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RESUMEN

INTRODUCCION: El cavum septum pellucidum (CSP) es una cavidad llena de liquido cefalorraquideo, ubicada entre dos ldminas delgadas del
septo pelticido. Su visualizacion es esencial en la deteccién de malformaciones cerebrales de la linea media anterior, debido a su estrecha relacion
con el cuerpo calloso y el sistema limbico. La ausencia o alteracion del CSP se asocia con diversas condiciones, como la displasia septo-dptica
(DSO), la agenesia del cuerpo calloso, la holoprosencefalia y la esquizencefalia. Su persistencia en adultos, aunque muchas veces sin implicaciones,
puede estar vinculada a trastornos neuropsiquidtricos.

REPORTE DE CASO: Paciente de 22 afios, nuligesta, con ausencia de visualizacién del CSP y ventriculomegalia leve detectada en la ecografia de
las 23 semanas. Los exdmenes complementarios incluyeron neurosonografia y ecocardiografia fetal, sin hallazgo de otras anomalias. Al nacer, el
recién nacido presenté condiciones normales y evolucidn adecuada hasta los 10 meses, sin signos de compromiso neuroldgico. Actualmente, se
encuentra bajo seguimiento neuroldgico, con resonancia magnética pendiente.

DISCUSION: Aunque la mayoria de los casos de ausencia aislada del CSP evolucionan de manera favorable, es importante considerar que pueden
detectarse anomalias adicionales después del nacimiento, lo que podria conducir a resultados desfavorables, como alteraciones en el desarrollo
neuropsicomotor y deficiencias hormonales. La evaluacion cuidadosa y el seguimiento postnatal son esenciales para identificar posibles
complicaciones y ofrecer el asesoramiento adecuado a los padres.

CONCLUSION: El diagnéstico prenatal de ausencia aislada del septo pelticido puede tener un pronéstico mds favorable en comparacién con casos
asociados a otras anomalias. Sin embargo, el seguimiento postnatal es fundamental, ya que pueden existir asociaciones no detectadas durante la
vida fetal, como la displasia septo-Optica y otras deficiencias neuroldgicas, lo que convierte el asesoramiento a los padres en un desafio.

PALABRAS CLAVE: CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM, NEUROSONOGRAFIA, MALFORMACIONES CEREBRALES, AGENESIA DEL SEPTUM
PELLUCIDUM, DISPLASIA SEPTO-OPTICA, PRONOSTICO.

INTRODUCCION

El cavum septum pellucidum es una cavidad llena de
liquido cefalorraquideo (LCR), situada entre las dos laminas
delgadas del septo pelucido, delimitada superiormente por
el cuerpo calloso, inferiormente por el techo del tercer ven-
triculo y el fornix anterior, y lateralmente por los cuernos
frontales de los ventriculos laterales.

Durante el desarrollo embrionario, el septo pelacido se
forma entre la 6.* y la 8.* semana de gestacion, siendo identi-
ficado en la ecografia obstétrica a partir de la 17.* semana. Su
presencia y morfologia son hitos importantes en la deteccion
de malformaciones cerebrales, ya que el CSP se visualiza en
cortes axiales del cerebro fetal como una estructura anecoica
y bien delimitada entre los ventriculos laterales. Se consi-
dera uno de los principales marcadores de la integridad de
la linea media anterior cerebral, esencial para el desarrollo
adecuado del sistema limbico y del cuerpo calloso, con el

cual mantiene una estrecha relacion embriologica. Aunque
frecuentemente se asocia la agenesia del CSP con agenesia
del cuerpo calloso, este no es un signo patognomonico!-3.

La fusion de las laminas del septo peltacido generalmente
ocurre después del nacimiento, con el cierre de la cavidad
alrededor de los primeros seis meses de vida. Sin embargo,
la persistencia del CSP puede observarse en un porcentaje
significativo de la poblacion adulta, alcanzando hasta el 30%,
considerandose muchas veces una variante anatomica sin
implicaciones clinicas graves en la mayoria de los casos. No
obstante, un CSP aumentado o persistentemente alargado
se ha asociado a trastornos psiquiatricos, como la esquizo-
frenia y los trastornos del espectro bipolar, ademas de otras
condiciones neuropsiquiatricas*>.

Belhocine et al.®, a través de un estudio retrospectivo con
resonancia magnética, diagnosticaron 34/14.000 (0,02%)
ninos con agenesia del septo pelucido®. Sin embargo, la
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agenesia aislada del septo pelucido se considera una condi-
cion rara, con una prevalencia estimada de 2 a 3 por cada
100.000 nacidos vivos.

La ausencia del CSP puede observarse en asociacion con
anomalias complejas, como la displasia septo-optica (DSO),
una malformacion caracterizada por la ausencia del septo
pelacido, hipoplasia de los nervios opticos y disfuncion hi-
potalamica/pituitaria’8. Lepinard et al.® fueron los primeros
en reportar un diagnostico prenatal de displasia septo-optica
— sindrome de Morsier. Actualmente, con el avance de la
genética humana, se ha asociado a la DSO una mutacion
en el gen homeobox HESX1, ubicado en el cromosoma
3p14°. Estas anomalias cerebrales suelen estar relacionadas
con déficits en el desarrollo neuropsicomotor y disfunciones
hormonales severas, con implicaciones pronosticas significa-
tivas'?4¢8, Estudios de neuroimagen revelan que la ausencia
o alteraciones en el CSP, particularmente en el contexto de
agenesia del cuerpo calloso o displasia septo-optica, indican
trastornos en el desarrollo cerebral que requieren una in-
vestigacion mas detallada con resonancia magnética (RM)
fetal para elucidar el diagnostico y facilitar la planificacion
terapéutica adecuada”'©.

DIAGNOSTICO

El septo pelucido es una estructura compuesta por dos
laminas delgadas que delimitan un espacio anecoico, conoci-
do como cavum del septo pelucido (CSP), y forma parte del
complejo anterior del sistema nervioso central (SNC). Esta
estructura puede visualizarse mediante ecografia a partir de
la 17 semana de gestacion, desapareciendo progresivamen-
te después de la 37.% semana'. El CSP se identifica en los pla-
nos transventricular, sagital medio y transcaudado durante
la ecografia morfologica del segundo trimestre, presentando
una forma predominantemente cuadrada en cortes axiales
(en aproximadamente el 73% de los casos) y triangular en el
27% de los casos — figura 1.

Figura 1. A - corte transventricular (LTHA: linea interhemisférica anterior;
CSP: cavum del septo pelicido; VA: ventriculo anterior; VP: ventriculo
posterior; LIHP: linea interhemisférica posterior). B - corte sagital medio
(punta de la flecha: cuerpo calloso; CV: cavum vergae). C - corte coronal
transcaudado.

El ancho normal del CSP varia de acuerdo con la edad
gestacional. Utilizando un diametro biparietal (DBP) de 50
mm (20 semanas) y 80 mm (30 semanas), se registraron me-
didas de 3,9 mm y 5,8 mm, respectivamente!!. Medidas por
encima del percentil 95 pueden estar asociadas a aneuploi-
dias como trisomia 18, 21 y microdelecion del cromosoma

221112 El cavum debe estar presente en el 100% de los fetos
entre la 18.% y la 37% semana, especialmente cuando el DBP
varia entre 44-88 mm. Es fundamental diferenciarlo de las
columnas anteriores del fornix, que se visualizan como tres
lineas ecogénicas y no contienen liquido cefalorraquideo, y
de la persistencia del cavum vergae (CV), que generalmente
desaparece después de la 26.* semana de gestacion. La di-
ferenciacion adecuada entre estas estructuras es importante
para el diagnostico y seguimiento gestacional. La figura 2
muestra en un corte axial inferior las lineas hipoecogénicas
que pertenecen al fornix anterior (A) y la imagen anecoica
axial superior ilustra el cavum vergae (B).

Figura 2. Cortes axiales del polo cefdlico. A - Inferior: férnices (tres lineas
hiperecogénicas). B - Superior: cavum vergae (CV), regién medial y superior.

La correcta evaluacion del CSP es un componente cru-
cial en el examen ecografico de rutina, ya que su ausencia o
alteraciones pueden indicar malformaciones cerebrales gra-
ves, a menudo asociadas con alteraciones en el desarrollo
del cuerpo calloso y de la linea media del cerebro.

El cavum del septo pelucido desaparece en una secuen-
cia definida, siendo el cavum del velum interpositum el pri-
mero en desaparecer, seguido por el cavum vergae, ambos
alrededor de la 26.% semana de gestacion; le sigue el CSP,
que desaparece después de la 372 semana. La ausencia del
CSP puede ocurrir de manera aislada, sin anomalias cere-
brales o extracerebrales asociadas, o puede estar relacionada
con ventriculomegalia leve a moderada (medida del atrio
posterior inferior a 15 mm). Sin embargo, en algunos casos,
su ausencia esta asociada con malformaciones cerebrales sig-
nificativas, incluyendo: holoprosencefalia, ventriculomegalia
grave, agenesia o disgenesia del cuerpo calloso, esquizence-
falia y displasia septo-Optica®®".

La figura 3 ilustra la vista sagital y anterior del cavum
septum pellucidum (CSP), cavum velum interpositum (CVI)
y cavum vergae (CV'*,
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Figura 3 - La imagen ilustra la vista sagital y anterior de los tipos de cavum.
(CSP = cavum septum pellucidum, CV = cavum vergae y CVI = cavum velum
interpositum)™.

REPORTE DE CASO

Paciente de 22 afios, nuligesta, referida por el SUS para
seguimiento en la posgraduacion de Medicina Fetal de la
Clinica Gennus, vinculada a la Facultad de Ciencias Médicas
de Minas Gerais. Historia personal y familiar sin enferme-
dades neurologicas diagnosticadas, examenes de laboratorio
normales y ecografias anteriores dentro de la normalidad.

Ecografia realizada el 05/08/2023 en la Clinica Gen-
nus: Ausencia de visualizacion del cavum del septo pelucido
(CSP) en los cortes axial, sagital y coronal, e identificacion de
ventriculomegalia leve (figuras 4-6). No se observaron otras
anomalias estructurales asociadas, especialmente en la fosa
posterior, linea media posterior y quiasma optico.

Figura 4. Imagen axial del polo cefalico en tres niveles que muestra la ausencia
del cavum del septo pelticido y ventriculomegalia

Figura 5. Imagen sagital media del polo cefilico que muestra la ausencia del
cavum del septo pelticido. B. Doppler color muestra la arteria pericalosa.

Figura 6. Imagen coronal del polo cefélico en tres niveles que muestra la
ausencia del cavum del septo pelticido

Evaluaciones Complementarias:

Para aclarar la ausencia del CSP y la ventriculomegalia
leve, se realizaron:

Neurosonografia via endovaginal: Confirmo los hallazgos
de ventriculomegalia y ausencia del cavum del septo pelu-
cido. Se investigaron e identificaron los quiasmas Opticos,
estructuras de la linea media posterior y la fosa posterior,
todos normales (figura 7).

Figura 7. Neurosonografia fetal. A, B, C: evaluacion de la ventriculomegalia.
Imagenes de la linea media posterior y la fosa posterior. Las flechas indican
el quiasma Optico.

Ecocardiografia fetal: Normal, sin evidencia de cardiopa-
tias estructurales.

Conducta prenatal: Durante el prenatal, no se realizaron
estudios citogenéticos (cariotipo) ni resonancia magnética
(RM) fetal, a pesar de los hallazgos de alteraciones en el
sistema nervioso central.

Parto y evolucion neonatal: Recién nacido del sexo
masculino, nacido por parto vaginal el 12/11/2023, con
40 semanas y 2 dias de gestacion. Peso al nacer: 3,220 g.
Estatura: 49 cm.

Condiciones neonatales: Recibio el alta el segundo dia de
vida, sin complicaciones aparentes.

Evolucion postnatal: Hasta los 10 meses de edad, el lac-
tante presento un desarrollo adecuado en aspectos cogniti-
vos, sensoriales, visuales y motores, sin signos de compro-
miso neurologico. Sin embargo, se recomendo seguimiento
neurologico y resonancia magnética (aun pendiente por el
SUS), especialmente debido a la ausencia del septo pelucido
y la ventriculomegalia leve detectadas durante el periodo
prenatal.
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DISCUSION

La ausencia aislada del cavum del septo pelucido (CSP)
es una condicion que, en la mayoria de los casos, presenta
un pronostico favorable, con desarrollo normal y buena evo-
lucion. Sin embargo, como se destaca en la literatura, existe
el riesgo de deteccion de anomalias cerebrales adicionales
después del nacimiento, lo que puede impactar negativa-
mente en el desarrollo neurologico. Entre las complicacio-
nes postnatales se encuentran alteraciones en el desarrollo
neuropsicomotor, deficiencias visuales, como la ceguera, y
disfunciones hormonales’.

Borkowski-Tillman et al.®> destacan que, a pesar de los
avances en las técnicas de imagen, es dificil garantizar con
absoluta certeza la ausencia aislada del CSP durante el
periodo prenatal, senalando la posibilidad de otras malfor-
maciones no detectadas durante la gestacion. Los autores
analizaron 47 fetos, de los cuales 17/47 (15%) fueron consi-
derados con defecto aislado del CSP. Aproximadamente 14
bebés recibieron seguimiento neurologico y todos resultaron
normales. Por otro lado, al menos el 50% de los fetos con
anomalias asociadas presentaron resultados anormales®.

Estudios también evidencian que, incluso en casos donde
la agenesia del CSP parece ser aislada en el prenatal, se pue-
den diagnosticar anomalias adicionales posteriormente *57.

Damaj et al* realizaron un estudio con 17 casos de
agenesia aislada del CSP, donde 14/17 presentaron un de-
sarrollo neurologico normal. Sin embargo, en 3/17 (18%)
pacientes mostraron problemas conductuales, 2/17 (28%)
experimentaron retrasos en el lenguaje y 3/17 (18%) fueron
diagnosticados con displasia septo-Optica.

Di Pasquo et al.” realizaron una cohorte seguida de un
meta-analisis, revelando que en el 14% de los casos (9/70)
de agenesia aislada del CSP, se detect6 una anomalia adicio-
nal después del nacimiento. Se realizaron pruebas genéticas
en 30 casos, con dos resultados anormales (9%) — microde-
lecion 1pl14 y variante de significado desconocido (VOUS)
en 10pl13. Entre los 79 fetos acompanados, 14/79 (19%)
presentaron displasia septo-optica (DSO). Entre los 46 be-
bés que tuvieron seguimiento neurologico y no presentaban
DSO, 3/46 (6.5%) fueron diagnosticados con discapacidad
neurologica grave. Ademas, en 60 fetos considerados nor-
males cuando se analizo el tracto oftalmologico mediante
ultrasonido y resonancia magnética, 6/60 (9.1% - falso nega-
tivo) presentaron DSO en el periodo posparto. Estas eviden-
cias demostraron que la visualizacion aparentemente normal
de las vias opticas en el prenatal no excluye la posibilidad de
displasia septo-Optica. La tabla 1 ilustra los hallazgos de dis-
plasia septo-Optica posnatal de este meta-analisis, reforzando
la importancia del seguimiento incluso en casos que parecen
normales en las pruebas de imagen prenatales.

Damaj et al,, 2010 T .

Bault, 201 . 0,00 {0,00, 0,37}

Shinar ot al., 2020 .

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

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

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

Present study, 202

combined %

0.0 01 02 03 04 05 06 07

0,00 (0,00, 0.23)

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

proportion (5% confidence interval)

Tabla 1. Muestra la proporcién de casos de displasia septo-Optica en fetos
que presentaron una evaluacion prenatal de los tractos, nervios o quiasmas
oftalmicos normales.

Por lo tanto, el seguimiento posnatal es crucial para
monitorear el desarrollo de estos ninos, especialmente en
casos de ausencia del CSP, y debe involucrar un equipo
multidisciplinario que incluya neurologos, endocrinélogos y
oftalmologos.

CONCLUSION

La identificacion del cavum del septo pelacido es esen-
cial en el ultrasonido obstétrico de rutina a partir de la 17°
semana de gestacion, en cortes axiales del sistema nervioso
central. Es importante no confundir el CSP con el fornix o
con la persistencia del cavum vergae.

Su ausencia es un marcador significativo de defectos en
la linea media anterior cerebral. Al no visualizar el CSP, es
fundamental realizar una evaluacion detallada del SNC, in-
cluyendo las vias Opticas, mediante neurossonografia, reso-
nancia magnética (RM) y ultrasonido 3D/4D. La RM entre
las 28 y 32 semanas, asi como después del nacimiento, se
recomienda encarecidamente, al igual que la realizacion de
estudios invasivos, como cariotipo 0 microarray, en casos
con anomalias asociadas.

Tras el analisis de estos hallazgos, incluimos en nuestro
examen de neurosonografia fetal la evaluacion del nervio
optico, ademas de la investigacion del quiasma optico. Alon-
so et al.'% describieron un método para la identificacion y
medicion del quiasma, nervio y tracto optico a través de
ultrasonido abdominal. Mediante una imagen axial de la ca-
beza fetal en el plano transventricular, la sonda se mueve
caudalmente y se activa el Doppler colorido para identifi-
car el circulo de Willis como orientacion. La figura 8 ilustra
como identificar el quiasma, nervio y tracto optico fetal.

4 | RBUS - SOCIEDAD BRASILENA DE ULTRASONOGRAFIA

VOL. 32 N° 37 - SEPTIEMBRE 2024




AUSENCIA DEL CAVUM SEPTUM PELLUCIDUM: ENFOQUE MULTIDISCIPLINAR Y DESAFIOS DIAGNOSTICOS EN LA MEDICINA FETAL

poasterior

Figura 8. (a) Imagen ecografica transabdominal de la cabeza fetal con 26
semanas de gestacion, demostrando una imagen adecuada para evaluar
y medir el quiasma Optico. Al menos la o6rbita anterior debe ser visible
anteriormente y los pedtnculos cerebrales posteriormente; lateralmente, el
liquido cefalorraquideo se observa como un espacio anecoico alrededor del
quiasma Optico ecogénico en forma de X. Los calibradores estan colocados en
el centro de la estructura en forma de X, rodeada por liquido cefalorraquideo
anecoico. (b) Imagen ecografica transabdominal de la cabeza fetal con 29
semanas de gestacion a nivel del quiasma 6ptico. Se activa el Doppler colorido
para demostrar que el centro del quiasma Optico corresponde al origen de
la arteria cerebral media (ACM), que surge de las carétidas internas, y la
relacion del quiasma Optico con las arterias cerebrales posteriores (ACP) y
comunicantes posteriores que forman el circulo de Willis. (c, d) Imégenes
ecograficas transabdominales del cerebro del feto con 28 semanas de
gestacion, demostrando nervios Opticos normales (c) y tractos Opticos
normales (d). '°.

Aunque el tipo de parto depende de indicaciones obs-
tétricas especificas, el seguimiento postnatal es necesario en
todos los casos de agenesia aislada del CSP, con énfasis en
el seguimiento neurologico, endocrinoldgico y oftalmologi-
co. El asesoramiento prenatal de estos casos representa un
desafio, ya que malformaciones adicionales, como displasia
septo-oOptica y alteraciones conductuales o hormonales, pue-
den surgir después del nacimiento, comprometiendo el pro-
nostico inicial.

A diferencia de otras anomalias del SNC, como la agene-
sia del cuerpo calloso, que cuenta con criterios diagndsticos
y pronosticos mas establecidos, la ausencia aislada del septo
peldcido aun carece de directrices claras para un asesora-
miento preciso. Esto requiere un seguimiento riguroso y una
comunicacion adecuada con los padres, con el fin de prepa-
rarlos para posibles complicaciones futuras.
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