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Asociacion Nacional de Addison y Enfermedades Endocrinas

Adisen es una asociacién sin animo de lucro, compuesta por pacientes, familiares,

cuidadores, y personas interesadas en las enfermedades que incluye.

Nuestra intencion es la de ayudar y apoyar a las personas afectadas, facilitando
informacién y difundiendo la existencia y conocimiento de estas enfermedades entre los afectados

y los profesionales del sector sanitario.

Esta guia ha sido elaborada con la intencién de ayudarte en la comprension de algunos de

los términos con los que puedes encontrarte durante el manejo de tu enfermedad.

La informacion obtenida procede de fuentes fidedignas y ha sido traducida de otros
idiomas para que puedas acceder a ella. No obstante, recordamos que esta informacién no
sustituye a tu médico ni debe considerarse definitiva, ya que siempre debes consultar con tu

especialista y no cambiar el tratamiento sin su supervision.

La informacién facilitada a través de esta guia es sin &nimo de lucro y con la Unica
intencion de difundir la informacién y conocimiento acerca de la Displasia Septo-Optica o
sindrome de Morsier.

Puede que no te sientas identificado con toda la informacién que se transcribe, pero
esperamos que te ayude a comprender tu enfermedad y que te ofrezca una base para que puedas

comunicarte mejor con tu médico de familia y especialista.
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INTRODUCCION

La Displasia Septo-Optica (DSO)
se conoce también como sindrome de
Morsier y como una deficiencia hormonal
combinada de HESX1. Se trata de un
desorden congénito de presentacion poco
frecuente, constituido por la combinacién
de las caracteristicas siguientes:

e Hipoplasia de ambos nervios
opticos.

¢ Anormalidades cerebrales como
ausencia de septum pellucidum,
que es la zona central del
cerebro.

e Deficiencias hormonales
simples o multiples de las

hormonas hipotalamo-
hipofisiarias (hipotalamo-
pituitaria).

La primera descripcion de la
enfermedad fue realizada por el doctor
DeMorsier en 1956.

CAUSAS

Si bien se desconocen las causas
de la displasia septo-Optica, lo cierto es
gue deben considerarse factores que
predisponen a su manifestacion como las
infecciones virales, diabetes gestacional,
heridas degenerativas o vasculares, asi
como mutaciones genéticas.

SINTOMAS

La displasia septo-6ptica suele
manifestar al menos wuna de las
caracteristicas de las tres caracteristicas
de la enfermedad o sindrome. Solo un
tercio de las personas que la padecen
presentan las tres caracteristicas. No
obstante, aunque solo se observe una de
las caracteristicas, deben hacerse las
pruebas para descartar las demas.

Las manifestaciones clinicas
encontradas en los pacientes con displasia
septo-Optica son muy variadas y dependen
del grado de afectacion del nervio optico,
el SNC y el sistema hipotalamo-hipofisario.

La hipoplasia del nervio Optico
afecta a la vision de la persona. Los
sintomas pueden incluir ceguera de uno o
de ambos ojos, dilatacion de la pupila en
respuesta a la luz, movimiento rapido e
involuntario de los ojos, y/o desviacion de
los ojos. La hipoplasia Optica puede ser
unilateral o bilateral.

Entre las anormalidades cerebrales,
los problemas intelectuales varian de una
persona a otra. Mientras que algunos
nifos/as con DSO tienen una inteligencia
normal, otros tienen problemas de
aprendizaje y retraso mental. Sin embargo,
la mayoria se desarrolla con retraso
debido al problema visual o por problemas
neurologicos.

En relacion con las manifestaciones
clinicas neurologicas, existe una gama
variada por el grado de afectacién del
SNC. Seran diferentes en dependencia de
la edad del paciente en el momento del
diagndéstico y estaran influidas también por
la afectacion endocrina.

En recién nacidos es frecuente
encontrar hipotonia, dificultades con la
succion, apnea, cianosis y convulsiones
por hipoglucemia o por afeccién
neurolégica propiamente dicha. En el
lactante, puede hallarse hipotonia o
espasticidad, retraso del desarrollo
psicomotor y crisis. En nifios/as mayores,
jovenes y adultos con hiperplasia septo-
optica se ha descrito epilepsia y retraso
mental.

Con respecto a las manifestaciones
endocrinas, seran conforme a las
hormonas deficientes del eje hipotadlamo-
hipofisis. Se han descrito deficiencias
aisladas o multiples.

Adisen. Guia Ptblica 007 - Displasia Septo-Optica. Para quien busca un dx.

Pagina 4



Adisen, Asociacion Nacional de Addison y Otras Enfermedades Endocrinas

La deficiencia detectada con
mayor frecuencia es la de la hormona del
crecimiento, aunque también se pueden
detectar deficiencias de la hormona
antidiurética, adenocorticotropica,
estimulante del tiroides, etcétera.

Se han descrito muchos casos de
hipopituitarismo y panhipopituitarismo.
Esta deficiencia, entre otros problemas,
puede causar retraso en el crecimiento,
una estatura menor, retraso de la
pubertad o ausencia de pubertad,
problemas en el desarrollo de los
organos sexuales, asi como problemas
relacionados con el azlUcar en sangre y
el tiroides.

En algunos enfermos se ha
detectado sindrome de muerte subita y
se ha justificado este desenlace
inesperado y fatal por la deficiencia de
cortocotropina y/o el disturbio de la
termorregulacion durante cuadros
febriles. También se le atribuye la muerte
subita a la deshidratacion en pacientes
con diabetes insipida. Otras
complicaciones que se presentan son el
coma y las convulsiones en el periodo
posoperatorio, y se han relacionado con
la disfuncion hipotadlamo-hipofisaria por
responder bien a la administraciéon de
glucosay esteroides.

El desarrollo intelectual de los
pacientes con DSO se ha descrito como
normal en algunos casos y se acompana
de un estado neurolégico normal,
desarrollo del lenguaje y conducta
acorde con la edad del paciente.

ESPECIALISTAS IMPLICADOS -
DIAGNOSTICO

Una persona afectada con
displasia septo-Optica debe acudir a un
oftalmélogo, que examinard sus 0jos en
profundidad y pedira una resonancia
magnética de todo el cerebro.
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Si las imagenes muestran cambios

estructurales de algun tipo indicando
SDO, serd necesario acudir a un
endocrindlogo (pediatria endocrinoldgo).
El especialista elaborard un historial
completo y llevara a cabo un examen
fisico, comprobando con detenimiento los
datos de crecimiento. Serd necesario
realizar analisis de sangre para
determinar las deficiencias hormonales
como de tiroides, cortisol, aldosterona,
hormonal del crecimiento, y pubertad
temprana o retrasada, etc. También se
hard una radiografia 6sea para determinar
la edad bioldgica del nifio/a.

Los niflos/as diagnosticados mas
adelante en su infancia deberian ser
evaluados de necesidades de aprendizaje
por un psicologo pediatra.

En el caso de nifios/as que sufran
convulsiones, deberian acudir también a
un pediatra neurdlogo.

ANTES DE VUESTRA VISITA AL
ESPECIALISTA

Es posible que tengais que acudir al
Oftalmélogo, Endocrino y Neurélogo
(depende de los sintomas que tenga
vuestro hijo/a).

Cuando se acude a la consulta del
médico, suele ser comun olvidar gran
parte de lo que se queria preguntar, ya...
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sea por nerviosismo, por falta de tiempo, o
simplemente porque se te ha olvidado.
Para evitar salir de la consulta y que te
sientas  frustrado/a porque no le
preguntaste o comentaste esto o lo otro,
te hacemos unas sugerencias que,
aunque simples, podrian evitar esta
situacion.

% Escribe una relacion de los
sintomas que tiene tu hijo/a. Si es
posible, ahade las fechas
aproximadas en las que empezaste
a observarlos. No te preocupes si
los sintomas no parecen tener
relacion unos con otros. Anétalos
todos.

+ Anota las enfermedades que
cursen en tu familia mas cercana.
Por ejemplo, diabetes mellitus,
enfermedades del corazén, de
tiroides, etc.).

+ Anota el peso y altura que tenéis (el
padre y la madre).

4+ Toma nota de las dudas que
quieras preguntarle.

+ Consigue copia de todos los
informes médicos de tu hijo/a.
Intenta hacer un resumen de lo
mas destacado en un folio, para
gue no tenga que leerse todo.

+ En la primera visita al especialista,
a ser posible, lo recomendable es
gue estéis presentes ambos (padre
y madre).

+ La confianza en el médico es
importante. Procura acudir a la
consulta con un estado positivo.
Piensa que el médico estd para
ayudaros.
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Una buena comunicacion es esencial
en vuestro camino hacia un
diagnostico. Si  finalmente no te
encuentras satisfecho con vuestro
intercambio de informacién, si es
posible acude a otro médico en el que
tengas mas confianza.

DURANTE VUESTRA PRIMERA
VISITA

En vuestra primera visita al
especialista, dependiendo del tipo de
especialista del que se trate, es posible
gue suceda lo siguiente:

Cuando el especialista pregunta
sobre lo que sucede con tu hijo/a,
empieza a elaborar su historial médico
completo. Ahora es el momento en el
gue explicarle lo que te preocupa, asi
como de aportar cualquier informacién
gue pueda servirle. Procura ser breve,
conciso/a, y habla con naturalidad y
firmeza. Aprovecha esta ocasion para
mostrarle tus anotaciones. Preguntara
sobre su estado de salud en general,
los sintomas, la salud de tu familia...

» Exploracion fisica completa. Lo
mas probable es que el
especialista lleve a cabo una
exploracion fisica completa. Es
el momento en el que pesara a
tu hijo/a y medira su altura.
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Esta informacion sera comparada con la
tabla de crecimiento medio. Posiblemente
también quiera medir a los padres. Esta
informacion ayudara a calcular la altura
media de adulto que deberia alcanzar tu
hijo/a cuando sea adulto/a.

» Examen de la vision. Si acudes a
un  Oftalmélogo, sera muy
probable que Ile hagan una
exploracion completa del fondo del
ojo y del campo visual.

» Pruebas médicas. No te preocupes
si son muchas las pruebas
médicas que decide hacer. Sin
duda seran necesarias para
descartar otros desOrdenes o
enfermedades, incluso crénicas.
Entre las pruebas que podria pedir
se encuentran analiticas de
sangre, densidad ésea, y rayos-x.

> Al finalizar la consulta el
especialista te entregara un
informe de vuestra visita. Guarda
este documento, asi como copia
de los resultados de cualquier
prueba que le hagan a tu hijo/a.

DESPUES DE LA PRIMERA
VISITA AL ESPECIALISTA

Esperamos que, con esta informacion,
la primera visita al especialista haya sido
mas sencilla y que resolviera tus dudas y
preocupaciones.
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Si finalmente se confirma que existe
displasia  septo-Optica,  estaremos
encantados de ayudarte y orientarte en
lo que nos sea posible.

Si finalmente se confirma que existe
displasia septo-Optica o sindrome de
Morsier.

El tratamiento para la DSO es
sintomatico. Dependiendo de los
sintomas manifestados, asi se trata
cada uno de ellos. También se puede
evitar un empeoramiento de los ya
existentes, por ejemplo, si se
comprueba una mala vision a una edad
temprana, podria ser positivo un
tratamiento para mejorar la fuerza
visual. En el caso de hipopituitarismo,
deben tratarse las  deficiencias
hormonales mediante un tratamiento de
reemplazo hormonal. Pero, no te
asustes. Esta deficiencia es
perfectamente tratable. De hecho, las
personas que la padecen, con un
tratamiento adecuado, pueden llevar
una vida practicamente normal.

PLANTILLA ORIENTATIVA
PARA LLEVAR A LA
CONSULTA

Te invitamos a cumplimentar la
plantilla orientativa que te facilitamos
en la siguiente pagina y llevarla contigo
al especialista en la primera visita.
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1. Informacion del paciente.

Nombre:

Apellidos:

Fecha de nacimiento: Edad:

Domicilio:

Ciudad: Provincia:

Nombre del padre:

Nombre de la madre:

Teléfono de contacto:

Correo electrénico:

2. Historial médico familiar.

Parentesco Edad Altura Enfermedades
conocidas

Madre

Abuela materna

Abuelo materno

Padre

Abuelo paterno

Abuela paterna
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Hermano

Hermana

Familiares no mencionados en la relacion que tengan o hayan padecido alguna enfermedad a
destacar:

3. Historial médico del nifio/a.

Tiempo cumplido de gestacion:
Si fue un parto prematuro, indicar con cuantas semanas:

Tipo de parto: (cesarea, etc.)

Complicaciones en el parto:

Tipo de embarazo (normal...)

Si no fue un embarazo normal, aportar informacion al respecto:

Peso del bebé al nacer:

Alimentacion durante los primeros seis meses:

¢Gano peso normalmente?

Enfermedades mas importantes que haya padecido tu hijo/a que suela tener a menudo:

Hospitalizaciones que haya tenido:

Adisen. Guia Ptblica 007 - Displasia Septo-Optica. Para quien busca un dx. Pagina 9



Adisen, Asociacion Nacional de Addison y Otras Enfermedades Endocrinas

Alergias:

Sintomas o signos que manifiesta en la actualidad

Sintoma o signo

Peso

Si ha perdido peso,
indicar cuanto y en
cuanto tiempo

Altura — crecimiento

Indicar si sospecha
gue no crece al ritmo
normal

Ojos — Vista Indicar cualquier
problema en la vista

Oidos — audicion Indicar cualquier
problema en la
audicion 0

infecciones de oido

Estémago Explicar si suele tener
vomitos, diarrea,
estrefiimiento, falta de
hambre...

Corazoén Indicar cualquier
problema de corazén

Piel Alergias o cualquier
anomalia que hayas
detectado en su piel

Respiracion Indicar si respira bien

Rifiones Indicar si tiene algun

problema en la
frecuencia, color o
cantidad de orina

Afiade aqui cualquier sintoma o signo que hayas detectado y no anotaras arriba:

Tratamientos.

¢ Sigue algun tratamiento?

Medicamento

Dosis

Frecuencia

Fecha de inicio
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EN ADISEN TE AYUDAMOS.
NUNCA ESTARAS SOLO/A

Conseguir el diagnostico puede
tardar algun tiempo, especialmente
porque se trata de una enfermedad
poco frecuente cuyos sintomas son
parecidos a otros desordenes 'y
enfermedades.

Una vez hayas obtenido Ilos
resultados de todas las pruebas, si
finalmente se diagnostica displasia
septo-optica, si es posible, comenzara el
tratamiento.

Si solo manifiesta una de las
afectaciones caracteristicas de la
enfermedad, recuerda que es
importante  descartar las demas
caracteristicas, puesto que, si tuviera
alguna  deficiencia  hormonal, su
tratamiento es muy importante.

Seguramente serdn muchas las
preguntas y dudas que tienes, y poca la
informacion de la que dispones. Adisen
te ayuda a conocer su enfermedad o
desorden, a conocer los tratamientos, a
estar al dia sobre cualquier avance
médico de diagndstico y tratamiento que
pueda surgir, te ayuda a aprender mas
sobre su tratamiento y a manejarlo.

En definitiva, estamos aqui para
ayudarte a mejorar su calidad de vida y
su estado de salud general. Porque
cuanto mas informado estés sobre su
desorden o enfermedad, mejor le
cuidaras. La felicidad de tu familia y la
suya empieza porgue mejores su salud.
No te desanimes. Estamos aqui para
ayudarte. No estas solo/a.
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nuestros
socios/as disponen de un boletin
informativo trimestral, asi como de guias
informativas como la que estas leyendo
ahora, aunque mucho méas amplias,
precisas y Utiles sobre temas muy
concretos. Puedes comprobar nuestros
servicios para socios en la péagina
siguiente:

Entre otros servicios,

https://www.adisen.es/servicios-para-
socios-as/
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EN ADISEN, TE AYUDAMOS.
NUNCA ESTARAS SOLO/A

Servicio de Informacion y Orientacién
(SIO)

Conseguir el diagnostico de una
enfermedad endocrina rara suele tardar
meses o incluso afios. De forma menos
frecuente, algunas personas son
diagnosticas repentinamente debido a que
sus sintomas se manifiestan de forma
mas dramatica.

Una vez hayas obtenido Ilos
resultados de tus pruebas analiticas, si te
han diagnosticado una enfermedad
endocrina rara, empezara el tratamiento
gue podria consistir en una terapia de
reemplazo hormonal de por vida.

Llegar al diagnoéstico te ha podido
resultar dificil, pero ahora tienes que
seguir un camino nuevo, el del
tratamiento. Seguramente seran muchas
las preguntas y dudas que tienes, y poca
la informacién de la que dispones. Adisen
te ayuda a conocer tu enfermedad, a estar
al dia sobre cualquier avance médico de
diagnéstico y tratamiento que pueda
surgir, te ayuda a aprender mas sobre tu
tratamiento, a manejarlo, a saber cuando
y coémo aplicar la hormona del
crecimiento...

En definitiva, estamos aqui para
ayudarte a mejorar tu calidad de vida y
estado de salud general. Porque cuanto
mas informado/a estés sobre la
enfermedad, mejor te cuidaras. La
felicidad de tu familia y la tuya empieza
porque mejores tu salud. No te
desanimes. Estamos aqui para ayudarte.
No estas solo/a.
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Para mas informacion, por favor
visita nuestra web:

https://www.adisen.es/servicios-para-
socios-as/

0 contacta con nosotros.

https://www.adisen.es/contacto/

Escribenos por correo electronico a:
info@adisen.es

-/

Sl \

|

Por correo postal a:

Adisen — Asociacion Nacional de
Addison y Otras Enfermedades
Endocrinas

Apartado de Correos, numero 044
29.100 Coin (Méalaga)
Espafia

¢ Sabias que...?

Disponemos de una amplia
variedad de guias informativas para
socios/as sobre las enfermedades que
representamos en la asociacién, su
tratamiento, manejo, asi como sobre
otros asuntos de interés para tu
bienestar y salud general.

Entra en:
https://www.adisen.es/category/quias-
informativas/
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Adisen, Asociacion Nacional de Addison y Otras Enfermedades Endocrinas

Adisen es una entidad sin animo de
lucro, compuesta por pacientes, familiares,

y personas interesadas en las
enfermedades que representa la
asociacion.

Enfermedades representadas en Adisen
Acromegalia
Adenoma pituitario
Adenoma suprarrenal
Addison, enfermedad de
Addison-Schildern, sindrome de
Adrenoleucodistrofia
Cansancio suprarrenal o hipoadrenia
Cushing, enfermedad de
Cushing, sindrome de
Deficiencia de la hormona del crecimiento —
Adultos
Deficiencia de la hormona del crecimiento —
Nifios/as
Deficiencia Factor Crecimiento tipo Insulina I,
IGF-1
Diabetes Insipida
Diabetes mellitus de tipo 1
Diabetes mellitus de tipo 2
Displasia Septo-Optica
Fatiga adrenal o fatiga suprarrenal
Gigantismo pituitario
Hiperpituitarismo
Hiperplasia Suprarrenal Congeénita
Hipoadrenalismo
Hipoplasia Suprarrenal Congeénita
Hipoadrenia
Hipoadrenia no addisoniana
Hipoadrenia subclinica
Hipoaldosteronismo
Hipopituitarismo
Hipoplasia del Nervio Optico
Infarto de la pituitaria
Insuficiencia suprarrenal primaria
Insuficiencia suprarrenal secundaria
Insuficiencia suprarrenal terciaria
Morsier, sindrome de
Neoplasia endocrina maltiple de tipo 1
Neoplasia endocrina maltiple de tipo 2
Panhipopituitarismo
Pseudohipoaldosteronismo
Sheehan, sindrome de
Silla turca vacia, sindrome de

Adisen se cre6 en el afio 2009 y
se encuentra inscrita en el Registro
Nacional de Asociaciones: Grupo 1° /
Seccion 12, con el Numero Nacional:
606773 del Ministerio del interior.

0‘\\\(’8 d PUb

{$-¢ FEDER

Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER),
declarada de Entidad Publica, cuya
labor ha sido reconocida por S.A.R.,
Dofa Letizia, en el Senado (Reina
Consorte de Espana)

****

x EURORDIS

RARE DISEASES EUROPE

y a la red europea de Addison,
formando parte de Euroadrenal
Network, entre otros.

Nuestro objetivo principal es
apoyar e informar a las personas
afectadas de la enfermedad de
Addison y de las Otras Enfermedades
Endocrinas que representamos, asi
como difundir el conocimiento de estas
enfermedades, especialmente entre los
profesionales sanitarios. Sin olvidarnos
de orientar a las personas que aun no
han sido diagnosticadas para que
puedan lograr el diagnéstico vy
tratamiento que necesiten.

Colabora con nosotros
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AVISO IMPORTANTE

Te recordamos que no somos médicos
y que, por lo tanto, nuestros comentarios no
pueden sustituir la opinion de un especialista,
profesional de la salud. No obstante,
podemos ayudarte facilitando  cierta
orientacion, y lo hacemos siempre con
nuestra mejor intencién, basandonos en
nuestra amplia y extensa experiencia en
estas enfermedades, el aprendizaje y estudio
personal, la experiencia de otros muchos
afectados, la opinibn recopilada de
especialistas tanto de Espafia como de otros
paises a través de distintos medios...

La informacion contenida en esta guia
esta destinada exclusivamente para fines de
educacién general, y no pretende ser un
sustituto de consejo médico profesional
relativo a cualquier condicion médica
especifica o pregunta. Siempre se debe
buscar el consejo de un médico o de
cualquier otro profesional de la salud para
cualquier pregunta relacionada con alguna
condicibn médica. Los diagnésticos vy
terapias especificas solo pueden ser
obtenidos por el médico del lector. Cualquier
uso de la informacién contenida en este libro
es a discrecion del lector. El autor y el editor
niegan especificamente cualquier
responsabilidad y toda responsabilidad que
se derive directa o indirectamente por el uso
o aplicacion de cualquier informacion
contenida en esta guia.

Por favor, ten en cuenta que gran parte de la
informacion de esta guia esta basada en la
experiencia y estudio personal y en la
consulta de bibliografia. Aunque el autor y el
editor han realizado todos los esfuerzos
razonables para lograr una precision total del
contenido, no asumen responsabilidad
alguna por errores u omisiones. Si optaras
por utilizar cualquiera de esta informacion,
Usala de acuerdo a tu mejor criterio, y bajo tu
propio riesgo.

Debido a que tu situacion
personal no coincidira exactamente
con los ejemplos en los que se basa
esta informacién, debes ajustar el uso
de esta informacion 'y las
recomendaciones vertidas con objeto
de adaptarlas a tu propia situacion
personal.

Esta guia no recomienda ni
apoya ninguna prueba, productos,
procedimientos, opiniones, u otra
informacion que pueda ser
mencionada en cualquier parte de la
guia.

Esta informacion se
proporciona con fines educativos, y la
dependencia de las  pruebas,
productos, u opiniones mencionadas
en la guia es exclusivamente por
cuenta y riesgo del lector.

Todas las marcas, patentes,
nombres de productos o]
caracteristicas nombradas se supone
son propiedad de sus respectivos
duefios, y se utlizan solo como
referencia. No existe respaldo
implicito cuando se utilizan estos
términos en esta guia.

La informacién faciltada a
través de esta guia informativa es sin
animo de lucro, con la Unica finalidad
de difundir informacion y
conocimientos sobre estos temas. No
pretende sustituir a tu médico. Si
tienes alguna duda con respecto a tu
tratamiento, enfermedad, efectos
secundarios, etc., recuerda que
siempre debes consultar y seguir las
indicaciones de tu médico de familia o
especialista.
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Displasia septo-optica/sindrome
de Morsier
Para quien busca un diagnostico
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