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ABSTRACT
Caudal Regression Syndrome: Clinical Case and Update

Caudal regression is a rare congenital malformation which includes a wide spectrum of musculoskeletal abnor-
malities involving the lumbosacral spine, pelvis and lover limbs. It can be associated to visceral defects (gas-
trointestinal, genitourinary, cardiac or neurological) in various degrees. The etiology is not yet clear, but ma-
ternal diabetes, genetic predisposition, and vascular hypoperfusion are suspected. Objective: Describe a case
of exceptional extension, including first year evolution. Clinical Case: A male newborn, term, was diagnosed
before birth. Mother is a Type 2 diabetic. Physical exam and images confirm the diagnosis, show presence of
7 cervical vertebrae, 8 thoracic, agenesia of distal dorsal and lumbosacral spine. No spinal disraphia, medular
conus at D2. Conclusion: The reported case shows that early diagnosis and multidisciplinary evaluation of the
patient are essential elements to decrease complications and improve prognosis.

(Key words: Caudal regression syndrome, caudal dysplasia, sacral agenesis, diabetes, spinal dysraphia).
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RESUMEN

Antecedentes: El sindrome de regresion caudal es una malformacion congénita poco frecuente, caracterizada
por un amplio espectro de anormalidades musculoesqueléticas que comprometen columna lumbosacra, pelvis
y extremidades inferiores. Se puede asociar a diversos defectos viscerales (gastrointestinales, genitourinarios,
cardiacos y neurologicos) presentes en distintos grados segun la severidad del caso. Su etiologia atin no se
encuentra bien dilucidada, pero se sospecha que la diabetes materna, la predisposicion genética y la hipoperfu-
sion vascular serian algunos de los factores involucrados en su patogénesis. Objetivo: Dar a conocer un caso
de regresion caudal de extension excepcional y describir su evolucion durante el primer afio de vida. Caso
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clinico: Se presenta el caso de un recién nacido de término, sexo masculino, hijo de madre diabética tipo 2,
con diagnostico antenatal de sindrome de regresion caudal. El examen fisico y las imagenes confirman el diag-
ndstico y muestran la presencia de siete cuerpos vertebrales cervicales y so6lo ocho toracicos, con agenesia de
columna dorsal distal y lumbosacra, sin disrrafia espinal y cono medular en nivel de D2. Conclusién: El caso
reportado demuestra que tanto el diagnostico precoz como la evaluacion multidisciplinaria del paciente, son
pilares esenciales para disminuir el riesgo de complicaciones asociadas y mejorar su prondstico.

(Palabras clave: Sindrome de regresion caudal, secuencia de displasia caudal, agenesia sacra, displasia cau-

dal).
Rev Chil Pediatr 2010; 81 (2): 148-154

Introduccion

El término sindrome de regresion caudal
(SRC) fue por primera vez utilizado por Ber-
nard Duhamel en el afio 1961, el cual describe
este sindrome como un espectro de defectos
congénitos que involucran diversos grados
de anormalidades musculoesqueléticas de co-
lumna lumbosacra, pelvis y extremidades infe-
riores, como también alteraciones de los siste-
mas neuroldgico, genitourinario, gastrointesti-
nal y cardiaco. Dentro del espectro que define
el SRC es posible encontrar una variedad de
malformaciones que van desde ano imperfora-
do, agenesia sacra, ausencia de vertebras lum-
bares y toracicas, hasta el extremo mas severo
que son las malformaciones de érganos mayo-
res y la fusion de las extremidades inferiores,
defecto conocido como sirinomeliaZ.

Si bien la causa de este sindrome aun no
estd claramente establecida, se cree éste que
seria resultado de un defecto en la induccion de
los elementos caudales del embrion previo a la
séptima semana de gestacion®*, y que la diabe-
tes mellitus materna jugaria un rol importante
en su patogénesis®’. En la literatura existen va-
rias teorias sobre el origen del SRC, dentro de
las cuales se describen alteraciones de la neu-
rolizacion primaria o secundaria®!?, trastornos
mesodérmicos del extremo caudal de la cuerda
embrionaria temprana®!! y la alteracion gene-
ralizada de la migracion mesodérmica durante
el periodo de estria primitiva®'2. La proximi-
dad y yuxtaposicion entre el intestino poste-
rior en desarrollo, el aparato genitourinario,
la notocorda, y estructuras neurales, explica
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la asociacion conjunta de malformaciones de
los sistemas neurologico, vertebral, anorectal,
renal y genital, cominmente observadas en el
SRC*13, Por otro lado, se cree que la sirinome-
lia y sus defectos asociados serian atribuibles a
un robo de flujo que condicionaria una isque-
mia severa hacia el hemicuerpo distal*'*!¢, En
estos pacientes se ha observado un vaso abe-
rrante derivado de la arteria vitelina que redi-
rige sangre desde la aorta abdominal hacia la
placenta por medio del cordon umbilical. Este
vaso actua finalmente como una Unica arteria
umbilical que roba el flujo que deberia llegar al
extremo caudal del feto condicionando isque-
mia e hipoperfusion. Por este motivo, es que a
pesar que la sirinomelia es usualmente consi-
derada como la forma mas severa de SRC, al-
gunos autores sugieren que ambas condiciones
conformarian entidades separadas debido a su
patogenia distinta. En este sentido, Twickler et
al, en el afio 1993 describio por primera vez
las diferencias entre estas dos condiciones des-
pués de examinar 4 casos de sirinomelia y 3
casos de SRC'. Dentro de las caracteristicas
descritas que definen la sirinomelia y la dis-
tinguen de un SRC se encuentran: la presencia
de una arteria umbilical unica, agenesia cau-
dal mas severa (extremidad inferior Unica o
dos fusionadas), alteraciones renales severas
e incluso letales (agenesia renal o displasia
severa), ausencia de malformaciones anales y
oligohidroamnios'®.

En la literatura se describen varios casos
de SRC con agenesia sacra y lumbosacra, sin
embargo, la agenesia dorsolumbosacra, en la
cual hay compromiso de vértebras toracicas
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distales, lumbares y sacras, ha sido raramente
reportada como parte de este sindrome, siendo
la mayoria de estos casos solo descripciones de
anatomia patologica en fetos abortados®!'”-!8.
En este reporte presentamos un caso excep-
cional de agenesia caudal con compromiso
dorsal y lumbosacro, el cual fue dado de alta
de nuestra Unidad de Neonatologia y actual-
mente cuenta con mas de un afio de vida. No
hemos encontrado en la literatura ningun caso
tan severo de SRC en el cual se haya descrito
su evolucion durante el primer afio de vida.

Caso Clinico

Madre de 34 afios con antecedente de dia-
betes gestacional durante su primer embara-
70, luego del cual queda con diagnostico de
diabetes mellitus tipo 2 en tratamiento con
Metformina. Durante un periodo intergenési-
co de 5 afos, evoluciono con oligomenorrea y
no utilizd6 método anticonceptivo. Su segundo
embarazo fue controlado desde las 6 semanas
de gestacion, donde debido a la presencia de
glicemias de ayuno elevadas (mayores a 300
mg/dl) se reemplazé el tratamiento hipoglice-
miante oral por insulina. Durante el segundo
trimestre se requirid incrementar la dosis de
insulina para lograr estabilizar sus glicemias.
En ecografia realizada a las 18 semanas de
embarazo se detectd agenesia de la columna
toracica distal y lumbosacra, con extremida-
des inferiores cortas y oligoamnios moderado.
Ecografias posteriores confirmaron la ausencia
de elementos osificados en la columna lumbo-
sacra, como también ausencia de movimientos
de las extremidades inferiores del feto. La lon-
gitud de sus fémures era compatible con una
gestacion de 31 semanas a las 37 semanas de
gestacion.

Nuestro paciente de sexo masculino nacio
a las 38 semanas de edad gestacional por me-
dio de cesarea electiva. Nacié en buenas con-
diciones generales (Apgar 7-9), peso 2 990
g, midié 37 cm y su perimetro cefalico midio
37cm. En el periodo de recién nacido inme-
diato evoluciond con dificultad respiratoria
y requerimiento de oxigeno de hasta un 30%
por aproximadamente 24 horas, lo cual se in-
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terpretd como taquipnea transitoria del recién
nacido. Al examen fisico destac evidente hi-
poplasia del hemicuerpo inferior, con extremi-
dades inferiores en flexo-abduccion, pterigeon
popliteo bilateral y pies angostos. Conjunta-
mente se evidencio ausencia de columna lum-
bosacra a la palpacion, hipoplasia glutea y ano
permeable con atonia de esfinter. Los testicu-
los no se encontraron a la palpacion de escroto
ni canal inguinal, su falo midi6 mas de 20 mm
y presentd miccion espontanea (figura 1). El
examen neuroldgico mostré paciente alerta sin
movilidad espontanea ni respuesta a estimu-
los en hemicuerpo inferior, con tono muscular
abolido y ausencia de reflejos tendineos pro-
fundos en extremidades inferiores. Sin embar-
go, los reflejos arcaicos y osteotendineos del
hemicuerpo superior estaban conservados.

Se realizaron diversas imagenes para deter-
minar la extension y severidad de las anoma-
lias musculoesqueléticas presentes. La radio-
grafia de columna total AP (figura 2) y lateral
mostroé la presencia de solo siete vértebras
cervicales y ocho dorsales, sin desarrollo de
la columna hacia distal ni del sacro. Las tres
ultimas vértebras dorsales y las costillas pre-
sentaban anomalias congénitas. Ademas habia
fusion de ambos huesos iliacos e isquion, y
falta de desarrollo del pubis. La maduracion
Osea se encontraba dentro de los limites nor-
males para la edad gestacional. La resonancia

Figura 1. Fotografia del recién nacido con SDC. Se observa
hipoplasia del hemicuerpo inferior, con extremidades infe-

riores en flexo-abduccion, pterigeon popliteo bilateral y pies
angostos.
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Figura 2. Radiografia de columna
total AP-lateral: Son visibles siete
vértebras cervicales y ocho dorsales.
No hay desarrollo de la columna ha-
cia distal ni del sacro. Las tres ulti-
mas vértebras dorsales y las costillas
presentan anomalias congénitas. Hay
fusion de ambos huesos iliacos e is-
quion y falta de desarrollo del pubis.
La maduracién dsea esta dentro de lo
normal.

Figura 4. Radiografia de extremidades inferiores: Fractu-
ra de rasgo completo del tercio proximal de las diafisis de
ambos fémures con desplazamiento y cabalgamiento de los
extremos.
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Figura 3. Resonancia magnética de columna total: Hay desarrollo de los cuerpos
vertebrales hasta el nivel dorsal medio (D8). Hay agenesia de columna toracica
distal y lumbosacra. Canal raquideo de dimensiones normales. El extremo distal
de la médula se encuentra a nivel de D3 y las raices nerviosas se extienden hasta
DS8. No hay evidencias de disrrafias espinales ni de masas en el canal raquideo.

magnética de columna total (figura 3) mostrod
desarrollo de los cuerpos vertebrales hasta el
nivel dorsal medio (D8), con agenesia de co-
lumna toracica distal y lumbosacra. El canal
raquideo tenia dimensiones normales y el ex-
tremo distal de la médula estaba a nivel de D3,
con distribucién normal de las raices nervio-
sas hasta D8. No habia evidencias de disrrafias
espinales ni masas en el canal raquideo. La
radiografia de extremidades inferiores (figura
4) mostro6 fractura de rasgo completo del tercio
proximal de las diafisis de ambos fémures con
desplazamiento y cabalgamiento de los extre-
mos. Debido a esto fue evaluado por el equipo
de ortopedia y traumatologia infantil, quienes
indicaron manejo conservador de las fracturas
femorales, las cuales se encontraban en proce-
so de consolidacion previo al alta.

Dentro del estudio se incluyd también una
ecocardiografia doppler y una ecografia renal-
vesical con el fin de descartar otras malforma-
ciones organicas asociadas. Los resultados de
ambos examenes no revelaron ninguna altera-
cion anatdmica significativa a nivel cardiaco ni
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nefro-urinario. De igual forma, la resonancia
magnética de cerebro resultd normal.

Debido a la presencia de testiculos no des-
cendidos fue evaluado también por el equipo
de endocrinologia. Se solicité cariograma el
cual result6é normal (46 XY) y estudio hormo-
nal (LH, FSH y Testosterona) que fue compa-
tible con presencia de testiculos, sin embargo,
¢stos no fueron hallados en la ecografia ingui-
nal ni abdominal.

El paciente evoluciond favorablemente,
sin alteraciones metabolicas. Fue dado de alta
a los 16 dias de vida, en buenas condiciones
generales. Posteriormente, persistio en control
multidisciplinario, incluyendo control ortopé-
dico y uroldgico para seguimiento de infeccion
urinaria y testiculos no descendidos.

En su evaluacion a los 13 meses de vida
su desarrollo cognitivo y estado nutricional
fueron normales y continuaba en terapia de
neuro-rehabilitacion motora en la Fundacion
Teleton. Desde el punto de vista genitourina-
rio, sus testiculos atin no habian descendido,
presentaba vejiga neurogénica y habia tenido
solo un episodio de infeccion urinaria tratada
en forma ambulatoria con buena respuesta,
quedando con profilaxis antibidtica y en con-
trol con nefrologia para estudio y seguimiento.
En la esfera gastrointestinal, evolucioné con
constipacion que se acompafio de impactacion
de fecalomas, por lo que se planted probable
intestino neurogénico, el cual se manejo con
dieta alta en fibra y enemas evacuantes.

Discusion

El sindrome de regresion caudal (SRC),
también conocido como secuencia de displa-
sia caudal (SDC), es una anomalia congénita
severa poco frecuente, caracterizada por la
agenesia de extension variable de los cuerpos
vertebrales distales (sacrococcigeos o lumbo-
sacrococcigeos), que se asocia frecuentemente
a otras malformaciones musculoesqueléticas
de la pelvis y extremidades inferiores®!"°. De
forma paralela, existen reportes de asociacion
conjunta con malformaciones viscerales, den-
tro de las cuales destacan alteraciones de los
sistemas genitourinario, gastrointestinal, neu-
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rologico y cardiaco’. En la literatura se en-
cuentran varios casos de SRC en los cuales la
agenesia vertebral se extiende hasta nivel sa-
cro y lumbosacro®®, sin embargo, los casos de
agenesia dorsolumbosacra reportados son muy
escasos. Por este motivo, el caso presentado en
este reporte resulta tan interesante de evaluar
y comentar su evolucion, ya que constituye un
caso de SRC de extension excepcional rara-
mente descrita.

Tal como comentamos anteriormente, la
presentacion clinica de este sindrome puede
incluir una larga lista de anormalidades. La
agenesia sacra siempre va acompailada de
caderas estrechas, hipoplasia glutea y aplana-
miento del pliegue intergluteo. Los problemas
ortopédicos pueden ir desde deformidades
aisladas de los pies (pies estrechos) hasta de-
formidades complejas de las extremidades in-
feriores (hipoplasia femoral, contracturas en
flexion, atrofia muscular). En casos aun mas
severos, como en los pacientes con sirinome-
lia, hay agenesia lumbosacra completa y fusion
de extremidades inferiores. Las deformidades
genitourinarias incluyen malformaciones re-
nales (agenesia renal o hidronefrosis) y varias
formas de duplicacion de los ductos mulleria-
nos. El déficit neurologico caracteristicamente
se expresa como paresia sensorio-motora por
debajo el nivel medular normal, acompanado
a veces también de vejiga neurogénica®. En el
caso presentado tempranamente se detectaron
varias de estas anormalidades evidentes al exa-
men fisico, todas concordantes con SRC.

El SRC es una malformacion muy poco
comun en la poblacion general, con una fre-
cuencia estimada de 1: 7 500 RN, sin diferen-
cias por sexo?. La gran mayoria de los casos
son esporadicos, sin embargo, existen reportes
que sugieren la existencia de una contribucion
genética, al menos parcial, en el desarrollo de
este sindrome*®!42!, Existen casos de SRC fa-
miliar, pero ningln patrén de herencia Mende-
liana ha sido establecido?>**. Estudios recientes
entregan evidencia sobre la participacion de un
gen “homeobox” (HLXB9) en el desarrollo de
la agenesia sacra de herencia dominante, pero
su posible relacion con el origen del SRC no
ha sido establecida?%.

Numerosos factores ambientales han sido
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reportados como potenciales factores teratogé-
nicos, dentro de ellos estan la: hiperglicemia,
hipoxia, anormalidades en cetonas o aminoa-
cidos, glicosilacion de proteinas, desbalances
hormonales y otros (litio, déficit vitamina A,
acido retinoico, hipertemia, etc)®*?4. A pesar
que atn no se ha encontrado una causa espe-
cifica para el SRC, el teratdgeno mas comun-
mente reconocido es la hiperglicemia, la cual
creemos habria jugado un rol fundamental en
este caso. Existen varios estudios que analizan
esta asociacion entre diabetes y SRC. Dentro
de sus conclusiones destaca que los hijos de
madres con diabetes pregestacional tendrian
un riesgo al menos 200 veces mayor de pade-
cer este sindrome® y que el 16 a 22% de los ni-
nos con SRC son hijos de madres diabéticas®®,
todo lo cual convertiria al SRC en la malfor-
macion mas caracteristica de la embriopatia
diabética?382426,

En el caso expuesto, esta el antecedente de
la madre con diabetes pre-gestacional tipo 2,
con mal control metabdlico, que requirio el
uso de insulina durante el embarazo en dosis
crecientes. La asociacion de DM materna con
anomalias congénitas es bien conocida. Los
nifios hijos de madres insulinodependientes
tienen un riesgo aumentado de malforma-
ciones congénitas, especialmente mayores,
multiorgénicas. Se comprometen con mayor
frecuencia los sistemas cardiovascular, SNC,
genitourinario y esquelético. Este peor resul-
tado neonatal se ha asociado historicamente a
madres portadoras de diabetes pre-gestacional
tipo 1, pero estudios recientes le dan un riesgo
similar a las diabéticas pre-gestacionales tipo
2672728 T a placenta es una buena barrera con-
tra la insulina materna, y el feto no produce
insulina hasta al menos la octava semana de
gestacion. Por este motivo el feto se encuen-
tra mucho mas vulnerable a la hiperglicemia
durante este periodo. De esta forma, la man-
tencion de un buen control metabolico durante
el periodo preconcepcional y durante todo el
embarazo, especialmente durante el primer tri-
mestre, es de esencial importancia para preve-
nir malformaciones congénitas®.

La importancia de éste sindrome radica en
las complicaciones neurologicas, urologicas y
ortopédicas que pueden tener a largo plazo, ya
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que el prondstico de los pacientes con SRC va
a depender fundamentalmente de la severidad
de la lesion y de la presencia de alguna de estas
anormalidades asociadas. En el caso expuesto,
las principales complicaciones asociadas invo-
lucran el aparato genitourinario y gastrointes-
tinal, manifestandose por vejiga neurogénica
y constipacion cronica secundaria a intestino
neurogénico, sin otras malformaciones organi-
cas. Gracias a un seguimiento estricto y mul-
tidisciplinario nuestro paciente se mantuvo
relativamente estable durante su primer afio
de vida, presentando solo un episodio de in-
feccion urinaria durante éste periodo, con un
desarrollo psicomotor y nutricional normales
para la edad. De este modo, es de vital impor-
tancia la deteccion temprana y una amplia eva-
luacion de los nifios con SRC para disminuir el
riesgo de incontinencia, ITU recurrente, dafio
renal y vejiga neurogénica®?’. Generalmente
los nifios que sobreviven tienen una funcién
cerebral normal y requieren de una extensa
asistencia urologica y ortopédica®!, tal como se
llevo a cabo en el caso presentado.
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