
Resumen
El objetivo de este trabajo es manifestar la importancia del correcto diagnóstico diferencial de la agenesia aislada de septum 
pellucidum (SP), siendo una rara entidad que requiere un elevado nivel de sospecha. También ilustrar la importancia del manejo 
multidisciplinar y del seguimiento posterior del recién nacido. Presentamos el caso de una gestante de 35 años de edad a la 
que en la semana 26 se le realizó un control ecográfico, con el hallazgo de agenesia de septum pellucidum (ASP). Tras estudios, 
se continúa la gestación con resultado final de recién nacido a término con ASP aislada. Concluimos que la ASP se considera un 
potente marcador de anomalías del desarrollo del sistema nervioso, que obliga a un minucioso proceso diagnóstico, tanto en el 
periodo prenatal como posnatal. Cuando se trata de un hallazgo aislado su pronóstico es favorable, aunque, tras el nacimiento, 
el 17-25% de los casos presenta alguna anomalía asociada con un impacto clínico desfavorable, según las series consultadas.
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Abstract
The objective of this paper is to demonstrate the importance of the correct differential diagnosis of isolated absent septum 
pellucidum being a rare entity that requires a high level of suspicion. Also illustrate the importance of multidisciplinary mana-
gement and follow-up of the newborn after birth. We present the case of a 35-year-old pregnant woman who underwent an 
ultrasound control at 26 week with the discovery of absent septum pellucidum. After studies, pregnancy is continued with 
final result of a term newborn with isolated absent septum pellucidum. We conclude that the absent septum pellucidum is 
considered a powerfull marker of developmental abnormalities of the nervous system which requires a thorough diagnostic 
process. Both in the prenatal and postnatal periods. When it is an isolated finding its prognosis is favorable, although, 17-25% 
of cases present some anomaly associated with unfavorable clinical impact according to the series studied. 

Práctica Clínica
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INTRODUCCIÓN

El septum pellucidum (SP) es un componente del siste-
ma límbico (1) cuya función se desconoce, aunque pare-
ce que participa en la regulación del estado de ánimo 
y del comportamiento (2). Está formado por dos hojas 
que delimitan lateralmente el cavum septum pelluci-
dum (CSP), cavidad rellena de líquido cefalorraquídeo 
situada en la línea media del cerebro, que desaparece 
al final de la gestación o en los primeros meses de vida 
al fusionarse ambas hojas (3). Se extiende desde la parte 
anterior del cuerpo calloso hasta los pilares del fórnix y 
posteriormente se continua con el ventrículo de Verga 
o cavum vergae (3).

La visión del CSP mediante ecografía es posible y obli-
gatoria entre las semanas 18 y 37 de gestación, constitu-
yendo el punto de referencia para la medición del diáme-
tro biparietal, ventrículos laterales, diámetro transverso 
del cerebelo y cisterna magna (4). 

La agenesia de septum pellucidum (ASP) hace referencia 
a la anormal ausencia, parcial o completa (5), de sus hojas, 
cuya etiopatogenia no está del todo clara, considerándo-
se un potente marcador de anomalías del desarrollo del 
sistema nervioso más que una malformación per se (6). 

Su diagnóstico prenatal se realiza mediante ecografía 
(7), al constatar la ausencia del CSP con fusión de las 
astas anteriores de los ventrículos laterales en el pla-
no axial del complejo cerebral anterior (8). El principal 
reto en medicina fetal es su identificación como forma 
aislada o asociada a otras anomalías del desarrollo del 
sistema nervioso. En este sentido destaca la displasia 
septo óptica (DSO) por la dificultad que entraña su diag-
nóstico diferencial y, por tanto, el asesoramiento de los 
padres (6). La diferenciación entre ASP aislada y DSO es 
muy difícil antes del nacimiento, pues la hipoplasia del 
nervio óptico, las deficiencias endocrinas y las anomalías 
del desarrollo neurológico que lo caracterizan no pueden 
ser descartadas con certeza durante la gestación (9). 

Por otra parte, la no visualización del CSP por no existir 
líquido en su interior o por un aumento de ecogenicidad 
a su nivel fue descrita por Mallinger y cols. (10) en 2012. 
En su serie de 16 casos solo se encontró a un niño con 
retraso del lenguaje, por lo que este autor considera tal 
hallazgo como una variante anatómica de la normalidad, 
siempre que no existan otras anomalías cerebrales aso-
ciadas.

En este trabajo presentamos un caso de ASP aislada 
diagnosticado en periodo prenatal mediante ecografía 
bidimensional y resonancia magnética (RM), que fue con-
firmado posnatalmente mediante estudio clínico y analí-
tico hormonal, complementado con pruebas de imagen. 

El propósito de este estudio es ilustrar la complejidad 
e importancia del diagnóstico prenatal de la ASP aisla-
da, así como la dificultad que entraña el asesoramiento 
parental.

CASO CLÍNICO

Primigesta de 35 años de edad, diagnosticada de trom-
bosis venosa de la vena iliaca común izquierda en el 2.o 
trimestre. La ecografía morfológica realizada en la semana 
20 (27) mostró un mioma tipo 6 en el canto uterino dere-
cho, con unas dimensiones de 166 x 143 x 120 mm, sin 
encontrar anomalías fetales en ese momento. 

En la semana 26 se realizó un nuevo control ecográ-
fico (28), con el hallazgo de ASP con fusión de las astas 
anteriores de los ventrículos laterales en los cortes axiales 
cerebrales (Figs. 1 y 2).

Figura 1. Corte axial cerebral que muestra la ausencia de septum pelluci-
dum con fusión de astas anteriores de los ventrículos laterales. Semana 
26.5 de gestación.

Figura 2. Imagen obtenida en un corte coronal transfrontal, que muestra 
la ausencia de septum pellucidum con las astas anteriores fusionadas, 
el seno sagital superior; falx cerebri y cuerpo calloso. Semana 26.5 de 
gestación.

La neurosonografía avanzada evidenció los hallazgos 
descritos en la neurosonografia básica, así como el quias-
ma óptico con un aspecto normal y los nervios ópticos de 
diámetros 3 y 2,6 mm, considerándose normales para la 
edad gestacional; desarrollo adecuado de cisuras de Silvio, 
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parieto-occipital, calloso-marginal y giro hipocampal; falx 
cerebri íntegro; arteria cerebral anterior de trayecto nor-
mal; pilares del fórnix y cuerpo calloso normales; tálamos 
no fusionados; fosa posterior y cerebelo sin alteraciones, 
así como ausencia de ventrículomegalia (26). El resto del 
estudio anatómico fetal fue normal. El estudio genético 
fetal realizado en líquido amniótico mediante QF-PCR y 
array-CGH y el estudio serológico materno fueron igual-
mente normales (Figs. 3-5).

nuestro centro practicándose neurosonografía avanzada 
cada 4 semanas, sin que se encontraran otras anomalías 
encefálicas.

El parto se produjo de forma espontánea en la semana 
38.1 de gestación, resultando un varón de 2.790 g con 
test de Apgar 10/10. La neurosonografía y la RM cerebral 
no mostraron alteraciones a los tres meses del nacimien-
to. Actualmente el niño se encuentra en seguimiento en 
consultas de neurología y endocrinología pediátrica, con 
pruebas de visión, función hipofisaria y desarrollo neuro-
lógico normales a los 9 meses de vida. 

DISCUSIÓN

La ASP se considera una malformación congénita rara 
(11). Algunos autores cifran su incidencia en 2-3/100.000 
individuos en la población general (12). Actualmente, la 
mejora de la imagenología fetal ha dado lugar a un aumen-
to de los diagnósticos de ASP aislada sin otras anomalías 
intracraneales, por lo que su número debe de ser mayor. 

Es necesario precisar que, en ausencia de otras ano-
malías biológicas o anatómicas asociadas, se trata de un 
hallazgo que no debe ser catalogado como una verdadera 
malformación, puesto que puede ser encontrado en indi-
viduos normales (6,13,14). 

Según nuestra revisión de la bibliografía, existen pocos 
estudios sobre su evolución clínica en los primeros años 
de vida y ninguno en la edad adulta, ya que constituye 
un diagnóstico relativamente nuevo en medicina fetal (9).

El proceso diagnóstico de esta condición incluye la prác-
tica de ecografía morfológica y neurosonografía detalla-
das, RM cerebral, así como estudio genético y de infec-
ciones en el feto (9); ello permitirá realizar, de una forma 
relativamente sencilla, el diagnóstico diferencial de todas 

Figura 3. Imagen del nervio óptico izquierdo y del quiasma óptico en un 
corte oblicuo-axial realizado en la semana 26.5.

Figura 4. Imagen del nervio óptico izquierdo y del quiasma óptico en un 
corte oblicuo-axial realizado en la semana 26.5.

Asimismo, se realizó una RM encefálica fetal que con-
firmó los hallazgos ecográficos, observando un desarrollo 
cortical normal y una ventrículomegalia leve, la cual no fue 
confirmada en controles neurosonográficos posteriores. 
Sin embargo, esta prueba no aportó información adicional 
sobre las características del quiasma, nervios ópticos e 
hipófisis.

Con todos estos datos se informó a los padres de la 
imposibilidad de asegurar el diagnóstico de ASP aislada 
al no poder excluir en su hijo la DSO, tomando la deci-
sión de continuar el embarazo, el cual fue controlado en 

Figura 4. Visión del cuerpo calloso así como de la arteria cerebral ante-
rior y sus ramas pericalllosa y callosomarginal de trayecto normal. Sema-
na 26.5.
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las anomalías que pueden asociarse a la ASP a excepción 
de la DSO, entidad muy difícil de descartar por no decir 
imposible (9,10). Actualmente, este hecho constituye una 
verdadera frontera diagnóstica en medicina fetal.

La DSO, o síndrome de De Morsier, se caracteriza por 
tener una expresividad clínica muy variable. Siempre 
presenta ASP e hipoplasia del quiasma y nervios ópticos, 
pudiendo asociar alteraciones hipofisarias en el 71,7% de 
los casos; agenesia de cuerpo calloso; atrofia cerebelosa 
y ventriculomegalia (6,15). También puede asociar alte-
raciones corticales, lo cual ocurre en un 50% de casos, 
definiéndose entonces como “DSO Plus” (16). Su inciden-
cia en Europa, según los registros de EUROCAT, es de 1,9-
2,5/100.000 nacimientos, siendo más frecuente en ges-
tantes jóvenes (17). Patel y cols. (18) observan, en cambio, 
una incidencia de 1/10.000 en el noroeste de Inglaterra.

Su etiología es actualmente desconocida, aunque se 
cree consecuencia de un fenómeno disruptivo vascular 
(17). La mayoría de los casos son esporádicos con una 
combinación multifactorial de factores ambientales y 
genéticos (17), habiéndose descrito casos familiares con 
mutaciones en los genes HESX1, SOX2, SOX3 y OTX2 (19).

En cuanto al diagnóstico prenatal de la DSO, a pesar del 
avance de la ecografía 2D y 3D (20-23) y de la RM (24), 
estas técnicas no son concluyentes en la valoración de la 
vía óptica e hipófisis. Ello es debido al poder de resolu-
ción limitado de estas técnicas de imagen y al pequeño 
tamaño de dichas estructuras (24), sin olvidar la falta de 
correlación existente, en muchos casos, entre la norma-
lidad anatómica observada y las funciones visual y neu-
roendocrina (6). 

Lepinard y cols. (11) proponen el estudio del estriol 
en sangre materna como método para valorar la función 
hipofisaria fetal y, por tanto, su integridad. Después de la 
semana 28, la adrenocorticotropina fetal es transformada 
por la placenta materna en estriol, cuyo nivel es así un 
indicador de función corticotropa fetal e, indirectamente, 
de actividad pituitaria fetal. Sin embargo, de esta mane-
ra no podemos descartar otras disfunciones hipofisarias 
como el déficit de hormona de crecimiento, que es la 
principal deficiencia asociada con malformaciones de la 
línea media. 

La limitación de los estudios hormonales es que pueden 
servir para el diagnóstico, pero no para descartar com-
pletamente la DSO, puesto que la disfunción hipofisaria 
puede manifestarse tardíamente después del nacimiento. 

En conclusión, únicamente la exploración clínica oftal-
mológica y el estudio endocrinológico posnatales propor-
cionarán un diagnóstico cierto de ASP aislada al descartar 
la DSO.

En la actualidad existen pocos estudios de seguimiento 
posnatal que muestren la evolución clínica de los pacien-
tes con ASP aislada diagnosticada antes de nacer. La serie 
de Damaj y cols. (6) es la mayor hasta la fecha. Se trata de 
un estudio retrospectivo multicéntrico, realizado en 17 

niños con diagnóstico prenatal de ASP aislada confirmada 
con RM tras el nacimiento, de los cuales 14 tuvieron un 
desarrollo neurológico normal y 3 (17%) estaban afectos 
de DSO en la valoración realizada a la edad de 35 meses 
(+/- 24,6). 

Pilliod y cols. (25), en un estudio de precisión diagnós-
tica llevado a cabo en 15 fetos con diagnóstico de ASP 
aislada mediante ecografía y RM, encontraron que en dos 
de ocho niños sobrevivientes el diagnóstico final fue DSO 
(25%).

En un reciente estudio multicéntrico retrospectivo, Bor-
kowski y cols. (9) confirman el diagnóstico de ASP aislada 
en 14 recién nacidos vivos (100%), no encontrando alte-
raciones neurológicas en ninguno de ellos en un segui-
miento promedio de 45 meses; sin embargo, cuando la 
ASP se presentó en el contexto de DSO, el 50% de los 
pacientes manifestó algún tipo de secuela de tipo neuro-
lógico, endocrino o en forma de retraso de crecimiento.

Todas estas series coinciden en la dificultad del diag-
nóstico prenatal de la ASP aislada, así como en su buen 
pronóstico.

En nuestro caso, el diagnóstico fue confirmado tras el 
nacimiento mediante neurosonografía, RM, examen clí-
nico oftalmológico y estudio hormonal, presentando un 
estado normal a la edad de 9 meses.

CONCLUSIONES

La ASP se considera un potente marcador de anomalías 
del desarrollo del sistema nervioso, que obliga a un minu-
cioso proceso diagnóstico, tanto en el periodo prenatal 
como posnatal.

El amplio espectro de posibles resultados clínicos de 
esta condición, desde completamente normal hasta defi-
ciencia mental grave, así como la imposibilidad de des-
cartar con absoluta certeza la DSO en el periodo prenatal, 
subraya la dificultad del asesoramiento de los padres.

Las escasas series de casos publicados en la literatura 
médica concluyen que la ASP aislada tiene un pronóstico 
favorable, aunque, tras el nacimiento, el 17-25% de los 
casos presenta alguna anomalía asociada con impacto 
clínico desfavorable, según las series consultadas.

Debido al desconocimiento de la función de esta estruc-
tura del sistema límbico, se hace necesario el seguimiento 
neurológico de estos niños a largo plazo.
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