CARTAS AL DIRECTOR

Réplica

Sr. Director:

La palabra sindrome deriva del griego y significa
«osas que van juntas» En general, se acepta que un
sindrome es un conjunto de signos, sintomas, rasgos
o expresiones fenotipicas, que caracterizan colecti-
vamente un trastorno o enfermedad y, por tanto, pa-
recen tener relacién patogénica.

Probablemente, Duhamel se ajustaba a esta defi-
niciéon cuando establecia el término sindrome de re-
gresion caudal (SRC) en 1961%. 1a dismorfologia, co-
mo parte de la genética clinica, se ha concentrado
durante mucho tiempo en la delimitacién de dife-
rentes anomalfas congénitas, en muchas ocasiones
descritas como sindromes, sobre la base de una de-
tallada descripcion clinica®. En los tdltimos afios, el
avance de la investigacién biomédica ha supuesto
un cambio drastico en nuestra comprensién de la
dismorfogénesis®®, aunque el valor de dichas des-
cripciones es innegable, y ha sido un referente im-
portante en el diagnéstico de muchos pacientes y en
el consejo genético de sus familias®.

Martinez Frias et al subrayan la importancia de
aclarar que la regresién caudal es un defecto de zo-
na de desarrollo, y que esta denominacién no im-
plica un diagnéstico etiolégico sino patogénico. En
nuestra opinién, este aspecto se recoge claramente
en nuestro articulo. Asi, se describe el SRC como un
continuum de anomalias congénitas que asocian
agenesia vertebral de gravedad variable con malfor-
maciones urinarias y digestivas'”. En el SRC se puede
observar desde la atresia anal hasta un defecto
de la columna que puede variar desde la afeccion
del coxis a la ausencia de columna sacra, columna
lumbar y vertebras toracicas inferiores, con anoma-
lias en otros 6rganos o sistemas, en sus formas mds
graves. Asimismo, se describe que las anomalias ob-
servadas en el SRC se relacionan con un desarrollo
anormal del eje medio-posterior del mesodermo’.
También insistiamos en que la etiologia del SRC no
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es bien conocida: ademas de la diabetes mellitus
materna, los factores genéticos y la hipoperfusion
vascular se han sugerido como posibles causas de
este cuadro’s.

Comentan Martinez Frias et al que términos como
sindrome de regresiéon caudal pueden llevar a inter-
pretaciones incorrectas y errores de asesoramiento
genético.

Creemos que estos aspectos también estdn reco-
gidos en nuestro articulo de manera clara y concisa,
ajustada al formato de caso clinico. Al menos éste
fue nuestro objetivo al decir que aunque el SRC se
considera una malformacién caracteristica de gestan-
tes con diabetes mellitus pregestacional, s6lo el 8-
16% de los casos de SRC son el resultado de emba-
razos de madres con dicha patologfa, que la gran
mayoria de los casos de SRC son esporadicos”!?, 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 mas de acuerdo
con Martinez Frias et al en que los trabajos publica-
dos en revistas médicas son una fuente de educa-
cién médica continuada. No creemos, sin embargo,
que el uso de un término cldsico como SRC sea una
utilizacién inadecuada que pueda dar lugar a serias
consecuencias. Nuestro articulo recoge informaciéon
relevante para el caso clinico, como posibilidades de
diagndstico prenatal o necesidad de control metabo-
lico, pero también informacién relevante sobre el
conjunto de anomalias que constituyen un defecto
de zona de desarrollo que, tal y como ya explica-
mos, presenta una importante variabilidad en la ex-
presion clinica y multiples causas.

G. Antifiolo

Director de la Unidad Clinica de Genética

y Reproduccién. Hospitales Universitarios Virgen
del Rocio. Sevilla. Esparia.
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