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OZET

Septa Optik Displazi, De Morsier Sendromu olarak da bilinen nadir bir konjenital durumdur. Sendromun klasik triadindaki bulgular; beyin orta hat
yapilarinda anomaliler, optik sinir hipoplazisi ve hipofiz hormon disfonksiyonlaridir. Triaddaki bulgularin en az ikisinin bulunmast ile tani1 konulur.
Burada primer amenore ile gelen ve de Morsier sendromu tanisi konulan bir olguyu sunduk. Optik sinir hipoplazisi, hipofizer yetmezlik veya beyin
orta hat yapilarda anomali saptanmasi durumunda triada ait diger bulgulari aragtirmalidir ve gereginde hormon replasman tedavileri baglanmalidir.
Anahtar Sézciikler: Septa Optik Displazi, de Morsier Sendromu, Optik disk kolobomu, Hipogonadotropik hipogonadizm.

ABSTRACT

De Morsier Syndrome Presenting with Amenorrhea: A Case Report

Septo-optic dysplasia, also known as de Morsier Syndrome is a rare congenital condition. The classic triad features of the syndrome are; midline brain
abnormalities, optic nerve hypoplasia and pituitary endocrine dysfunction. The diagnosis of Septo-optic dysplasia is made when two or more features
of the classic triad are present. Here, we presented a case with de Morsier Syndrome. The physician diagnosed optic nerve hypoplasis or midline brain
abnormalities should be searched for the other findings of the triad of Septo-optic dysplasia and scheduled proper replacement therapy and follow the

patient.
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Septaoptik Displazi (SOD); Septum pellicidum
agenezi ve optik sinir anomalisi olan bir vaka aracilig
ile ilk olarak 1941 yilinda Reeves tarafindan tanimlandi
ve 1956 yilinda de Morsier tarafindan Septa Optik
Displazi olarak adlandirildi (1). Daha sonra tanimlanan
hastalarda ilave olarak hipotalamo—pituiter aksin
disfonksiyonundan kaynaklanan endokrin
anormalliklerin de eslik ettigi gosterildi. SOD; nadir bir
konjenital durumdur. Klasik triadindaki bulunan optik
sinir  hipoplazisi,  hipotalamik/pituiter ~ hormon
anormallikleri ve beyin orta hat yapilarda septum
pellicidum ve/veya Kkorpus kallosum agenezisi
bulgularindan 3’tinden ikisinin bulunmas: ile tani
konulabilir. SOD fenotipi oldukg¢a heterojendir. Sadece
%30 kadar vakada triada ait tiim bulgular mevcuttur.
SOD vakalarinin ¢ogunlugu sporadiktir.

Optik sinir hipoplazisi (ONH) sendromun en sik
ve genellikle ilk bulgusudur. Siklikla bilateraldir.
Olgularin ¢ogunda gorme keskinliginde azalma,
nistagmus ve astigmatizm mevcuttur. Beyin orta hat
anomalileri septum pellicidum yoklugu ve Kkorpus
kallosum agenezi bagta olmak iizere forniks aplazisi,

sizensefali, serebellar hipoplazi, araknoid kistler gibi
genis bir yelpazeyi igerir (2).

Pituiter  hipoplazi kendini izole hormon
yetersizligi seklinde gosterebildigi gibi
panhipopituitarizm tablosu ile de karsilasilabilir. En
cok GH yetersizligi olmakla birlikte daha az oranda
ACTH ve TSH yetersizlikleri saptanir. Gonadotropik
fonksiyonlar genellikle korunmustur (3).

Burada Primer amenore ile gelen De Morsier
sendromu tanist konulan bir olguyu sunduk.

OLGU SUNUMU

On sekiz yasinda bayan, boy kisalig1 ve menstruasyon
gérmeme sikayetleri ile Turgut Ozal Tip Merkezi
Endokrinoloji servisine ileri tetkik ve tedavi amaci ile
yatirildi. Ozgegmisinde erken perinatal ddnemde 3. giin
morarip kasilarak nobet ge¢irme Oykiisii olan hastanin
4 yasima kadar desteksiz oturamayip, ancak 7 yasinda
yilirimeye bagladigi, 3-4 aylik iken koanal atrezi ve 7
yasinda  tonsilllektomi  ameliyatlar1  gecirdigi,
yasitlarina gdre mental geriligi oldugu ve 6zel egitime
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yonlendirildigi  6grenildi. Soyge¢misinde  6zellik
olmayan hastada anne-baba akrabaligi veya SOD
etyolojisinde  Onemli olabilecek gebelikte viral
enfeksiyon, ila¢ kullanimi, gestasyonel diyabet gibi bir
durum tanimlanmadi. Annenin ikinci gebeligi olup
erken yagta anne olma durumu da s6z konusu degildi.

Fizik muayenede genel durumu iyi olan hasta
hafif mental retarde idi. Boyu 150 cm, agirligi 50 kg,
kan basinct 100/70 mmHg, nabiz sayis1 72/dakika,
viicut 1s1s1 36,5 derece ve solunum sayis1 14/dakika idi.
Bas boyun muayenesinde gozlerde sag hiperforya
dikkati ¢ekmekteydi. Kardiovaskiiler sistem, solunum
sistemi ve batin muayeneleri normaldi. Norolojik
muayenede bilateral nistagmus ve romberg pozitifligi
olmakla birlikte kuvvet defisiti yoktu, duyu muayenesi
normal, serebellar testler becerikli, patolojik refleks
yok idi. Sekonder seks karakterleri kismen gelismis
olan hastada meme gelisimi tanner evre 3 ile uyumlu
ve pubik killanma tanner evre 2 ile uyumlu olacak
sekilde azalmisti. Jinekolojik muayenede vajinal atrezi
saptandi. G6z muayenesinde bilateral mikroftalmik
goriiniim, koroid disk kolobomu teyit edildi ve takip
onerildi.

Tam kan sayimi, karaciger ve bdbrek fonksiyon
testleri, elektrolitleri, pihtilasma testleri, tiroid
fonksiyonlari, serum ve idrar osmolariteleri normal
smirlarda idi. FSH: 1.99 mlU/ml (2,8-14,4 mlIU/mlI-
Proliferasyon fazi1), LH: 0.568 mIU/ml (1,1-11,6
mlU/ml-Proliferasyon fazi), GH: 0.186 ng/ml (0,2-5,4
ng/ml), IGF: 279 ng/ml (127-584 ng/ml), Estradiol:
21,9 pg/ml (0-160 pg/ml-proliferasyon fazi). TSH,
FSH, ACTH, Prolaktin, Progesteron DHEA-S,
Testosteron, Kortizol, parathormon ve 25 OH Vitamin
D normal saptandi. Insiilin Tolerans Testi yapilan
hastada insiilin hipoglisemisine sekonder kortizol yaniti
gozlendi ancak GH yamtinda beklenen artig
saptanmadi. Beyin ve hipofiz MR normal olarak
degerlendirildi. El-bilek grafisinde epifizlerin agik
oldugu gozlendi. Kemik dansitometrisi, hem kalga hem
de vertebra incelemelerinde belirgin osteoporoz lehine
degerlendirildi (DEXA L1-4 i¢in Z skor-3,8). Pelvik
USG de uterus atrofik (10x24x40 mm) endometrium
1,4 mm izlendi, overler izlenmedi. Genetik analizinde
46XX olarak saptandi.

TARTISMA

Septaoptik Displazi (SOD); hipopituitarizmi olan
¢ocuklarin %50’sinden ¢ogunda saptanan, heterojen bir
grup bozukluga isaret eden bir genetik sendromdur. Bu
sendromda septum pellicidum agenezisi, ¢esitli
derecelerde gérme bozukluguna yol agan optik sinirde

KAYNAKLAR

1. De Morsier G. Studies on malformation of cranioencephalic
sutures. I1l. Agenesis of the septum lucidum with malformation
of the optic tract. Schweiz Arch Neurol Psychiatr 1956; 77:
267-92.

61

Kutlu ve ark.

hipoplazi veya aplazi, tersiyer hipopituatirizme sebep
olan hipotalamus abnormalitesi mevcuttur. %30 vakada
hemen tiim klinik bulgular gozlenir iken, %60
hipopituitarizm ve %60 septum pellicidum agenezi
gozlenir. Klinik bulgular; g¢esitli derecelerde pituiter
yetmezlik, degisik diizeylerde psikomotor retardasyon,
hafiften  ciddiye degisen goérme  bozuklugu,
termoregulatuar bozukluklar, konjuge
hiperbiluribinemi ve nébetler seklinde ortaya ¢ikabilir.
Hipotalamik pituiter aksin fonksiyon bozuklugundan
kaynaklanan en sik endokrin anormallik biiylime
gelisme yetersizligi olup, GH/IGF1 aks anormalligi bu
duruma neden olmaktadir (4).

Tan1 genellikle erken yasta konulur. Biiyiime
gelisme geriligi nedeniyle basvuran hastalarda nadir de
olsa SOD olabilecegi diisiiniilmelidir. Ulkemizde
Akyirek ve ark. (5) biiyiime gelisme geriligi ile
bagvuran 2 olgu bildirmistir. Carman ve ark. (6)
tarafindan da pakigiri, sizensefali ve diabetes insipitus
tespit edilen septooptik displazili bir vaka bildirilmistir.

Hipofizer hormon yetersizligi olarak en stk GH
yetersizligi gorillen sendromda ACTH ve TSH
eksiklikleri ikinci ve ii¢iincii siralardadir. Sendromda
gonodotropin fonksiyonlarinin genel olarak korundugu
bildirilmistir  (3).  Ancak  bizim  vakamizda
endokrinopati klinigini olusturan esas patoloji FSH, LH
ve Ostrojen diizeyleri diisiikliigiidiir. 18 yasma kadar
hipogonadizmi olan hastada tan1 gecikmesi doneminde
overler atrofiye ugramis bu sebeple hasta menars
gormemis, sekonder seks karakterleri gelismesi
oldukca geri kalmis ve c¢ok belirgin osteoporoz
geligmistir.

De Morsier Sendromunda nadir goriilen bir
endokrin anormallik olan gonadotropin yetersizligi ile
gelen olguyu sunmak istemekte amaglarimiz; biiyiime
geriligi ve optik disk kolobomu ile gelen vakalarda
endokrin tablonun ortaya konmast gerekliligi; SOD
tanis1  i¢in  mutlaka beyin ve hipofiz MR
gorilintiilemeleri yapilmasi, ancak goriintiileme ile
patoloji saptanmamast durumunda SOD tanisinin
dislanmayacaginin bilinmesi; hipogonadotropik
hipogonadizm durumlarinda ayirict tani sonrasi erken
hormon replasman tedavisi baslanarak seksiiel gelisim
ve osteoporoz acisindan olumsuz gelismelerin
onlenmesini saglamakdir. G6z muayenesi, hipofiz
hormon profili ve beyin goriintileme yontemleri tani
icin yeterli olup replasman ve destek tedavi ile
bireylerin fiziksel ve mental durumlarinda en yiiksek
performansa ulasilmaya ¢alisilmalidir.
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