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Agenesia caudal en una recién nacida.

Presentacion de un caso

(Sacral agenesis in a newborn infant. A case report)

Jorge Arabi Salas,* Carlos Pacheco Barete,** Gabriela Medrano Silva***

RESUMEN

La agenesia caudal es una malformacién congénita poco frecuente: se han descrito en la literatura solo poco mas de doscientos ca-
s0s. Por esta razon se presentan los multiples defectos observados en una nifia y el abordaje médico-quirtrgico que se le hizo.
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SUMMARY

Sacral agenesis is a rare malformation: it has been described no more of 200 cases. For this reason here is presented the defects ob-
served in a newborn infant and the surgical correction done in some of them.

Key words: Sacral agenesis, caudal regression syndrome, lumbo-sacral agenesis.

El término de agenesia caudal hace referencia a un es-
pectro de malformaciones del extremo inferior de la
columna vertebral, entre las que destaca la ausencia de
uno o varios segmentos de vértebras caudales. La mayo-
ria de estas malformaciones se encuentran en un sacro,
por lo que se le denomina también agenesia sacra. Ade-
maés de estas malformaciones vertebrales los enfermos
tienen anomalias del tracto genitourinario, el ano y el
aparato respiratorio® y frecuentemente se acompafia de
manifestaciones neuroldgicas graves que llegan a causar-
les la muerte.

En afios recientes se ha observado un creciente nu-
mero de nifios afectados por anomalias del canal neural
y agenesia sacra procedentes del estado de Guerrero,
gue amerita una investigacion epidemiolgica. Sin em-
bargo, es conveniente tener un conocimiento claro de la
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enfermedad, por lo que se presenta el caso de una re-
cién nacida, que procedia de Chilapa Guerrero.

PRESENTACION DEL CASO

La nifia, de cuatro dias, habia nacido en el seno de una fa-
milia rural; sus padres y hermanos, aparentemente sa-
nos, vivian a 2 km de distancia de una planta de la
Comision Federal de Electricidad y a 300 metros de un
tiradero de basura y de campos de cultivo donde se ro-
cian fertilizantes.

Era producto de la VI gesta; su madre, de 33 afios y
aparentemente sana, habia procreado cinco hijas cuyo
peso al nacer habia sido entre 3,100 g y 3,500 g. Se ha-
bia sometido, durante tres afios, al control de fertilidad
con un producto que contenia dihidroprogesterona y
estradiol (Patector®) aplicado por via intramuscular,
hasta seis meses antes del embarazo del caso que se
presenta.

Asistio a su control prenatal a los 4, 6 y 8 meses, sin
mas problema que una infeccién urinaria al sexto mes. El
nacimiento de la nifia fue por via vaginal, habiendo sido
atendida por un médico en la casa de la familia. Presen-
té llanto y respiracion inmediata pero fueron notorias la
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presencia de malformaciones mdltiples, por lo que fue
referida para su atencion al hospital.

A su ingreso a la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales (UCIN) se le encontro consciente, sin par-
ticularidades sospechosas en la cara, pero su cuerpo
mal conformado: con escoliosis dorsal, onfalocele,
mielomeningocele, (Figura 1) artrogriposis en la extre-
midad inferior derechay pie equino varo izquierdo. En
el area cardiaca se le encontré un soplo holosistélico
grado IV/VI; tenia, ademas, duplicidad de los genitales
externos (femeninos), con una fistula rectovaginal y el
ano imperforado. La valoracion hecha por el neuroci-
rujano registrd: defecto dorso-lumbar con integridad
de la piel, de 8 x 8 cm, (Figura 2)blando sin esfacelacio-
nes. Reflejo de Moro presente, pares craneales norma-
les, con fuerza muscular 5/5, sensibilidad al dolor
conservada, reflejos osteotendinosos ++.

A los siete dias de su ingreso es intervenida para cerrar
el onfalocele (Figura 3) y hacerle una sigmoidostomia, en-
contrando que tenia duplicacién del ileon, la valvula ileoce-
cal, el colon y la vejiga; ademas el cirujano no le encontro
vagina, Utero ni ovarios. Se planea para otra ocasion la repa-
racion de los genitales externos y la malformacién ano-rec-
tal. Dos meses después se le hace plastia de la tumoracion
lumbar, encontrandole lipomeningocele.

La valoracion ortopédica consigna: artogriposis congé-
nita maltiple, pie equino varo izquierdo y displasia en el
desarrollo de la cadera; en la columna: escoliosis dorsal
con convexidad derecha y ausencia de vértebras sacras.
Los cardidlogos le diagnosticaron insuficiencia tricuspidea
con hipertensién arterial pulmonar de 30 mmHg. La ultra-
sonografia refirid: disrafia con mielomeningocele, médula
anclada con sospecha de doble médula; nefromegalia e hi-
dronefrosis izquierda; displasia renal derecha con proba-
ble extrofia vesical y doble uretra; ano imperforado. El
perfil renal hecho por medicina nuclear, reveld: hipopla-
sia renal derecha con datos de insuficiencia por dafio pa-
renquimatoso severo e hiperplasia renal izquierda con
probable dafio por obstruccion e insuficiencia. Genética
reporté caritipo normal, sexo femenino 46 XX; no en-
contro alteracion en la morfologia cromosémica.

DISCUSION

La agenesia caudal (AC), se refiere a un espectro de
malformaciones de la espina dorsal baja. La caracteristi-
ca mas relevante de este trastorno es la ausencia de una
0 mas veértebras caudales? o bien vértebras toracicas.!
Cuando segmentos altos de la columna vertebral estan
involucrados, el déficit neuroldgico es mas manifiesto,
afectando a otros aparatos y sistemas como el genitouri-
nario, digestivo, respiratorio y musculoesquelético.?
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Figura 1.Rx Anteroposterior simple donde se demuestra hemi-
vértebras de L2y escoliosis lumbosacra.
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Figura 2. Reconstruccion de 3D TAC de columna dorso-lumbar
donde se observa falta de fusion de las vértebras y agenesia sacra.

El término agenesia caudal describe un grupo de
malformaciones caracterizadas por ausencia parcial o
completa de un nimero variable de vértebras lumba-
res y/o sacras junto con la correspondencia a la re-
gion del tubo neural. La AC, ha sido usada como

Rev Mex Pediatr 2004; 71(4); 182-185



Arabi SJy cols. = Agenesia caudal en una recién nacida

e '-‘ .
N <
. —

Figura 3. Se aprecian dobles genitales externos. Ano imperforado
MPI en hiperextension.

sinébnimo de agenesia sacra y de sindrome de regre-
sion caudal.®

La verdadera incidencia de AC es incierta, ya que la
mayoria de casos reportados probablemente represen-
ta s6lo aquéllos con severidad intermedia.t

Més de 200 casos de AC han sido reportados desde
que Hohls fue el primero en reportarlo en 1852. En
1938, Diaz Lira realiz6 la primera exploracion quirdrgica.?

La AC se considera ser esporadica, con patron de
herencia no familiar,® alin asi, existen reportes de geme-
los afectados. Otros estudios han intentado demostrar
una forma familiar con herencia autosémico recesiva.®

Algunos centros hospitalarios reciben a este tipo de
pacientes para atencidn neuroquirdrgica por ciertos
complejos o sindromes tal es el caso del complejo OEIS
caracterizado por: onfalocele, extrofia cloacal, ano im-
perforado y deformidades espinales y que en la mayoria
esta asociada a anomalias vertebrales. Los genitales exter-
nos son ambiguos, y el ano frecuentemente imperforado.
El sindrome VATER es otro de los cuadros clinicos moti-
vo de envio (anormalidades vertebrales, ano imperforado,
fistula traqueoesofégica y anomalias renales-radiales).*

Otro tipo de situacién similar es el sindrome de cor-
dén anudado, que se caracteriza por: dolor dorsal y dises-
tesia de miembros inferiores con dolor perianal, gran
deterioro sensorial y motor con disfuncién de vejiga.

Los cambios clasicos externos de la AC, frecuente-
mente son hechos sobre la apariencia que guarda la par-
te inferior del cuerpo. La cintura pélvica incluye cambios
como aplanamiento de glateos, hendidura interglitea
corta, con hoyuelos bilaterales y frecuentemente cres-
tas iliacas prominentes. Las manos pueden tener dedo
indice incurvado y en casos extremos la parte inferior
del cuerpo toma apariencia de “sirena”. Otro cambio
manifiesto es el genu recurvatum, que como el resto de
estructuras Oseas, contribuyen al 80% de los datos en-
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contrados en estos pacientes,® y la escoliosis que apare-
ce solo en el 30% de los casos.!

De las masas musculares més afectadas son las inerva-
das por S2 y S5 (musculos del perineo y pelvis, asi como
mausculos intrinsecos del pie, lo que conduce a inconti-
nencia de vejiga y recto, con disfuncion sexual futura.”

En el presente caso, no existe en apariencia causa co-
nocida para la presentacion de estas anormalidades en la
RN, aunque se ha vinculado en ocasiones al anteceden-
te de diabetes materna y a la deficiencia de acido félico
en la mujer gestante.'® Recientes evidencias, sugieren
que existen factores intrinsecos y extrinsecos para con-
tribuir a la AC no encontrando evidencias en el carioti-
po.t Sin embargo, Frye y cols. de un grupo de Suiza,
describieron aplasia sacra en ratones de laboratorio y
definieron el modo de transmision genética como auto-
sGmico recesivo.'? Welch y Aterman postularon que
existe cierta susceptibilidad que puede estar relacionada
con un inusual haplotipo de HLA (antigenos de leucoci-
tos humanos),* sin embargo, la mayoria de los reportes
son catalogados como esporadicos.*

En cuanto al manejo, se recomienda que a excepcion
de que exista un mielomeningocele abierto, la interven-
cion neuroquirdrgica deba posponerse, y prestar inme-
diata atencion a otras anormalidades, sobre todo a la
preservacion de la funcidn renal, evitando infeccion de
vias urinarias y logrando a mediano plazo la continencia
de esfinteres.

El caso que se presenta, muestra que a pesar de la
gravedad de las manifestaciones de este sindrome, hay
elementos que justifican que el paciente sea tratado,
desde su nacimiento, en un hospital de tercer nivel para
ofrecer a estos nifios la mejor calidad de vida. El ultra-
sonido durante la gestacion puede detectar oportuna-
mente malformaciones fetales que pongan en peligro la
vida del nifio.
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Pruebas de la procalcitoninay la proteina C reactiva en nifios con fiebre y sin signos de infeccion loca-
lizada. Se trata de aclarar el valor de estas pruebas a la cabecera de la cama para predecir infecciones bacterianas

graves en nifios con fiebre de causa desconocida.

La proteina C reactiva y la procalcitonina, obtenidas antes que la interleucina 6, el recuento leucocitario y/o el
recuento de bandas para predecir la presencia de infecciones bacterianas graves, pueden resultar herramientas Uti-
les a la cabecera de la cama para médicos de urgencia y privados. En la actualidad, la procalcitonina, la proteina C
reactiva y la interleucina 6 pueden determinarse con rapidez y facilmente mediante pruebas asequibles, con un buen
valor predictivo y deben emplearse en la atencion inicial de nifios con fiebre de origen desconocido. (Galetto-Lacour
Ay cols., Pediatrics 112(5): 1054-1060). Tomado de: MTA-Pediatria, Vol. XXV, N° 3.
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