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Introduccion

Laaplasia de estructuras dseas de la columna vertebral es
una malformacion congénita rara, descrita por primera vez por
Hohl en 1852. Se caracteriza por varios grados de insuficien-
ciadel desarrollo que se puede extender desde una ausenciadel
coxis aislada hasta una agenesia de vértebras sacras, lumbares e
incluso toracicas, asi como |os segmentos correspondientes de
lamédula espinal. Los defectos mas extensos suelen ir asocia
dos aanomalias a otros niveles y malformaciones viscerales.

El conjunto de estas anomalias del desarrollo fueron deno-
minados por Duhamel en 1961 como «sindrome de regresion
caudal»; pero lamayoria de las anomalias incluyen solo el sa-
cro, por lo que el término de agenesia de sacro se ha usado co-
mo sinénimo de regresién caudal @.

Unarara asociacion es la agenesia de sacro y microcefdia,
como ocurre en € caso descrito.

Caso clinico

Setrata de una nifia de 7 afos de edad. Es la segunda hija
de padre (34 afios), madre (28 afios), no consanguineos. Los
antecedentes familiares no revelan datos patol égicos de interés.
Procede de una gestacion a término (40 semanas), sin antece-
dentes obstétricos (no tomd farmacos, ni present6 diabetes ges-
tacional). Parto normal con Apgar 9/10 y peso de recién nacido
2.400 g
(-2,2DS), tala48 cm (-1,24 DS), perimetro craneal 30 cm (-3,78
DS). En laexploracion fisica destaca un aspecto microsomico,
fontanela normotensa, dismorfiafacial con frente huidiza, ble-
farofimosis, oblicuidad mongoloide, platirrinia, pabellones auri-
cuales alados de implantacion baja, resto de exploracion por
6rganosy aparatos dentro de lanormalidad. L os examenes com-
plementarios realizados: screening neonatal, hemograma, bio-
quimica general, serologia TORCH, aminoacidemia, aminoaci-
duria, cariotipo, EEG y examen oftalmol 6gico fueron normales;
en laradiografia de craneo se observo una asimetria craneofa-
cial, con bdveda craneal més pequefia que la cara; laradiogra-
fiade columna evidencia palasiliacas y columna lumbar nor-
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Agenesia parcial de sacroy
microcefalia: Una asociacion poco
frecuente

Figura 1. Radiografia simple correspondiente a la paciente en periodo
neonatal, que muestrala agenesia sacra parcial y total de coxis.

males, anivel de la columna sacra existencia de primera vérte-
bra sacra con segunda vértebra sacra hipoplésicay ausencia del
resto de estructura sacrococcigea (Fig. 1); laecografia trans-
fontanelar y laTAC craneal fueron normales.

Durante laevolucion (controlada 7 afios), latalla se haman-
tenido siempre dentro de percentiles normales, e peso
menor/igual a P3y el perimetro craneal menor a P3. En &l mo-
mento actual, a los 7 afios de edad, el peso es de 16,2 kg
(-2,08 DS), latala122,5cm (-0,12 DS) y €l perimetro craneal
44,6 cm (-5,55 DS). En laexploracion fisica se observa unatu-
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moracion anivel lumbosacro, con escoliosis, sin apreciarse dis-
metria de extremidadesinferiores; en laradiografia de columna
Se gpreciaunaagenesiaparcia de sacro (niveles S3, $4) y age-
nesia total de coxis (Fig. 2). La paciente no ha precisado hasta
€l momento actual de tratamiento, siendo controlada periddica-
mente por el Servicio de Ortopedia. Durante estos afios el desa
rrollo psicomotor ha sido en todo momento normal, y las prue-
bas complementarias de control (TAC craneal), han sido repeti-
damente normales.

Discusion

Laaplasiade estructuras dseas termina es de la columnaver-
tebral es unamalformacion congénita poco frecuente cuyainci-
dencia oscila segin |os distintos autores entre 1/300.000 y
1/7.50003),

Laetiologia no es conocida. Esta alteracion puede suceder
por mutacion espontanea o por transmision genética®. Dentro
de latransmision genética se han descrito casos familiares con
un patrén de herencia autosdomica dominantel>?. Enlalineaex-
perimental se han producido estas |esiones con diversos agen-
tes (sdesdelitio, déficit devitamina A, radiaciones, insulina)®,
asi mismo se ha sugerido como posible factor causal laposible
hipoperfusion vascular en el periodo fetal®. Laimportanciade
lainsulina deriva de la relacion existente entre diabetes melli-
tus maternay malformaciones aplésicas de las estructuras dse-
asterminales de la columna vertebral @10, |a agenesia de sacro
se estima que ocurre en un 1% de | os nifios nacidos de madres
afectadas de diabetes y laincidencia de diabetes materna es de
cerca del 16% de nifios nacidos con esta anomalia®?.
Aproximadamente el 20% de |os nifios con agenesia de sacro se
desarrollan en posicién de nalgas y esfrecuente € retraso de cre-
cimiento intrauterino®.

Paraexplicar lapatogeniadel sindrome de regresion caudal
hay dos teorias; un fracaso en lainduccién con una alteracion
en el proceso de diferenciacion nerviosa, o bien, existe un re-
traso en €l proceso de diferenciacion primario y secundario del
tubo neural 43,

Pang214 en 1993 modificd laclasificacion de Renschaw(),
agrupandolas en 5 tipos con un espectro que va desde una age-
nesia coxigea subtotal hasta una agenesia sacra total con desa-
paricion de aguna vértebra lumbar (Tablal). Nuestro paciente
corresponde d tipo 111 de Pang.

Lainspeccion de espalda permite observar una prominencia
(Gsea, como ocurre en nuestro paciente, que corresponde al Ul -
timo segmento vertebral, y en raras ocasiones movimiento gro-
sero entre esta prominenciay lapelvis. Las nalgas son estrechas
y comprimidas con formacion de hoyuelos por fueradel pliegue
gluteo19), La clinica depende del nivel delalesion vertebral,
debido ala variabilidad de los hallazgos sométicos, neurol dgi-
cosy secundariamente ortopédi cos, algunos pacientes no han si-
do detectados hasta lainfancia tardia o cuando ya son adultos.
Aquellos con agenesia parcia del sacro o del coxis pueden en-
contrarse asintomaticos. Si laagenesiadel sacro o lumbar esto-
tal, presentan una gran deformidad caracterizada por contractu-
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Figura 2. Radiografia simple correspondiene ala paciente alaedad de 7
aflos, donde se gprecialaagenesaparcia de sacra(niveles S3-4) y agenesia
total de coxis.

rarigidaen flexion delas caderas, rodillasy tohillos con los pies
en equino-varo debajo de las nalgas, acompafiados por pardlisis
y atrofiaextremadelapelvisy extremidades inferiores. También
pueden incluir fémures hipoplésicos y defectos de latibiay
peroné4919), | a afectacion muscular y neurol 6gica esté entre
los rasgos més incapacitantes de la agenesia de sacro. Los dé-
ficits motores suelen ser con frecuencia mayores que |0s sensi-
tivos; la afectacion motoraesintensa con pardlisisy ausenciade
reflgos desde € nivel comprometido, en contraposicion, € trans-
torno sensitivo no serelaciona con lalesién motorani con lale-
sidn vertebral; aun los pacientes mas gravemente afectados tie-
nen sensibilidad hasta las rodillas. Esto se explica por el desa
rrollo segmentario bastante normal del tejido de la cresta neu-
ral, apesar de laausencia de porciones de la placa neura ani-
vel delaagenesia. Asi, los ganglios de las raices dorsales que
derivan de la cresta neural pueden desarrollarsey conectar con
lamédulaespinal intacta. Laafectacion del sistema nervioso au-
ténomo es variable. La mayoria de los pacientes tienen vejiga
neurégena o incontinencia anal, dandose incluso en pacientes
con agenesias parciales, siendo generalmente la incontinencia
urinariacrénicay lasinfecciones recurrentes del tracto urinario
laforma de presentacion en pacientes que pasan desapercibidos
hastalainfanciatardia o edad adulta. En casi todos los pacien-
teslasensibilidad perineal estaconservaday lapresenciade ac-
tividad normal del esfinter anal no excluye la existencia de ve-
gija neurogénicat41517),

L os defectos mas extensos casi siempre coexisten con mal-
formaciones viscerales asociadas, sobre todo, del aparato genito-
urinarioy del tracto digestivo distal. Laanomalia gastrointestina
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Tabla | Clasificacion del sindrome de regresion caudal (segun Pang)

Clasificacion

Tipol. Agenesiasacratotal con desaparicion de alguna vértebra lumbar.
IWa. El ileo se articula con los lados de la Ultima vértebra, asi se mantiene relativamente normal el didametro pélvico transverso.
INa. El ileo se articula o fusionacon € del otro lado, debajo de la Gltima vértebra. Hay un acortamiento importante del diametro transverso
pélvico. Inestabilidad espinopélvica

TipoIl. Agenesiasacracon todas |as vértebras lumbares presentes.
IIWa. El ileo se articula con las carilla de L5 manteniendo €l didmetro transverso de la pelvis relativamente normal.
IINa. El ileo se articula o fusionacon el del otro lado debgjo de L5, con acortamiento severo del diametro pélvico transverso (inestabilidad
espinopélvica).

Tipo I1l. (Més frecuente). Agenesia sacra subtotal, al menos S1 esta presente, ausenciade 4, 3, 2 6 1 de los segmentos caudales. Laarticulacion
ilfaca con lado rutinario sacro mantiene el didmetro transverso normal.

Tipo IV. Hemisacro
IVa. Total hemisacro; todos |os segmentos sacros estan presentes en un lado, pero faltan en el lado opuesto (severa escoliosis)
IVb. Hemisacro subtotal unilateral, todos |os 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 extension.

TipoV. Agenesiacoccigea
Va Totd
Vb. Subtotal

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

mas comun es laimperforacion anal y las anomalias genitouri-
narias se refieren a problemas relacionados con disfuncion vesi-
cal, hidronefrosis, reflujo vesicouretera y diverticulos: pero tam-
hién pueden encontrarse rifion fusionado o ausente, extrofiay de-
formidad de los genitales externos49, Dentro de las malforma-
ciones ortopédicas, laanomalia de la columnavertebral més fre-
cuente es la escoliosis; también se han observado hemivérte-
bras, vértebras fusionadas, espina bifiday meningocele9 y en
algunos casos se havisto asociado a displasia espondilo-epifisia-
ria®®, Sindrome de Klippel-Feil, deformidad de Sprengel y cos-
tilla bifida®. Malformaciones menos comunesincluyen lafisura
palatina o labio leporino, microcefalia (asociacion poco descrita
en laliteraturay que aparece en nuestro paciente), anoftalmiao
microftalmia, malformaciones cardiacasy pulmonaresit219),

L os ultrasonidos son el método diagndstico de eleccidn pa-
rarevelar laausencia de vértebras distales en la columna ver-
tebral del feto®. El estudio radiol6gico confirmala ausencia
de vértebrasy del sacro desde €l nivel afectado, comprobando-
Se que en aproximadamente una tercera parte de los casos el de-
fecto es unilateral. El estudio se puede completar con resonan-
cia magnética nuclear, para detectar las lesiones asociadas. La
médula espinal terminaencimadel cuerpo vertebral intactoy en
algunos casos en forma de cufia con la porcion dorsal més cau-
dal que laventral; esto puede explicar ladiscordancia entre €
déficit sensitivo y motor@14),

Con frecuencia estos pacientes son confundidos con los afec-
tos de artrogriposis, aunque en esta enfermedad se conservala
sensibilidad en extremidades inferiores, el control de esfinte-
resy presentan una arquitectura vertebral normal, por otro la-
do €l nifio con artrogriposis grave presenta también compro-
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miso de |as extremidades superiores®.

L os pacientes con agenesia sacra tienen funcion mental nor-
mal y laprincipal causade morbilidad esladisfuncion neuroge-
nade lavegijay los déficits musculares incapacitantes de la
extremidades inferiores, que requieren un intensa asistencia ne-
frouroldgicay ortopédica®. El programa de tratamiento ha de ser
individualizado, variando de acuerdo con € nivel de compromi-
s0; se deben corregir las malformaciones anatémicas asociadas;
estan indicadas las intervenciones neuroquirdrgicas en pacientes
con déficits neurol égicos progresivos asociados con |esiones
delamédula espinal (estenosis del saco dural, estrechamiento
del canal 6seo, lipomas, dermoides, diastematomielia, mielome-
ningocel es, bandas aracnoi deas adhesivas) que se han visto aso-
ciados con agenesia sacra>14, En los casos de agenesia parcia
del sacro, cuando las deformidades fundamental es se dan en pier-
nasy pies, se debe iniciar la correccion de formatemprana (en
el momento del nacimiento), con yesos correctores de 10s pies,
junto con gjercicios para hacer los pies plantigrados y extender
las rodillas; puede procederse a extender las rodillas con trac-
ciones transdseas, complementadas con liberacion de las estruc-
turas blandas de laregion poplitea, 0 aveces se requieren osteo-
tomias correctoras de |l as deformidades de rodillas. Lacorreccién
debe lograrse tempranamente y mantenerse con soportes orto-
pédi cos adecuados durante |os afios de crecimiento paraevitar la
recurrenciade ladeformidad . En los pies se precisan en ocasio-
nes osteotomias del metatarso, artrodesis triple o resecciones
en ¢ talén para evitar deformidades9. El tratamiento debe ser
complementado con rehabilitacion fisica paramejorar la calidad
de vida de estos pacientes. Asi mismo, en los pacientes que cur-
sen con microcefalia es aconsejable el redizar un seguimiento
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