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El sindrome de ausencia del septum pellucidum con porencefalias
y otros defectos del desarrollo

R. PALENCIA

RESUMEN: Se presenta un paciente con ausencia de septum pellucidum, porencefalias y
heterotopias de la sustancia gris. En la exploracion se evidenciaba una tetraparesia espas-
tica, nistagmus, parilisis oculares y retraso psicomotriz. Las manifestaciones clinicas y ra-
dioldgicas son compatibles con el sindrome de ausencia de septum pellucidum con po-
rencefalias, del cual se comentan los aspectos mis destacados. PALABRAS CLAVE. MALFOR-
MACIONES CEREBRALES. DEFECTO CEREBRAL DE LA LINEA MEDIA. PARALISIS CEREBRAL.

THE SYNDROME OF ABSENCE OF THE SEPTUM PELLUCIDUM WITH POREN-
CEPHALIES AND OTHER DEVELOPMENTAL DEFECTS (SUMMARY): A patient with
absence of the septum pellucidum, porencephalies and heterotopies of grey matter is re-
ported. A spastic tetraparesis, nistagmus, ocular paralysis and mental retardation were
present at clinical examination. The clinical and radiological picture findings were com-
patible with a syndrome of absence of the septum pellucidum with porencephalies. The
most striking aspects of this picture are commented. KEY WORDS: CEREBRAL PARALYSIS.

MIDLINE CEREBRAL DEFECT. CEREBRAL MALFORMATIONS.

INTRODUCCION

La actuacion de diversos agentes (hipo-
xia, isquemia, infecciones...) durante los
petiodos embrionario o fetal pueden origi-
nar lesiones cerebrales secuelares cuya
expresividad radiologica es muy variada
aunque desde el punto de vista clinico
suelen mostrar una encefalopatia con
afectacion del desarrollo psicomotriz. Una
de las situaciones sobre la que en los dlti-
mos afios se ha llamado la atencién es el
denominado sindrome de ausencia de sep-
tum pellucidum con porencefalias y otros
defectos del desarrollo, cuya ubicacion
dentro del grupo de las malformaciones

cerebrales con ventriculo tinico es discu-
tida.

Aportamos el caso de un paciente cuyos
hallazgos radiolégicos permiten su inclu-
sion en este sindrome, del que comenta-
mos los aspectos mas destacados.

CASO CLINICO

Hembra. 1 a. 10 m. Peso y petimetro cefili-
co en percentil inferior al 3; talla en percentil
10-25. Es la 4.* de 4; nacida con un intervalo de
13 a. en relacién con el hermano anterior. Padre
49 a. y madre 44 a. No se recogen casos simila-
res ni otros datos de interés en el arbol geneald-
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gico. El embarazo y parto fueron normales. El
desarrollo psicomotor se realiz6 con retraso (sen-
tada a los 14 m., inicio de la marcha a los 21
m.). En la exploracion fisica se recogen, como
datos destacables: microcefalia, hipertelorismo,
estrabismo divergente del ojo derecho, nistag-
mus pendular, cifosis dorsal, tetraparesia espis-
tica, fondo de ojo normal. Entre los estudios
complementarios los datos de hematocitometria
e ionograma, asi como el EEG han sido norma-
les. La TAC muestra: ausencia del septum
pellucidum, con zonas hipodensas corticales bi-
laterales y asimétricas (probables porencefalias) y
cavidad en comunicacién con el ventriculo late-
ral derecho (porencefalia), asi como zonas de hi-
perdensidad en las proximidades de las cavida-
des (Fig. 1).

En el curso evolutivo se ha constatado una
mejorfa de las funciones motoras y psiquicas,
aunque se mantiene un retraso en relacion a los
nifios de su edad. Nunca ha presentado crisis
convulsivas.

COMENTARIOS

Las manifestaciones clinicas de esta pa-
ciente son compatibles con un cuadro de
parilisis cerebral en su forma de tetrapare-
sia espastica; los hallazgos en la TAC (au-

sencia del septum pellucidum, cavidades
porencefilicas y zonas de densidad aumen-
tada en el parénquima cerebral) permiten
su inclusién en el denominado sindrome
de ausencia del septum pellucidum con
porencefalias y otros defectos del de-
sarrollo, sobre el que habia llamado la
atencion Grunner (1) en 1959 (si bien
existian descripciones previas) y cuya iden-
tidad ha sido destacada mis recientemente
por Aicardi y Goutiéres (2).

Desde el punto de vista neuropatologi-
co los hallazgos habituales en este sindro-
me son: a) ausencia del septum pelluci-
dum, que suele ser completa (aunque en
ocasiones puede haber restos-del tabique)
(3); b) porencefalias, de forma y tamafio
variables, a menudo bilaterales y asimétri-
cas; c) heterotopias de la sustancia gris, casi
siempre bilaterales, que aparecen en la
TAC como zonas de densidad aumentada,
habitualmente localizadas en el dngulo
calloso caudal; d) microgirias, entre las va-
vidades porenceflicas.”

La mayoria de los autores (4, 5; 6) sefia-
‘lan que las manifestaciones clinicas habi-
tuales son retraso mental con tetraplejia es-
pastica, hallazgos que son los mas destaca-

FG. 1. a) Ausencia de septum pellucidum con diverticulo del ventriculo derecho y zonas hiperdensas sub-

corticales, especialmente en hemisferio izquierdo, en relacion con heterotopias de la sustancia gris. b) Zonas

hipodensas corticales mas acusadas en el lado derecho. C) Cavidad ventricular finica por ausencia del septum
pellucidum
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bles en nuestra paciente. Otros hechos que
se citan en la literatura como menos fre-
cuentes son: nistagmus, parilisis oculares
(también presentes en nuestro caso) y mal-
formaciones menores (secundarias a la dis-
funcién cerebral: luxacién de cadera, torax
en tonel).

El origen de esta situacién es desconoci-
do: para algunos autores (7) las porencefa-
lias son el resultado de una detencién del
desarrollo, aunque la mayorfa de las mas
recientes aportaciones las relacionan con
trastornos circulatorios en el tetritorio de
las arterias cerebrales medias (8). No se han
recogido casos familiares.

El cuadro es incluible en las encefalo-
patias clasticas prenatales, entidades que
son secuelas de un proceso destructivo and-
malo que actia sobre el cerebro durante el
petiodo prenatal (9). Para Aicardi y
Goutiéres (2) el trastorno que comentamos
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representa una entidad distinta de las po-
rencefalias encefaloclisticas.

El diagndstico diferencial debe efec-
tuarse con formas menores o moderadas de
holoprosencefalia (11) (lo que en ocasiones
es dificil), con la simple ausencia congénita
de septum pellucidum (que suele ser asin-
tomatica, mostrando un ventriculo dnico
simétrico y sin anomalias asociadas), con la
displasia septo-6ptica (12) (que junto a la*
ausencia de septum muestra hipoplasia de
nervios y discos Opticos, con papilas de
doble contorno y trastornos endocrinos y
que puede tener un origen embrioldgico
comin) (13).

Con la prictica de la TAC el sindrome
que comentamos debe considerarse en el
diagnéstico de pacientes con convulsiones,
paralisis cerebral de origen no explicado,
nistagmus congénito o talla baja.
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