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RESUMO

INTRODUCAO: O cavum septum pellucidum (CSP) é uma cavidade preenchida por liquido cefalorraquidiano, localizada entre duas léminas finas
do septo peltcido. Sua visualizagdo é essencial no rastreamento de malformagdes cerebrais da linha média anterior, particularmente pela intima
relagd@o com o corpo caloso e o sistema limbico. A auséncia ou alteracéo do CSP estd associada a diversas condi¢des, como displasia septo-dptica
(DS0), agenesia de corpo caloso, holoprosencefalia e esquizencefalia. Sua persisténcia em adultos, embora muitas vezes sem implicagdes, pode
estar ligada a disttrbios neuropsiquidtricos.

RELATO DE CASO: Paciente de 22 anos, nuligesta, com auséncia de visualizagdo do CSP e ventriculomegalia leve detectados no ultrassom de 23
semanas. Exames complementares incluiram neurossonografia e ecocardiografia fetal, sem outras anomalias. Ao nascimento, o recém-nascido
apresentou condicées normais e evolugédo adequada até os 10 meses, sem sinais de comprometimento neurolégico, com seguimento neuroldgico
e ressondncia magnética pendente.

DISCUSSAO: Embora a maioria dos casos de auséncia do CSP isolada evolua bem, é importante considerar que anomalias adicionais podem
ser detectadas apds o nascimento, levando a resultados desfavordveis, como alteragbes no desenvolvimento neuropsicomotor e deficiéncias
hormonais. A avalia¢do cuidadosa e o acompanhamento pds-natal séGo essenciais para identificar possiveis complicagbes e oferecer o
aconselhamento adequado aos pais.

CONCLUSAO: O diagnéstico pré-natal de auséncia do septo peltcido isolado pode ter um prognéstico mais favordvel em comparacéo com casos
associados a outras anomalias. No entanto, o acompanhamento pés-natal é fundamental, pois pode haver associacdes nédo detectadas durante
avida fetal, como displasia septo-dptica e outras deficiéncias neuroldgicas, o que torna o aconselhamento dos pais um desafio.

PALAVRAS-CHAVE: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSSONOGRAFIA, MALFORMAGCOES CEREBRAIS, AGENESIA DO SEPTO
PELUCIDO, DISPLASIA SEPTO-OPTICA, PROGNOSTICO.

ABSTRACT

Introduction: The cavum septum pellucidum (CSP) is a cavity filled with cerebrospinal fluid, located between two thin sheets of the septum
pellucidum. Its visualization is essential in the screening for anterior midline brain malformations, particularly due to its close relationship with the
corpus callosum and the limbic system. The absence or alteration of the CSP is associated with various conditions, such as septo-optic dysplasia
(SOD), agenesis of the corpus callosum, holoprosencephaly, and schizencephaly. Its persistence in adults, although often without implications,
may be linked to neuropsychiatric disorders.

Case Report: A 22-year-old nulligravida patient presented with absence of CSP visualization and mild ventriculomegaly detected on ultrasound
at 23 weeks. Complementary examinations included neurosonography and fetal echocardiography, which revealed no other anomalies. At
birth, the newborn showed normal conditions and appropriate development up to 10 months of age, with no signs of neurological impairment.
Neurological follow-up and magnetic resonance imaging are still pending.

Discussion: Although most cases of isolated CSP absence have a favorable outcome, it is important to consider that additional anomalies may be
detected after birth, leading to unfavorable outcomes, such as alterations in neuropsychomotor development and hormonal deficiencies. Careful
evaluation and postnatal follow-up are essential to identify potential complications and provide appropriate counseling to parents.

Conclusion: The prenatal diagnosis of isolated absence of the septum pellucidum may have a more favorable prognosis compared to cases
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associated with other anomalies. However, postnatal follow-up is crucial, as there may be associations not detected during fetal life, such as septo-
optic dysplasia and other neurological deficiencies, which makes parental counseling a challenge.

KEYWORDS: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSONOGRAPHY, BRAIN MALFORMATIONS, AGENESIS OF THE SEPTUM PELLUCIDUM,
SEPTO-OPTIC DYSPLASIA, PROGNOSIS.

INTRODUCAO

O cavum septum pellucidum € uma cavidade preenchida
por liquido cefalorraquidiano (LCR), situada entre as duas
laminas finas do septo pelucido, delimitado superiormente
pelo corpo caloso, inferiormente pelo teto do terceiro ven-
triculo e fornix anterior, e lateralmente pelos cornos frontais
dos ventriculos laterais.

Durante o desenvolvimento embrionario, o septo pelici-
do se desenvolve entre a 6° e 8 semana de gestagao, sendo
identificado no ultrassom obstétrico a partir da 17% semana. A
sua presenga e morfologia sao marcos importantes no rastrea-
mento de malformagdes cerebrais, uma vez que o CSP é visu-
alizado em cortes axiais do cérebro fetal como uma estrutura
anecoica e bem delimitada entre os ventriculos laterais. Ele €
considerado um dos principais marcadores de integridade da
linha média anterior cerebral, essencial para o desenvolvimen-
to correto do sistema limbico e do corpo caloso, com o qual
mantém uma intima relacao embriologica. Embora frequen-
temente associada a agenesia de CSP com agenesia do corpo
caloso este nao € um sinal patognomonico '3

A fusao das laminas do septo pelucido geralmente ocorre
apos o nascimento, com o fechamento da cavidade ao redor
dos primeiros seis meses de vida. No entanto, a persisténcia
do CSP pode ser observada em uma porcentagem significati-
va da populacao adulta, chegando a 30%, sendo muitas vezes
considerada uma variante anatomica sem implicacoes clinicas
graves na maioria dos casos. Entretanto, um CSP aumentado
ou persistentemente alargado tem sido associado a disturbios
psiquiatricos, como esquizofrenia e transtornos do espectro
bipolar, além de outras condi¢Oes neuropsiquiatricas *°.

Belhocine et al® através de um estudo retrospectivo com
ressonancia magnética diagnosticaram 34/14.000 (0.02%)
criancas com agenesia do septo pelucido °. Todavia a age-
nesia isolada do septo pelucido, sao consideradas condigoes
raras, com prevaléncia estimada em 2 a 3 por 100.000 nas-
cidos vivos.

A auséncia do CSP pode ser observada em associacao
com anomalias complexas, como a displasia septo-optica
(DSO), uma malformacao caracterizada pela auséncia do
septo pelucido, hipoplasia dos nervos opticos e disfuncao hi-
potalamica/pituitaria 78, Lepinard et al® foram os primeiros a
reportarem um diagnostico pré-natal da displasia septo-Opit-
ca — sindrome de Morsier. Atualmente com desenvolvimen-
to da genética humana uma muta¢ao do gene homeobox
HESX1 localizada no cromossoma 3p 14 tem sido associada
a DSO?’. Essas anomalias cerebrais geralmente estao associa-
das a déficits no desenvolvimento neuropsicomotor e em
disfungdes hormonais severas, com implicagdes prognosti-
cas significativas '*#¢8, Estudos em neuroimagem revelam

que a auséncia ou alteragdoes no CSP, particularmente no
contexto de agenesia do corpo caloso ou displasia septo-
-optica, indicam disturbios no desenvolvimento cerebral que
requerem uma investigacao mais detalhada com ressonancia
magnética (RM) fetal para elucidar o diagnostico e facilitar o
planejamento terapéutico adequado 7'°.

DIAGNOSTICO

O septo pelucido € uma estrutura composta por duas
laminas finas que delimitam um espaco anecoico, conhecido
como cavum do septo pelacido (CSP), e € parte do comple-
x0 anterior do sistema nervoso central (SNC). Essa estrutu-
ra pode ser visualizada por ultrassonografia a partir da 172
semana de gestacao, desaparecendo progressivamente apos
a 37% semana '. O CSP ¢ identificado nos planos transven-
tricular, sagital mediano e transcaudato durante o ultrassom
morfologico do segundo trimestre, sendo sua forma predo-
minantemente quadrada em cortes axiais (em cerca de 73%
dos casos), e triangular em 27% dos casos — figura 1.

Figura 1. A - corte transventricular (LIHA linha inter-hemisférica anterior;
CSP cavo do septo pelucido; VA ventriculo anterior; VP ventriculo
posterior; LIHP linha inter-hemisférica posterior. B - corte sagital mediano
(ponta seta - corpo caloso; CV cavo vergae). C - Corte coronal transcaudato.

A largura normal do CSP varia de acordo com a idade
gestacional. Usando um diametro biparietal (DBP) de 50mm
(20 semanas) e 80mm (30 semanas) foi de 3.9mm e 5.8mm,
respectivamente ''. Medida acima do percentil 95th pode es-
tar associado a aneuploidia como trissomia 18,21 e microde-
lecao do cromossomo 22 "2, O cavum deve estar presente
em 100% dos fetos entre a 18 e 37° semana, especialmente
quando o DBP varia entre 44-88mm. E fundamental diferen-
cia-lo das colunas anteriores do fornix, que sao visualizadas
como trés linhas ecogénicas e nao contém liquido cefalorra-
quidiano, e da persistéencia do cavum vergae (CV), que usu-
almente desaparece apos a 26 semana de gestacao. A dife-
renciagao adequada entre essas estruturas € importante para
o diagnostico e seguimento gestacional. A figura 2 exibe em
um corte axial inferior as linhas hiperecogénicas que perten-
cem ao fornice anterior (A) e imagem anecoica axial superior
ilustra o cavo vergae (B).
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Figura 2. Cortes axiais do polo cefdlico. A - Inferior: fornices (trés linhas
hiperecogénicas). B - Superior: cavo vergae (CV), regido mediana e superior.

A correta avaliagao do CSP é um componente crucial no
exame ultrassonografico de rotina, devido ao fato de que sua
auséncia ou alteragcoes podem indicar malformagdes cerebrais
graves, muitas vezes associadas a alteragoes no desenvolvi-
mento do corpo caloso e da linha média do cérebro.

O cavum do septo peltacido desaparece em uma sequ-
encia definida, com o cavum do velum interpositum sendo
o primeiro a desaparecer, depois 0 cavo vergae, ambos por
volta 26a semana de gestacao; € seguido pelo CSP, que desa-
parece apos a 37% semana. A auséncia do CSP pode ocorrer
isoladamente, sem anomalias cerebrais ou extracerebrais as-
sociadas, ou pode estar relacionada a ventriculomegalia leve
a moderada (medida do atrio posterior inferior a 15mm). No
entanto, em alguns casos, sua auséncia esta associada a mal-
formagoes cerebrais significativas, incluindo: holoprosencefa-
lia, ventriculomegalia grave, agenesia ou disgenesia do corpo
caloso, esquizencefalia, displasia septo-Optica®®"3.

A figura 3 ilustra visao sagital e anterior dos cavum septum
pellucidum (CSP), cavum velum interpositum (CVI]) e cavum
vergae (CV)

Lateral View Anterior View

Anterior hoen of
lateral ventricle

Anterior hom of /
Iateral ventricle |

Posterior hom
of lateral ventricle

Cerebral aqueduct

Inferior horn of
Inferior horm of Literal ventricke Lateral ventricle

Figura 3 - Imagem ilustra visdo sagital e anterior dos tipo de cavum.
(CSP = cavo septo peltcido, CV = cavum vergae e CVI = cavum velum
interpositum) **

RELATO DE CASO

Paciente de 22 anos, nuligesta, encaminhada pelo SUS
para acompanhamento na pos-graduagao de Medicina Fetal
da Clinica Gennus, vinculada a Faculdade de Ciéncias Médi-
cas de Minas Gerais. Historia pessoal e familiar sem doengas
neurologicas diagnosticadas, exames laboratoriais normais e
ultrassonografia anteriores dentro da normalidade.

Ultrassonografia realizada em 05/08/2023 na Clinica
Gennus: Auséncia de visualizacdo do cavum do septo peldci-
do (CSP) nos cortes axial, sagital e coronal e identificagao de
ventriculomegalia leve (figuras 4-6). Nao foram observadas
outras anomalias estruturais associadas em especial da fossa
posterior, linha média posterior e quiasma optico.

Figura 4. Imagem axial do podlo cefélico em trés niveis exibindo auséncia do
cavo do septo pelucido e ventriculomegalia.

Figura 5. Imagem sagital mediana do polo cefalico exibindo auséncia do
cavo do septo pelucido. B. Doppler color exibe artéria pericalosa.

Figura 6. Imagem coronal do pélo cefélico em trés niveis exibindo auséncia
do cavo do septo pelucido.

Avaliagoes Complementares:

Para esclarecer a auséncia do CSP e a ventriculomegalia
leve, foram realizados:

Neurossonografia via endovaginal: Confirmou os acha-
dos de ventriculomegalia e auséncia do cavo do septo pe-
lacido. Os quiasmas Opticos, estruturas da linha média pos-
terior e fossa posterior foram pesquisados, identificados e
normais (figura 7).
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Figura 7. Neurossonografia fetal. A,B,C avaliagio da ventriculomegalia.
Imagens da linha média posterior e fossa posterior. As setas indicam o
quiasma dptico.

Ecocardiografia fetal: Normal, sem evidéncias de cardio-
patias estruturais.

Conduta Pré-natal: Durante o pré-natal, ndo foram reali-
zados estudos citogenéticos (cariotipo) ou ressonancia magné-
tica (RM) fetal, apesar dos achados de alteragoes no sistema
nervoso central.

Parto e Evolugao Neonatal: Recém-nascido do sexo mas-
culino, nascido por parto vaginal em 12/11/2023, com 40
semanas e 2 dias de gestacao. Peso ao nascimento: 3.220g.
Estatura: 49 cm.

Condigoes neonatais: Recebeu alta no segundo dia de
vida, sem complicagOes aparentes.

Evolugao Pos-natal: Até os 10 meses de idade, o lactente
apresentou desenvolvimento adequado nos aspectos cogniti-
vo, sensorial, visual e motor, sem sinais de comprometimento
neurologico. No entanto, o acompanhamento neurologico
e 0 seguimento por ressonancia magnética (ainda pendente
pelo SUS) foram recomendados, especialmente devido a au-
séncia do septo pelucido e a ventriculomegalia leve detecta-
das no periodo pré-natal.

DISCUSSAO

A auséncia isolada do cavum do septo pelucido (CSP)
€ uma condicao que, na maioria dos casos, apresenta um
prognostico favoravel, com desenvolvimento normal e boa
evolucao. No entanto, como ressaltado na literatura, existe
o risco de deteccao de anomalias cerebrais adicionais apos o
nascimento, o que pode impactar negativamente o desenvol-
vimento neurologico. Entre as complicacoes pos-natais estao
alteragoes do desenvolvimento neuropsicomotor, deficiéncias

visuais, como cegueira, e disfuncoes hormonais ”.

Borkowski-Tillman et al > destacam que, apesar dos avan-
¢os nas técnicas de imagem, € dificil garantir com absoluta
certeza a auséncia isolada do CSP no periodo pré-natal, apon-
tando para a possibilidade de outras malformacoes nao de-
tectadas durante a gestacao. Os autores analisaram 47 fetos
sendo 17/47 (15%) considerados com defeito do CSP isolado.
Cerca de 14 bebés tiveram acompanhamento neurologico e
todos normais. Por outro lado, pelo menos 50% dos fetos com
anomalias associadas apresentaram resultados anormais 3.

Estudos também evidenciam que, mesmo em casos onde
a agenesia do CSP aparenta ser isolada no pré-natal, anoma-
lias adicionais podem ser diagnosticadas posteriormente 467,

Damaj et al.* em um estudo com 17 casos de agene-
sia isolada do CSP, 14/17 apresentaram desenvolvimen-
to neurologico normal, todavia em 3/17 (18%) pacientes
exibiram problemas comportamentais, 2/17 (28%) tiveram
atrasos de linguagem, e 3/17 (18%) foram diagnosticados
com displasia septo-optica.

Di Pasquo et al °. realizaram uma coorte seguida de meta-
-analise, revelando que em 14% dos casos (9/70) de agenesia
isolada do CSP, uma anomalia adicional foi detectada apos
o nascimento. Testes genéticos foram realizados em 30 casos
com dois resultados anormais (9%) — microdelecao 1p14 e
variante de significado desconhecido (VOUS) no 10p13. Den-
tre os 79 fetos acompanhados, 14/79 (19%) apresentaram
displasia septo-optica (DSO). Entre os 46 bebés que tiveram
acompanhamento neurologico e nao apresentavam DSO,
3/46 bebés (6.5%) foram diagnosticados com deficiéncia
neurologica grave. Além do mais em 60 fetos foram conside-
rados normais quando o trato oftalmologico foi analisado por
ultrassom e ressonancia magnética, todavia 6/60 (9.1% - fal-
so negativo) apresentaram DSO no periodo pos parto. Essas
evidéncias demonstraram que a visualizacdo aparentemente
normal das vias Opticas no pré-natal ndo exclui a possibilidade
de displasia septo-optica. A tabela 1 ilustra os achados de dis-
plasia septo-Optica pos-natal desta meta-analise reforcando a
importancia do seguimento mesmo que aparentemente nor-
mais nos exames de imagens pré-natais.

Damaj et al., 2010 T .
Bault, 20 1.
Shinar ot al., 2020 .

al., 202 0,00 (0,00, 0,23)

0,19 (0,04, 0,46)

0,00 (0,00, 0,37)

0,38 (0,09, 0,76)

Present study, 202 — 0,00 {0,00, 0.23)

combined %

0.0 0.1 0.2 03 04 05 06 07

0,09 (0,01, 0,24)

proportion (5% confidence interval)

Tabela 1. Exibe a proporgao de casos de displasia septo-6ptica em fetos que
apresentaram avaliagdo pré-natal dos tratos, nervos ou quiasmas oftalmicos
normais.
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Portanto, o acompanhamento poés-natal € crucial para
monitorar o desenvolvimento dessas criancgas, especialmen-
te em casos de auséncia do CSP, e deve envolver uma
equipe multidisciplinar, incluindo neurologistas, endocrino-
logistas e oftalmologistas.

CONCLUSAO

A identificacao do cavum do septo pelucido € essencial
no ultrassom obstétrico de rotina a partir da 17° semana
de gestacao, nos cortes axiais do sistema nervoso central.
Importante nao confundir o CSP com o fornix ou com a
persisténcia do cavum vergae.

Sua auséncia € um marcador significativo de defeitos
da linha média anterior cerebral. Ao ndo visualizar o CSP,
¢é fundamental realizar uma avaliacao detalhada do SNC,
incluindo as vias opticas, por meio de neurossonografia,
ressonancia magnética (RM) e ultrassom 3D/4D. A RM
entre 28 e 32 semanas e apOs 0 nascimento € altamente
recomendada, assim como a realizagao de exames inva-
sivos, como cariotipo ou microarray, em casos com ano-
malias associadas.

Ap6s analise destes achados incluimos no nosso exame
de neurossonografia fetal avaliagado do nervo optico, além
da pesquisa do quiasma optico. Alonso et all6 descreve-
ram um método para identificacado e medida do quiasma,
nervo e trato optico através do ultrassom abdominal. Atra-
vés de uma imagem axial da cabeca fetal no plano trans-
ventricular a sonda € movida caudalmente e o Doppler
colorido € ativado para identificar o circulo de Willis para
orientagao. A figura 8 ilustra como identificar o quiasma,
nervo e trato optico fetal.

Figura 8. (a) Imagem ultrassonogrifica transabdominal da cabega fetal
com 26 semanas de gestacdo, demonstrando imagem adequada para avaliar
e medir o quiasma dptico. Pelo menos a Orbita anterior deve ser vista
anteriormente e os pedunculos cerebrais posteriormente; lateralmente,

o liquido cefalorraquidiano ¢é visto como um espago anecoico ao redor
do quiasma optico ecogénico em forma de X. Os calibradores sio
colocados no centro da estrutura em forma de X, vista cercada por liquido
cefalorraquidiano anecdico. (b) Imagem ultrassonografica transabdominal
da cabega fetal com 29 semanas de gestagao no nivel do quiasma Optico.
O Doppler colorido ¢ ativado para demonstrar que o centro do quiasma
optico corresponde a origem da artéria cerebral média (ACM) que surge das
carétidas internas e a relacdo do quiasma 6ptico com as artérias cerebrais
posteriores (ACP) e comunicantes posteriores que formam o circulo de
Willis. (c,d) Imagens ultrassonograficas transabdominais do cérebro do feto
com 28 semanas de gestagao, demonstrando nervos dpticos normais (c) e
tratos Opticos normais (d) .

Embora o tipo de parto dependa de indicagoes obstétri-
cas especificas, 0 acompanhamento pos-natal € necessario em
todos os casos de agenesia isolada do CSP, com énfase no
seguimento neuroldgico, endocrinoldgico e oftalmologico. O
aconselhamento pré-natal desses casos representa um desa-
fio, pois malformacGes adicionais, como displasia septo-Optica
e alteragcoes comportamentais ou hormonais, podem surgir
apos o nascimento, comprometendo o prognostico inicial.

Diferentemente de outras anomalias do SNC, como a
agenesia do corpo caloso, que possui critérios diagnosticos
e prognosticos mais bem estabelecidos, a auséncia isolada
do septo pelucido ainda carece de diretrizes claras para um
aconselhamento preciso. Isso demanda um acompanhamen-
to rigoroso e uma comunicacao adequada com os pais, a fim
de preparar para possiveis complicacoes futuras.
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