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Sindrome de regresion caudal en
diabetes materna: reporte de caso

Caudal regression syndrome in maternal
diabetes: case report.

Susana Soto-Lopez,* César Alfredo Loranca-Islas,? Karen Isabel Gonzélez-
Montenegro,® Alejandro Rivera-Arduz*

La diabetes mellitus sigue siendo una enfermedad de gran prevalen-
cia mundial; en México alcanza el 13.7% y, de este porcentaje, el 30% ignora que la
padece. Esta circunstancia se ha asociado con complicaciones durante el embarazo:
malformaciones congénitas por hiperglucemia en el primer trimestre del embarazo y
el sindrome de regresién caudal, entre otras. A pesar de los avances en el diagndstico
y tratamiento de esta enfermedad metabdlica, estas alteraciones siguen provocando
discapacidad, de ahi la importancia de su identificacion temprana en el embarazo.

Paciente de 35 afios, primigesta, con diagnéstico de diabetes tipo
2 establecido en el primer trimestre del embarazo, con hemoglobina glucosilada de
7.6%. En el ultrasonido estructural se observaron datos compatibles con el sindrome
de regresion caudal y alteraciones severas en las extremidades. Al nacimiento, a las 18
semanas, se confirmé la luxacién importante de las extremidades inferiores.

En la primera consulta prenatal debe practicarse el tamizaje para dia-
betes, sobre todo en pacientes con alto riesgo. Luego del diagnéstico son importantes
los ultrasonidos de segundo nivel para detectar anomalias. La educacién a la paciente
es decisiva para el adecuado control metabélico y prevencién de complicaciones
durante el embarazo.

Diabetes mellitus; sindrome de regresién caudal; hiperglucemia;
malformaciones congénitas.

Diabetes mellitus continues to be a disease of high prevalence
worldwide; in Mexico it reaches 13.7% and, of this percentage, 30% are unaware that
they suffer from it. This circumstance has been associated with complications during
pregnancy: congenital malformations due to hyperglycaemia in the first trimester of
pregnancy and caudal regression syndrome, among others. Despite advances in the
diagnosis and treatment of this metabolic disease, these alterations continue to cause
disability, hence the importance of early identification in pregnancy.

35-year-old primigravida patient with a diagnosis of type 2 diabetes
established in the first trimester of pregnancy, with a glycosylated haemoglobin of 7.6%.
Structural ultrasound showed data compatible with caudal regression syndrome and
severe alterations in the extremities. At birth, at 18 weeks, severe dislocation of the
lower extremities was confirmed.

Screening for diabetes should be performed at the first prenatal visit,
especially in high-risk patients. After diagnosis, second level ultrasound is important to
detect abnormalities. Patient education is crucial for adequate metabolic control and
prevention of complications during pregnancy.

Diabetes mellitus; Caudal regression syndrome; Hyperglycemia; Con-
genital malformations.
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ANTECEDENTES

La diabetes mellitus es de gran prevalencia en
el mundo. De acuerdo con la encuesta Ensanut
2016, la prevalencia en México fue del 13.7%, de
ese porcentaje el 30 desconocia su enfermedad.’
No todas las embarazadas tienen conocimiento
de ser diabéticas, ello a pesar de que en los
Gltimos 30 afios se han desarrollado diversas téc-
nicas para prevenir las complicaciones asociadas
con esta enfermedad; no debiera perderse de vis-
ta la posibilidad de malformaciones congénitas
consecuencia de la hiperglucemia en el primer
trimestre del embarazo.? La diabetes materna
se asocia con una variedad de malformaciones
cardiovasculares, del sistema nervioso central y
musculoesqueléticas. Si bien los avances en el
diagndstico y tratamiento de la enfermedad per-
miten un control adecuado, las alteraciones que
implican discapacidades fisicas siguen siendo
posibles. Ante esta realidad, cobra importancia
el diagndstico oportuno y el control metabélico
temprano.

CASO CLiNICO

Paciente de 35 anos, primigesta, con fecha de
la dltima menstruacién el 29 de noviembre de
2021. Acudié a control prenatal a las siete sema-
nas de embarazo. En el ultrasonido se advirtié un
saco gestacional Unico, de implantacién normal,
con polo embrionario de 1 ¢cm, con actividad
cardiaca visible, Gtero con paredes heterogéneas
con tres imagenes sugerentes de miomas intra-
murales subserosos; uno de ellos de 6 x 6 cm y
el otro de 7 x 5 cm; el otro, cornual izquierdo,
de 8 x 7 cm. Los exdmenes de laboratorio del 6
de enero de 2022 reportaron: hemoglobina de
12.8 g/dL, hematocrito 40%, 6,500 leucocitos,
279,000 plaquetas, glucosa 215 mg/dL, urea 20
mg/dL, creatinina 0.54 mg/dL, colesterol 175 mg/
dL, triglicéridos 107 mg/dL. Examen general de
orina: glucosuria de 250 mg/dL, esterasa leuco-
citaria, microalbuminuria, leucocitos 3 a 5 por
campo. Hemoglobina glucosilada 7.6%. Con
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base en esos reportes se diagnosticé: diabetes
pregestacional; se le indicaron medidas dietéti-
cas, ejercicio y 500 mg de metformina (STADA)
por la manana.

A las 12 semanas acudi6é a control prenatal,
con frecuencia cardiaca fetal de 170 latidos por
minuto, con longitud craneo caudal de 5.29 cm,
sin alteraciones estructurales de las detectables
a esas semanas de gestacion. Figura 1

En la evaluacién estructural del segundo tri-
mestre se encontré un feto vivo, cefélico, con
dorso anterior de 17.6 semanas por fetometria
promedio, peso de 226 + 33 gramos, cisterna
magna de 5.83 cm, pliegue nucal de 3.32 mm,
ventriculo posterior de 8.27 mm, corazon sin
alteraciones estructurales, columna con acorta-
miento en su longitud, cifosis toracolumbar muy
pronunciada, agenesia de sacro, sin huesos ilia-
cos, hipoplasia de hemicuerpo inferior, piel de
columna aparente integra. Las extremidades se
observaron en valgo forzado, motilidad disminui-
da, contracturas de ambos miembros pélvicos;
las extremidades superiores aparentemente in-
tegras. Durante la exploracién ultrasonografica
el feto, en general, mostré poca movilidad, con
posicion en el dorso anterior persistente, cordén
de longitud corta para las semanas de gestacion,
y tres vasos umbilicales. Figuras 2-5

Ultrasonido nivel | en la semana 12.
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Acortamiento de la columna vertebral.

Ausencia de hueso iliaco y sacro en ultra-
sonido 3D.

Ante los hallazgos ultrasonograficos se le ex-
plic6 a la paciente y a sus familiares el mal
pronéstico para la vida y funcion vy el riesgo
de preeclampsia; por lo tanto, la inmediata
finalizacion del embarazo. Se le administré una
dosis vaginal inica de 100 mcg de misoprostol
y a las 5 horas se obtuvo trabajo de aborto, por
via vaginal, y un feto sin latido cardiaco, con
pie equino varo y luxacién de la extremidad
izquierda hacia la pelvis, con contractura se-

Pie equino varo severo.

Columna con cifosis.

vera de ambas extremidades, con circular de
cordén al pie derecho, menor desarrollo de la
pelvis y extremidades inferiores con respecto a
la porcidn cefdlica y tordcica del feto. Debido a
la luxacion de las extremidades no fue posible
identificar el sexo del feto (Figuras 7,8,9). Con
base en lo anterior se establecié el diagnéstico
de sindrome de regresion caudal. La paciente
otorgd su consentimiento para la publicacién
de las imagenes.
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Sistema nervioso central sin ventriculome-
galia.

DISCUSION

La diabetes mellitus es la complicacion médica
mas comun durante el embarazo;* afecta a 4%
de las gestaciones. Las malformaciones congéni-
tas ocurren en 5 al 10% de los hijos de madres
diabéticas. No hay lesiones patognoménicas
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asociadas con la diabetes y el espectro de anor-
malidades es comparable con el de las pacientes
no diabéticas. Las anomalias cardiacas repre-
sentan el 50% de los casos, la mas frecuente es
la cardiomiopatia. Entre los factores etiol6gicos
estan: hiperglucemia (exceso de sorbitol, defi-
ciencia de mioinositol y de acido araquidénico),
hipercetonemia, radicales libres de oxigeno,
inhibidores de somatomedina, deficiencia de
zinc y vitamina A y susceptibilidad genética.®
Otras alteraciones son las del sistema nervioso
central: anencefalia, acrania, meningocele,
mielomeningocele, arrinencefalia microcefalia y
holoprosencefalia, que se registran 3 a 20 veces
mas que en la poblacién general.®

El pobre control glucémico de la madre durante
el periodo periconcepcional incrementa las
malformaciones congénitas.” En la paciente del
caso se desconocia que fuera diabética, hasta el
momento de la primera consulta.

Por lo expuesto, queda clara la ineludible prac-
tica del tamizaje para diabetes en la primera

Feto con pobre desarrollo de la porcién pélvica del cuerpo, con alteracién en la posicién de las
extremidades inferiores y piel integra en la columna.

https://doi.org/10.24245/gom.v91i5.8062
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consulta prenatal y, de confirmarse, iniciar el tra-
tamiento correcto para minimizar la posibilidad
de complicaciones. Son abundantes los estudios
que confirman que el cuidado preconcepcional
y el control glucémico pueden disminuir, consi-
derablemente, la tasa de malformaciones en los
hijos de madres diabéticas.® El incremento del
riesgo de malformaciones congénitas se asocia
con concentraciones elevadas de hemoglobina
glucosilada (HbA1c), por eso las recomendacio-
nes internacionales mencionan un valor menor
de 7% para disminuir la incidencia de malfor-
maciones congénitas. El control éptimo es todo
un reto debido a que las pacientes no solicitan
asesoria preconcepcional ni planean los em-
barazos.® La paciente del caso se diagnostic
con diabetes hasta la séptima semana, durante
el periodo de organogénesis, con concentra-
ciones elevadas de hemoglobina glucosilada
superiores a 7%, lo que incremento6 el riesgo
de malformaciones congénitas. Con base en
la evidencia, las malformaciones congénitas
asociadas con la diabetes ocurren antes de las
nueve semanas de gestacion (séptima semana a
partir de la concepcién)® porque el desarrollo
del mesodermo caudal ocurre en las primeras
cuatro semanas del desarrollo embrionario™ y
pueden detectarse a partir del segundo o tercer
trimestre de la gestacion. Esto deja claro que las
pacientes que se diagnostiquen con diabetes en
el primer trimestre requieren un ultrasonido de
segundo nivel en cada trimestre de la gestacion.

En la paciente del caso se detect6 el sindrome de
regresion caudal en la semana 17.6 que es una
anomalia congénita poco frecuente del segmento
inferior de la columna y del cordén espinal que,
con frecuencia, se relaciona con la diabetes de la
madre, exposicion a algin teratégeno (cocaina
y alcohol),''" hipoperfusién vascular o predis-
posicién genética; ésta dltima con asociacion
parcial del gen “homebox” HLXB9 responsable
de la morfogénesis y estructura del eje corporal,
que se expresa en el pancreas.'

La incidencia de hijos de madres diabéticas con
sindrome de regresion caudal es de 1 en 350,
lo que eleva 200 veces el riesgo del sindrome
en este grupo de pacientes. La patogénesis de
esta anomalia se asocia con la hiperglucemia,
que de manera desordenada induce el cierre del
tubo neural, disminucion de la mitosis y madu-
racion prematura (en modelos experimentales).
El espectro clinico va desde ausencia del céccix
a agenesia de la regién lumbosacra, hasta com-
pleta sirinomelia."

El sindrome de regresion caudal puede asociarse
con malformaciones viscerales, en el sistema
genitourinario, gastrointestinal, neurolégico y
cardiaco. Entre las anormalidades musculoes-
queléticas que lo acompanan estian: caderas
estrechas, hipoplasia glitea y aplanamiento del
pliegue intergldteo, con deformidades comple-
jas: como hipoplasia femoral, contracturas en
flexion y atrofia muscular.’® En el caso clinico
aqui reportado la agenesia de sacro y la contrac-
tura severa de las extremidades se asociaban con
problemas de discapacidad muy severos.

Cuando el cordén espinal es corto, los huesos
iliacos hipoplasicos y ausencia de sacro es
posible encontrar malformaciones renales acom-
panadas de malrotacién o hipoplasicas,' lo que
complica el pronéstico y calidad de vida del feto.

En cuanto al diagndstico, es dificil establecerlo
en el primer trimestre debido a la incompleta
osificacion del sacro. En el segundo trimestre,
cuando ésta ya se ha completado, aparecen
anormalidades que van desde alteraciones del
sacro hasta su ausencia, incluso de la columna
lumbar. Todo esto puede asociarse con alteracio-
nes de las extremidades inferiores: deformidad
en los angulos de flexion y en la angulacion de
los pies. El hallazgo tipico son los fetos en posi-
cién de “buda” o “rana”, cuando mantienen las
extremidades inferiores en triple flexién asociada
con agenesia renal y oligohidramnios.?
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El pronéstico de los fetos con sindrome de
regresion caudal depende de la severidad de
la lesién y la coexistencia de otras anomalias.
El diagnéstico prenatal temprano permite a
los padres tomar decisiones informadas de
las complicaciones neonatales.” La atencion
médica de esos fetos es un desafio multidisci-
plinario porque el tratamiento dependera del
grado y localizacion de la lesién en la columna
y de las anormalidades asociadas que pueden
ser ortopédicas y de déficit neurolégico y que
pueden ir desde un minimo déficit hasta una
paresia motora y anestesia sensitiva, con atrofia
de segmentos inervados por las raices nerviosas
afectadas de las vértebras alteradas.'

En la paciente del caso, por los hallazgos
ultrasonogréficos de gran afectacion de las
extremidades y columna vertebral corta de su
feto, el prondstico era por demas limitado desde
el punto de vista ortopédico y neuroldgico. De
ahf la necesidad de orientar a los padres acerca
de las complicaciones a lo largo del embarazo
y al nacimiento.

En pacientes de alto riesgo, la primera consulta
prenatal es la oportunidad para el tamizaje de
diabetes. Si se diagnostica deberan seguirse prac-
ticando los ultrasonidos de segundo nivel para la
deteccién oportuna de malformaciones congéni-
tas asociadas con la hiperglucemia. La educacién
de la paciente, en relacion con las complicaciones
de la enfermedad, es decisiva para el adecuado
control metabélico y prevencion de éstas.
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