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RESUMEN

La agenesia caudal es una patologia poco frecuente; es dificil su diagnostico y
evaluacion fetal. La presencia de disrafismo espinal cerrado a nivel del sacro debe
obligarnos a evaluar la anatomia del sacro. La visualizacién del cono medular es una
forma muy util en la evaluacion y descarte de disrafismo espinal cerrado y agenesia
caudal. Comunicamos un caso poco frecuente de agenesia caudal.

Palabras clave. Sacro, agenesia, Disrafia espinal, Médula espinal, Anomalias
congénitas.

ABSTRACT

Caudal agenesis is a rare pathology, its diagnosis and fetal evaluation are complex.
The presence of closed spinal dysraphism at the level of the sacrum should compel
us to evaluate the anatomy of the sacrum. The evaluation of the medullary cone is
very useful to evaluate and exclude closed spinal dysraphism and caudal agenesis.
We report a rare case of caudal agenesis.
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INTRODUCCION

La agenesia caudal es un desorden poco frecuente, que involucra mul-
tiples estructuras caudales. La incidencia aproximada es de 0,01 a 0,05
/1 000 nacidos vivos. Clasicamente esta relacionada a la diabetes pre-
gestacional como factor de riesgo (1/350 nacidos vivos)™. Recibe mu-
chas denominaciones en la literatura, tales como, agenesia sacra o re-
gresion caudal; pero, la fisiopatologia involucra mucho mas que solo la
afectacion del hueso sacro o procesos de regresion aislada. Por ello, la
verdadera denominacion es aun controversial®.

Si bien los defectos mas severos son diagnosticados en los primeros
afios de vida o prenatalmente, muchos son de diagnostico en la infancia
y adolescencia, esto debido a la gran variedad de presentaciones fenoti-
picas. Una de las formas mas frecuentes es su asociacion con disrafismo
espinal cerrado. Presentamos a continuacion un caso de diagnostico
prenatal de agenesia caudal asociada a disrafismo cerrado, con revision
de la literatura.

CAaso cLiNIco

Una primigesta de 28 semanas fue transferida por sospecha de espina
bifida. Neg6 antecedente de diabetes pregestacional. Al ultrasonido se
encontro feto en presentacion podalica, con tumoracion de gran tama-
fio a nivel de regidn lumbosacra, de aspecto quistico, cubierta con piel
y con trabeculaciones que correspondian con tejido neural. Se logro vi-
sualizar médula espinal hasta el nivel de la lesion en la region sacra; no
se logro ver las vértebras de forma 6ptima (figuras 1y 2). Se plante6 el
diagnostico de disrafismo espinal cerrado, con sospecha de agenesia
sacra. La evaluacion del craneo y cerebro fetal no hallé alteraciones;
fosa posterior cerebral normal, agenesia renal izquierda, resto de eva-
luacién anatémica normal; la biometria fetal fue adecuada para la edad
gestacional.
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El parto fue por cesarea alas 38 semanasde ges-  aproximadamente 10 x 8 cm (figura 1C); la pierna
tacion, con recién nacido de 2 865 g femenino,  izquierda en equino varo y con hipotrofia de la
Apgar 9-9. Se observo en la neonata tumora-  musculatura y monoparesia; no habia malfor-
cion blanda cubierta con piel a nivel de sacro,de  maciones anorrectales. La radiografia de cadera

FiGURA 1. A: CORTE SAGITAL A NIVEL DE COLUMNA LUMBO-SACRA QUE MUESTRA TUMORACION ANECOICA CUBIERTA CON PIEL (FLECHA AMARILLA). B: CORTE
CORONAL A NIVEL DE COLUMNA SACRA; LAS FLECHAS BLANCAS MUESTRAN CUERPOS VERTEBRALES SACROS Y TUMORACION ANECOICA CON TEJIDO NEURAL EN SU
INTERIOR CUBIERTA CON PIEL (FLECHA AMARILLA). C: FOTOGRAFIA DE REGION LUMBO-SACRA DEL RECIEN NACIDO, CON TUMORACION PREDOMINANTE IZQUIERDA
CON ALTERACIONES DE COLORACION EN PIEL.

FiGurA 2. A: CORTE SAGITAL DE COLUMNA LUMBO-SACRA QUE MUESTRA EL NIVEL DEL CONO MEDULAR ADELGAZADO, LLEGANDO HASTA EL DISRAFISMO CERRADO.
B: RESONANCIA DE COLUMNA SACRA QUE MUESTRA COMO EL CONO MEDULAR SE ENCUENTRA FIJO AL DEFECTO NEURAL, CON ADELGAZAMIENTO MARCADO. Lo
CUAL TAMBIEN SE LOGRA MOSTRAR EN LA IMAGEN DE ULTRASONIDO EN C. LA FLECHA AMARILLA MARCA EL CONO MEDULAR ANCLADO A NIVEL DEL SACRO Y DE

MORFOLOGIA ANORMAL.
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mostro alteracion de ambas cabezas femora-
les y acetabulos, con predominio de la cadera
izquierda, y ausencia del hemisacro izquierdo
desde S2 (figura 3A). La tomografia de cerebro
fue normal. En la ecografia abdominal se obser-
vO agenesia renal izquierda. La resonancia de
columna mostré meningocele cubierto por piel
con extenso defecto en arcos posteriores y he-
misacro, desde S2, S3, S4 y S5, con protrusién
del saco dural, el cual se extendia hacia la region
perineal. La médula espinal de implantacién
baja, se definid hasta el nivel de S2. Existia hipo-
trofia de musculos psoas iliacos, muslo y gluteo
del lado izquierdo (figura 4). La revision de las
imagenes prenatales evidencié agenesia de he-
misacro izquierdo (figura 3B), que se correlacio-
né con la radiografia de caderas.

Fue sometida a plastia de meningocele, encon-
trandose dos cavidades quisticas, una extensa
con liquido citrino y otra pequefia con liquido
claro, en continuacion ambas con el espacio in-
trarraquideo y subaracnoideo. Las raices nervio-
sas estaban contenidas en el espacio intrarraqui-
deo, pero protruian por defecto. La bebe cursé
con infeccion de sitio operatorio y fue dada de
alta a los 42 dias del postoperatorio.

DiscusioN

La agenesia caudal es un desorden complejo del
desarrollo espinal, que no involucra Unicamente
las alteraciones del sacro y coccix, sino también
los componentes neural, gastrointestinal y uro-
l6gico. Tiene su origen embrioldgico en la alte-
racion del desarrollo de la eminencia caudal, la
notocorda caudal y neurulaciéon secundaria, lo
que explica la gran variedad de fenotipos de la
enfermedad(?. Puede presentarse como ausen-
cia parcial o total de los cuerpos vertebrales del
coccix, sacro, columna lumbar o toracica, con un
grado variable e inconstante de malformaciones
espinales, nefrouroldgicas, anorrectales o car-
diacas. En ocasiones, forma parte de sindromes
tales como VATER (siglas en inglés de vertebral
anomalies, anal atresia, tracheo-esophageal fis-
tula, renal/radial anomalies), OEIS (omphalocele,
cloacal exstrophy, imperforate anus, spinal defects)
y Currarino (triada de agenesia sacra, masa pres-
acray anomalia anorrectal)‘3.

Se le puede clasificar en dos formas, al conside-
rarlo como un disrafismo espinal complejo (va-
lorando la forma medular) tipo | -terminacién
abrupta del cono medular con gran afectacion

FIGURA 3. A: RADIOGRAFfA DE CADERA DEL RECIEN NACIDO MUESTRA HEMISACRO DERECHO CON PERSISTENCIA DE ST DE ASPECTO ANORMAL, PERO AUN VISIBLE
EL LADO IZQUIERDO DE LA VERTEBRA. CORRESPONDERIA CON UN TIPO IV B (HEMISACRO SUBTOTAL UNILATERAL) DE LA CLASIFICACION DE PANG (DIBUJO EN
RECUADRO). B: CORTE CORONAL DE ULTRASONIDO FETAL QUE MUESTRA EL HEMISACRO DERECHO. AGENESIA SACRA UNILATERAL, SEGUN LA CLASIFICACION SIMPLI-

FICADA DE RENSHAW (DIBUJO EN EL RECUADRO).
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FiGURA 4. A: CORTE SAGITAL DE RESONANCIA QUE MUESTRA AUSENCIA DEL HUESO SACRO; SE OBSERVA EL MENINGOCELE CUBIERTO POR PIEL, CON CONO
MEDULAR ANORMAL Y FIJO A LA LESION. B: CORTE CORONAL DE COLUMNA QUE MUESTRA PARCIALMENTE LOS CUERPOS VERTEBRALES SACROS EN EL LADO DERECHO
(FLECHA AMARILLA). C: CORTE AXIAL A NIVEL DE ST MUESTRA EL CUERPO VERTEBRAL DE ASPECTO ANORMAL, CON LADO DERECHO RECONOCIBLE (FLECHA AMARI-
LLA), PERO LA HEMIVERTEBRA IZQUIERDA ES HIPOPLASICA. LINEA BLANCA A NIVEL DE S1.

de los cuerpos vertebrales inferiores-, y tipo |l
-como medular anclado, alargadoy delgado, aso-
ciado habitualmente a lipoma intraneural, mie-
locistocele terminal o lipomielomeningocele-“.
Otras clasificaciones utilizadas frecuentemente
son la de Renshaw (1978)® y Pang (1993)®, am-
bas basadas en el aspecto radioldgico del sacro
(agenesia total, parcial, hemisacro o variantes) y
surelacion con los huesos iliacos y columna lum-
bar. En la figura 3 mostramos la comparacion de
ambas clasificaciones aplicadas al caso.

La evaluacion ultrasonografica prenatal, ante
sospecha de agenesia caudal, debe basarse en:
feto de madre diabética, disrafismo espinal sa-
cro o sindromes fetales de asociacion conocida.
Hay que intentar determinar el tipo de agene-
sia del hueso sacro (recomendamos en el diag-
ndstico prenatal usar la propuesta de Mottet?”),
que es una simplificacion de Renshaw, en tipo I:
parcial o total unilateral, tipo Il: parcial bilateral
asimeétrica, y tipo lll: agenesia total) (figura 3B),
por medio de la reconstruccion volumétrica en
modo &seo, de ser posible. Realizar la busqueda
sistematica de disrafismos espinales cerrados
por medio de la visualizacién del cono medular
fetal (posicién: cono medular anclado; y forma:
cono medular de terminacion abrupta o trunca-
do) (figuras 2 y 4). Hacer revision sistematica de
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malformaciones asociadas: gastrointestinales
(especialmente anorrectales), nefrourologicas y
de la columna vertebral (hemivertebrales o de-
formidades)®.

Se ha publicado multiples reportes de casos ais-
lados de diagndstico prenatal, pero las series fe-
tales mas extensas estan relacionadas a disrafis-
mo espinal cerrado. Morel® comunica 19 casos
recolectados en 9 afios en un Unico centro de
referencia, clasificando la agenesia sacra como
parcial o total: 12 casos fueron agenesia parcial
y 2 total; consideraron 4 casos de anomalias de
la segmentacién (hemivértebra sacra) y uno de
alteracion de la angulacion. Catorce casos pre-
sentaron disrafismo espinal cerrado, 8 casos de
cono medular anclado, 5 de cono medular trun-
cado y un lipoma de filum terminal. En defectos
asociados, 8 casos presentaron malformacion
anorrectal y 5 nefrourologicas.

Mottet?”, en una serie retrospectiva de 10 afios
de diagndstico prenatal, presenta 10 casos y lo
relaciona con alteraciones de la visualizacion del
cono medular fetal. Clasifica la agenesia segun
una simplificacién de Renshaw aplicada al diag-
néstico prenatal (figura 3B), encontrando 40%
con cono medular anclado y 20% cono medular
truncado. El 90% de los casos presentd disrafis-
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mo espinal cerrado; la mayoria de los casos con
cono medular en posicion normal (nivel medular)
fueron asociados a lipoma espinal. Los defectos
de otros sistemas fueron, con alta frecuencia,
malformacion anorrectal y nefrourolégica; dos
casos se catalogaron como sindrome de Curra-
rinoy uno de VACTER.

La asociacion de disrafismo espinal y agenesia
caudal se describe también en series pediatri-
cas. Balioglu® comunica 20 casos de disrafismo
espinal cerrado en 38 casos de agenesia caudal,
con 45% que tuvo cono medular anclado y 20%
con lipoma/lipoma del filum terminal. Asi tam-
bién, Enami-Naeini, en una cohorte de 50 pa-
cientes, encontré 44 con algun tipo de disrafis-
mo espinal, cono medular anclado en 29 casos
y 12 con lipomielomeningocele!. Jeelani, en el
analisis retrospectivo de 17 afios de pacientes
pediatricos de agenesia caudal con disrafismo
espinal cerrado, informa de 22 casos, 13 con
diagnostico en el primer afio de vida, principal-
mente en relacién a VACTER o OEIS; el disrafismo
cerrado mas frecuente fue el cono medular an-
clado (14 casos), principalmente de presentacion
en adolescentes; en cambio, las malformaciones
lipomatosas con cono medular anclado (8 casos)
fueron diagnosticadas en menores de un afio®.

En conclusién, podemos decir que, ante cual-
quier disrafismo espinal lumbo-sacro (en es-
pecial los cerrados), debemos evaluar el hueso
sacro, en busqueda de agenesia caudal. Las limi-
taciones en la visualizacion ultrasonografica del
sacro prenatalmente hacen recomendable usar
la clasificacion simplificada de Renshaw. Es muy
dificil establecer pronostico neurolégico o de lo-
comocién en la evaluaciéon prenatal.
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