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Septooptische Dysplasie
(de-Morsier-Syndrom)

gestellt. Sie berichtete, daß ihr im letz-
ten Jahr eine zusätzliche Visusminde-
rung, konzentrische Gesichtsfeldeinen-
gung und eine Wahrnehmung des Ny-
stagmus aufgefallen sei. Die Patientin
wurde nach unauffälliger Schwanger-
schaft termingerecht als erstes Kind der
Mutter geboren. Im 1. Lebensjahr er-
schien sie leicht motorisch retardiert
(wozu aber leider keine detailierten An-
gaben dokumentiert wurden), hatte ei-
nen grobschlächtigen Nystagmus und
konnte vorgehaltene Gegenstände nicht
fixieren. Im Untersuchungsbefund mit
9 Jahren wurde eine konzentrische Ge-
sichtsfeldeinengung rechts auf ca. 30°,
ein Horizontalnystagmus mit rotatori-
scher Komponente und ein Visus von
0,14 rechts und 0,1 links sowie ein Nah-
visus von 0,3 rechts und 0,2 links doku-
mentiert. Im CT-Befund wurden da-
mals beidseits verplumpte Seitenven-
trikel mit Ausziehung der Hinterhörner
und erweiterter Cisterna magna be-
schrieben. Die intellektuelle Entwick-
lung sei normal gewesen, ebenso die
Pubertätsentwicklung.

Bei der aktuellen Untersuchung war
die Patientin allseits orientiert ohne
neuropsychologisches oder kognitives
Defizit. Im Hirnnervenbefund fiel ein
spontaner Pendelnystagmus mit rotato-
rischer Komponente und Verstärkung
bei horizontaler Blickwendung auf. Der
Visus war in der Ferne links auf 0,1 und
rechts auf 0,2 herabgesetzt. Der Nahvi-
sus betrug binokulär 0,6. Es bestand ei-
ne Hemianopsie nach rechts auf dem

Eine Agenesie des Septum pellucidum
wurde bereits 1880 von Tenchini be-
schrieben [32] und die Häufigkeit wird
auf 3 bis 30 pro 100000 geschätzt [7, 29].
Über die Kombination dieser Anomalie
mit einer kongenitalen Amaurose be-
richtete erstmals Reeves 1941 [25], bevor
de Morsier 1956 das Syndrom der sep-
tooptischen Dysplasie [9] als angebore-
ne Hypoplasie der Nervi optici mit Age-
nesie des Septum pellucidum definier-
te. Erst 1970 wurde von Hoyt et al. er-
kannt, daß dieses Syndrom mit
hypophysärem Minderwuchs einherge-
hen kann [15]. Die 3 typischen Haupt-
merkmale des Syndroms liegen nur sel-
ten gemeinsam vor, und ihre Ausprä-
gung weist ein breites Spektrum auf: 1.
Der ophthalmologische Befund variiert
von Blindheit bis zu normalem Visus
mit und ohne Nystagmus. 2. Endokri-
nologisch wurden neben komplexen
hypothalamisch-hypophysären Störun-
gen, isoliertem Wachstumshormon-
mangel auch regelrechte hormonale
Befunde beschrieben. 3. Zerebrale Fehl-
bildungen reichen von typischen Ver-
änderungen wie dem Fehlen des Sep-
tum pellucidum und Schizenzephalie
bis zum computertomographischen
Normalbefund. Die neurologischen Be-
funde werden von den Ausfällen im vi-
suellen System und den zerebralen
Mißbildungen mit entsprechenden
neuropsychologischen, neuroendokri-
nologischen und fokalen Symptomen
sowie epileptischen Anfällen bestimmt.

Kasuistik

Eine 17jährige Schülerin wurde zur Ab-
klärung eines seit Geburt bestehenden
Nystagmus und einer Sehschwäche vor-
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Zusammenfassung

Die septooptische Dysplasie (oder de-Mor-
sier-Syndrom) ist ein kongenitales Fehlbil-
dungssyndrom zerebraler Mittellinienstruk-
turen mit Agenesie des Septum pellucidum,
Hypoplasie der Nervi optici und Störungen
des hypothalamisch-hypophysären Systems.
Ein frühzeitiges Erkennen des Syndroms und
rechtzeitige Hormonsubstitution beeinflus-
sen entscheidend den Verlauf der Erkran-
kung. Anhand der Krankengeschichte einer
Patientin mit Visusminderung, einseitiger
Hemianopsie, Nystagmus sowie Agenesie
des Septum pellucidum beschreiben wir das
klinische Spektrum dieses sehr heterogenen
Syndroms. Die Pathogenese ist nicht geklärt.
Zum einen wird eine Schädigung von Opti-
kusneuronen und Hirnstrukturen in der 6.
Entwicklungswoche vermutet, zum anderen
eine spätere Läsion mit sekundärer Degene-
ration retinaler Ganglienzellen diskutiert.
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Septo-optic dysplasia (de Morsier
syndrome) Case report and literature
review

Summary

Septo-optic dysplasia (or de Morsier syn-
drome) is a congenital disorder charac-
terised by anomalies in cerebral midline
structures, optic nerve hypoplasia, and hor-
monal deficiencies. Diagnosis should be ma-
de early, due to the possibility of treating the
hormonal disturbances.We describe here a
case with decreased visual acuity, one-sided
hemianopia, nystagmus und agenesis of the
septum pellucidum and discuss the hetero-
geneous appearance of this syndrome.There
are two theories regarding its pathogenesis.
The first postulates simultaneous damage to
both cerebral structures and optic nerve
development around the 6th week of gesta-
tion, while the other favours secondary
degeneration of optic nerve fibres due to a
cerebral lesion.
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Hirnnerven ergab keine pathologi-
schen Befunde.Auch der weitere neuro-
logische und körperliche Befund war
regelrecht.

In der kraniellen Kernspintomo-
graphie imponierten beideits atrophi-
sche, schmalkalibrige Nervi optici so-
wie ein fehlendes Septum pellucidum
mit Ausbildung eines großen ver-
plumpten und abgeflachten Ventrikels
(Abb. 2). Infratentoriell ließ sich eine
kleine, nicht raumfordernde Arachnoi-
dalzyste kaudal des Kleinhirnwurmes
abgrenzen. Unauffällige Darstellung
des Palliums und der subkortikalen
Strukturen. Im EEG überwog eine β-

rechten Auge, sowie eine leichte kon-
zentrische Gesichtsfeldeinschränkung
und ein vergrößerter blinder Fleck auf
dem linken Auge (Abb. 1). In Muster-
VEP (visuell evozierten Potentialen)
fanden sich beidseits keine nachweis-
baren Reizantworten bei allen Muster-
größen als Hinweis auf eine deutliche
Sehbahnfunktionsstörung. Das Elekt-
roretinogramm war entsprechend einer
normalen Netzhautfunktion unauffäl-
lig. Fundoskopisch war eine leichte Pa-
pillenhypoplasie mit geringer Abblas-
sung erkennbar. Zusätzlich fand sich
ein Astigmatismus von 5,5 Dpt. beid-
seits. Die Untersuchung der übrigen
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Abb. 1 m Gesichtsfelder mit Hemianopsie am rechten Arm und leichter konzentrischer Gesichtsfeld-
einschränkung am linken Auge



27]. Die Papille erscheint hypoplastisch
und ist in einigen Fällen doppelt kontu-
riert [13, 21, 22]. Weiterhin wurde ein
vermehrtes Vorkommen von Astigma-
tismus beschrieben [36]. In vielen Fäl-
len besteht auch ein angeborener Ny-
stagmus, der sich in unterschiedlicher
Form als rotatorischer, horizontaler,
Upbeat- oder auch See-saw-Nystagmus
manifestieren kann [4, 8, 21, 27, 35].

Die septooptische Dysplasie wurde
ursprünglich von de Morsier mit einer
Aplasie des Septum pellucidums be-
schrieben. Inzwischen sind zahlreiche
Fälle mit intaktem Septum pellucidum
beschrieben, die auch diesem Syndrom
zugeordnet werden [2, 16, 19, 23, 31, 34].
Einige Autoren sind der Ansicht, daß
ein Fehlen des Septum pellucidum im-
mer mit neurologischen oder psychi-
schen Störungen, insbesondere Lern-
störungen und mentaler Retardierung,
vergesellschaftet ist [28, 29].Andere Au-
toren haben bei 6 von 7 Patienten mit
Aplasie des Septum pellucidum keine
oder nur minimale Störungen der neu-
rologischen und intellektuellen Ent-
wicklung sowie des Verhaltens gefun-
den [33]. Die Agenesie des Septum pel-
lucidum wird als eine Form der Ho-
loprosenzephalie angesehen, da eine
fehlerhafte Entwicklung von Gewebe
der Mittellinienstrukturen des Vorder-
hirns vorliegt [7, 28]. Sie kann als iso-
lierte Agenesie vorkommen [7, 29],
häufig ist sie mit weiteren Hirnmißbil-
dungen kombiniert [3, 28]. Hierzu zäh-
len unter anderem Schizenzephalie,
Agenesie des Corpus callosum, Poren-
zephalie, Aquäduktstenose, Chiari-II-
Malformation, Zephalozelen und Hy-
dranzephalie. Barkovich et al. [2] haben
anhand der begleitenden Hirnfehlbil-
dungen eine Einteilung der septoopti-
schen Dysplasie in 2 Gruppen vorge-
schlagen. In der einen Gruppe fassen
sie Patienten mit assoziierter Schizen-
zephalie, einem vorhandenen Rest des
Septum pellucidum und häufigem Vor-
kommen epileptischer Anfälle zusam-
men. Die andere Gruppe besteht aus Pa-
tienten ohne Schizenzephalie, aber mit
diffuser Hypoplasie der weißen Sub-
stanz, komplettem Fehlen des Septum
pellucidum und häufig hypothala-
misch-hypophysären Störungen. Nur
bei großen strukturellen Hirnläsionen
besteht eine Korrelation mit geistigen
und körperlichen Behinderungen so-
wie Epilepsie. Ansonsten kann vom
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Aktivität mit physiologischen Ermü-
dungszeichen ohne Herdbefund oder
epilepsiespezifische Potentiale. Der Li-
quor zeigte keine Auffälligkeiten. Die
Laboruntersuchungen einschließlich
der Hormonspiegelbestimmungen für
LH, FSH, STH, TSH, ACTH und Prolak-
tin ergaben Normalbefunde.

Diskussion

Die hier beschriebene Erkrankung ist
klinisch durch eine geringe Papillenhy-
poplasie, eine Funktionsstörung des
Sehnervs, ausgeprägten Astigmatismus
sowie durch eine angeborene Fehlsich-
tigkeit mit Hemianopsie auf einem Auge
und Nystagmus charakterisiert. Kern-
spintomographisch zeigt sich außer
atrophischen Nervi optici eine Agene-
sie des Septum pellucidum. Diese Kom-
bination von Symptomen ist typisch für
eine septooptische Dysplasie entspre-
chend der Originalbeschreibung von de
Morsier [9]. Im allgemeinen wird die
Diagnose schon im Kindesalter gestellt,
insbesondere wenn aufgrund von zere-
bralen Mißbildungen eine Entwick-
lungsretardierung oder epileptische An-
fälle auftreten. Auch ein hormonell be-
dingter Minderwuchs kann zu einer
frühen Diagnosestellung führen. Bei

Verdacht auf eine kongenitale Optik-
ushypoplasie ist eine zerebrale Kern-
spintomographie erforderlich, um gleich-
zeitig vorhandene zerebrale Mißbil-
dungen zu erkennen [5, 6, 18]. Bei unse-
rer Patientin wurde zwar im neunten
Lebensjahr eine Computertomographie
durchgeführt, das Krankheitsbild da-
mals jedoch nicht erkannt, und es wur-
den keine endokrinologischen Unter-
suchungen durchgeführt. Da keine de-
tailierten Vorbefunde verfügbar sind,
ist nicht klar, ob der Gesichtsfelddefekt
tatsächlich zugenommen hat. Im allge-
meinen werden die Visusstörungen bei
der angeborenen Optikushypoplasie als
nicht progredient eingestuft [13, 18]. Ei-
ne Diagnosestellung im Erwachsenen-
alter ist meist der Fall bei milder und
inkompletter Ausprägung des Syn-
droms [17].

Die ophthalmologischen Sympto-
me sind Folge einer angeborenen Op-
tikushypoplasie, die ein- oder beidsei-
tig auftreten kann. Der Visus kann von
normaler Sehkraft bis zur Blindheit rei-
chen [6, 18, 30, 33]. Die betroffenen Au-
gen zeigen meist einen Gesichtsfeldde-
fekt, der oft mit einer generellen Ge-
sichtsfeldeinengung einhergeht, aber
auch die Form einer bitemporalen He-
mianopsie annehmen kann [8, 13, 18, 22,

Abb. 2 m Axiale kranielle Kernspintomographie mit fehlendem Septum pellucidum, Bildung eines
großen, abgeflachten Ventrikels und hypoplastischen Nervi optici



Ausmaß des radiologischen Befundes
nicht auf die Klinik und Prognose der
Erkrankung geschlossen werden [6, 19,
34]. Diese sind u.a. auch von den hor-
monellen Störungen abhängig.

Seit der Beschreibung der Assoziati-
on von septooptischer Dysplasie mit
hypothalamisch-hypophysären Störun-
gen [15] wurden viele Fälle mit kombi-
nierten Hormonstörungen berichtet,
die vom isolierten Wachstumshormon-
mangel bis zum Panhypopituitarismus
reichen [1, 4, 6, 12, 14, 16, 17, 19, 20, 23, 30,
31, 34, 35]. Am häufigsten ist ein Wachs-
tumshormonmangel zu finden, der iso-
liert oder in Kombination mit anderen
Hormonstörungen auftreten kann, ge-
folgt von ACTH-, ADH- und TSH-Man-
gel [1, 19, 20, 30]. Eine erhöhte Sekretion
von Wachstumshormon wurde bislang
nur in einem Fall dokumentiert [19].
Ebenso kann es in seltenen Fällen zu er-
höhter Prolaktinsekretion kommen [1,
19]. Aufgrund der hormonellen Störun-
gen können in der Neugeborenenperi-
ode rezidivierende Hypoglykämien
auftreten [1, 19, 20, 30] sowie ein teilwei-
se schwer behandelbarer Diabetes insi-
pidus [17, 19, 20]. Eine bislang pathoge-
netisch ungeklärte verlängerte Hyper-
bilirubinämie in der Neugeborenenzeit
wurde auch beschrieben [1, 19]. Viele
Kinder kommen später wegen einer
Wachstumsretardierung zur Abklärung
[1, 14]. Eine rechtzeitige Substitutions-
therapie beeinflußt entscheidend die
weitere Prognose der Patienten. Die Pu-
bertätsentwicklung kann normal, ver-
zögert oder beschleunigt sein [12, 14,
16]. Der anatomisch-radiologische Be-
fund der hypothalamischen und hypo-
physären Region korreliert allerdings
nicht mit dem Auftreten und der Aus-
prägung einer Hormonstörungen [12,
20, 31, 34]. Die Hypophyseninsuffizienz
wird von den meisten Autoren als Folge
einer hypothalamischen Störung ange-
sehen [1, 12, 19, 23, 35], was auch durch
die wenigen neuropathologisch aufge-
arbeiteten Fälle unterstützt wird [26].
Es ist nicht klar, ob eine ggf. vorhandene
mentale Retardierung Folge eines Hor-
monmangels oder Ausdruck eines
Hirnsubstanzdefektes ist. Wahrschein-
lich spielen beide Faktoren eine Rolle.

Die Pathogenese der septoopti-
schen Dysplasie ist nicht geklärt. Es be-
stehen im wesentlichen 2 embryologi-
sche Theorien. Nach der einen kommt
es zu einer Schädigung in der Zeit um

hormonelle Störungen in sehr unter-
schiedlich schwerer Ausprägung vor-
kommen können. Differentialdiagno-
stisch müssen insbesondere Tumoren
der Hypophyse und anderer zerebraler
Mittellinienstrukturen sowie ein Hy-
drozephalus bedacht werden. Weitere
erworbene Ursachen sind Traumen
oder Leptomeningitiden. Angeborene
Ursachen für eine Agenesie des Septum
pellucidum sind das Apert-Synrom, die
Holoprosenzephalie, die Schizenzepha-
lie oder die Chiari-Malformation Typ II
[28]. Es ist unklar, inwiefern die isolier-
te Optikushypoplasie oder die isolierte
Agenesie des Septum pellucidum ei-
genständig nosologische Entitäten dar-
stellen oder als Varianten des de-Mor-
sier-Syndroms anzusehen sind.
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