
  
 

 

       
   معرفي يك مورد–سپتواپتيك ديسپلازي 

   دانشگاه علوم پزشكي تهران،ر گروه كودكان، دانشيافوق تخصص اعصاب كودكان ؛دكتر محمودرضا  اشرفي
  دانشگاه علوم پزشكي تهران ،دستيار كودكان ؛*دكتر علي  نيكخواه
  دانشگاه علوم پزشكي تهرانر گروه راديولوژي،  راديولوژيست، استاديادكتر هومن عليزاده؛

   خلاصه
ژنزي عصب يك سندرم شامل ديس) septo-optic dysplasia( ديسپلازي سپتواپتيك :هدف

شناسي هاي جنين شناختي و آسيباين سندرم بر اساس يافته. اپتيك و سپتوم پلوسيدوم است
چنين هم. باشدالي مي، وجود يا عدم شيزنسفشود كه وجه تمايزشانعصبي به دو گروه تقسيم مي

 اختلال عملكرد هيپوتالاموس و هيپوفيز به برخي بيماري) دوسومحدود (در بسياري از اين بيماران 
-، ديابت بيمزه و كمبود ايزوله هورمون رشد منجر ميهاي غدد درون ريز از قبيل هيپوتيروييديسم

- (لاس پ آن سپتو اپتيك ديسپلازياگر اين سندرم با ديسپلازي كورتكس مغز همراه باشد، به. شود
septo, ptic dysplasia plus(شود گفته مي .  

شود كه با فقدان بينايي، پرنوشي و اي معرفي مي ساله2، دختر در اين مقاله :معرفي بيمار
 ماهگي متوجه مشكل بينايي 2والدين وي از . پرادراري مراجعه كرده و هنوز قادر به ايستادن نبود

، فرورفتگي دو در معاينه عصبي يك همي پارزي سمت راست و در معاينه چشم.  بودنددهوي ش
، هولوپروزنسفالي لوبار اسكن مغزتيدر سي. هاي اپتيك مشهود بودطرفه به همراه هيپوپلازي ديسك
 و  ديسپلازي سپتواپتيك به همراه آتروفي اعصاب اپتيكآي.آر.به همراه ونتريكولومگالي و در ام

  . كياسماي اپتيك دو طرف و فقدان سپتوم پلوسيدوم گزارش گرديد
بندي سندرم ديسپلازي هايي در تقسيممعرفي اين بيمار نشانگر وجود چالش :گيرينتيجه

آي در كودكان دچار تاخير نكاملي و فقدان سپتوم پلوسيدوم .آر.، و استفاده مناسب از امسپتواپتيك
  .باشد ميهاي همراهمالفورماسيونجهت تشخيص و درمان بموقع 

ديابت  ،آتروفي عصب اپتيك، سپتوم پلوسيدوم ،ديسپلازي سپتواپتيك : كليديواژه هاي
بيمزه

  مقدمه
ــپتواپتيك   ــسپلازي س ــك )septo-optic dysplasia(دي  ي

اختلال تكاملي اسـت كـه بـا ديـس ژنـزي سـپتوم پلوسـيدوم و                 
ارتباط بين هيپوپلازي    .شودهيپوپلازي عصب بينايي مشخص مي    

عصب اپتيك و فقدان سپتوم پلوسيدوم بـراي اولـين بـار توسـط              
 Reeves    1956 و در سال   ]1[ ميلادي مطرح شد   1941 در سال 

 بـه ثبـت   SOD  تحـت عنـوان    De Morsierميلادي توسـط 
  .]2[رسيد
 كاهش يا فقدان بينايي و نيستاگموس از علايم اوليه بيماري               

دوسوم حدود  .  هم گزارش شده است    طبيعينايي  ست اگر چه بي   ا

هيپوفيز و نيمـي از ايـن     واختلال عملكرد هيپوتالاموس  بيماران،
ــدبيمــاران ايــن   و همكــارانBarkovich .]3[ شيزنــسفالي دارن
هاي جنين شـناختي و آسـيب شناسـي         را بر اساس يافته   سندرم  

 يـك  .]4[ عصبي به دو زيرگروه مشخص آناتوميك تقسيم كردنـد        
 و طبيعـي هاي ست كه شيزنسفالي، بطن  ا زيرگروه شامل بيماراني  

دارند و زيرگروه ديگـر شيزنـسفالي       را  بخشي از سپتوم پلوسيدوم     
نداشته ولي دچار فقدان كامـل سـپتوم پلوسـيدوم و هيپـوپلازي             

هـاي مغـزي    منتشر ماده سفيد مغز و به دنبـال آن بزرگـي بطـن            
 پلازي ســپتواپتيكديــس اصــطلاح  و همكــارانMiller. هــستند
 را بــراي بيمــاراني )septo-optic dysplasia plus( پــلاس
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  دكتر نيكخواه و تواپتيك، دكتر اشرفيپگزارش يك مورد ديسپلازي س

دچار اخـتلال كـورتكس     اين سندرم   ند كه علاوه بر     ردپيشنهاد ك 
  .باشندنقايص اسپاستيك نيز مي خير تكاملي وأمغز، ت
 ديسپلازي سپتواپتيكمبتلا به  يك بيمار  مقالهدر اين      

پارزي همي خير تكاملي،أ، تكه با فقدان بيناييشده عرفي م
هاي اسپاستيك، پرنوشي و پر ادراري مراجعه كرده و يافته

  .استا را دارسندرم تصويربرداري هر دو  زيرگروه 

  گزارش بيمار
خير أكه بـا شـكايت فقـدان بينـايي، ت ـ          بود   اي ساله 2بيمار دختر 

تكاملي، پرنوشي و پرادراري در بخش اعـصاب بيمارسـتان مركـز            
كـودك حاصـل زايمـان سـزارين از          .ان بـستري شـد    طبي كودك 

 ـ خـانواده    چهارموالدين منسوب و فرزند       سـال  35 وي رمـاد . دوب
. شتدر سابقه خانوادگي وي بيماري مشابه وجود ندا       . شتسن دا 

 35 گــرم و دور ســر زمــان تولــد، 3500وزن زمــان تولــد بيمــار 
 بــالاي(  كيلــوگرم15وزن وي در زمــان بــستري . ســانتيمتر بــود

. بـود %) 10روي صـدك    (  سـانتيمتر  47 و دور سـر   %) 95صدك  
 ماهگي متوجه عدم تعقيب اشيا توسط كـودك         2والدين بيمار از    

 3 نظر تكـاملي، بيمـار در        زا. اندشده ولي مراجعه پزشكي نداشته    
زمـان   ماهگي نشسته اسـت ولـي در         7 گرفته و در     نماهگي گرد 

بيـان  داري   كلمه معني   و هيچ  مزاجعه هنوز قادر به ايستادن نبود     
 6ند كه بيمـار از حـدود        ردكهمچنين والدين اظهار مي    .كردنمي

ماهگي دچار پرنوشي و پرادراري شده كه به تدريج تشديد يافتـه            
  .است
نكات مهم قابل ذكر در معاينه نيستاگموس نوساني، فقـدان                

پارزي اسپاستيك خفيف سمت راسـت، هيپـوپلازي        بينايي، همي 
كـه  (  دو طرفـه   )Cupping( فرورفتگـي  ينايي دو طرف،  عصب ب 

  . بود و عدم توانايي ايستادن )مطرح كننده گلوكوم بود
، ميزان  هاي عملكرد تيروييدي   تست      در بررسي آزمايشگاهي    

وزن مخـصوص ادرار    .  بودند طبيعيكورتيزول و قند خون در حد       
ليتر  ميلي 12 ساعته وي معادل     24 و ميانگين حجم ادرار      1003

بـراي بيمـار تـست      .بـود به ازا هركيلـوگرم وزن بـدن در سـاعت           
محروميت از آب انجام شد كه تـشخيص ديابـت بيمـزه مركـزي              

م شـد كـه در      اانج ـتست تحريكـي هورمـون رشـد         .محرز گرديد 
      2/7  دقيقـه  60 پـس از     ،  6  دقيقـه  30 پس از    ،6/5وضعيت پايه   

هورمـون رشـد    كه ميزان پايه    .  واحد بود  5/8  دقيقه 90و پس از    
ولي پس از تحريـك بـا كلونيـدين بـه انـدازه             بود   طبيعيدر حد   

 هورمـون   ترشـح نـسبي   كافي افزايش نيافت و بدين ترتيب نقص        
  . براي وي مطرح  گرديدرشد

فقدان سـپتوم پلوسـيدوم،     اسكن  تي    در بررسي تصويري سي     
 را نـشان داد     و هولوپروزنـسفالي  هاي مغزي   اتساع غير قرينه بطن   

آتروفي اعصاب اپتيـك    دهنده  آي بيماري نشان  .آر. و ام  )1تصوير  (
. )2تــصوير (بــود و كياســما و فقــدان كامــل ســپتوم پلوســيدوم  

  
  .هاي جانبي مشهود استفقدان سپتوم پلوسيدوم و ارتباط شاخ فرونتال بطن :اسكن بيمارتي سي-1تصوير
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.مشهود است اپتيك و ديسپلازي كياسماآتروفي همراه هاي جانبي بهاتساع نسبي بطنآي بيمار .رآ. در ام-2تصوير 

  بحث 
ديسپلازي سپتواپتيك بـه گـروه هتروژنـي از اخـتلالات تكـاملي             
شامل هيپوپلازي عصب و يا كياسماي بينايي و ديـس ژنـزي يـا              

مل شـا  ،علايم باليني  .]6[شودفقدان سپتوم پلوسيدوم  اطلاق مي     
، تاًخير تكاملي، نقص خفيف تـا       درجاتي از نقص ترشحي هيپوفيز    

روبينمـي  شديد بينايي، اختلالات تنظيم حرارت بدن، هيپر بيلـي        
شـدت علايـم در بيمـاران مختلـف          .]7[باشدمستقيم و تشنج مي   

در يك مطالعه نشان داده شـده كـه ايـن بيمـاران             . متفاوت است 
ير قابـل توجيـه در تمـام        فارغ از شدت علايم، در معرض مرگ غ       

ــستند  ــنين هـ ــارانBarkovich .]8[سـ ــسپلازي  و همكـ  ديـ
سپتواپتيك را بر اسـاس يافتـه هـاي جنـين شـناختي و آسـيب                
شناسي عصبي به دو زير گروه عمده تقسيم كردندكـه تفاوتـشان            

  اين يافته در حـدود     .در وجود يا عدم وجود شيزنسفالي مي باشد       
 مـوارد بـا     100 تـا    75 كـه در     شـود  ديده مي  مبتلابيماران  % 50

   .]9[فقدان سپتوم پلوسيدوم همراهي دارد
هـاي مغـزي و      اندازه بطـن   ،1 نوع   ديسپلازي سپتواپتيك در        

 بـوده و  طبيعـي ) Optic Radiations( شكل تشعشات بينايي
 كالوزوم در اين   سهمچنين كورپو  .ست ا سپتوم پلوسيدوم پابر جا   

 نظـر بـاليني     زا. آتروفي شده اسـت   بيماران به طور موضعي دچار      
از  .كننـد  با تشنج و علايم بينايي مراجعـه مـي         اين بيماران عمدتاً  

عفونـت يـا هيپوپرفيـوژن مغـز جنـين در           شك به   نظر اتيولوژي،   
 جود برخي فاكتورهاي اگر چه ووجود دارد، حاملگي 8 يا 7هفته 

نت  داروهاي محرك و عفو    ف مصر ء ديابت مادر، سو   ديگر از جمله  
   .را نمي توان ناديده گرفتسيتومگالوويروس با 

  در خواهر  Hesx1 موتاسيون هموزيگوت ژن     ياز نظر ژنتيك        
، فقدان كورپـوس كـالوزوم و       برادري با هيپوپلازي عصب اپتيك     و

بــه تــازگي  .]10[هيپـوپلازي غــده هيپــوفيز گــزارش شــده اســت 
ــيتوكروم   ــميك سـ ــيون هتروپلاسـ ــدريbموتاسـ ــا  ميتوكنـ هـ

)T14849C (      ديسپلازي سپتواپتيك شناخته شده كه منجر به ،
،كارديوميوپـــاتي رتينيـــت پيگمانتـــه، عـــدم تحمـــل فعاليـــت

  .]11[شودهيپرتروفيك و رابدوميوليز مي
، فقــدان كامــل ســپتوم ٢ نــوع ديــسپلازي ســپتواپتيكدر       

هـاي مغـزي    و بزرگي بطن   ، هيپوپلازي ماده سفيد مغز    پلوسيدوم
همچنـين در ايـن بيمـاران درجـاتي از اخـتلال             .شـود مـي ديده  

هولوپروزنـسفالي  . عملكرد هيپوتـالاموس و هيپـوفيز وجـود دارد        
ايـن نـوع    . لوبار خفيف به عنوان علت اين اخـتلال مطـرح اسـت           

 در بيمار ما    .]4[ با شيزنسفالي همراه نيست    ديسپلازي سپتواپتيك 
يـده نـشد و      در بررسـي تـصوير بـرداري د        سپتوم پلوسـيدوم  نيز  

مـزه مركـزي    اختلال عملكرد هيپوتالاموس را به شكل ديابت بـي        
 . نشان داد

      Miller       ديسپلازي سـپتواپتيك  و همكارانش نوع سومي از 
را مطرح كردند كه با ديـسپلازي كـورتكس مغـز همـراه اسـت و                

البتـه   . نامگـذاري شـد    پلاس ديسپلازي سپتواپتيك  تحت عنوان 
 ايزوله كه بـا تـاخير    ديسپلازي سپتواپتيك  اين اختلال بايستي از   
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  دكتر نيكخواه و تواپتيك، دكتر اشرفيپگزارش يك مورد ديسپلازي س

سـت افتـراق     ا تكاملي شديد و اختلال حركتي اسپاستيك همـراه       
  .]5[داده شود

هـاي مغـزي،    ، با توجه به بزرگي بطـن      در بيمار معرفي شده         
 ديسپلازي سـپتواپتيك  هولوپروزنسفالي و عدم وجود شيزنسفالي      

رتكس مغـز و نقـص    بيشتر مطرح است اگر چه آتروفي كـو       2 نوع
   .شودبينايي شديد وي در اين زيرگروه  بندرت ديده مي

 10  در عربـستان Ben Abbesاي توسط دكتـر  در مطالعه      
تمـامي   سال تحت بررسي و پيگيري قرار گرفتند كه          5بيمار طي   

دچـار مـشكلات    % 90 هورمون رشـد،   دچار كمبود ايزوله     بيماران
% 70همچنــين در .  كامــل بودنــد دچــار نابينــايي%20 بينــايي و
ديابت بيمزه مركزي مشاهده    % 50يد و در    كاري تيروئ  كم بيماران

 داشت ولـي  ديابت بيمزه مركزي   بيمار مانيز از شبيه بيماران       .شد
پيگيـؤي بيـشتر    . كاري تيروئيد را تا زمان پيگيري نشان نـداد        كم

  . بيمار ممكن است اختلالات ديگر هيپوتالاموس را نشان دهد

 در اسكاتلند، نشان داده شـد       2005در يك مطالعه در سال            
هنگام بارداري نسبت عكس دارد      با سن مادر   اين سندرم    كه بروز 

كه در اغلب بيمـاران مـورد مطالعـه، سـن مـادر هنگـام               طوريهب
  . سال بوده است٢١بارداري كمتر از 

  گيرينتيجه
بندي قسيمهايي در تمعرفي اين مورد نشانگر وجود چالش

- به، بيانگر اهميت معاينه دقيق و ديسپلازي سپتواپتيكسندرم 
در كودكان دچار تاخير نكاملي و آي .آر.اماستفاده مناسب از ويژه 

فقدان سپتوم پلوسيدوم جهت تشخيص و درمان بموقع 
    .باشد ميهاي همراهمالفورماسيون
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Septo-optic dysplasia syndrome: a case report 
MR Ashrafi; MD, Pediatric Neurologist, Associate Professor of Pediatrics, Tehran 
University of Medical Sciences  
A Nikkhah*; MD, Pediatrcs Resident, Tehran University of Medical Sciences 
H Alizadeh; MD, Radiologist, Assistant Professor of Radiology, Tehran University of 
Medical Sciences  

Abstract  
Objective: Septo-optic dysplasia consists of optic nerve and septum 
pellucidum dysgenesis. This syndrome is divided into two 
subgroups (with or without schizencephaly) based on embryological 
and neuropathologic findings. In about 2/3 of the patients pituitary 
and hypothalamic dysfunction leads to diabetes insipidus, 
hypothyroidism and isolated GH deficiency. The association of this 
syndrome with cortical dysplasia is named septo-optic dysplasia 
plus.  

Case report: We report on a 2 year-old girl with visual loss, 
polyuria and Polydipsia. Her parents noticed visual problem as she 
was 2 months old. We found right hemiparesis, bilateral cupping 
and hypoplasia of the optic discs. CT scan, showed lobar 
holoporencephaly and ventriculomegaly. In MRI septo-optic 
dysplasia, and atrophy of the optic nerves and chiasma as well as 
absence of septum pllucidum were seen. In addition, we found 
central diabetes insipidus and partial GH deficiency in this case. 

Conclusion: This case illustrates the usefulness of MRI and other 
imaging procedures in diagnosing septo-optic and septum 
pellucidum dysplasia in children with developmental retardation. 
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