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Introduccién

Laagenesia sacra es unarara anomalia que fue descrita por
primeravez por Hohl en 1852. En 1961, Duhamel propuso que
un defecto en laformacion de laregion caudal erael origen de
un espectro de malformaciones incluyendo imperforacion anal
y sindrome de la sirena, y acufid el término de sindrome de re-
gresion caudal®.

El espectro del sindrome de regresion caudal va desde ais-
laday asintomatica aplasia coccigena a ausencia sacra, lumbar
y de vértebras torécicas con severos déficits neurol 6gicos aso-
ciados, pero lamayoriade las anomaiasincluyen sdlo el sacro,
por lo que el término de agenesia sacra ha sido usado sinoni-
mamente de agenesia caudal o regresion caudal®@.

Renshaw® propuso una clasificacion de trabgjo de los dis-
tintos grados de agenesia vertebral y que actualmente ha sido
modificada por Pang®, que agrupa las distintas malformaciones
en cinco tipos (Tablal).

Casos clinicos
Caso 1l

Paciente de 11 meses de edad, fruto del segundo embarazo,
gemelar, de una madre sanay obesa, sin antecedentes de dia-
betes gestacional. Nacid por parto espontaneo de vértice con un
Apgar 9/10/10'y 2.300 g de peso. Dentro de |os antecedentes fa-
miliares solo destaca la presencia de abuel os maternos con dia
betestipo I1. Acude a consulta rutinaria de su pediatra porque
desde 2 meses antes la madre observa el pafial continuamente
manchado de hecesy orina, asi como disminucion de fuerza
en las extremidades inferiores con pérdida de la capacidad de
bipedestacion que habia adquirido previamente. En laexplora
cion fisicase observa un bultomamal definido de unos6 x 6 cm
en region sacra, no adherido aplanos profundos ni apiel, de con-
sistencia blanda. Las nalgas aparecen achatadas con una corta
hendidurainterglUteay un ano anémalo. La exploracion de las
caderasfue normal. Los reflejos osteotendinosos y sensibilidad
estaban conservados. Se realiz6 una serie 6sea encontrando una
agenesiade sacro y unaRMN que puso de manifiesto una ter-
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Sindrome de regresion caudal

minacion medular en hachazo a nivel de L1, asi como un &rea
de hipersefial en espacio extradura del cana lumbosacro que
podria corresponder alipomatosis difusa. Para completar € es-
tudio se hizo una ecografiarena que fue normal, una cistogra-
fiaque mostraba una vejiga de caracteristicas neur6genasy una
EMG que fue normal.

La paciente fue sometida a intervencion quirurgica llevan-
dose a cabo unalaminectomia L5y aperturadural, encontrando
raices libres sin evidencia de lipomaintradural y si tejido adi-
poso epidural sin médula anclada. La evolucion fue favorable
iniciando la deambulacion alos 2 meses postintervencion con
ayuda de rehabilitacion. Actualmente no presentaincontinencia
fecal, aunque persiste la urinaria.

Caso 2

Vardn de 14 meses, nacido por parto espontaneo de vértice
alas 40 semanas de gestacion, con un peso de 1.900 gramos.
Acude a consulta por presentar prominencia sacrococcigea ce-
rrada, que aumentd desde el nacimiento. Dentro de los antece-
dentes familiares destaca la presencia de abuel os paternosy ma
ternos con diabetes tipo 1. En la exploracion fisica se observo
una prominencia en la zonafinal del sacro, asi como un ho-
yuelo rodeado de piel sobrante de aproximadamente 1,5 centi-
metros de diametro a nivel sacro que se corresponde con un si-
nus dérmico. Se redlizd radiografia de columna, evidenciando-
sedisrrafiadel arco posterior de S1 asociadaa malformacion sa
cracon incurvacion del mismo y ausencia de coccix. Ante estos
hallazgos serealizd RMN que no evidencio patol ogia asociada.
En laevolucidn se encuentra que alos 3 afios de edad todavia
no controla esfinteres.

Discusion

Se trata de una aplasia vertebral poco frecuente, cuyainci-
dencia oscila segun los distintos autores entre 1/300.000 y
1/7.500149),

Su etiologia todavia no es bien conacida. Dentro de las hi-
poétesis etiol 6gicas se ha descrito la diabetes mellitus materna
como uno de | os factores més importantes responsables de las
malformaciones de la zona espina ©¢®). También se han descri-
to casos familiares con un patron autosomico dominante®. En
contra de esto se han encontrado gemel os monocigotos discor-
dantes para |a agenesia sacra'®. En nuestras observaciones no
encontramos antecedentes de diabetes materna gestaciona , por
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Tabla |

Clasificacién
- Tipol. -

Clasificacion del sindrome de regresién caudal

Agenesia sacra total con desaparicion de alguna vértebra lumbar.

IWa. - El ileo se articulacon los lados de la Giltima vértebra, asi se mantiene relativamente normal el didmetro pélvico transverso.
INa. - El ileo searticulao fusiona con el del otro lado, debajo de la Ultima vértebra. Hay un acortamiento importante del diametro

transverso pélvico. Inestabilidad espinopélvica.

-Tipoll.- Agenesiasacracon todas |as vértebras lumbares presentes.
[IWa. - El ileo se articulacon las carillas de L5 manteniendo € diametro transverso de la pelvis relativamente normal.
IINa. - El ileo se articula o fusiona con €l del otro lado debajo de L5, con acortamiento severo del diametro pélvico transverso
(inestabilidad espinopélvica).
- Tipolll. - (Mésfrecuente). Agenesia sacra subtotal, al menos S1 esté presente, ausenciade 4, 3, 2 6 1 de los segmentos caudales. La articulacion

iliaca con lado rudimentario sacro mantiene €l didmetro pélvico transverso normal.

- Tipo IV. - Hemisacro.

IVa. - Total hemisacro; todos |os segmentos sacros estén presentes en un lado, pero faltan en el lado opuesto (severaescoliosis).
IVb. - Hemisacro subtotal unilateral, todos los segmentos sacros presentes en un lado y parte en €l lado opuesto.
IVc. - Hemisacro subtotal bilateral; parte de cadalado del sacro falta en diferente extension.

-TipoV.- Agenesiacoccigea.
Va - Total.

Vb. - Subtotal.

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

otro lado, una de nuestras pacientes era hermana gemela de otra
nifia total mente normal.

El grado de repercusion de esta malformacion depende del
nivel delalesidn; asi, aquellos con agenesia sacra parcid o del
coccix pueden ser asintométicos y, por € contrario, los pacien-
tes con agenesialumbar o sacra completa pueden tener severas
deformidades™.

Laclinicaes muy variable. Lainspeccion de laespaldare-
velaun hueso prominente que corresponde ala dltimavértebra.
L as nalgas estén achatadas con acortamiento del surco interglU-
teoy formacidn de hoyuel os lateralmente ala hendidura. Cuando
se sienta sin apoyo la pelvis gira debgjo del torax@s7, Lo més
[lamativo son las anomalias ortopédicas que pueden incluir lu-
Xacion de las caderas y ateraciones pélvicas, deformidades de
los pies (pie zambo), contracciones en flexion delasrodillas con
pliegue popliteo y contraccidn en flexion de caderas. Pueden,
asimismo, tener fémures hipoplésicos y defectos de tibiay pe-
roné. La escoliosis es la anomalia de la columna més fre-
cuentemente asociada®671%, En cuanto a otros drganosy siste-
mas pueden presentar ano imperforado, genitales externos mal-
formados, labio o paladar hendido, malformacién cardiaca, pul-
monar y microcefaia. La mayoria de |os pacientes tienen veji-
ga neurdgena o intestino debilitado>71219), |_os hallazgos neu-
rol6gicos varian desde un déficit minimo aimportantes défi-
cits motores y sensitivos de extremidades inferiores, incluyen-
do debilidad y atrofia de los segmentos inervados por |os ner-
vios distales a las vértebras defectuosas. L os déficits motores
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suelen, con frecuencia, ser mayores que |os sensitivos. Incluso
pacientes con las formas méas severas pueden tener sensacion en
lasrodillasy presentar hipoestesia distalmente. Esta discordan-
ciaentre el nivel delalesién motoray sensitiva puede ser de-
bidaaquelos ganglios dorsalesy laparte posterior delamédula
derivan de lostgjidos de la crestaneura ?517, El sindrome de re-
gresion caudal se ha visto asociado a otras anomalias como la
displasia espondiloepifisaria®®, sindrome 18p-19, 7g-@ y
Klippel-Feil@,

En nuestros dos casos hemos observado la presencia de mar-
cadores cutaneos de estararaanomaia. El caso 1 presentabaun bul-
tomamal definido en region sacray en e caso 2 una prominencia
sacrococcigea acompafiada a dicho nivel de un sinus dérmico. La
agenesia sacra (caso 1) se manifestd clinicamente por lapresencia
de nalgas aplanadas con surco intergl Uteo corto y ano andmalo, de-
bilidad de extremidades inferiores con sensibilidad conservada e
incontinencia de orinay heces, con emision de las mismas con el
[lanto. Al sentarse la nifia giraba ligeramente la pelvis debgjo del
térax adoptando casi Siempre posicion detripode. Mientras quela
agenesiade coccix (caso 2) eratota mente asintomética.

El diagnostico se realiza por radiologia simple de columna
y se completacon RMN para detectar las |esiones asociadas. Se
havisto que en todos | os pacientes la médula termina encima del
cuerpo vertebral intacto. En contraposicion a cono medular nor-
mal con suavey gradual estrechamiento, lamédulaespinal ter-
mina, en algunos casos, en forma de cufia con la porcion dor-
sa mas cauda quelaventra. Estaforma pueden explicar e he-
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Figura 1. Radiografiasimpley RMN del caso 1: Agenesiade sacro tipo |11 con terminacion en «hachazo» de médula espinal.

cho de que €l déficit sensitivo ocurre aun nivel més bajo que el
motor2522), LaRMN nos permite discriminar lapresenciade te-
jido blando dentro del canal espinal, asi como alteraciones dse-
as 0 nerviosas como estenosis del saco dural y médula espinal
anclada*5%).

En nuestros pacientes encontramos en el caso 1 una agene-
siade sacro tipo |11 delaclasificacion de Pang al estar presen-
te S1 con ausencia de todas |as otras vértebras sacras y el coc-
CiX, que es el tipo mas frecuentemente descrito en laliteratura.
Por otro lado, enlaRMN se observa terminacion en «hachazo»
anivel de L1 con laporcion dorsal més baja que laventra lo
cual podriaexplicar el hecho de que la nifia presentase dismi-
nucién de la fuerza con sensibilidad conservada (Fig. 1), ade-
méas de un area de hipersefid en espacio extradural del canal lum-
bosacro. En €l caso 2 se observa ausencia de coccix (tipo V) con
unaRMN totalmente normal (Fig. 2).

Laintervencion quirdrgica estd indicada en pacientes con
déficits neurol dgicos progresivos asociados con |esiones de mé-
dulaespinal (estenosis del saco dural, estrechamiento del canal
0se0, lipomas, dermoides, diastematomielia, mielomeningoce-
le, médula anclada, bandas aracnoideas adhesivas) que se han
visto asociados con agenesia sacra®. El tratamiento consiste en
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liberacion de tejidos blandos u osteotomias. En el caso 1, debi-
do a empeoramiento progresivo de laclinicase acudi6 alaci-
rugia. También es necesaria la correccion de las anomalias or-
topédidas y urol 6gicas cuando estén presentes®”.23),
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Figura 2. Radiografiasimpley RMN del caso 2; Agenesiade coccix con terminacion normal de lamédulaespinal.
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