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RESUMEN

Paciente de 26 afios de edad, con antecedente de un hijo sano,
atendidaen laconsultade control prenatal sin complicaciones pre-
vias, con resultado de ultrasonido estructural a la semana 21 de
gestacion, con ausenciade estructuras éseasanivel sacroy colum-
na lumbar, con alteracién en la posicién de ambas extremidades
inferioresy alteracion en angulo delos pies. Seintegrael diagnds-
tico de sindrome de regresion caudal y previo consentimiento in-
formado, en virtud del prondstico fetal, se decide la interrupcion
del embarazo por viavaginal, obteniendo feto con las alteraciones
citadas en ultrasonido, las cuales se comprueban clinicay radiol 6-
gicamente. El sindrome deregresion caudal esunaalteracion que se
caracteriza por ausencia del sacro y una porcién variable de la
columnalumbar; laincidencia es poco frecuente y su etiologia no
estabien definida; sin embargo, existe asociacion con diabetesy en
estudios experimental es recientes se harelacionado con alteracion
del gen HLXB9.

Palabrasclave: Diagndstico prenatal, regresion caudal, agene-
siasacra, disgenesiacaudal, secuenciadisplésicacaudal.

Introduccién

El abordaje clinico delapaciente embarazada, implicaun
interrogatorio detallado y una exploracion completa de la
mujer. Esimportante desde la primeraconsultaestablecer un
panorama de |l os riesgos rel ativos de cada paciente de forma
individual de acuerdo con sus antecedentes. Dentro de los
estudios prenatal esde mayor utilidad en el abordaje del con-
trol prenatal se encuentra €l ultrasonido, tanto de primer tri-
mestre como €l estructural de segundo trimestre; este Ultimo
recomendado entre la semana 18-22, el cual ademas de la
fetometria, nos permite identificar alteraciones estructurales

Syndromeof caudal regresson. Prenatal diagnosis

SUMMARY

Patient of 26 years of age, with antecedent of a healthy son,
taken care of in the consultation of prenatal control without pre-
vious complications, with result of structural ultrasound to week
21 of gestation, with absence of bony structures at level sacrum
and lumbar column, with alteration in the position of both extremi-
tiesinteriors and alteration in angle of the feet. I ntegrathe diagno-
sis of syndrome of caudal regression, and previous informed con-
sent by virtue of prognostic fetal, isdecided the interruption of the
pregnancy by vaginal route, obtaining fetus with the alterations
mentioned in ultrasound, which verify clinic radiologically. The
syndrome of regression of great volumeisan alteration that charac-
terizes by absence of the sacrum and a variable portion of the
lumbar column; theincidenceislittlefrequent and itsetiology well
is not defined, neverthel ess association with diabetes exist and in
recent experimental studiesit hasbeen related to alteration of gene
HLXBO9.

K ey words: Prenatal diagnosis, caudal, regression, sacral agene-
sis, caudal dysgenesis, caudal dysplasia sequence.

fetales que nos ayude a establecer un diagndstico antenatal.
Se entiende por diagnéstico prenatal € conjunto de acciones
encaminadas aidentificar alteraciones fetales durante la ges-
tacion ya sean estructurales o funcionales. Este conjunto de
acciones implica una estrecha comunicacién entre e médico
obstetray médico radiélogo, ya que algunas ateraciones es-
tructural es son la causa de un nimero considerable de compli-
caciones fetal es que van desde | a discapaci dad hasta lamuer-
te, misma que tiene una repercusion importante en aspectos
clinicos, econdmicos, socialesy familiares, entre otros.

El ultrasonido obstétrico juega un papel muy importante
en el buen control prenatal y tiene un lugar preponderan-
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Sindrome de regresion caudal

te en la identificacion de alteraciones estructurales fetal es,
lo que nos obliga a contar con un programa de atencién
prenatal en donde todas las pacientes que se encuentren en
control obstétrico cuenten con una valoracion estructural
completa; paralo cual esnecesario que de maneraideal este
estudio sea programado entre la semana 18 a 22 de gesta-
cion, con lafinalidad de contar con la informacion precisa
gue nos permitaestabl ecer un diagndstico oportuno, un plan
de seguimiento acorde con €l tipo de alteracién, considerar e
informar alos padresdel prondstico fetal tanto en el embara-
Z0 como en el nacimiento y en algunos casos, considerar
opciones terapéuticasin Gtero o a nacimiento. Consideran-
do ademas laimportancia del asesoramiento genético en los
casos en los que las alteraciones fetal es tenga posibilidades
derecurrencia.

Casoclinico

Paciente delaterceradécadade lavida, secundigestacon
antecedentes familiares de DM2 y cesdrea previa con hijo
sano, quien inicio control de embarazo apartir delasemana
14, con estudios de laboratorio prenatal es dentro de parame-
tros normales y tamiz de diabetes gestacional negativo. Se
solicitd ultrasonido estructural basico entre semana 18-22, el
cual se realizd en la semana 22, con reporte de fetometria
promedio para21.1 semanas con craneo, cara, columnacer-
vical, estructuras intratordcicas e intraabdominales sin alte-
raciones aparentes; sin embargo, a nivel sacroy lumbar se
observa ausencia de sacro y vertebras lumbares (Figuras 1
y 2), las extremidades superiores con observacion limitada
pero sin definir alteraciones; las extremidadesinferiores con
orientacion medial (Figura 3) y ausencia de movimientos
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Figura 1. Cortes axiales a diferentes niveles de columna, observando
vértebras hasta porcion toracica y ausencia de vértebras lumbares.
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Figura 2. Cortes axiales y coronales de columna con ausencia de
sacro y veértebras lumbares.
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Figura 3. Extremidades inferiores en donde se observa alteracion en la
posicion de ambas extremidades con posicion equino varo de ambos pies.

durante todo €l estudio, con aparente pie equino varo hilate-
ral (Figura4)y con valoracion renal limitada.

Fue valorada por el servicio de Medicina Materno-
Fetal estableciendo de acuerdo con los hallazgos ultra-
sonogréficos el diagndstico de Sindrome de Regresién
Caudal, informando a pacientey familiares sobre estado
y pronéstico fetal; tanto en el embarazo como neonatal y
post-natal, considerando las secuelas derivadas del de-
fecto observado, decidiendo interrupcion del embarazo
previo consentimiento informado. Considerando los an-
tecedentes obstétricos de la paciente, se inici6 madura-
cion cervical con sonda, con evolucion favorable del tra-
bajo de parto, obteniendo por via vaginal feto de sexo



José Luis Garcia-Vazquez y cols.

- CRTMPRY T

Figura 4. Alteracién de angulo de ambos pies.

Figura 5. Vista
frontal de feto al
nacimiento, con
alteraciones en
angulo de extre-
midades inferiores
y pliegues cuta-
neos en ambas ar-
ticulaciones, con
alteracion en an-
gulo de piesy mar-
cado cambio de
coloracion de piel
desde la porcién
infra torécica.

indeterminado, con talla de 20 cm y peso de 370 g. Sin
actividad cardiaca (Figuras 5-9).

La paciente present6 evolucién favorabl e durante puer-
perio fisiol 6gico inmediato y mediato, por lo que fue egre-
sada sin complicaciones. Posteriormentefuevaloradaenla
consulta de puerperio encontrandose en buenas condicio-
nes clinicas generales, eligiendo como método anticoncep-
tivo el dispositivo intrauterino, €l cual se colocé sin com-
plicaciones, siendo egresada de este nivel de atencion con
indicaciones precisas para un control temprano en futuros
embarazos.
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Figura 6. Radiogra-
fia antero-posterior
de feto ad nacimien-
to, con ausencia de
vértebras lumbares y
sacras.

Figura 7. Vista lateral de feto a nacimiento.

Figura 8. Radiografia lateral de feto al nacimiento con ausencia de
sacro y vértebras lumbares.

Revision

El sindrome de regresion caudal (agenesiasacra) también
Ilamada secuencia displasicacaudal, agenesiasacrao disge-
nesia caudal, estaintegrado por la ausencia del sacro y una
porcion variable delacolumnalumbar;! [aincidenciade es-
tos casos es dificil de establecer ya que existen pocos repor-
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Figura 9. Vista posterior: se observa protuberancia a nivel toraco-
lumbar y alteracion en posicion y angulo de extremidades inferiores.

tes publicados de esta alteracion; a menudo estan conside-
rados en series con casos de sirenomelia; sin embargo, algu-
nos lareportan de 1 a5 casos por cada 100,000 embarazos;
reportando una asociacion de hasta 16% con madres con
diagnéstico de diabetes mellitusy en algunos, también se ha
identificado unatendenciafamiliar.?

Lapatogénesisdel sindrome de regresion caudal estapro-
bablemente relacionada con una disrupcion en laformacién
de la porcion més caudal del tubo neural, 1o cual causa una
displasia 0 ausenciadel sacro.! Si bien los defectos del tubo
neural se presentan a cualquier nivel de gje, algunas son
especificas delaporcion caudal como €l caso delaagenesia
sacra, 10 que sugiere una programacion diferente de dicha
porcién embrionaria. El desarrollo, se describe como un modo
diferente de la neurulacion a este nivel, en donde dichas
alteraciones han sido relacionadas con la existencia de una
neurulacion secundaria en este sitio especifico del desarro-
[lo embrionario; detal formaqueel corddn espinal aestenivel
estaria formado por dos primordios.®4 Lainterrogante en es-
tos casos es entonces: ¢Cud es el punto en donde la neuru-
lacion primariaterminay dainicio alasecundaria? Algunos
reportes sefialan causas metabdlicas o teratégenas.

Laasociacién familiar reportadade regresion caudal asido
establecida como una condicién autosdmica dominante cau-
sada por unamutacion del gen HLXB9;*®este gen se expresa
en € pancreas en células beta de los islotes de Langerhans
(estudios experimentales en ratones homocigotos con muta-
ciondd HLXB9desarrollan unafalaend desarrollo dd primor-
dio dorsdl) lo cual esinteresante a observar que las madres de
nifios con agenesia caudd, son frecuentemente afectadas por
diabetes mdllitus,®** o que permite especular que |a diabetes
en €l embarazo es un hecho causado por una disfuncion pan-
credticasecundariaalamutacion del gen HLXBO.

El diagndstico de laregresion caudal esta basado en los
hallazgos ultrasonograficos,” pudiendo hacerse en el primer
trimestre al identificar acortamiento de la longitud craneo-
caudal; sin embargo, esto es menos frecuente dado que un
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gran nimero de pacientes acuden tardiamente a su control
obstétricoy laoportunidad de un estudio de primer trimestre
yano es posible, por o que el diagndstico se realizacomun-
mente en el segundo trimestre después de la osificacion del
sacro, pudiendo variar los hallazgos desde anormalidades
del sacro hastala ausenciadel mismo y de la columnalum-
bar.”® La agenesia de la columnalumbar se puede presentar
con lasubsecuente alteracion de las extremidadesinferiores
tales como deformidades en los angulos de flexion y laangu-
lacion delos pies.

L as alteraciones asociadas a este sindrome son del siste-
ma genitourinario y gastrointestinal incluyendo: agenesia
renal, displasiarenal, atresiaduodenal y atresiatraqueo eso-
fégica respectivamente. Los diagndsticos diferenciales in-
cluyen ala sirenomelia, defectos vertebrales aislados, ano
imperforado, fistula traqueo-esofagicay displasiarenal, lo
gue conlleva a mayores complicaciones neonatal es.

El prondstico dependera de la severidad de la agenesia
sacra y de los defectos acompafiantes: Si esta relacionada
con agenesiarenal bilateral el defecto seraletal; en casosde
agenesia severasin otros defectos, estara asociada con com-
promiso neurol 6gico importante de las extremidadesinferio-
res, disfuncion vesical eintestinal severa.

El riesgo de recurrenciano esté bien determinado, lama-
yoria de los casos son esporadicos; sin embargo, dada la
relacion que existe con un riesgo familiar incrementado en
casos de sindrome de regresion caudal en madres diabéti-
cas, esimportanteinformar alaparejay concientizar sobreel
adecuado control glucémico preconcepcional y una aten-
cion oportuna en embarazos posteriores.®

Comentario

Lavaloracion estructural fetal juegaun papel fundamen-
tal en la deteccién de malformaciones congénitas en el con-
trol prenatal; lavaloracion fetal en el primer trimestreideal -
menterealizadaentrelassemana11-13.6, s bienescierto que
paralaidentificacién de ciertos defectos estructurales no es
el momento adecuado (yaquelaprincipal finalidad dedicho
estudio es la blisqueda de marcadores ultrasonogréficos de
cromosomopatia), es posibleidentificar defectos estructura-
les mayores desde esta edad gestacional. La realizacion del
estudio ultrasonografico estructural basico entre las sema-
nas 18-22 de gestacion, tiene como finalidad ademas de la
fetometria, la evaluacién completa de todas |as estructuras
fetales como fue este caso en particular, detal formaque con
base en los hallazgos, sea posible establecer un diagnéstico
fetal y en base aéste, definir un plan devigilanciaprenatal y
€l pronostico prey post-natal.

El sindrome de Regresion Caudal como ha sido descri-
to, aun cuando lafrecuencia sea muy baja, se debe buscar
intencionadamente en toda evaluacion estructural fetal,
asi como alteraciones asociadas en los casos identifica-
dos. El prondstico fetal en estos casos es malo y letal en
la mayoria de los casos dependiendo de las alteraciones
asociadas.
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Un control obstétrico en edad gestacional temprana, ideal-
mente en el primer trimestre, con estudios prenatales, de ul-
trasonido (primer y segundo trimestre) y estudio detamizaje
para diabetes gestacional son indispensables en toda pa-
cienteembarazada; |o cual repercutira considerablemente en
mejores resultados perinatales para las unidades que ofre-
cen una atencion obstétrica.
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