
Introducción
La agenesia sacra es una rara anomalía que fue descrita por

primera vez por Hohl en 1852. En 1961, Duhamel propuso que
un defecto en la formación de la región caudal era el origen de
un espectro de malformaciones incluyendo imperforación anal
y síndrome de la sirena, y acuñó el término de síndrome de re-
gresión caudal(1).

El espectro del síndrome de regresión caudal va desde ais-
lada y asintomática aplasia coccígena a ausencia sacra, lumbar
y de vértebras torácicas con severos déficits neurológicos aso-
ciados, pero la mayoría de las anomalías incluyen sólo el sacro,
por lo que el término de agenesia sacra ha sido usado sinóni-
mamente de agenesia caudal o regresión caudal(2).

Renshaw(3) propuso una clasificación de trabajo de los dis-
tintos grados de agenesia vertebral y que actualmente ha sido
modificada por Pang(2), que agrupa las distintas malformaciones
en cinco tipos (Tabla I).

Casos clínicos
Caso 1

Paciente de 11 meses de edad, fruto del segundo embarazo,
gemelar, de una madre sana y obesa, sin antecedentes de dia-
betes gestacional. Nació por parto espontáneo de vértice con un
Apgar 9/10/10 y 2.300 g de peso. Dentro de los antecedentes fa-
miliares sólo destaca la presencia de abuelos maternos con dia-
betes tipo II. Acude a consulta rutinaria de su pediatra porque
desde 2 meses antes la madre observa el pañal continuamente
manchado de heces y orina, así como disminución de fuerza
en las extremidades inferiores con pérdida de la capacidad de
bipedestación que había adquirido previamente. En la explora-
ción física se observa un bultoma mal definido de unos 6 x 6 cm
en región sacra, no adherido a planos profundos ni a piel, de con-
sistencia blanda. Las nalgas aparecen achatadas con una corta
hendidura interglútea y un ano anómalo. La exploración de las
caderas fue normal. Los reflejos osteotendinosos y sensibilidad
estaban conservados. Se realizó una serie ósea encontrando una
agenesia de sacro y una RMN que puso de manifiesto una ter-

minación medular en hachazo a nivel de L1, así como un área
de hiperseñal en espacio extradural del canal lumbosacro que
podría corresponder a lipomatosis difusa. Para completar el es-
tudio se hizo una ecografía renal que fue normal, una cistogra-
fía que mostraba una vejiga de características neurógenas y una
EMG que fue normal.

La paciente fue sometida a intervención quirúrgica lleván-
dose a cabo una laminectomía L5 y apertura dural, encontrando
raíces libres sin evidencia de lipoma intradural y sí tejido adi-
poso epidural sin médula anclada. La evolución fue favorable
iniciando la deambulación a los 2 meses postintervención con
ayuda de rehabilitación. Actualmente no presenta incontinencia
fecal, aunque persiste la urinaria.

Caso 2
Varón de 14 meses, nacido por parto espontáneo de vértice

a las 40 semanas de gestación, con un peso de 1.900 gramos.
Acude a consulta por presentar prominencia sacrococcígea ce-
rrada, que aumentó desde el nacimiento. Dentro de los antece-
dentes familiares destaca la presencia de abuelos paternos y ma-
ternos con diabetes tipo II. En la exploración física se observó
una prominencia en la zona final del sacro, así como un ho-
yuelo rodeado de piel sobrante de aproximadamente 1,5 centí-
metros de diámetro a nivel sacro que se corresponde con un si-
nus dérmico. Se realizó radiografía de columna, evidenciándo-
se disrrafia del arco posterior de S1 asociada a malformación sa-
cra con incurvación del mismo y ausencia de cóccix. Ante estos
hallazgos se realizó RMN que no evidenció patología asociada.
En la evolución se encuentra que a los 3 años de edad todavía
no controla esfínteres.

Discusión
Se trata de una aplasia vertebral poco frecuente, cuya inci-

dencia oscila según los distintos autores entre 1/300.000 y
1/7.500(4,5).

Su etiología todavía no es bien conocida. Dentro de las hi-
pótesis etiológicas se ha descrito la diabetes mellitus materna
como uno de los factores más importantes responsables de las
malformaciones de la zona espinal(6-8). También se han descri-
to casos familiares con un patrón autosómico dominante(9). En
contra de esto se han encontrado gemelos monocigotos discor-
dantes para la agenesia sacra(10). En nuestras observaciones no
encontramos antecedentes de diabetes materna gestacional y, por
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otro lado, una de nuestras pacientes era hermana gemela de otra
niña totalmente normal.

El grado de repercusión de esta malformación depende del
nivel de la lesión; así, aquellos con agenesia sacra parcial o del
cóccix pueden ser asintomáticos y, por el contrario, los pacien-
tes con agenesia lumbar o sacra completa pueden tener severas
deformidades(7).

La clínica es muy variable. La inspección de la espalda re-
vela un hueso prominente que corresponde a la última vértebra.
Las nalgas están achatadas con acortamiento del surco interglú-
teo y formación de hoyuelos lateralmente a la hendidura. Cuando
se sienta sin apoyo la pelvis gira debajo del tórax(3,6,7). Lo más
llamativo son las anomalías ortopédicas que pueden incluir lu-
xación de las caderas y alteraciones pélvicas, deformidades de
los pies (pie zambo), contracciones en flexión de las rodillas con
pliegue poplíteo y contracción en flexión de caderas. Pueden,
asimismo, tener fémures hipoplásicos y defectos de tibia y pe-
roné. La escoliosis es la anomalía de la columna más fre-
cuentemente asociada(5,6,7,11). En cuanto a otros órganos y siste-
mas pueden presentar ano imperforado, genitales externos mal-
formados, labio o paladar hendido, malformación cardíaca, pul-
monar y microcefalia. La mayoría de los pacientes tienen veji-
ga neurógena o intestino debilitado(5-7,12-16). Los hallazgos neu-
rológicos varían desde un déficit mínimo a importantes défi-
cits motores y sensitivos de extremidades inferiores, incluyen-
do debilidad y atrofia de los segmentos inervados por los ner-
vios distales a las vértebras defectuosas. Los déficits motores

suelen, con frecuencia, ser mayores que los sensitivos. Incluso
pacientes con las formas más severas pueden tener sensación en
las rodillas y presentar hipoestesia distalmente. Esta discordan-
cia entre el nivel de la lesión motora y sensitiva puede ser de-
bida a que los ganglios dorsales y la parte posterior de la médula
derivan de los tejidos de la cresta neural(2,5,17). El síndrome de re-
gresión caudal se ha visto asociado a otras anomalías como la
displasia espondiloepifisaria(18), síndrome 18p-(19), 7q-(20) y
Klippel-Feil(21).

En nuestros dos casos hemos observado la presencia de mar-
cadores cutáneos de esta rara anomalía. El caso 1 presentaba un bul-
toma mal definido en región sacra y en el caso 2 una prominencia
sacrococcígea acompañada a dicho nivel de un sinus dérmico. La
agenesia sacra (caso 1) se manifestó clínicamente por la presencia
de nalgas aplanadas con surco interglúteo corto y ano anómalo, de-
bilidad de extremidades inferiores con sensibilidad conservada e
incontinencia de orina y heces, con emisión de las mismas con el
llanto. Al sentarse la niña giraba ligeramente la pelvis debajo del
tórax adoptando casi siempre posición de trípode. Mientras que la
agenesia de cóccix (caso 2) era totalmente asintomática.

El diagnóstico se realiza por radiología simple de columna
y se completa con RMN para detectar las lesiones asociadas. Se
ha visto que en todos los pacientes la médula termina encima del
cuerpo vertebral intacto. En contraposición al cono medular nor-
mal con suave y gradual estrechamiento, la médula espinal ter-
mina, en algunos casos, en forma de cuña con la porción dor-
sal más caudal que la ventral. Esta forma pueden explicar el he-
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Tabla I Clasificación del síndrome de regresión caudal

Clasificación
- Tipo I. - Agenesia sacra total con desaparición de alguna vértebra lumbar.

IWa. - El íleo se articula con los lados de la última vértebra, así se mantiene relativamente normal el diámetro pélvico transverso.
INa. - El íleo se articula o fusiona con el del otro lado, debajo de la última vértebra. Hay un acortamiento importante del diámetro 

transverso pélvico. Inestabilidad espinopélvica.

- Tipo II. - Agenesia sacra con todas las vértebras lumbares presentes.
IIWa. - El íleo se articula con las carillas de L5 manteniendo el diámetro transverso de la pelvis relativamente normal.
IINa. - El íleo se articula o fusiona con el del otro lado debajo de L5, con acortamiento severo del diámetro pélvico transverso 

(inestabilidad espinopélvica).

- Tipo III. - (Más frecuente). Agenesia sacra subtotal, al menos S1 está presente, ausencia de 4, 3, 2 ó 1 de los segmentos caudales. La articulación 
ilíaca con lado rudimentario sacro mantiene el diámetro pélvico transverso normal.

- Tipo IV. - Hemisacro.
IVa. - Total hemisacro; todos los segmentos sacros están presentes en un lado, pero faltan en el lado opuesto (severa escoliosis).
IVb. - Hemisacro subtotal unilateral, todos los segmentos sacros presentes en un lado y parte en el lado opuesto.
IVc. - Hemisacro subtotal bilateral; parte de cada lado del sacro falta en diferente extensión.

- Tipo V. - Agenesia coccígea.
Va. - Total.
Vb. - Subtotal.

N: Indica diámetro pélvico transverso estrecho (Narrow). W: Indica diámetro pélvico transverso amplio (Wide).



cho de que el déficit sensitivo ocurre a un nivel más bajo que el
motor(2,5,22). La RMN nos permite discriminar la presencia de te-
jido blando dentro del canal espinal, así como alteraciones óse-
as o nerviosas como estenosis del saco dural y médula espinal
anclada(4,5,23).

En nuestros pacientes encontramos en el caso 1 una agene-
sia de sacro tipo III de la clasificación de Pang al estar presen-
te S1 con ausencia de todas las otras vértebras sacras y el cóc-
cix, que es el tipo más frecuentemente descrito en la literatura.
Por otro lado, en la RMN se observa terminación en «hachazo»
a nivel de L1 con la porción dorsal más baja que la ventral lo
cual podría explicar el hecho de que la niña presentase dismi-
nución de la fuerza con sensibilidad conservada (Fig. 1), ade-
más de un área de hiperseñal en espacio extradural del canal lum-
bosacro. En el caso 2 se observa ausencia de cóccix (tipo V) con
una RMN totalmente normal (Fig. 2).

La intervención quirúrgica está indicada en pacientes con
déficits neurológicos progresivos asociados con lesiones de mé-
dula espinal (estenosis del saco dural, estrechamiento del canal
óseo, lipomas, dermoides, diastematomielia, mielomeningoce-
le, médula anclada, bandas aracnoideas adhesivas) que se han
visto asociados con agenesia sacra(2). El tratamiento consiste en

liberación de tejidos blandos u osteotomías. En el caso 1, debi-
do al empeoramiento progresivo de la clínica se acudió a la ci-
rugía. También es necesaria la corrección de las anomalías or-
topédidas y urológicas cuando estén presentes(6,7,23).
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Figura 1. Radiografía simple y RMN del caso 1: Agenesia de sacro tipo III con terminación en «hachazo» de médula espinal.
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Figura 2. Radiografía simple y RMN del caso 2: Agenesia de cóccix con terminación normal de la médula espinal.


