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SUMMARY.  This study is based upon a female
three-month-old patient presenting pelvic and iliac
right member agenesis and congenital thoracic-
lumbar scoliosis. There was a preceding of diabetes
in her mother grandmother and mother. The
grandmother was insuline-dependant, the mother
was type II and human papilloma virus bearer.

Key words:  Amelia, agenesis, scoliosis, diabe-
tes mellitus.

RESUMEN. Femenina de tres meses de edad
con agenesia de miembro pélvico e ilíaco derecho
y escoliasis congénita toracolumbar. Antecedente
de abuela materna y madre diabética, la abuela
insulinodependiente, la madre tipo II y portadora
del virus del papiloma humano.

Palabras clave: Amelia, agenesia, escoliosis,
diabetes mellitus.
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Introducción

La asociación de ectroactilia y focomelia se transmite a
menudo en forma autosómica dominante con expresión in-
constante y penetrancia incompleta.7 Algunos defectos ter-
minales transversos son parte de síndromes genéticos.13

Figura 1. Imagen clínica de ame-
lia de la extremidad inferior dere-
cha: A) de frente; B) lateral.
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Figura 2. Radiografía AP de pelvis en la cual se observa agenesia de
ilíaco y de extremidad inferior derecha.

Figura 3. Imágenes radiográficas de columna toracolumbar en la cual se observa hemivértebras de L1 y L2 con cifoescoliosis toracolumbar: A) AP;
B) lateral.

En pacientes con deficiencia longitudinal de extremidades
inferiores se ha observado escoliosis de 10-19° en 31%.17 De-
formidades de columna puede asociarse con anencefalia, sín-
drome de Klippel-Feil y malformación de extremidades.3

Caso clínico

Femenina de 3 meses de edad originaria de México D.F.
Entre sus antecedentes familiares tiene abuela materna con
diabetes mellitus insulinodependiente tipo II, abuelos pater-
nos con hipertensión arterial, madre de 35 años, primigesta,
con infección del virus del papiloma humano, quien cursó
desde el sexto mes del embarazo con diabetes gestacional,
tratada con dieta hipocalórica de 1,500 calorías/día. Se reali-
zó a las 36 semanas de gestación ultrasonido en el cual se re-
portó líquido amniótico normal y retardo de crecimiento in-
trauterino. Nació por cesárea por inducción de parto fallido y
sufrimiento fetal a las 40.6 semanas por fecha de última
menstruación (FUM), y 39.6 semanas por Capurro. Pesó
2,330 gramos, midió 47 centímetros, perímetro cefálico 34
centímetros, calificada con APGAR de 8-9.

Al examen físico inicial se evidencía escoliosis toraco-
lumbar izquierda, y ausencia de extremidad inferior dere-
cha (Figura 1), no se palpa ilíaco derecho, con sensibilidad
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y fuerza muscular en extremidad inferior izquierda normal,
resto de la exploración clínica normal.

En los estudios de radiología se observa ausencia de
ilíaco derecho (Figura 2), asi como hemivértebras izquier-
das de L1 y L2 con escoliosis toracolumbar de 35° y cifosis
vértice L1-L2 de 20° (Figura 3).

En el ultrasonido renal se reportó pieloectasia derecha mí-
nima. No se encontró anomalía congénita en otros sistemas.

Discusión

El síndrome de regresión caudal (SRC) es un conjunto
heterogéneo de anomalías caudales (agenesia de la médula
espinal caudal, ano imperforado, anomalías genitales, altera-
ciones de formación de extremidades inferiores, anomalías
renales y pulmonares).5,8,15 La proporción de regresión cau-
dal es 250 veces más frecuente en la descendencia de madres
diabéticas que en los embarazos de no diabéticas.1,14 Se ca-
racteriza por un cierre prematuro de la columna vertebral.8,15

Malformaciones de extremidades inferiores como la si-
renomelia es una anomalía congénita rara con la incidencia
de 1.5-4.2 por 100,000 nacimientos. El fenómeno de age-
nesia vascular, defecto del mesodermo axial posterior o de-
fectos teratogénicos han sido implícitos en su patogénesis.
Pueden ser asociados con una sola arteria umbilical y oli-
gohidroamnios severo. La sirenomelia debe sospecharse en
el período prenatal en casos de oligohidroamnios severo y
retraso de crecimiento intrauterino para un diagnóstico
temprano y la dirección apropiada de embarazo.2

Se describe relación de malformaciones congénitas en
hijos de madres con diabetes insulinodependientes. Las
anomalías incluyen: Amelia de extremidad superior, regre-
sión caudal con ausencia bilateral de peroné, ausencia uni-
lateral de fémur, criptorquídea, cardiopatías, anomalías de
columna vertebral y costillas con escoliosis cervical, pala-
dar hendido, micrognatia, atresia del conducto auditivo, hi-
drocefalia.4 Las malformaciones congénitas se producen en
el embarazo diabético en forma temprana, normalmente
antes de la 7ª semana de gestación.12 La diabetes maternal
aumenta el riesgo de malformaciones congénitas, aunque el
mecanismo de esta acción se desconoce.16

Se reporta que la vitamina A, ácido retinoico puede au-
mentar la incidencia de malformaciones congénitas.6,18

Anomalías congénitas que afectan varios órganos como el
cardiovascular, neurológico, facies gastrointestinal y geni-
tourinario, se encuentran a menudo en infantes de madres dia-
béticas,11 ninguna de estas malformaciones está asociada espe-
cíficamente con la diabetes maternal.12 Las malformaciones
congénitas son causa principal de muerte del producto en ma-
dres diabéticas.10 La interacción del factor medioambiental
con el entorno diabético materno puede aumentar la suscepti-
bilidad de la descendencia a malformaciones congénitas. Más
personas desarrollan diabetes durante el embarazo por lo que
urge entender la causa y mecanismos patogénicos de la inte-
racción entre los factores medioambientales y la diabetes ma-
terna para llegar a tomar medidas preventivas.6

La deficiencia congénita de extremidades se maneja me-
jor por un equipo clínico interdisciplinario que puede valorar
en forma temprana y trabajar con los padres y escuelas para
proporcionar las prescripciones protésicas oportunamente.
Deficiencias terminales transversas de extremidades se ma-
neja igual que una amputación adquirida del mismo nivel.
Otras deficiencias requieren a menudo dispositivos protési-
cos no estándares, asociado con tratamiento quirúrgico.9

El caso que se presenta se considera como parte de un
síndrome de regresión caudal que presenta como probable
etiología la presencia de diabetes mellitus insulinodepen-
diente dentro de sus antecedentes familiares. Debe con-
trolarse periódicamente  y valorar prótesis de extremidad
inferior.
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