilgisi azalmis, bas kontroll olmayan hastanin vi-
cut agirhgi 3100 gr (3. p), boyu 57 cm (3-10. p), bas
bas cevresi 37 cm (3. p) olarak 6lgiildi. Alt ekstremi-
tede pes ekinovarus deformitesi disinda diger sistem
muayeneleri normaldi. Rutin laboratuar tetkikleri
normal olan hastanin TSH 1.14, FT4 0.36 idi. Tiroid
ultrasonografide tiroid bezi hipoplazik saptandi. Has-
taya santral hipotiroidizm tanisi konularak L-tiroksin
tedavisi basgland.

Kranial MRG de korpus kallozum agenesi ve septum
pellisidum yoklugu saptandi ve septooptik displazi ta-
nisi konuldu.

Hasta takiplerinde 6troid hale geldi. Biiylime gelisme
takibi acisindan izleme alindi.

TARTISMA

Septooptik displazi (SOD) 6n beyin ve hipofizer bezin
tam olmayan gelisimi ile hipofiz, optik sinir korpus
kallozum,, septum pellisidum hipoplazisi veya agen-
esisi ile karakterize dogumsal bir hastaliktir. SOD ilk
olarak 1956 yilinda Morsier tarafindan tanimlanmistir.
Morsier optik sinir hipoplazisi ve septum pellicidum
arasindaki iligkiyi tanimlamis ve bu durum giini-
miizde SOD da denilen Morsier sendromu olarak
tanimlanmistir (1).

Vakalarin ¢ogu sporadiktir. Fakat ailesel formlar da
gorilebilmektedir.
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Sporodik vakalarin etiyolojsinde gebelikte gecirilen
viral enfeksiyonlar, teratojen ajanlar, kullanilan anti-
konvulzan ilaglar, ilag¢ suistimali, vaskuler veya deje-
neratif hasarlar sorumlu tutulmustur. Ozellikle emb-
riyogenezin 4.ve 6. haftalar en kritik dénemlerdir.
Prenatal vaskuler hasar pek ¢ok kongenital anomali-
nin esas nedenidir; SOD ile beraber diger anomalile-
rin bir arada goriilmesinin altta yatan nedenlerinden
biri bu olabilir (4,5). Sporadik olmayan SOD'li vaka-
larda HESX1, SOX2, SOX3 ve mitokondrial kompleks
3 sitokrom b mutasyonlari sorumlu tutulmustur (2).

Vakalar izole biiylime hormonu eksikliginden multip-
le hormon eksikligine kadar genis bir yelpazede pre-
zente olurlar. Hipopitutarizm SOD'li vakalarin yaklasik
%44 62'sinde bildirilmistir (3).

SOD'un hafif formunda endokrin anomaliler olmaya-
bilirken pek ¢ok vakada biliyime hormonu eksikligi
(GH) vardir. Hastalar siklikla GH eksikligine bagh boy
kisaligi ile prezente olurlar. Kongenital nedenli GH ek-
sikliklerinin sik nedenlerindendir. Bliyime hormonu
olarak vakalarda TSH, LH, FSH, ACTH eksikligi de eslik
edebilir. Prolaktin, arginin, vazopresin gibi diger pitu-
iter hormonlar da eksik olabilir (6). Vakalarda erken
ergenlik, ergenlik gecikmesi veya ADH salinimindaki
bozukluga bagh diabetes insipitus gelisebilir (7). Ulke-
mizde Carman ve ark. tarafindan 4 yasinda sizensefa-
li, pakigiri, diabetes insipitus tespit edilen septooptik
displazili bir vaka bildirilmistir (8).

Yakin donemde panhipopitutarizm, hipoglisemik n6-
bet, agir solunum yetmezligi ile prezente olan hipofi-
zer aplazisi olan ancak arka hipofiz ve optik sinir ano-
malisi olmayan letal 2 vaka bildirilmistir (9).

Anatomik anomalilerin goésterilmesinde faydalidir;
ancak vakalarin sadece %30 unda hipofizer hipoplazi,
optik sinir hipoplazisi ve orta hat beyin yapisi agene-
zisi tespit edilir (3).

AKYUREK ve ark.
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Her iki olgumuz biiyime gelisme geriligi ile bagvurdu.
Her iki olgunun nérolojik gelisiminin yasitlarina gore
geri olmasi ve birinci olguda ategsiz nébet gecirme
oykisii olmasi nedeniyle yapilan kranial MRG ince-
lemesinde septooptik displazi tespit edildi. Ek olarak
ikinci olgumuzda santral hipotroidi tespit edildi. Her
iki olguda ortaya c¢ikan bulgular literatlirde bildirilen
bulgulara benzer sekildeydi.

SOD'lu hastalarda nadir de olsa ekstremite anoma-
lileri goriilebilmektedir (10). Literatiir bilgilerini des-
tekler bicimde ikinci olgumuzda pes ekinovarus de-
formitesi mevcuttu.

Sonug olarak SOD, hipofiz hormon eksikligi ve klasik
kranial MRG bulgusu olan optik sinir hipoplazisi, sep-
tum pellisidum yoklugu ile karakterize bir hastahktr.
Biiylime gelisme geriligi nedeniyle basvuran hastalar-
da nadir de olsa SOD olabilecegi diisiiniilmeli; erken
teshis prognozu belirleyecegi icin eslik eden diger sis-
temik bozukluklar arastiriimaldir.

Nadir genetik familyal vakalar artik siklikla bilinmekte
ve genetik konsultasyonun énemi hergecen glin art-
maktadir. Cevresel etkenler SOD ilizerinde etkili olsa
da genetik yatkinlik ve gevresel etkenlere maruziyet
suresi daha 6nemlidir. Gelecekte embriyolojik gelisim
defektleri etkilenen hastalarda genetik calismalara
agirlik verilerek aydinlanacaktr.
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