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Resumen

La agenesia sacra es una patologia congénita infrecuente
que afecta a una pequena parte de la poblacién. Presenta
un espectro amplio y variable en cuanto a su presentacion
clinica. Se han documentado desde casos leves, donde el
paciente se encuentra asintomatico hasta casos sumamente
severos, afectando la capacidad de deambulacién y
sedestacion o incluso presentando sirenomelia. Existen
factores que aumentan el riesgo de presentacion; siendo
el principal la diabetes mellitus durante el embarazo,
estd, asociada a un gran ntmero de malformaciones
congénitas a diferentes niveles, incluyendo los sistemas
musculoesquelético, gastrointestinal y genitourinario.
También se ha visto que puede coexistir con sindromes
como el VACTERL vy el Sindrome de Currarino, entre
otros. Su diagnéstico puede realizarse tanto prenatal
como postnatalmente. Por lo que se debe hacer énfasis
en la deteccién temprana y el manejo individualizado y
multidisciplinario de cada paciente, para poder ofrecerles
la mejor calidad de vida posible.
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Abstract

Sacral agenesis is an infrequent congenital pathology
that affects a small part of the population. Its clinical
presentation has a wide and variable spectrum, it can
range from mild cases, where the patient is asymptomatic,
to sever cases, where the patient is not able to walk nor
sit or even has a condi-tion known as sirenomelia.
There are a number of factors that can predispose the
presentation of this pathology, the most notorious one
is diabetes mellitus during pregnancy. It has been docu-
mented that a great amount of other malformations may
be associated with sacral agenesis, these generally involve
the musculoskeletal, digestive and uri-nary systems. Also,
there are certain syndromes that have been associated
to this malformation, for example VACTERL and
Currarino syndrome, among others. The diagnostic may
be made prenatally or postnatally. It is es-sential to make
an early diagnosis, and to man-age this affection in an
individualized manner with a multidisciplinary approach.

Key words

Sacral  genesis;  congenital = malfor-mation;
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Introduccion

La agenesia sacra es una patologia infrecuente
a nivel mundial. Representa una alta gama de
malformaciones espinales; con gran variabilidad
en su presentacion que podrian abarcar desde
defectos asintomdticas hasta condiciones severas
con alto indice de incapacidad y morbilidad. Las
malformaciones congénitas vertebrales se han
asociado a factores como la diabetes mellitus, la
contaminaciéon ambiental, la exposicién a sustancias
quimicas, el pobre control prenatal y la ausencia
de suplementacién de dcido félico en las mujeres
embarazadas.

A nivel mundial son pocos los casos re-portados,
oscilan entre 0.01-0.05 por cada 1000 nacidos vivos.
Se ha descrito una gran variedad de malformaciones
asociadas, sobre todo en las extremidades inferiores
y en los sistema gastrointestinal y genitourinario.
Esta patologia presenta una gran variabilidad en su
clinica y en su manejo.

Definicion
La agenesia sacra (AS) se da por la ausencia total o
parcial del sacro. Puede ser aislada, pero, por lo ge-
neral, forma parte de un sindrome conocido como
el Sindrome de Regresién Caudal (SRC) o secuencia
de regresion caudal. Sin embargo, SRC y AS se utili-
zan en gran parte de la literatura como sinénimos. La
AS es una alteracién congénita localizada en la parte
mds caudal de la columna vertebral. La misma se da

por defectos durante las semanas 3 a 7 del periodo
fetal (1,2).

El termino SRC fue utilizado por primera vez en
1961, por Bernard Duhamel, para describir un cua-
dro clinico dentro del cual se encuentran alteraciones
sensitivas y motoras, junto con malformaciones lum-
bosacras, pélvicas, genitourinarias, gastrointestinales
y de miembros inferimos (1,3).

Epidemiologia y factores de riesgo

Los defectos del tubo neural varian entre 1-10
por cada 1000 nacidos vivos, abarcando desde
anencefalia hasta diferentes tipos de espina
bifida: mielomeningocele (90%), meningocele y
lipomeningocele®. Por su parte se tiene que la
agenesia sacra presenta una incidencia entre 0.01
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y 0.05 por cada 1000 nacidos vivos, aunque se cree
que esta condicion ha sido subdiagnosticada. No se
ha visto que exista una diferencia significativa entre
ambos sexos, y la prevalencia varfa mundialmente
(5,6,7).

En Costa Rica la incidencia de AS entre el 2010 y
2014 fue de un 0.07 por cada 1000 nacidos vivos, li-
geramente superior a la mundial. De estos casos so-
lamente un 15% se asocian a diabetes mellitus mater-
na y 25% presentaron asociacién con el Sindrome de
Currarino (8).

La etiologia de esta patologia no es clara, pero se ha
visto que hay un gran nimero de factores de ries-
go que propician su aparicion, siendo el principal la
diabetes mellitus materna®?. El riesgo de presen-tar
anomalias congénitas aumenta de 2 a 6 veces en ma-
dres diabéticas, comparado con la poblacién general
(4).

Los primeros reportes que hacen la asociacion entre
madres diabéticas y malformaciones dseas de colum-
na caudal y miembros inferiores surgieron en el ano
1964 (9). En hijos de madres diabéticas, el riesgo de
presentar SRC incrementa hasta 250 veces. De estos
casos, un 15% a 25% son hijos de madres insulinde-
pendientes(2,10). Existe un gran nimero de estudios
que respaldan esta relacion (2,3,5,11-16).

La importancia de dcido félico suplementario, en
mujeres embarazadas, para el cierre del tubo neutral
se describi6 a inicios de 1990. Para el afio 1998 la Ad-
ministraciéon de Alimentos y Drogas de los Estados
Unidos de América (FDA) implementd la fortifica-
cién de todos los cereales y granos con dicho com-
puesto. Esto disminuyé sustancialmente la aparicién
de defectos congénitos del tubo neural (4).

Se han asociado otras condiciones maternas a la apa-
riciéon de estos defectos. Las condiciones mas des-
tacadas son madres con bajos grados de educacién,
baja condicién econdémica (4), edades menores de 19
o mayores de 40 anos (1,6,7). Los factores ambien-
tales también tienen un papel en su patogénesis (2).
Dentro de ellos han sobresalido la exposicién a sol-
ventes (11), pesticidas (4) y monéxido de carbono. En
el 2003, en un metaanalisis realizado por Viera, se vio
que, a mayor nimero de hermanos mayores, mayor
es la posibilidad de presentar AS (18).

En cuanto a la genética, se han resaltado mutaciones
especificas en ciertos genes que se asocian al SRC,
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como por ejemplo HOXD13, CYP26A1y HLXBO (2).
El més destacado ha sido el gen Homeobox HLXB9Y,
que se ha relacionado con la apariciéon por herencia
dominante de agencia sacra. En este gen se codifica
la proteina nuclear HB9, esencial para la morfogé-
nesis del embrién. Su mutacién se ha asociado con
casos familiares de AS y hasta con un 30% de casos
de Novo (3, 7, 19). Otro gen que se estd estudiando
actualmente, es el gen T (Brachyury) que es el miem-
bro principal de la familia T-box. La proteina T, para
la cual codifica este gen, se encuentra en la notocorda
y es un factor de transcripcién nuclear embrionario,
importante por lo que su mutacién podria traer alte-
raciones en el desarrollo embrionario (2,20,21).

Es importante resaltar su alta asociacién a otros
sindromes, como, por ejemplo, Asociaciéon VACTERL
(malformaciones vertebrales, anorrectales,
cardiacas, fistula traqueoesofagica, renales, radiales
y de extremidades), OEIS (onfalocele, extrofia
cloacal, ano imperforado y malformacién espinal)
y al Sindrome de Cu-rrarino(2). El Sindrome de
Currarino fue descrito inicialmente en 1926, pero fue
reconocido como una entidad tnica hasta 1981 (22),
es transmitido por herencia autosémica dominante;
por una mutacién en 7q36 y en homeobox (2),
este se caracteriza por una triada constituida por
malformaciones anorrectales (estenosis anal, ectopia
anal, ano imperforado), malformaciones 6seas del
sacro (hipoplasia o agenesia) y presencia de una masa
presacra (mielomeningocele anterior, teratoma,
quistes entéricos)(23). Este sindrome es infrecuente;
hasta el 2013 se habian reportado solamente 300
casos a nivel mundial (24).

Anatomia y embriologia

La formacién de la columna vertebral se da a partir
de 44 somitas, de las primeras 30 se forma hasta el
segmento S2, y de la 31 a la 44 se forma la porcién
caudal a S2 durante la neurulacién secundaria, los
desérdenes del desarrollo durante esta etapa pueden
conducir a la AS (25).

En el recién nacido las vértebras sacras son similares
a las lumbares, al final del primer afio se comienzan
a osificar las alas sacras. Cada vértebra cuenta con 5
nucleos de osificacion y las zonas laterales se forman
a partir de 10 centros de osificaciéon adicionales. La
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fusién sacra inicia en la pubertad y termina entre los
25-33 anos al fusionarse las 5 vértebras. (25) El sacro
articula con 4 huesos; la 5ta vértebra lumbar, el coxis
y los huesos iliacos. A nivel de la unién lumbosacra se
forma el promontorio sacro o angulo sacro vertebral,
que en el recién nacido es de 20 grados e incrementa
hasta 70 grados en el adulto (25).

El sacro presenta una forma de tridngulo invertido.
Su cara ventral es cdncava y presenta los fordmenes
sacros anteriores por donde salen las divisiones ante-
riores de los nervios y las arterias sacras. Su cara pos-
terior es convexa y presenta cuatro fordmenes sacros
posteriores donde pasan las divisiones posteriores
de los nervios sacros. Frecuentemente, no hay fusién
posterior de las ultimas dos vértebras en la linea me-
dia por lo que se forma el hiato sacro (25,26).

Desde que se asocio6 la AS con malformaciones ano-
rrectales y genitourinarias se han propuesto meca-
nismos embriogénicos para explicarlo, como lo es su
origen comun desde la eminencia caudal.

En la neurulacién primaria de la placa neural se for-
ma la parte proximal a la unién lumbosacra. Los seg-
mentos sacros y coccigeos se forman del cordén neu-
ral durante la neurulacién secundaria. De acuerdo
con O Rabhilly desde la somita 31 y sus subsecuentes
se desarrolla la eminencia caudal, a partir de ahi ini-
cia la neurulacion secundaria. Se piensa que el enlace
entre somitas primarias y caudales se da a nivel de
S1-S2. El material para formar las vértebras sacras
deriva entonces de las somitas 30-34 durante las se-
manas 4-7 (27).

Clasificacion
En 1978 Renshaw publico la clasificacién para la
agencia sacra la cual hasta el dia de hoy sigue siendo
la més utilizada. Esta los clasifica en 4 tipos desde un

punto de vista descriptivo, al estudiar las deformida-
des de 23 pacientes (2, 28).

«Tipo I: Agenesia sacra unilateral, completa o parcial.

+Tipo II: Agenesia sacra parcial asociada a un defec-
to bilateral, simétrico y estable de la articulacion sa-
cro iliaca e hipoplasia de S1.

+Tipo III: Agenesia sacra total, con agenesia variable
lumbar, los huesos iliacos articulando con la ultima
vertebra presente.
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«Tipo IV: Agenesia sacra total, con agenesia variable
lumbar, la dltima vértebra presente se encuentra
sobre ambos huesos iliacos, los cuales se encuentran
fusionado o unidos por una anfiartrosis. También
conocido como sirenomelia o el Sindrome de la
Sirena (2).

Posteriormente en 1993, Pang elaboré una clasifica-
cién descriptiva mas extensa (30).

+Tipo I: Agenesia sacra total con carencia de alguna
vértebra lumbar.

I'W- El hueso iliaco se articula con los lados de
la Wtima vertebra lumbar, mantiene el didme-
tro pélvico transverso normal.

IN- El hueso iliaco se articula o fusiona con el
contralateral, debajo de la tltima vértebra lum-
bar, hay una disminucién del didmetro trans-
verso pélvico e inestabilidad espino-pélvica.

Figura 1: Clasificacién de Renshaw.
Fuente: Elaboracion propia.

Figura 2: Clasificacion de Pang.
Fuente: Elaboracion propia.
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+Tipo II: Agenesia sacra con todas las vértebras
lumbares presentes.

ITW- El hueso iliaco se articula con las cari-
llas articulares de L5 manteniendo el didmetro
transverso pélvico normal.

IIN- El hueso iliaco se articula o fusiona con
el contralateral por debajo de L5, con acorta-
miento severo del didmetro pélvico transverso
e inestabilidad espino - pélvica.

+Tipo III: Agenesia sacra parcial, al menos S1 estd
presente, pero con ausencia alguno de los segmentos
caudales. (Es la forma de presentacién mas frecuente
en la serie de Pang, tanto a nivel mundial como en
Costa Rica (8,30).

+Tipo IV: Hemisacro.

IVa- Hemisacro total; ausencia de todos los
segmentos sacros de un lado, presentan severa
escoliosis.

IVb- Hemisacro subtotal unilateral, todos los
segmentos sacros estian presentes en un lado y
solo parte de ellos estdn el contralateral.

IVc- Hemisacro subtotal bilateral; hay ausencia
de segmentos sacros en ambos lados en dife-
rente magnitud.

«Tipo V: Agenesia coccigea
Va. - Total.
Vb. - Subtotal.

En el 2002, Guille y colaboradores crean una nueva
clasificacion para la agenesia lumbosacra. Esta corre-
laciona la deformidad vertebral con el potencial de
marcha de los afectados. En ésta, se dividen los pa-
cientes en dos grupos: el grupo I, presenta agenesia
lumbosacra aislada, mientras que el grupo II, presen-
ta agenesia lumbosacra asociada a mielomeningoce-
le. Ambos grupos se subdi-vide en 3 tipos (29).

+Tipo A: Los huesos iliacos presentan una pequeia
separacién entre ellos o estdn fusionados en la linea
media, ademads, carecen de una o mds vértebras lum-
bares; la dltima vértebra presente articula con la pel-
vis manteniendo el alineamiento vertebral.

+Tipo B: Los huesos iliacos estan fusionados y hay
ausencia de una o mas vértebras lumbares. La tltima
vértebra presente articula con uno de los huesos
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iliacos solamente, produciendo una deformidad
escolidtica.

+Tipo C: Los huesos iliacos estan fu-sionados y hay
agenesia total lumbosacra, no hay contacto entre la
ultima vértebra presente y la pelvis.

Guille, concluye que los pacientes que pertenecen al
grupo I-tipo A tienen gran potencial de marcha in-
dependiente, por lo que son mejores candidatos para
la correccién de sus deformidades. Del grupo II to-
dos presentan escoliosis y ninguno tiene capacidad
de marcha (29).

Diagnéstico y Clinica
El diagnéstico se puede hacer tanto prenatalmente, lo
que seria ideal, como postnatalmente. Se apoya en la

utilizacion de la ecografia y la resonancia magnética
nuclear (RMN)(3,31).

Basdndose en los hallazgos ecograficos en el primer
trimestre, es dificil realizar un diagnéstico certero,
debido a la poca osificacién, pero existen signos eco-
graficos tempranos que deben levantar sospecha;
como una menor longitud craneocaudal y la aparien-
cia anormal del saco vitelino. En el segundo trimestre
ya se aprecian ciertos defectos, como alteraciones del
sacro, columna lumbar y miembros inferiores. Un
hallazgo tipico, es encontrar al feto en posiciéon de
Buda o rana. Cuando existe una alta sospecha, pero
no se logra confirman se recomienda la utilizacién
de RMN para determinar de forma mas clara cuales
son las anormalidades y el prondstico fetal (3,10, 31).

Una vez en el periodo postnatal, se puede usar
las radiografias o la ecografia para analizar en su
totalidad la columna y las extremidades, en busca

Figura 3: Clasificacion de Guille.
Fuente: Elaboracion propia.
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de anormalidades esqueléticas. Se recomienda
completar el estudio con una RMN para evaluar la
afectacion de los tejidos blan-dos y 6rganos (3, 10).

La clinica varfa de gran manera entre los afectados
por AS. Los pacientes pueden tener presentaciones
leves y ser totalmente asintomaticos o pueden cur-
sar con defectos tan severos como sirenomelia. Es
sumamente frecuente el hallazgo de estos defectos
asociados a defectos en el sistemas gastro intestinal,
sistema genitourinario, sistema neuromuscular, entre
otros (16).

Al realizar el examen fisico se puede detectar cier-
tas irregularidades al evaluar la porcién inferior del
cuerpo (16). A grandes rasgos estas pueden ser: una
prominen-cia ésea en dorso (que representa la tltima
vértebra), gluteos aplanados con surco intergliteo
corto, hoyuelos gliuteos bilaterales, masa muscular
glutea disminuida y huesos iliacos prominentes. Con
frecuencia asocia alteraciones ortopédicas como lu-
xaciones y/o contracturas de cadera, alteraciones en
pelvis, deformidades en pies, escoliosis y malforma-
ciones de fémur, tibia y fibula (3). El grado de atrofia
muscular y anomalias éseas es proporcional al grado
de hipoplasia dsea (30).

Si la tltima vértebra articula con los huesos iliacos el
didmetro pélvico se mantieney las caderas no presen-
tan una estreches marcada. En ellos puede pal-parse
un espacio vacio entre la parte distal de la columna'y
la pelvis y también al palpar la zona del coxis. En los
pacientes con iliacos que articulan entre si o se fusio-
nan la pelvis es estrecha y el acetdbulo se verticaliza
y rota externamente por lo que la cadera tendra con-
tractura en flexion y luxacién (30).

En la serie de Pang (30), el 80% presentd deformida-
des de los miembros inferiores, cuyo grado era pro-
porcional al nivel de afectacién motora, abarcando
desde pies equinovaros o calcaneovalgos, en los ca-
sos mas severos, hasta dedos en martillo o pies cavos,
en los casos mas leves, el 21% presentaron rodilla en
recurvatum o contracturas en flexion de la cadera,
cuando el nivel motor era L3 o superior. E1 30% desa-
rrollé escoliosis (5).

Generalmente el déficit motor correlaciona con el
nivel de lesion dsea, mientras que el nivel sensitivo
es erratico. Pang encontré que el nivel sensitivo se
encuentra frecuentemente a 4 o 5 niveles caudal al
nivel motor (30).
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Teniendo en cuenta que la AS o SRC puede asociar
un gran numero de malformaciones y sindromes,
siempre es importante descartarlas. En la AS, las
malformaciones anorrectales, se asocian hasta en un
50% (24). El ano imperforado se da presenta en un
13-54% de estos casos. Casi en el 100% de los casos
se asocian malformaciones a nivel urogenital, don-
de se puede encontrar hipospadia, epispadia, escroto
bifido, ambigiiedad genital, atresia salpingouretero-
vaginal, utero didelfo, hidrouréter y malformaciones
renales entre otras (3,5,23).

En Costa Rica las malformaciones asociadas mads re-
cuentes son ano imperado, agenesia renal unilateral
y pie equino varo aducto. Un 60% presenta escoliosis
sobre todo en la regién toracolumbar, 55% presentan
algin tipo de malformacién vertebral y 40% asocia
alguna malformacién de la médula espinal (8).

La distensiéon abdominal, obstruccién intestinal,
meningitis recurrente, dolor lumbar crénico, masa
palpable lumbar, infecciones urinarias a repeticidn,
sepsis perianal con frecuencia se asocian al sindrome
Currarino. Sin embargo, el sintoma mds importante
en este sindrome es la constipacién, y su causa mas
frecuente es la estenosis anal (23,24).

Manejo

Debido a la variabilidad de los casos cada aborda-
je debe ser individualizado y multidisciplinario. El
control metabdlico de la diabetes materna durante
el embarazo es la mejor medida preventiva en la ac-
tualidad, haciendo énfasis en niveles adecuados de
HbA1lc a lo largo del embarazo (3,10,22).

El tratamiento que se brinde serd con base en del gra-
do y localizacién de la lesion en el raquis y la coexis-
tencia de anormalidades en otros sistemas (3).

Generalmente las intervenciones ortopédicas y neu-
roquirtrgicas son diferidas hasta la resoluciéon de
otras condiciones de riesgo vital. Por ejemplo, en ni-
nos con VACTERL; la fistula traqueo esofdgica y el
ano imperforado se manejan en los primeros dias de
vida. Las condiciones urogenitales también deben ser
manejadas de forma prioritaria, buscando la preser-
vacién renal, la prevencién de infecciones y asegu-
rando la continencia (22).

Desde el punto de vista neuroquirtrgico, las
intervenciones son realizadas en tres categorias de
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pacientes. En la primera, el tratamiento debe ser
inmediato. Aqui se encuentran los recién nacidos
con protrusiones grandes del saco dural lumbosacro.
En la segunda categoria esta los pacientes que
requieren manejo posterior debido a la aparicién
tardia de sintomas neurolégicos. Aqui también se
encuentran los pacientes con hallazgo incidental de
anclaje medular o una masa sacra anterior, como en
el Sindrome de Currarino. En la tercera se encuentran
los pacientes con estenosis dural sintomdtica que
suele presentarse al final de la infancia o en la adultez
temprana, clinicamente presentan claudicacion
neurolégica (22).

Por dltimo, se realiza el manejo ortopédico. Este ma-
nejo es de suma importancia en los pacientes que
cuentan con adecuada estabilidad espino-pélvica y
arti-culaciones coxofemorales congruentes y funcio-
nales, ya que estos tienen gran potencial para la mar-
cha (30).

La inestabilidad espino-pélvica es el trastorno es-
quelético mas importante, debido a que impide la
capacidad deambulatoria, asi como el balance en se-
destacién. Ambas capacidades se encuentran com-
prometidas en los tipos IN y IIN de Pang (30). Es-
tos pacientes se manejan con medidas de soporte y
comodidad debido a que su condicién es intratable
(3,10).

Aunque existe poca literatura sobre un manejo espe-
cifico de estos pacientes, en general, la recomenda-
cién es llevar a cabo una fusion vertebral temprana
con el fin de prevenir la contractura y luxaciones de
las caderas. La escoliosis puede deberse a hemivér-
tebras o pardlisis neuromuscular y generalmente no
responde al uso de ortesis. Las luxaciones de cadera
en estos pacientes se dan tanto por desbalances neu-
romusculares como por la desorientacion acetabular,
por esto normalmente requieren de procedimientos
combinados, como reduccion abierta, liberacion y
transposicion tendinosa y osteotomias pélvicas y fe-
morales (30).

Se han visto grandes beneficios en la bipedestacidn,
sedestacién y marcha con el uso adecuado de ortesis,
yesos seriados y liberacion de tejidos blandos en ca-
dera, rodilla y pies (30).

La reconstruccién de miembros inferiores, en
pacientes con agenesia sacra total, no ha sido exitosa,
debido a la ausencia de elementos neuromusculares
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funcionales. El manejo utilizado ha sido las
amputaciones o desarticulaciones a nivel de rodilla
o incluso cadera. Existen reportes en los que se
logra una deambulacién con ortesis especialmente si
cuentan con control de troncoy caderas sin alteracién
(32).

La fusion espino-pélvica no estd justificada en pa-
cientes con inestabilidad espino-pélvica asintomati-
ca. En los pacientes con inestabilidad y deformidades
sintomaticas se ha visto que la intervencién quirtr-
gica mejora la funcién de sus érganos y aumenta la
expectativa de vida (33). Winter recomienda que se
haga la intervencién en dos tiempos quirtrgicos. De
esta manera se realizaria la reconstruccién de la co-
lumna con un auto injerto de las tibias tras la desarti-
culacién de las rodillas (32).

Se sabe que en los grupos III y IV de Renshaw los
pacientes presentan cifosis e inestabilidad a nivel del
segmento espino-pélvico. En un estudio realizado en
el 2018, por Vissarionov se concluyé que estos pa-
cientes se beneficiarian de ser sometidos a una ins-
trumentalizacion con fusién espino-pélvica tempra-
nay uso de injertos dseos, con el fin de eliminar tanto
la cifosis como la inestabilidad. Con este tratamiento
se notd una mejora en la actividad motora, en el fun-
cionamiento del sistemas gastrointestinal, sistema
genitourinario, en el balance sagital del paciente, el
desarrollo de la columna durante el crecimiento y su
adaptacién social (33).

Conclusiones

La agenesia caudal es una malformacién infrecuente
deexpresiénvariable que puede cursar con unaamplia
gama de defectos en otros sistemas y comprometer no
solo la calidad de vida del paciente sino la sobrevida
en si. La predisposicién genética tanto como los
factores ambientales juegan un papel importante en
su patogénesis. Es de gran importancia su deteccién
y manejo temprano e individualizado para poder
brindar a los pacientes una mejor oportunidad
de ambulacién, bipedestacién y sedestacion. Asi
mismo es importante un abordaje interdisciplinario
y mantener un alto nivel de sospecha en cuando a
otros defectos asociados para prevenir mayores
complicaciones.
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