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Resumen: El propdsito de la presente investigacion fue describir los hallazgos imagenoldgicos del sindrome
de regresion caudal, asi como las malformaciones asociadas a este sindrome en pacientes pediatricos. Se trata
de un estudio con disefio transversal y unicéntrico realizado en un hospital pediatrico de Lima-Perd. Se revi-
saron los estudios de resonancia magnética de columna lumbar realizados en nuestra institucion entre los afios
2014 y 2019 y fueron identificados 16 casos de sindrome de regresion caudal e incluidos en nuestro estudio.
En cada caso se registraron las caracteristicas radioldgicas.

La informacidn fue obtenida del sistema de archivo y almacenamiento de imdgenes (PACS) de nuestra ins-
titucion. Las edades de presentacion oscilan entre 14 dias y 17 afios. 12 casos (75%) correspondieron al
tipo | manifestandose con un cono medular de terminacion abrupta y de posicion alta. Cuatro casos (25%)
correspondieron al tipo Il, manifestandose con un cono medular de posicion baja con signos de anclaje. To-
dos los casos evaluados tuvieron malformaciones asociadas siendo las mas frecuentes las malformaciones
anorrectales (68.75%). Otras malformaciones encontradas incluyeron: anomalias de segmentacion vertebral,
malformaciones renales, musculoesqueléticas y cardiacas. En conclusion, los estudios de imagen juegan un rol
fundamental en el diagndstico del sindrome de regresion caudal y de las malformaciones asociadas. La reso-
nancia magnética es el examen de eleccion para caracterizar el contenido del canal espinal y al mismo tiempo
permite detectar malformaciones asociadas, otras modalidades de imagen también son de ayuda para este fin.

Abstract: The purpose of this study was to describe the imaging findings of caudal regression syndrome as
well as the associated malformations in pediatric patients. This is a single center cross-sectional study. Our
institution lumbar spine MRI studies were reviewed between the years 2014 - 2019 and 16 cases of caudal
regression syndrome were identified and included in our study. In each case the radiological findings were
registered.

The information was obtained from our Picture Archiving and Communication System (PACS). The age of
presentation varied from 14 days to 17 years. 12 cases (75%) corresponded to type | and they presented with
wedge-shaped conus medullaris terminating in a high position. Four cases (25%) corresponded to group Il
and they presented with tethered cord. All of the cases evaluated has associated malformations been the
most frequent anorectal malformations (68.75%). Other malformations found included: vertebral segmentation
anomalies, renal, musculoskeletal and cardiac malformations. In conclusion, imaging studies play an essential
role in the diagnosis of caudal regression syndrome and associated malformations. Magnetic resonance is the
study of choice to characterize the content of the spinal canal and at the same time allows the detection of
associated malformations, other imaging modalities are also helpful for this purpose.
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Introduccion

El sindrome de regresién caudal es un espectro poco
comun de malformaciones congénitas de la regién
caudal caracterizado por agenesia o disgenesia cau-
dal vertebral y del cordén medular, manifestandose
con diferentes grados de déficit motor y sensitivo
de las extremidades inferiores, asi mismo esta aso-
ciado a diferentes malformaciones's. Su etiologia
es desconocida, habiéndose reportado relacién con
factores genéticos, diabetes materna y agentes tera-
togénicos®*°.

La extension clinica de este sindrome es variable
pudiendo presentarse desde una agenesia del coxis
aislada como hallazgo incidental en un estudio de i-
magen hasta una agenesia vertebral lumbosacra con
afeccion del segmento caudal de la medula espinal
y malformaciones musculoesqueléticas que compro-
meten la pelvis y las extremidades inferiores®%”.

Los diferentes grados de agenesia vertebral no siem-
pre se correlacionan con la severidad de las ano-
malias genitourinarias, anorrectales o de otras malfor-
maciones?. En este sentido, la resonancia magnética
cumple un papel fundamental para el diagndstico
temprano de esta patologia, permitiendo evaluar la
morfologia y la posicién del cono medular, mientras
que la evaluacion complementaria por esta y otras
modalidades de imagen permite determinar la pre-
sencia de malformaciones asociadas®. Un diagnosti-
co temprano permitiria un manejo multidisciplinario
de forma precoz evitando complicaciones potencia-
les con un mejor resultado clinico de estos pacientes.

El presente estudio tiene como finalidad describir las
manifestaciones imagenoldgicas del sindrome de re-
gresion caudal, asi como de las malformaciones aso-
ciadas. Se presentan 16 casos de sindrome de re-
gresion caudal en diferentes grupos etarios.
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Materiales y Métodos

El presente estudio es de tipo transversal unicéntri-
co. Luego de recibir la aprobacién por el comité de
ética institucional con oficio Nro. 006-2019, se pro-
cedié a la recoleccion de datos. En nuestro estudio
se revisaron las imagenes de resonancia magnética
de columna lumbar del sistema de archivo y almace-
namiento de imagenes (PACS) de nuestra institucion,
identificandose los casos de regresion caudal atendi-
dos en el periodo 2014-2019 en el Instituto Nacional
de Salud del Nifio — San Borja, Lima-Perd. Se revi-
saron las historias clinicas y otros estudios de imagen
para la recoleccién de datos. Se realizé la revision de
la literatura previa a la evaluacion de los casos.

Todos los pacientes fueron evaluados utilizando un
equipo de Resonancia Magnética de 3 Teslas (Philips).
Se obtuvieron imagenes en plano sagital, coronal y
axial, utilizando una combinacién de secuencias de
pulso incluyendo ponderaciones en T1, T2 y en al-
gunos casos secuencias de inversién recuperacion
STIR. Las imagenes sagitales, axiales y coronales
fueron obtenidas con un grosor de corte de 3mm.

Se revisé el historial médico de cada caso incluyendo
los antecedentes médicos, patoldgicos y quirlrgicos,
asi como las imagenes obtenidas en las diferentes
modalidades para determinar la presencia de mal-
formaciones en diferentes aparatos y sistemas inclu-
yendo malformaciones anorrectales, genitourinarias,
traqueoesofagicas, cardiacas y musculoesqueléticas
(ver Tabla 2).

Se excluyeron 2 casos que, si bien contaban con ima-
genes de resonancia magnética, no contaban con in-
formacion clinica relevante ni informacion acerca de
los antecedentes.

Tres de los casos evaluados (1,10 y 12 de la tabla
1) tenian el antecedente de cirugia anorectal por ano
imperforado tratado en otras instituciones, dichos
casos fueron referidos a nuestro hospital para evalua-
cién de la columna por resonancia magnética,

En estos casos, la informacion referida a malforma-
ciones anorectales fue obtenida de los antecedentes
de cirugia anorectal y se corroboro la informacion con
los datos del reporte de colostograma realizado en
su lugar de origen que fue incluido en el archivo de
referencia médica.

La informacion recabada de los estudios de reso-
nancia magnética de columna lumbar en cada caso

m Federacion Ecuatoriana de Radiologia e Imagen

incluyd: nivel y forma del cono medular, Ultima verte-
bra presente y anomalias de segmentacion vertebral
(ver Tabla 1). Otros hallazgos recabados incluyeron:
signos de vejiga neurogénica (pared vesical con seu-
dodiverticulos) e hidronefrosis.

Los pacientes fueron clasificados en 2 tipos de
acuerdo a la configuracion y al nivel del cono medular.

El tipo 1 cuando el cono medular termina en forma
abrupta en posicién alta, por encima del nivel del
cuerpo vertebral L1 y el tipo 2 que incluye a los pa-
cientes con un cono medular de posicion baja, elon-
gado y con signos de anclaje

Resultados

Once casos fueron del sexo femenino (68.7%) y cin-
co casos del sexo masculino (31.2%), las edades os-
cilaron entre 14 dias y 17 afios. doce casos (75%)
correspondieron al tipo |, mientras que cuatro casos
(25%) correspondieron al tipo Il, caracterizado por un
cono medular elongado y de terminacion baja.

Todos los casos evaluados presentaban malfor-
maciones asociadas, siendo las mas frecuentes las
malformaciones anorrectales (68.75%). cuatro de los
casos presentaron cono medular de posicion baja
(25%) uno de ellos asociado a mielomeningocele
(6.2%). uno de los pacientes presento lipomielome-
ningocele asociado de regresion caudal tipo | (6.2%.)
uno de los casos presentd lipoma intradural (6.2%)

Dos casos tenian antecedente de mielomeningocele
(12.4%) y un caso de lipomielomeningocele (6.2%).
un caso presento bloque vertebral (6.2%) (Figura 1y
3), dos casos de hemivertebra (12.4%), un caso de
vértebra en mariposa (6.2%) (Figura 1).

En cuanto a las anomalias genitourinarias cinco
casos presentaron hidronefrosis (31%) (Figura 4),
cinco casos presentaron agenesia renal unilateral
(31%) (Figura 3), un caso de ectopia renal cruzada
con fusion (6.2%), un caso de diverticulo para-uretral
(6.2%), un caso de agenesia uterovaginal, un caso de
Utero bicorne, un caso de malformacion cloacal aso-
ciado a hidrometrocolpos (Figura 2).

Malformaciones gastrointestinales: 11 casos presen-
taron malformacion anorrectal (MAR) (68.7%), cinco
de los cuales se asociaron a fistulas, Asimismo se en-
contrd un caso de malformacion cloacal asociado a
atresia esofagica (6.2%) y dos casos de MAR estaban
asociados a atresia duodenal (12.4%).
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En cuanto a las malformaciones cardiacas, uno de
los casos presentd isomerismo derecho (6.2%) y
dos casos presentaron ductus arterioso persistente
(12.4%)

De las malformaciones musculoesqueléticas la mas
frecuente fue displasia de cadera (18.7%), ademas se

Figura 1:

encontraron tres casos de pie equinovaro (18%) y un-
caso de agenesia de radio y pulgar (6.2%).

Tres de los casos estudiados presentaban hallazgos
que configuraban la asociacion VACTERL. El estudio
genético de uno de los pacientes mostraba un cario-
tipo 46XX con inversion (1) (q25942).

Figura 1. (A) Resonancia magnética ponderada
en T2 de un paciente varon de 5 afios
diagnosticado con Sindrome de Regresion
Caudal tipo I, muestra terminacion abrupta del
cono medular, de posicion alta(flecha).

(B) Imagen de RM del mismo paciente muestra
ausencia de la quinta vertebra sacra y de las
vertebras coccigeas con aspecto rudimentario
de S4(flecha). (C)(D) Imagenes coronales
ponderadas en T2 muestran anomalias de
segmentacion vertebral. (E) Imagen de RM en
plano sagital muestra pared vesical de aspecto
trabeculado(flecha) como signo de vejiga
neurogénica.

Fuente: Servicio de Diagndstico por Imdgenes
del Instituto Nacional de Salud del Nifio-San
Borja. Lima-Peru

Figura 2: Paciente mujer de 15 dias de vida con sindrome de Regresion Caudal tipo 1. (A)(B)
Imdagenes sagitales de resonancia magnética ponderadas en T2 muestran posicion baja del cono
medular(flecha amarilla) y ausencia de los cuerpos vertebrales S2-S5(flecha gris).(C) Imagenes
sagitales T2 de la misma paciente muestran hidrometrocolpos congénito, la flecha amarilla sefiala
la cavidad vaginal distendida, la flecha blanca sefiala la cavidad uterina desplazada en sentido

cefélicoy con contenido liquido.

Fuente: Servicio de Diagndstico por Imagenes del Instituto Nacional de Salud del Nifio-San Borja.

Lima-Peru.
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Figura 3: Paciente mujer de 16 afios con Sindrome de Regresion Caudal tipo I. (A) Imagen sagital
de RM ponderada en T2 muestra terminacién abrupta del cordéon medular(flecha blanca) y
ausencia del cuerpo vertebral de S5 asi como de las vertebras coccigeas(flecha amarilla).
(B)(C)imagen axial y coronal T2 muestra ausencia del rifion izquierdo en la fosa lumbar.(D)
Imagen de RM en plano sagital T2 de la misma paciente muestra bloque vertebral C5-C6.
Fuente: Servicio de Diagndstico por Imagenes del Instituto Nacional de Salud del Nifio-San Borja.
Lima-Perd.

Figure 4: Paciente con diagnostico de sindrome de regresion caudal. (A) Imagen de RM
en plano sagital T2 muestra terminacién abrupta del cordén medular(flecha amarilla).
La flecha blanca muestra ausencia de las vertebras $3-S5 asi como de las vertebras
coccigeas. (B) Imagen de RM en plano coronal T2 muestra marcada hidronefrosis
bilateral con adelgazamiento del parénquima renal.

Fuente: Servicio de Diagnostico por Imagenes del Instituto Nacional de Salud del nifio-
San Borja. Lima-Perd.
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Tabla 1: Hallazgos por resonancia magnética en estudios de columna vertebral de pacientes pediatri-
cos con Sindrome de Regresién Cuadal

Nivel del Forma del
Caso Edad Sexo Tipo de CRS Ultima vértebra
cono cono
1 14 afos Femenino 1 D11 Romo S3 rudimentaria
2 1 mes Femenino 2 L3 [ S3
anclada
. . L4 fusionado con
2} 9 afos Femenino 1 D10 Romo A ’
sacro rudimentario
4 2 afios Femenino 3 | L1 Romo S3
5 6 afios Masculino 1 D11 Romo S1
6 17 afios Masculino 1 4t Romo S4
7 5 afios Femenino ;| D12 Romo S2 rudimentaria
8 14 days Femenino 1 D12 Cuiia S4 rudimentaria
9 16 afios Femenino 1 L1 Cuiia S4 rudimentaria
10 5 afios Masculino 1 D12 Romo S4 rudimentaria
ilal 9 afios Masculino 1 D12 Romo 51 rudimentaria
12 15 afios Masculino 1 D12 Cuiia S2
13 11 meses Femenino 2 S1 i S2 rudimentaria
anclada
14 10 meses Femenino 1 D12 Romo S4 rudimentaria
15 8 meses Femenino 2 L3 Lo $3-54 fusionadas
anglada
16 7 afios Femenino 2 L4 i s3
anclada

CRS: Sindrome de Regresion Caudal

Fuente: Servicio de Diagnostico por Imagenes del Instituto Nacional de Salud del Nifio-San Borja, Lima-Perd.

Tabla 2: Hallazgos Asociados al Sindrome de Regresion Caudal en pacientes pediatricos

ASOCIACIONES DE
Caso Edad Sexo GENITOURINARIO COLUMNA VERTEBRAL GASTROINTESTINAL CARDIOVASCULAR MUSCULOESQUELETICO ANOMALIAS OTRAS
CONGENITAS
1 14 afios Femenino RVU, Utero bicorne Agenesia sacra tipo Il JMARtcon fistia recto
vestibular
UTD with RVU g o
. 4 . . . . Aplasia radial con pulgar
7 1 mes Femenino Hidrometrocolpos Agenesia sacra tipo Il Atresia esofagica DAP e VACTERL
Cloacal malformation
3 9 afios Femenino UT_D biteral . Agenesia sacra tipo IV MAR DDC unilateral
Agenesia de utero y vagina
MAR sin fistul
" y UTD unilateral - . ‘Sm = ula
4 2 afios Femenino _ A Agenesia sacra tipo Il Atresia esofagica VATER
Diverticulo parauretral i
Atresia duodenal
= . Lij iel i I =
53 6 afios Masculino |p0m|e. omenlnsoce £ MAR Isomerismo derecho VACTERL
Agenesia sacra tipo IV
MAR fistul; t tro-
6 17 afios ~ Masculino Agenesia sacra tipo Il e
bulbar
7 5 afios Femenino UTD bilateral Agenesia sacra tipo Il
MAR fistul t
8 14days  Femenino Agenesia sacra tipo Il oon "S R
vestibular
9 16 aflos ~ Femenino Agensia renal unilateral Agenesia sacra tipo Il
10 5 afios Masculino Agenesia sacra tipo Il MAR
11 9 afios M lii Ag: ia renal Bloque vertebral Pie equinovaro
12 15afios  Masculino Agenesia sacra tipo Il MAR
Ectopi | d
13 11 meses  Femenino oBE r.ena - Agenesia sacra tipo Il Pie equinovaro
fusionada
& i | . i tipo| MAR fistul
14 | 10 meses Femenino b e e saclra |pc.| o .\s i VATER
con UTD Particion parcial sagital rectovestibular
Agenesia sacra tipo Il MAR con fistula
15 8 meses Femenino nal unilateral con UTD Anomalias de rectovestibular DAP DDC bilateral VACTERL 46, xx inv (1)(g25q42)
segmentacion vertebral Atresia duodenal
e . I DDC bilateral
2 N RVU Agenesia renal 5 omenlngau::e g Agenesia de patela
16 7 afios Femenino Vertebra en mariposa

unilateral con UTD

Vertebra tripedicular

Agenesia de LCA
Pie equinovaro

RVU: Reflujo vesicoureteral, MAR: MAlformacion anorectal, UTD: Dilatacion del tracto urinario, DAP: Ductus arterioso persistente, VACTERL/VATER: Anomalias vertebrales, Atresia anal, Malformaciones cardiacas, Fistula tragueo-esofagica, Anomalias

renales y de extremidades. DDC: Displasia del desarrollo de la cadera, LCA: Ligamento cruzado anterior.

Fuente: Servicio de Diagnostico por Imagenes del Instituto Nacional de Salud del Nifio-San Borja, Lima-Pert.
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Discusion

El Sindrome de regresién caudal es un espectro de
anomalias poco comun que resulta del desarrollo
anormal del segmento caudal de la medula espinal y
de la columna vertebral.'>°, Este complejo sindromico
no solamente comprende anomalias vertebro-medu-
lares sino también malformaciones gastrointestinales,
genitourinarias y del sistema musculoesquelético®1°'1,

La incidencia de este sindrome oscila entre 0.1 y 0.5
por cada 10000 embarazos normales’>', siendo mas
frecuente en hijos de madres diabéticas con una inci-
dencia de hasta 1:3502,.

Las manifestaciones clinicas del sindrome de re-
gresion caudal varian desde un leve déficit motor o
sensorial en miembros inferiores hasta incontinencia
urinaria y fecal'2. El diagndstico puede realizarse des-
de la etapa prenatal con ayuda del ultrasonido, sien-
do necesaria la evaluacion complementaria con reso-
nancia magnética cuando la ecografia es limitada'>3.

En el periodo postnatal la resonancia magnética es el
estudio de imagen de eleccién para la evaluacion de
malformaciones de la médula espinal®.

Diferentes métodos de imagen han permitido la dife-
renciacion de dos grupos de pacientes con regresion
caudal de acuerdo a la configuracién y al nivel del
cono medular. El grupo 1 cuando el cono medular ter-
mina en posicién alta, por encima del nivel del cuer-
po vertebral L1, en este grupo de pacientes el grado
de aplasia sacra es mas severo. El grupo 2 incluye a
los pacientes con un cono medular de posicién baja
por debajo de L3, en estos pacientes el cono medular
suele ser elongado y con signos de anclaje’®.

En nuestro estudio doce casos presentaban un cono
medular de posicion alta perteneciendo al grupo 1
(75%) mientras que cuatro casos correspondieron al
grupo 2 (25%). Boruah y colaboradores en su inves-
tigacion incluyen veintiun casos de sindrome de re-
gresion caudal correspondiendo once de ellos al tipo
1(52%) y diez casos correspondieron al tipo 2(48%).
Por otro lado la mayor parte de los casos reportados
de forma aislada correspondieron al sindrome de re-
gresion caudal tipo I.

Las malformaciones asociadas con mayor frecuen-
cia en nuestro estudio fueron las anorrectales, en-
contrandose once casos (68.75%), este resultado es
concordante con lo descrito por Boruah y colabora-
dores quienes reportan veinte casos de malformacion
anorrectal. Por otro lado, en nuestra revision encon-
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tramos cinco casos de malformacion anorrectal aso-
ciados a fistulas, hallazgo que ha sido poco descrito
en las fuentes revisadas.

En cuanto a las anomalias urinarias en nuestra re-
vision encontramos seis casos de vejiga neurogénica
(37.2%) comparado con diecisiete casos reportados
(81%) por Boruah y colaboradores, esta diferencia
puede deberse a que algunos pacientes de nuestra
revision se encontraban aun en estudio para excluir el
diagnéstico de vejiga neurogénica.

Por otro lado, la frecuencia de hidronefrosis fue simi-
lar en ambos estudios encontrandose cinco casos en
cada estudio.

Las anomalias cardiacas han sido poco descritas en
asociacion al sindrome de regresion caudal, en nues-
tro estudio encontramos 1 caso de isomerismo dere-
cho y dos casos de ductus arterioso permeable.

Tres de los casos estudiados presentaban hallazgos
que configuraban la asociacion VACTERL, en la li-
teratura revisada existen pocos casos con esta aso-
ciacion. Por otro lado el estudio genético de uno de
los pacientes mostraba un cariotipo 46XX con in-
version(1)(g25g42), seria recomendable realizar estu-
dio genético en todos los casos para verificar si esta
mutacién es frecuente.

Conclusiones

Todos los casos de sindrome de regresion caudal
evaluados mostraron diferentes tipos de malforma-
ciones asociadas y esto va de la mano con otras re-
visiones de la literatura, sin embargo, en nuestra serie
existen algunas diferencias en cuanto a la frecuencia
de determinadas anomalias, como el caso de mal-
formaciones cardiacas que ha sido poco descrito en
otras revisiones.

El sindrome de regresién caudal es una rara entidad
caracterizada por disgenesia caudal vertebral y del
cordon medular. Los estudios de imagen juegan un
rol fundamental en el diagndstico del sindrome de re-
gresion caudal y de las malformaciones asociadas,
dentro de ellos la resonancia magnética es el estudio
de eleccién para caracterizar el contenido del canal
raquideo.

Otras modalidades de imagen como el ultrasonido,
rayos X y los estudios contrastados del sistema geni-
tourinario y digestivo son de ayuda para descartar
malformaciones asociadas a este sindrome.
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