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RESUMEN

Introduccion. El sindrome de Regresién Caudal es una malformacién congénita poco frecuente que se caracteriza por la
afectacion musculoesquelética caudal y que puede estar asociado a defectos neuroldgicos, espinales, gastrointestinales,
renales y genitourinarios.

Objetivos. Presentar el caso de una paciente con sindrome de Regresion Caudal y discutir sus caracteristicas clinicas, el
diagnéstico y manejo multidisciplinario.

Descripcion del caso. Paciente de 2 afios con antecedentes de diabetes gestacional tratada con insulina que consulta por
infecciones urinarias a repeticion. Ecografia renal con dilatacion pielo-calicial y TC que evidencia ausencia de cuerpos sacro-
coxigeos.

Intervencion. La paciente recibié un manejo multidisciplinario no quirdrgico y fue dada de alta para seguimiento ambulatorio.
Conclusién. El sindrome de regresion caudal debe ser pensado en paciente con antecedentes de diabetes gestacional
e infecciones urinarias en los primeros afos, destacando la importancia del oportuno diagnéstico prenatal. EI manejo
multidisciplinario es vital para optimizar la evolucién de estos pacientes.

Palabras clave. Anomalias congénitas. Diabetes gestacional. Malformacién lumbosacra. Regresion caudal.

Caudal Regression Syndrome: Case Report
ABSTRACT
Background. The Caudal Regression Syndrome is a rare congenital malformation characterized by caudal musculoskeletal
involvement and which may be associated with neurological, gastrointestinal, renal and genitourinary defects.
Objectives. To describe a patient with Caudal Regression syndrome and to discuss its clinical characteristics, diagnosis and
multidisciplinary management.
Description of the case. A 2-year-old patient with a history of being born after gestational diabetes treated with insulin, presented
with urinary tract infections. Renal ultrasound with pyelocalyceal dilation and CT scan showing absence of sacrococcygeal bone
bodies.
Intervention. The patient received non-surgical management with a multidisciplinary team and was discharged for outpatient
follow-up.
Conclusion. Caudal regression syndrome should be considered in patients with a history of gestational diabetes and urinary
infections in the early years, highlighting the importance of timely prenatal diagnosis. Multidisciplinary management is vital to

CASO CLINICO

optimize the evolution of these patients.
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INTRODUCCION

El sindrome de Regresién Caudal, también conocido
como sindrome de agenesia sacra o displasia caudal, es una
malformacién congénita poco frecuente que se caracteriza
por la afectacién musculoesquelética caudal y que puede
estar asociado a defectos neurolégicos, gastrointestinales,
renales y genitourinarios. El sindrome puede detectarse
como un hallazgo incidental o puede presentarse con age-
nesia sacra o lumbosacra con afectacién de los segmentos
de médula espinal y con alguna malformacién musculoes-
quelética de la pelvis y extremidades inferiores.1 Aunque
no existen datos consistentes sobre la incidencia global del
sindrome, se ha descrito un espectro de malformaciones
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que van desde el ano imperforado hasta la sirenomelia.2

La etiologia del sindrome no es clara adn, pero se con-
sidera multifactorial, con una predisposicién genética y la
exposicién a factores como la diabetes materna. Se cree
que el defecto podria iniciarse antes de la cuarta semana
de gestacién, en la induccién de los primordios caudales
del embrién.1, 3

El objetivo del reporte es presentar el caso clinico de
una paciente con sindrome de Regresién Caudal y discutir
sus caracteristicas clinicas, el diagnéstico y manejo multi-
disciplinario.

DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de una paciente de 2 afios de edad, segunda ges-
tacién, madre de 39 afios, con diabetes gestacional tratada
con insulina. A los 13 meses fue diagnosticada con desnu-
tricién aguda, estrefiimiento y ectasia urétero-pielo-cali-
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Figura 1. Tomografia de abdomen simple en ventana 6sea, reconstrucciones sagital (A), coronal (B) y 3D (C), mostrando la presencia de vertebras sacras 1y 2, con au-

sencia del restante de los elementos 6seos sacro-coxigeos (flechas azules).

Figura 2. Tomografia de abdomen en ventana 6sea, cortes axiales (A, B) y reconstruccion en 3D (C), donde se evidencia ausencia de union de los elementos posteriores
de L5 (flecha azul en A, flecha verde en C) y S1 (flecha azul en B y C) y ausencia de elementos sacro-coccigeos (flecha roja en C).

cial bilateral asociada a infecciones urinarias a repeticion.
La paciente consulté con un cuadro clinico de 2 dias de
evolucién, caracterizado por dolor en regién lumbar iz-
quierda con irradiacion hacia hemiabdomen inferior, sin-
tomatologia irritativa urinaria y sindrome febril. Al ingre-
s0, se encontré taquicdrdica y con hipertension arterial, asi
como con talla/edad, peso/edad, peso/talla y perimetro ce-
filico/edad por debajo de -2 desviaciones estindar.

En los laboratorios se observé leucocitosis por aumento del
recuento de neutréfilos, Proteina C reactiva elevada, inju-
ria renal aguda KDIGO 11, acidemia metabdlica compen-
sada y ecografia de abdomen total reportando dilatacién
bilateral del tracto urinario, asociada a vejiga de esfuerzo,
dilatacién y engrosamiento de asas del intestino delgado, y
moderada ascitis ecogénica. Se lo interpreté como un ab-
domen agudo secundario a sospecha de infeccién de vias
urinarias, injuria renal aguda vs crénica agudizada y ecta-
sia pielo-calicial bilateral. Se inicié manejo con antibiéti-

cos empiricos y liquidos endovenosos de mantenimiento;
al persistir la paciente con dolor abdominal de gran inten-
sidad y timpanismo, fue evaluada por cirugfa pedidtrica,
descartando un abdomen agudo quirdrgico y solicitando
una tomografia de abdomen y pelvis.

INTERVENCION

En la tomografia se evidencié presencia de S1-S2 con au-
sencia del resto de cuerpos sacro-coxigeos, asi como hi-
podensidad a nivel de la médula que podria sugerir sirin-
gomielia (Figura 1). También se encontré falta de unién
de algunos elementos posteriores a nivel de L5-5S1 (Figura
2), lo que sugiere el diagnéstico de sindrome de regresién
caudal asociado a probable siringomielia y probable veji-
ga neurogénica dado engrosamiento marcado de las pa-
redes vesicales (Figura 3). Ademads, se encontré dilatacién
ureteropielocalicial de forma bilateral (Figura 4). A raiz de
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Figura 3. Tomografia de abdomen, cortes axiales, donde se muestra dilatacion de la pelvis renal derecha (A), e izquierda (B), asi como de los trayectos ureterales hasta
distal y discreto engrosamiento de sus paredes (C, flecha azul derecho, flecha roja izquierdo).

Figura 4. Tomografia de abdomen en corte axial (A) y sagital (B): la vejiga evidencia engrosamiento concéntrico de sus paredes de aproximadamente 7,4 mm (flecha
azul en Ay B), con la presencia de balén de sonda Foley en su interior (flecha roja en B).

estos hallazgos, se solicité una valoracién por genética cli-
nica, la cual determiné que la paciente cumple con los cri-
terios clinicos de regresién caudal y tiene antecedentes de
diabetes gestacional insulino-dependiente, lo cual es un
factor de riesgo.

Después de estabilizar las cifras de presién arterial, com-
pletar el tratamiento antibidtico y no existiendo conducta
quirdrgica a tomar, se decidi6 el alta hospitalaria de la pa-
ciente. Se indic6 continuar con el manejo de la hiperten-
sion arterial mediante antagonistas cdlcicos via oral cada
12 horas y se programé seguimiento ambulatorio por par-
te de los especialistas en Pediatria, Nefrologia, Urologia,
Genética y Nutricién.

DISCUSION

El sindrome de Regresién caudal (SRC) o displasia cau-
dal es una rara malformacién congénita que se presenta en
0,1-0,25 casos por cada 10.000 embarazos normales y con
una prevalencia de 1:10.000 nacidos vivos. Los reportes
indican que los hijos de madres diabéticas tienen una in-

cidencia 200 veces mayor que la poblacién general, con 1
de cada 350 casos presentando SRC.4 Descripto por pri-
mera vez en 1852, el SRC es un espectro de malformacio-
nes que pueden variar desde la existencia de defectos aisla-
dos en el desarrollo del sacro, con ausencia parcial o total
de éste, hasta el grado mds grave conocido como “sireno-
melia”. Esta afeccion se origina por un fallo primario en el
mesodermo durante el desarrollo embrionario, que impide
la correcta induccién de un nimero adecuado de somitas
caudales. Esto da lugar a la fusién de los primordios de los
miembros y a la falta de formacién -o desarrollo incom-
pleto- de las estructuras caudales.2

Pang y cols. clasificé el SRC en 5 tipos segin la grave-
dad y la extensién de la malformacién: Tipo Iy II agene-
sia total del sacro con y sin agenesia vertebral lumbar; tipo
IIT agenesia sacra parcial con preservacion de al menos S1;
tipo IV hemisacro; y tipo V agenesia del céccix.5

El diagnéstico de SRC puede realizarse en etapa prena-
tal por medio de la ultrasonografia, siendo los casos diag-
nosticados en el primer trimestre los mds graves y letales,
como es el caso de sirenomelia. Lo habitual es que el diag-
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néstico se realice en el segundo trimestre ya que se puede
visualizar con mayor detalle anatémico, permitiendo de-
tectar la agenesia sacro-coccigea y, ademds, la valoracién
del resto de las malformaciones asociadas.2

La tomografia computarizada de la columna vertebral es
una herramienta til para detectar anomalias dseas, ya que
permite identificar los segmentos afectados, la forma y ta-
mafio de los cuerpos vertebrales y la posicién de la pelvis.6
Por otro lado, la resonancia magnética es especialmente
importante para evaluar el compromiso del tubo neural y
las lesiones intra y extradurales. Esto permite diferenciar
entre los dos grupos mds frecuentes de la clasificacién de
Pang: el tipo I (41%), donde el cono termina por encima
del nivel normal y se asocia con un canal central dilatado;
y el tipo II (59%), donde el cono medular estd alargado y
se encuentra caudalmente anclado, por debajo de L1.5, 6

El SRC se asocia con diversos trastornos, incluyendo
malformaciones gastrointestinales, genitourinarias, es-
queléticas y otros tipos de malformaciones. Entre las mal-
formaciones genitourinarias, se pueden encontrar genita-
les ambiguos, hidronefrosis, pielectasia, dilatacién de la
vejiga, agenesia renal unilateral o bilateral, rifién fusiona-
do o en herradura y uréter(es) ectépico(s).7

En este caso, se encontré una ausencia parcial sacro co-
xigea con preservacién de S1 (Figura 1), asociada a no
unién de elementos posteriores de L5 y S1 (Figura 2),

siendo un sindrome de regresion caudal tipo I segtin Pang,
asociado a alteraciones genitourinarias dadas por hidrone-
frosis bilateral (Figura 3) y engrosamiento de las paredes
vesicales (Figura 4).

CONCLUSION

En resumen, el SRC es una malformacién congénita com-
pleja y poco comin que puede presentarse con diferen-
tes grados de gravedad, afectando no sélo la regién sacro
coccigea, sino también otros sistemas del cuerpo, como el
tracto urinario. La deteccién temprana del sindrome es
esencial para comprender mejor su extensién y gravedad,
y un diagndstico precoz puede ayudar a implementar un
tratamiento adecuado y reducir los riesgos de complicacio-
nes. Por lo tanto, es fundamental realizar una evaluacién
clinica detallada junto con la interpretacién de imagenes
radioldgicas para evaluar el grado de afectacién de los seg-
mentos vertebrales, lo que permitird una intervencién te-
rapéutica efectiva y adecuada.
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