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Artículo Original

Hallazgos asociados al síndrome de regresión caudal en pacientes pediátricos, 
evaluación por resonancia magnética

Resumen: El propósito de la presente investigación fue describir los hallazgos imagenológicos del síndrome 
de regresión caudal, así como las malformaciones asociadas a este síndrome en pacientes pediátricos. Se trata 
de un estudio con diseño transversal y unicéntrico realizado en un hospital pediátrico de Lima-Perú. Se revi- 
saron los estudios de resonancia magnética de columna lumbar realizados en nuestra institución entre los años 
2014 y 2019 y fueron identificados 16 casos de síndrome de regresión caudal e incluidos en nuestro estudio. 
En cada caso se registraron las características radiológicas.

La información fue obtenida del sistema de archivo y almacenamiento de imágenes (PACS) de nuestra ins- 
titución. Las edades de presentación oscilan entre 14 días y 17 años. 12 casos (75%) correspondieron al 
tipo I manifestándose con un cono medular de terminación abrupta y de posición alta. Cuatro casos (25%) 
correspondieron al tipo II, manifestándose con un cono medular de posición baja con signos de anclaje. To-
dos los casos evaluados tuvieron malformaciones asociadas siendo las más frecuentes las malformaciones 
anorrectales (68.75%). Otras malformaciones encontradas incluyeron: anomalías de segmentación vertebral, 
malformaciones renales, musculoesqueléticas y cardiacas. En conclusión, los estudios de imagen juegan un rol 
fundamental en el diagnóstico del síndrome de regresión caudal y de las malformaciones asociadas. La reso-
nancia magnética es el examen de elección 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 I and they presented with 
wedge-shaped conus medullaris terminating in a high position. Four cases (25%) corresponded to group II 
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.

Introducción

El síndrome de regresión caudal es un espectro poco 
común de malformaciones congénitas de la región 
caudal caracterizado por agenesia o disgenesia cau-
dal vertebral y del cordón medular, manifestándose 
con diferentes grados de déficit motor y sensitivo 
de las extremidades inferiores, así mismo está aso-
ciado a diferentes malformaciones1,3. Su etiología 
es desconocida, habiéndose reportado relación con 
factores genéticos, diabetes materna y agentes tera-
togénicos2,4,5.  

La extensión clínica de este síndrome 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 
afección del segmento caudal de la medula espinal 
y malformaciones musculoesqueléticas que compro- 
meten la pelvis y las extremidades inferiores3,6,7.

Los diferentes grados de agenesia vertebral no siem-
pre se correlacionan con la severidad de las ano- 
malías genitourinarias, anorrectales o de otras malfor-
maciones2. En este sentido, la resonancia magnética 
cumple un papel fundamental para el diagnóstico 
temprano de esta patología, permitiendo evaluar la 
morfología y la posición del cono medular, mientras 
que la evaluación complementaria por esta y otras 
modalidades de imagen permite determinar la pre- 
sencia de malformaciones asociadas8. Un diagnósti-
co temprano permitiría un manejo multidisciplinario 
de forma precoz evitando complicaciones potencia-
les con un mejor resultado clínico de estos pacientes. 

El presente estudio tiene como finalidad describir las 
manifestaciones imagenológicas del síndrome de re-
gresión caudal, así como de las malformaciones aso-
ciadas. Se presentan 16 casos de síndrome de re-
gresión caudal en diferentes grupos etarios.

Autores:

Taco Ernesto1; Wang Yao-Te1; Vidal Raúl1; Katekaru Doris1; Valdez Melissa1. 
1 Servicio de Diagnóstico por Imágenes, Instituto Nacional de Salud del Niño de San Borja. Lima. Perú.

Palabras clave: Malformaciones 
congénitas, medula espinal,
resonancia magnética.

Key words: Congenital
Abnormalities, Magnetic
Resonance Imaging, Spinal Cord.

Comité de ética: Este estudio fue 
comunicado y aprobado por el 
comité de ética y por la unidad de 
investigación del Instituto Nacional 
de Salud del Niño de San Borja. 
Lima-Perú.

Correo para correspondencia 
del autor principal:
ernesto7_88@hotmail.com,
ernestotacoarias@gmail.com

Fecha de recepción:
7 de mayo de 2021

Fecha de aceptación:
16 de junio de 2021

Caudal regression syndrome and associated findings in pediatric patients, magnetic resonance imaging 
assessment.



Federación Ecuatoriana de Radiología e Imagen

Revista   Federación Ecuatoriana de Radiología e ImagenVolumen 14, No. 1 - Julio 2021

16

Materiales y Métodos

El presente estudio es de tipo transversal unicéntri-
co. Luego de recibir la aprobación por el comité de 
ética institucional con oficio Nro. 006-2019, se pro-
cedió a la recolección de datos. En nuestro estudio 
se revisaron las imágenes de resonancia magnética 
de columna lumbar del sistema de archivo y almace-
namiento de imágenes (PACS) de nuestra institución, 
identificándose los casos de regresión caudal atendi-
dos en el periodo 2014-2019 en el Instituto Nacional 
de Salud del Niño – San Borja, Lima-Perú. Se revi- 
saron las historias clínicas y otros estudios de imagen 
para la recolección de datos. Se realizó la revisión de 
la literatura previa a la evaluación de los casos.

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

Se revisó el historial médico de cada caso incluyendo 
los antecedentes médicos, patológicos y quirúrgicos, 
así como las imágenes obtenidas en las diferentes 
modalidades para determinar la presencia de mal-
formaciones en diferentes aparatos y sistemas inclu- 
yendo malformaciones anorrectales, genitourinarias, 
traqueoesofágicas, cardíacas y musculoesqueléticas 
(ver Tabla 2).

Se excluyeron 2 casos que, si bien contaban con imá-
genes de resonancia magnética, no contaban con in-
formación clínica relevante ni información acerca de 
los antecedentes.

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

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

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

incluyó: nivel y forma del cono medular, última verte-
bra presente y anomalías de segmentación 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 configuración y al nivel del cono medular.

El tipo 1 cuando el cono medular termina en forma 
abrupta en posición alta, por encima del nivel del    
cuerpo vertebral L1 y el tipo 2 que incluye a los pa- 
cientes con un cono medular de posición 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 días y 17 años. doce casos (75%) 
correspondieron al tipo I, mientras que cuatro casos 
(25%) correspondieron al tipo II, caracterizado por un 
cono medular elongado y de terminación baja.

Todos los casos evaluados presentaban malfor-
maciones asociadas, siendo las más frecuentes las 
malformaciones anorrectales (68.75%). cuatro de los 
casos presentaron cono medular de posición baja 
(25%) uno de ellos asociado a mielomeningocele 
(6.2%). uno de los pacientes presentó lipomielome-
ningocele asociado de regresión caudal tipo I (6.2%.)
uno de los casos presentó lipoma intradural (6.2%)

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

En cuanto a las anomalías genitourinarias cinco 
casos presentaron hidronefrosis (31%) (Figura 4), 
cinco casos presentaron agenesia renal unilateral 
(31%) (Figura 3), un caso de ectopia renal cruzada 
con fusión (6.2%), un caso de divertículo para-uretral 
(6.2%), un caso de agenesia uterovaginal, un caso de 
útero bicorne, un caso de malformación cloacal aso-
ciado a hidrometrocolpos (Figura 2).

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

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

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 asociación VACTERL. El estudio 
genético de uno de los pacientes mostraba un cario-
tipo 46XX con inversión (1) (q25q42).

Figura 1:

Figura 2:
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Tabla 2: Hallazgos Asociados al Síndrome de Regresión Caudal en pacientes pediátricos

Tabla 1: Hallazgos por resonancia magnética en estudios de columna vertebral de pacientes pedíatri-
cos con Síndrome de Regresión Cuadal
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Discusión

El Síndrome de regresión caudal es un espectro de 
anomalías poco común que resulta del desarrollo 
anormal del segmento caudal de la medula espinal y 
de la columna vertebral.1,2,9. Este complejo sindrómico 
no solamente comprende anomalías vertebro-medu-
lares sino también malformaciones gastrointestinales, 
genitourinarias y del sistema musculoesquelético3,10,11. 

La incidencia de este síndrome oscila entre 0.1 y 0.5 
por cada 10000 embarazos normales12,13, siendo más 
frecuente en hijos de madres diabéticas con una inci-
dencia de hasta 1:3502,14.

Las manifestaciones clínicas del síndrome de re-
gresión caudal varían desde un leve déficit motor o 
sensorial en miembros inferiores hasta incontinencia 
urinaria y fecal1,2. El diagnóstico puede realizarse des-
de la etapa prenatal con ayuda del ultrasonido, sien-
do necesaria la evaluación complementaria con reso-
nancia magnética cuando la ecografía es limitada12,13. 

En el periodo postnatal la resonancia magnética es el 
estudio de imagen de elección para la evaluación de 
malformaciones de la médula espinal2.

Diferentes métodos de imagen han permitido la dife- 
renciación de dos grupos de pacientes con regresión 
caudal de acuerdo a la configuración y al nivel del 
cono medular. El grupo 1 cuando el cono medular ter-
mina en posición alta, por encima del nivel del cuer- 
po vertebral L1, en este grupo de pacientes el grado 
de aplasia sacra es más severo. El grupo 2 incluye a 
los pacientes con un cono medular de posición baja 
por debajo de L3, en estos pacientes el cono medular 
suele ser elongado y con signos de anclaje15.

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

Las malformaciones asociadas con mayor frecuen-
cia en nuestro estudio fueron las anorrectales, en-
contrándose once casos (68.75%), este resultado es 
concordante con lo descrito por Boruah y colabora-
dores quienes reportan veinte casos de malformación 
anorrectal. Por otro lado, en nuestra revisión encon-

tramos cinco casos de malformación anorrectal aso-
ciados a fistulas, hallazgo que ha sido poco descrito 
en las fuentes revisadas. 

En cuanto a las anomalías urinarias en nuestra re-
visión 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 
revisión se encontraban aún en estudio para excluir el 
diagnóstico de vejiga neurogénica.

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

Las anomalías cardiacas han sido poco descritas en 
asociación al síndrome de regresión 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 asociación VACTERL, en la li- 
teratura revisada existen pocos casos con esta aso-
ciación. Por otro lado el estudio genético de uno de 
los pacientes mostraba un cariotipo 46XX con in-
versión(1)(q25q42), sería recomendable realizar estu-
dio genético en todos los casos para verificar si esta 
mutación es frecuente.

Conclusiones

Todos los casos de síndrome de regresión 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 anomalías, como el caso de mal-
formaciones cardiacas que ha sido poco descrito en 
otras revisiones.

El síndrome de regresión caudal es una rara entidad 
caracterizada por disgenesia caudal vertebral y del 
cordón medular. Los estudios de imagen juegan un 
rol fundamental en el diagnóstico del síndrome de re-
gresión caudal y de las malformaciones asociadas, 
dentro de ellos la resonancia magnética es el estudio 
de elección para caracterizar el contenido del canal 
raquídeo.

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 síndrome.
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