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La palabra síndrome deriva del griego y significa
«cosas que van juntas». En general, se acepta que un
síndrome es un conjunto de signos, síntomas, rasgos
o expresiones fenotípicas, que caracterizan colecti-
vamente un trastorno o enfermedad y, por tanto, pa-
recen tener relación patogénica.

Probablemente, Duhamel se ajustaba a esta defi-
nición cuando establecía el término síndrome de re-
gresión caudal (SRC) en 19611. La dismorfología, co-
mo parte de la genética clínica, se ha concentrado
durante mucho tiempo en la delimitación de dife-
rentes anomalías congénitas, en muchas ocasiones
descritas como síndromes, sobre la base de una de-
tallada descripción clínica2. En los últimos años, el
avance de la investigación biomédica ha supuesto
un cambio drástico en nuestra comprensión de la
dismorfogénesis3-5, aunque el valor de dichas des-
cripciones es innegable, y ha sido un referente im-
portante en el diagnóstico de muchos pacientes y en
el consejo genético de sus familias6.

Martínez Frías et al subrayan la importancia de
aclarar que la regresión caudal es un defecto de zo-
na de desarrollo, y que esta denominación no im-
plica un diagnóstico etiológico sino patogénico. En
nuestra opinión, este aspecto se recoge claramente
en nuestro artículo. Así, se describe el SRC como un
continuum de anomalías congénitas que asocian
agenesia vertebral de gravedad variable con malfor-
maciones urinarias y digestivas1,7. En el SRC se puede
observar desde la atresia anal hasta un defecto 
de la columna que puede variar desde la afección
del coxis a la ausencia de columna sacra, columna
lumbar y vertebras torácicas inferiores, con anoma-
lías en otros órganos o sistemas, en sus formas más
graves. Asimismo, se describe que las anomalías ob-
servadas en el SRC se relacionan con un desarrollo
anormal del eje medio-posterior del mesodermo7.
También insistíamos en que la etiología del SRC no

es bien conocida: además de la diabetes mellitus
materna, los factores genéticos y la hipoperfusión
vascular se han sugerido como posibles causas de
este cuadro7,8.

Comentan Martínez Frías et al que términos como
síndrome de regresión caudal pueden llevar a inter-
pretaciones incorrectas y errores de asesoramiento
genético.

Creemos que estos aspectos también están reco-
gidos en nuestro artículo de manera clara y concisa,
ajustada al formato de caso clínico. Al menos éste
fue nuestro objetivo al decir que aunque el SRC se
considera una malformación característica de gestan-
tes con diabetes mellitus pregestacional, sólo el 8-
16% de los casos de SRC son el resultado de emba-
razos de madres con dicha patología, que la gran
mayoría de los casos de SRC son esporádicos9,10, y
que el riesgo de recurrencia del SRC, en ausencia de
diabetes mellitus materna o una historia familiar po-
sitiva, es probablemente inferior al 3%.

Finalmente, no podemos estar más de acuerdo
con Martínez Frías et al en que los trabajos publica-
dos en revistas médicas son una fuente de educa-
ción médica continuada. No creemos, sin embargo,
que el uso de un término clásico como SRC sea una
utilización inadecuada que pueda dar lugar a serias
consecuencias. Nuestro artículo recoge información
relevante para el caso clínico, como posibilidades de
diagnóstico prenatal o necesidad de control metabó-
lico, pero también información relevante sobre el
conjunto de anomalías que constituyen un defecto
de zona de desarrollo que, tal y como ya explica-
mos, presenta una importante variabilidad en la ex-
presión clínica y múltiples causas.
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