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Resumen

urogenitales.

El sindrome de Currarino es una agenesia sacra parcial autosomica dominante que
implica los cuerpos vertebrales sacros S2 a S5, con preservacion de S1. En la forma mas severa del
sindrome, la agenesia sacra se asocia a masa presacra y malformaciones anorrectales y
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Abstract

Fetal magnetic resonance imaging and Currarino syndrome

Currarino syndrome is an autosomal dominant partial sacral agenesis involving sacral
vertebrae S2 to S5, with preservation of the S1 vertebrae. In the most severe form of the

syndrome, the sacral agenesis is associated with a presacral mass and anorectal and urogenital

malformations.
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Introduccion

El sindrome de Currarino es una agenesia sacra parcial auto-
somica dominante que implica los cuerpos vertebrales sacros
S2 a S5, con preservacion de S1. En la forma mas severa del
sindrome, la agenesia sacra se asocia a masa presacra y
malformaciones anorrectales y urogenitales.

Descripcion del caso

Presentamos el caso de un bebé mujer de un mes de vida con
sindrome de Currarino. Su madre era una mujer de 38 afios de

* Autor para correspondencia.
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edad en el momento de la gestacion y el feto fue concebido
mediante fecundacién in vitro. Las pacientes eran controla-
das en la unidad de gestacion de alto riesgo de nuestro
hospital. Durante la ecografia de cribado del segundo tri-
mestre, una masa heterogénea proxima al sacro fue detec-
tada en el feto, y solicitaron desde dicha unidad una
resonancia prenatal.

Se obtuvieron imagenes T2 single-shot fast spin echoy los
principales hallazgos radiologicos detectados en el feto
fueron: rifones en herradura y arteria umbilical Unica
(fig. 1A), hipercifosis lumbar y una masa hiperintensa
que se extendia desde el nivel mas inferior del canal
medular hasta la cara posterior del sacro (fig. 1B) altamente
indicativa de meningocele.

El bebé naci6 a las 38 semanas de gestacion por cesarea
electiva, pesando 3.510 g, con una prueba de Apgar de 9/10.
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Figura 1  A) Imagen axial de resonancia fetal, single-shot fast
spin echo (SSFSE) potenciada en T2: se observan rifiones en
herradura y arteria umbilical Unica en el feto. B) Imagen coronal
de resonancia fetal, SSFSE potenciada en T2: la imagen muestra
hiperlordosis lumbar fetal.

Durante la exploracion fisica del neonato, se detect6 un ano
imperforado y se sometio al paciente a cirugia para corregir
dicho defecto el dia siguiente al nacimiento.

Un mes mas tarde, en el seguimiento de la paciente, se
realizé una nueva exploracioén por resonancia magnéticaen la
que, aparte de los hallazgos descritos en la resonancia fetal,
fueron detectados agenesia sacra parcial (fig. 2A), vejiga
neurdgena y espacio presacro disminuido debido a atresia
rectal (fig. 2B). Juntos, todos estos hallazgos han sido defi-
nidos como sindrome de Currarino.

Discusion

El sindrome de Currarino es una agenesia sacra parcial auto-
somica dominante que implica los cuerpos vertebrales sacros
S2 a S5, con preservacion de S1. En la forma mas severa del
sindrome, la agenesia sacra se asocia a masa presacra y
malformaciones anorrectales y urogenitales’'. Kennedy descri-
bi6 esta asociacién por primera vez en 19262, pero fue Curra-
rino quien determind que se trataba de un complejo Unico en
19813, Esta triada recibié muchos nombres, incluidas las siglas
ASP (procedentes de los términos ingleses atresia anal, anoma-
lias sacras y masa presacra), agenesia sacra paciral o parte del
espectro de la regresion caudal. Finalmente, Belloni et al*
llamaron a esta asociacién sindrome de Currarino.

Figura 2 A) Imagen coronal de resonancia fetal, SSFSE poten-
ciada en T2 en corte consecutivo a la imagen anterior: en este
corte se observa una masa hiperintensa que se extiende desde el
nivel mas inferior del canal medular hasta la region posterior del
sacro. B) Imagen axial potenciada en T2 de resonancia del bebé:
se identifica agenesia sacra parcial que implica a los Ultimos
cuerpos vertebrales, de morfologia anomala y apertura del canal
medular que se continua con masa hiperintensa posterior al
sacro.

La embriogénesis del sindrome fue postulada por
Currarino®. La anomalia anorrectal se presupone consecuen-
cia de adherencias entre el intestino grueso y el tubo neural
en la tercera o cuarta semanas de gestaciéon. Los cuerpos
vertebrales son el resultado de la fusion entre la notocorda y
los somitas, pero un desplazamiento lateral de la primera
conduce a una fusién anterior anormal.

El defecto genético que genera este sindrome fue locali-
zado en el cromosoma 736 en 1995 y muchos de los pacientes
afectados tienen una mutacion en el gen HLXB9*°. La triada
patoldgica presenta expresividad variable y muchos de los
sujetos heterocigotos son asintomaticos, asi que la incidencia
verdadera del sindrome de Currarino es desconocida'. En la
revision de la literatura hecha por Kochling et al®, mas del 80%
de los pacientes con sindrome de Currarino eran detectados en
la primera década de la vida, mientras la mayoria de formas
incompletas de la triada se diagnosticaban en adultos.

Si consideramos el aspecto clinico del sindrome, el
hallazgo principal es un estrefiimiento crénico desde la
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infancia precoz. La expresion de la malformacion anorrectal
oscila desde la estenosis rectal con ectopia anal hasta la
atresia anal. Si existe una fistula entre el tracto gastrointes-
tinal y el canal medular, una complicacion severa es la
meningitis’. Las anomalias del tracto urinario, tales como
la vejiga neurdgena, debidos a una compresion local por una
masa o a un déficit neurolégico, son menos comunes®. Final-
mente, la agenesia sacra varia desde desviacion lateral del
coccix hasta la ausencia de los cuerpos vertebrales sacros
mas distales. Todos estos hallazgos pueden ser detectados en
la radiografia simple de la pelvis, en la tomografia compu-
tarizada o en la resonancia magnética.

Hay algunos casos de diagndstico prenatal, detectando
una masa presacra por ecografia’. Si consideramos un cribado
familiar, una radiografia simple de pelvis o la identificacion
de anomalias en el gen HLXB9 serian las pruebas diagnosticas
basicas para todos los familiares de primer grado. En oca-
siones, se puede detectar mutacion en dicho gen sin altera-
cién en el estudio radiografico’®.
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