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Caso clinico

Agenesia lumbosacra
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RESUMEN

La agenesia lumbosacra es una malformacién congénita muy rara que forma parte del sindrome de regresion caudal; su incidencia es de un
caso por cada 25,000 nacidos vivos y es mas frecuente en los hijos de madres diabéticas. Se comunica el caso de un neonato masculino de
dos dias de vida extrauterina atendido en el Hospital Universitario Dr. José Eleuterio Gonzalez, con malformaciones en el segmento corporal
inferior. Con el estudio radiografico se comprobd el diagnostico de agenesia lumbosacra. La familia desconocia los tipos de malformaciones
o enfermedades hereditarias en su arbol genealdgico; el estudio de cariotipo no demostré alteraciones (46 XY), al igual que la determina-
cién de hemoglobina glucosilada a la madre. En el ecocardiograma se identificé foramen oval permeable y miocardiopatia hipertréfica sin
repercusion hemodinamica. Debido a su complejidad clinica, el tratamiento para la agenesia lumbosacacra debe abordarse con un equipo
médico multidisciplinario para identificar cualquier alteraciéon anatémica y funcional.
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ABSTRACT

Lumbosacral agenesis is an uncommon condition which is part of the caudal regression syndrome; its frequency is 1 per 25,000 live births
and it is more frequent in children of a diabetic mother. This paper reports the case of a male newborn in his second day of life, who is
referred to the Neonatology Department of the Dr. José Eleuterio Gonzalez University Hospital, UANL in Monterrey, N.L., México, because
he had malformations in the lower body segment diagnosed by X-rays as lumbosacral agenesis, he also presented polycythemia. There are
no hereditary factors, nor a history of chemical exposure. A karyotype was done with a normal result of 46 XY. A glycosylated hemoglobin of
the mother was requested and it was normal. An echocardiography demonstrated a patent foramen ovale and hypertrophic myocardiopathy
without any hemodynamic repercussion. Due to its clinical complexity and the frequent association with multiple malformations, lumbosacral
agenesis must be treated by a multidisciplinary team in order to identify the associated conditions and to offer an integral treatment.
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a agenesia lumbosacra, también denomina-
da agenesia sacra o agenesia caudal, es una
malformacién congénita muy rara que forma
parte del sindrome de regresion caudal. En
este articulo se describen, ademas, alteraciones urina-
rias, anorrectales, cardiovasculares y neuroldgicas de
manifestacion variable. La incidencia de agenesia lum-
bosacra es de un caso por cada 25,000 nacidos vivos
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y es mas frecuente en los hijos de madres diabéticas
(16% de los casos); sin embargo, se ha relacionado
también con deficiencia de acido félico, avitaminosis,
administracién de insulina durante el embarazo, fiebre
materna durante la gestacion, administracion de sales
de litio y exposicién a solventes organicos.** Aunque
esta malformacion es muy rara, se han descrito ca-
sos familiares del sindrome de regresion caudal de
transmisién autosémica dominante y recesiva.*’ Se
comunica el caso de un recién nacido con agenesia
lumbosacra para discutir las consideraciones diag-
nosticas y las opciones de tratamiento.

CASO CLINICO

Paciente del sexo masculino de dos dias de vida
extrauterina, atendido en un hospital rural del
municipio de Camargo, Tamaulipas (México), con
diagnostico de agenesia lumbosacra y policitemia.
Dicho paciente es el cuarto hijo de una madre de
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28 afios con los siguientes antecedentes obstétri-
COS: Una cesarea, un parto y un aborto durante el
primer trimestre, este Gltimo hace cuatro afios sin
conocer su causa. El padre, de 30 afios de edad
y de ocupacion campesino, con antecedentes de
hipercolesterolemia y diabetes mellitus tipo 2 y
tabaquismo; los hermanos de 12 afios y 8 afios de
edad aparentemente sanos. Se desconocen qué
tipos de malformaciones o enfermedades heredi-
tarias coexisten en la familia.

La madre tuvo evolucién normal del embara-
zo; se realizé control prenatal (15 consultas) en el
hospital donde nacid el paciente. Se prescribieron
multivitaminicos, acido félico y hierro desde el
primer trimestre de la gestacién, se aplicaron dos
dosis de toxoide tetanico y se realizaron estudios
ultrasonogréaficos obstétricos sin reporte de alte-
raciones. El embarazo lleg6 a término y se realizé
cesarea porque el neonato fue macrosémico, con
Apgar de 8 a 9, liquido amnidtico meconial, con
Silverman-Andersen de 0 y fenotipo anormal en el
segmento corporal inferior. Con el estudio radio-
grafico se encontrd agenesia lumbosacra. En las
primeras horas de vida tuvo taquipnea y hemato-
crito central de 72%, por lo que se envié al servicio
de neonatologia del Hospital Universitario. En la
exploracion fisica se reporté: paciente masculino,
peso de 4,100 g (percentil >90), talla de 50 cm (per-
centil 75), PC de 36 cm (percentil >90), segmento
superior de 32 cm, segmento inferior de 18 cm,
relacion de los segmentos de 1.77 (valor normal 1.6)
e indice ponderal de 3.2 (valor normal hasta 2.5);
por lo tanto, se clasific6 como macrosémico. El to-
rax mostré campos pulmonares bien aereados, sin
dificultad respiratoriay ruidos cardiacos normales;
se observd mala conformacion corporal, actitud
anormal con los miembros inferiores flexionados y
abduccién de la cadera, facies pletorica, hirsutismo
facial, giba dorsal, cuello corto sin masas palpa-
bles; ausencia de las vértebras lumbares y sacras
a la palpacion, orificio anal de implantacién alta,
pliegue intergliteo corto, hoyuelos en la regién
glatea bilateral, genitales masculinos con pene no
circuncidado, testiculo derecho descendido en la
bolsa escrotal e izquierdo no palpable, cadera en
flexién y abduccién, rodillas en flexioén fijas a 45°

con pterigién popliteo, piernas acortadas con hir-
sutismo, pies en marcado varus, fuerza muscular
1/5 en las extremidades inferiores con sensibilidad
preservada (figura 1, A, By C).

Los servicios de genética, ortopedia y radio-
diagndstico coincidieron con el diagnostico inicial
(figura 2, A 'y B) y con la resonancia magnética
nuclear de la columna vertebral (figura 3). Se en-
contr6 agenesia de la columna lumbar desde L2,
el sacro y el cdoccix, inestabilidad espino-pélvica
con articulacion medial de ambos huesos iliacos y
ausencia de lesiones cervicales asociadas; ademas,
se observo un lipoma de tejido blando en la region
lumbar. El servicio de cardiologia pediéatrica rea-
lizé un ecocardiograma e identificaron foramen
oval permeable y miocardiopatia hipertrofica sin
repercusion hemodinamica. Se indic6 tratamiento
con furosemida a dosis de 0.5 mg/kg/12 h.

Figura 1 A. Hipotrofia del segmento corporal inferior, flexion y ab-
duccién de la cadera, y flexion de las rodillas con pterigiéon popliteo
(flecha). B. Bolsa escrotal izquierda vacia (flecha superior) e hirsu-
tismo en las extremidades inferiores (flecha inferior) C. Hoyuelos
en la regioén glutea (flechas superiores), orificio anal alto y pliegue
intergluteo corto (flecha inferior); area sobresaliente en la region
lumbar correspondiente a lipoma (circulo).

Figura 2. A. Cardiomegalia con indice cardiotoracico de 0.62 (flecha
superior) y agenesia de la columna lumbosacra desde L2 (flecha
inferior). B. Articulacion medial de ambos huesos iliacos (flecha).
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Figura 3. Resonancia magnética nuclear en fase T2 y T1 donde
se observa la terminacion de la columna vertebral, en la primera
vértebra lumbar, y de la médula espinal en la T10 (flecha superior);
lipoma de tejidos blandos en la region lumbar (flecha inferior).

DISCUSION

En 1852 Zur A. Hohl describi6 por primara vez la age-
nesia de la columna inferior y Friedel lo hizo en 1910.
Diaz-Lirarealizé la primeraintervencion quirdrgicaen
1938 y Williams utiliz6 el término de agenesia sacraen
1957; desde entonces se han descrito alrededor de 200
casos. En 1961 Duhamel propuso el término de sindro-
me de regresion caudal.*® En 1978 Renshaw clasifico
la agenesia lumbosacra de acuerdo con el resultado
del examen radiologico del paciente; posteriormente,
en el 2002, Guille propuso otra clasificacion con base
en el tipo de defecto lumbosacro y su relacion con la
capacidad ambulatoria, la cual es compleja. En el 2005
\ergara plante6 una clasificacion basada en los hallaz-
gos anatdmicos que proporciond un valor prondéstico
para la funcién ambulatoria (cuadro 1).2358

Las manifestaciones clinicas son muy variables y
dependen de la lesion de la columna vertebral. Estas
implican desde la simple agenesia del cdccix, sin
repercusion clinica, hasta la agenesia grave completa
de las vértebras lumbares y sacras que resulta en dis-
capacidad fisica. Dichas alteraciones originan lesiones
de incidencia variable en algunos sistemas y aparatos;
por ejemplo, en el sistema genitourinario: fimosis,
hermafroditismo, duplicacién de genitales externos,
agenesia renal y, la més frecuente, hidronefrosis; en
el aparato digestivo: ano imperforado, implantacion
anormal de orificio anal, atresia o duplicacion de al-
gun segmento del conducto digestivo; en el aspecto
neuroldgico es frecuente encontrar vejiga neurogénica
y distonia del esfinter anal, las cuales se relacionan

Cuadro 1. Clasificacion propuesta por Vergara Fernandez
(2005).

Tipo |
Tipo | A Estable

Agenesia parcial unilateral del sacro.

Cuando, pese ala asimetria del anillo pél-
vico, no existe evolucion de la deformidad
cifoescoliética toraco-pélvica.

Cuando por la asimetria del anillo pélvico
existe una deformidad cifoescoliética to-
raco-pélvica. Se coloca en cada subtipo
si es derecho o izquierdo,

ejemplo: Tipo | - B - Izquierdo.

Agenesia total del sacro, puede o no
estar artrodesado con las alas del iliaco
y éstas pueden o no articularse con la
ultima vértebra.

Tipo | B Inestable

Tipo Il

Tipo Il A Estable No hay traslacion de la columna sobre
los iliacos ni deformidad cifoescoliética

toraco-pélvica.

Cuando existe traslaciéon o deformidad
cifoescoliética toracolumbar, lo cual no le
permite mantenerse sentado sin ayuda
de las manos.

Nota: Al lado del subtipo se coloca la Ulti-

ma vértebra, tanto si esta integra como si
es un vestigio, ejemplo: Tipoll - A - L3.

Tipo Il B Inestable

con mielomeningocele, hidrocefalia y otras disrafias
ocultas (30 a 50% de los casos) que ocasionan la dis-
funcion motora de la Ultima vértebra sana detectada;
sin embargo, la disfuncién sensitiva no la produce
la lesion 6sea, porque la sensibilidad y la propiocep-
cion ejercen un efecto protector. Esto se explica por el
desarrollo segmentario normal del tejido de la cresta
neural, a pesar de la ausencia en la agenesia, y de las
partes de la placa neural.”® De este modo, los ganglios
de las raices posteriores se desarrollan y se conectan
con lamédulaespinal intacta. En general, lainervacion
desde L5 hasta S1 esta ilesa, por lo que el desarrollo
de los musculos del muslo ocurre sin alteraciones.**t
Nievelstein coincidié con Barkovich y Romero en
el aspecto globuloso del cono medular identificado
en la resonancia magnética nuclear. Los problemas
ortopédicos son variables; los mas frecuentes son la
artrogriposis, xifoescoliosis (30%), pie equinovaro,
extremidades inferiores en flexion, pterigion popliteo,
displasia congénita de la cadera e inestabilidad/luxa-
cion espino-pélvica.l3>1? as lesiones de la columna
cervical se reportan hasta en 75% de los pacientes; por
lo tanto, el estudio radioldgico es obligatorio, princi-
palmente para descartar la inestabilidad/luxacion
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atlantoaxoidea. El diagndstico prenatal es presuntivo
al encontrar al feto con las extremidades inferiores
flexionadas “posicion de Buda”. Este puede realizarse
por ultrasonido transvaginal desde la semana 17 de
la gestacion.287

CONCLUSION

El paciente de este estudio representa un caso grave de
agenesia lumbosacra, clasificado en el grado de peor
pronostico para realizar las funciones cotidianas. No
se descarta el origen de diabetes gestacional, ya que
la madre no se realizé la determinacién de hemoglo-
bina glucosilada. En lo que a tratamiento se refiere, se
valorara en un futuro por el personal médico, pues se
han descrito varias técnicas quirurgicas como la libe-
racion de los tejidos blandos, pero los pacientes con
extremidades fijas en flexidn tienen alta recurrencia; la
osteotomia supracondilea del fémur; la estabilizacion
de la columna lumbar con la pelvis, ya sea con ortesis
0 con autoinjertos de la tibia (se regenera en aproxi-
madamente seis meses), y como tratamiento radical,
la desarticulacion de las rodillas, incluso de la cadera,
para que el paciente tenga mayor facilidad para sen-
tarse y caminar con las extremidades superiores.5812
En nuestro hospital se han presentado tres casos de
agenesia sacra en los ultimos ocho afios.

El tratamiento para la agenesia lumbosacra debe
abordarse con un quipo médico multidisciplinario
para identificar cualquier alteracién anatémica y
funcional. Se tienen nuevas técnicas de intervencion
quirdrgica y tratamiento para las malformaciones
comdrbidas, que pueden brindar mejor calidad de
vida al paciente. Las personas en edad reproductiva
requieren el consejo médico, con base en el aspecto

genetico y fisiolégico de la enfermedad, para conocer
el origen de la agenesia lumbosacra.
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