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Diagndstico prenatal 141
temprano de sindrome

de regresion caudal asociado

con diabetes mellitus

Early prenatal diagnosis
of caudal regression syndrome
associated with diabetes mellitus

G. Antifiolo, |.C. Garcia-Lozano, |.M Bedoya. Diagndstico
prenatal temprano de sindrome de regresion caudal asociado
con diabetes mellitus.

RESUMEN

El sindrome de regresion caudal (SRC) es un cuadro
malformativo que se observa con mayor frecuencia
en los embarazos de madres con diabetes mellitus
pregestacional, con mal control metabdlico. En este
articulo describimos los hallazgos ecogréficos, que
incluyen la brusca interrupcién de la columna
lumbar y la posicion en postura de Buda de los
miembros inferiores, encontrados en un caso de
SRC diagnosticado a las 17 semanas de embarazo
en una gestante con diabetes mellitus
pregestacional.

PALABRAS CLAVE
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SUMMARY

The caudal regression syndrome (CRS) is a
congenital anomaly which is most often found in
offspring of mother with pregestational diabetes
mellitus with poor metabolic control.

In this article we describe the ultrasonographic
findings, which include abrupt interruption of the
lumbar spine and Buda position of the lower
limbs, found in a CRS case diagnosed at 17 weeks
of pregnancy in a woman with pregestational
diabetes mellitus.
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INTRODUCCION

La agenesia de columna lumbosacra fue descrita
por primera vez por Hohl, en 1852%. Un siglo des-
pués, Duhamel? acufié el término sindrome de re-
gresion caudal (SRC), que representa un continuum
de anomalias congénitas que asocian agenesia ver-
tebral de gravedad variable con malformaciones uri-
narias y digestivas. Asi, en el SRC se puede observar
desde atresia anal hasta defectos de la columna, co-
mo la afeccién del coxis o la ausencia de columna
sacra, columna lumbar o vertebras toricicas inferio-
res, con anomalias en otros érganos o sistemas, en
sus formas mas graves’. Las anomalfas observadas
en el SRC se relacionan con un desarrollo anormal
del eje medio-posterior del mesodermo y son las
malformaciones mads tipicas en embarazos de ma-
dres con diabetes pregestacional. Describimos un ca-
so de SRC en una gestante con diabetes mellitus
pregestacional atendida en nuestra unidad a las
17 semanas de embarazo.

CASO CLINICO

Gestante de 36 afios con diabetes tipo 1 desde
los 22 afios de edad, tercigesta, con dos partos an-
teriores vaginales. En su segundo embarazo dio a
luz un feto muerto a término, con malformacion re-
nal bilateral. En el embarazo que se describe aqui,
la gestante fue atendida en nuestra unidad a las 17
semanas. Se trataba de un embarazo no programado
con valores de hemoglobina glucosilada (HbA;.) del
10,9% en el primer trimestre.

En la ecograffa llevada a cabo a las 17 semanas
se observd una gestacién con feto tinico, con pla-
centa y volumen de liquido amniético normales. La
morfologia de la cabeza, los miembros superiores y
el térax fue normal. Ia columna vertebral no era vi-
sible en la zona lumbar y sacra, y los miembros in-
feriores estaban acortados y presentaban una posi-
cién fija en “V”, como de Buda; todos estos
hallazgos eran compatibles con el diagnéstico de
SRC (fig. 1). Los valores de o-fetoproteina y B-HCG
fueron normales. Una revisién a las 21 semanas con-
firmé los hallazgos previos y el diagnéstico de SRC.
La gestante decidi6 interrumpir la gestacion.

El estudio post mortem confirmé la ausencia
completa de la columna vertebral lumbar y la pre-
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Figura 1. Ecografia fetal a las 21 semanas: ausencia de
columna lumbosacra (flechas).

sencia de un sacro rudimentario. Los miembros in-
feriores estaban hipodesarrollados y flexionados,
siendo imposible la extensién por la presencia de un
pterigion popliteo. El resto del examen anatomopa-
tologico fue normal.

DISCUSION

La asociacién entre diabetes mellitus pregestacio-
nal materna y SRC fue descrita a principios de los
afos sesenta’. Asi, el SRC es unas 250 mas frecuen-
te en los hijos de gestantes con diabetes mellitus
pregestacional que en la poblacion general* y, aun-
que se considera una malformacién caracteristica de
estas pacientes, s6lo el 8-16% de los casos de SRC
resulta de embarazos de madres con diabetes melli-
tus pregestacional®”. La etiologia del SRC no es bien
conocida, y se ha sugerido que, ademas de la dia-
betes mellitus materna, este cuadro podria estar cau-
sado por factores genéticos y por la hipoperfusién
vascular®’. Aunque se han descrito algunos casos fa-
miliares, la gran mayoria de los casos de SRC son es-
poradicos®. El riesgo de recurrencia del SRC, en au-
sencia de diabetes mellitus materna o de una
historia familiar positiva, es inferior al 3%.

El diagndstico prenatal del SRC se basa en signos,
como la interrupcién brusca de la columna vertebral,
junto con extremidades inferiores cortas, flexionadas
e inméviles. Un examen detallado de la columna y
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las extremidades es parte esencial y habitual de la
valoracion ecogréfica fetal. Sin embargo, el diagnés-
tico prenatal del SRC antes de las 22 semanas no es
usual, por multiples razones, como la baja prevalen-
cia de este sindrome y la seleccién no siempre ade-
cuada de los casos de riesgo para estudio ultrasono-
grafico.

Los valores de HbA;. son indicativos del control
metabdlico en las 8-16 semanas previas, por lo que
su determinacién en las primeras semanas de emba-
razo reflejarfa el control metabolico de la paciente en
el perfiodo periconcepcional. En el caso que presen-
tamos, el valor de la HbA;. en el primer trimestre fue
del 10,9%, lo que indicaba un mal control metabdli-
co en una época critica del desarrollo embrionario,
compatible con un mayor riesgo de anomalias con-
génitas”!’. En esta gestante, el SRC se diagnostic6 a
través del programa de diagnéstico prenatal que, co-
mo parte del control clinico en gestantes con diabe-
tes mellitus pregestacional, se desarrolla en nuestra
unidad, lo que permitié estudiar a la embarazada de
una forma relativamente temprana.

El abordaje obstétrico del SRC esta condicionado
por la edad gestacional en el momento del diagnosti-

co, la gravedad del cuadro y los deseos de los padres.
El prondstico de los pacientes con SRC depende del
grado y localizacién de la lesién de la columna y de
la presencia de anomalias asociadas, y en los casos
como el descrito, con afeccién grave de la columna,
se observa una mayor incidencia de anomalfas aso-
ciadas y de muerte perinatal. En los recién nacidos
que sobreviven, el grado de discapacidad se correla-
ciona con la gravedad del defecto espinal y, en mu-
chos casos, se requieren cuidados urolégicos y orto-
pédicos muy importantes y tempranos.

En resumen, el SRC es un cuadro malformativo
raro que se observa con mayor frecuencia en los
embarazos de madres con diabetes mellitus preges-
tacional con mal control metabdlico, cuyo diagnés-
tico temprano es posible. La interrupcién brusca de
la columna dorsal o lumbar, junto con imdgenes
anormales de los miembros inferiores fijos en posi-
cién de Buda, son signos ecogréficos caracteristicos
de este sindrome. El mayor riesgo en las gestantes
con diabetes mellitus pregestacional, sobre todo
aquellas con mal control metabdlico, justificaria lle-
var a cabo un exdmen ecografico temprano en es-
tas pacientes.
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