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Resumen

Introduccién: La agenesia lumbosacra, también denominada agenesia sacra o agenesia caudal,

es una malformacién congénita muy rara que forma parte del sindrome de regresiéon caudal. La
incidencia de agenesia lumbosacra es de un caso por cada 25,000 nacidos vivos y es mas frecuente

en los hijos de madres diabéticas (16 % de los casos). Descripcion: Se presenta un caso de agenesia
total del sacro a la cual se le realiza el diagnostico a la edad de 47 afios a pesar de haber presentado una
imperforacion anal, entidad estd muy relacionada con la agenesia sacra. No se recogieron antecedentes
de diabetes mellitus en la madre ni de malformaciones del raquis. Se le realizaron radiografias de
columna lumbosacra, tomografia axial computarizada, ecocardiograma, y estudios electrofisiologicos
que contribuyeron al diagnoéstico. Conclusiones: La agenesia sacra presentada no se acompané de
enfermedades ni de antecedentes que generalmente aparecen. La utilizacion de insulina durante el
embarazo de la madre no se recogi6é como antecedente. La imperforacion anal si fue una patologia

acompanante de esta malformacion.
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m INTRODUCCION

La agenesia lumbosacra, también denominada agenesia
sacra o agenesia caudal, es una malformacién congénita
muy rara que forma parte del sindrome de regresion
caudal.

La incidencia de agenesia lumbosacra es de un caso por
cada 25 000 nacidos vivos (1-3). Es més frecuente en los
hijos de madres diabéticas (4) (16 % de los casos). Otros
autores muestran una incidencia de 0,01 a 0,05 por mil
nacidos vivos. (5) Se ha relacionado también con deficiencia
de 4cido folico, avitaminosis, administracion de insulina
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durante el embarazo, fiebre materna durante la gestacion,
administracion de sales de litio y exposicion a solventes
organicos. (5,6)

Se han descrito casos familiares del sindrome de regresion
caudal de transmisién autosémica dominante y recesiva. (4)
En 1852, Zur A. Hohl describi6 por primera vez la agenesia
de la columna inferior y Friedel lo hizo en 1910. Diaz-Lira
realiz6 la primera intervencién quirargica en 1938 y
Williams utiliz6 el término de agenesia sacra en 1957; desde
entonces se han descrito alrededor de 200 casos. (2) La
ausencia del muro posterior del sacro también es
considerada por algunos autores dentro del sindrome de
regresion caudal. (6)

En 1961 Duhamel propuso el término de sindrome de
regresion caudal, y en 1978 Renshaw clasificé la agenesia
lumbosacra de acuerdo con el resultado del examen
radioldgico del paciente. (7-9)
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Clasificacién de Vergara Fernandez del 2005 (10)

Tipo I: Agenesia parcial unilateral del sacro.

Tipo I A: Estable. Cuando, pese a la asimetria del anillo
pélvico, no existe evolucion de la deformidad cifoescoli6tica
téraco-pélvica.

Tipo I B: Inestable. Cuando por la asimetria del anillo
pélvico existe una deformidad cifoescoli6tica téraco-
pélvica. Se coloca en cada subtipo si es derecho o izquierdo,
ejemplo: Tipo I - B - Izquierdo.

Tipo II: Agenesia total del sacro, puede o no estar
artrodesado con las alas de iliaco y éstas pueden o no
articularse con la tltima vértebra.

Tipo II A: Estable. No hay traslacion de la columna sobre
los iliacos ni deformidad cifoescoli6tica téraco-pélvica.
Tipo II B: Inestable. Cuando existe traslacion o deformidad
cifoescoliodtica toracolumbar, lo cual no le permite
mantenerse sentado sin ayuda de las manos.

Nota: Al lado del subtipo se coloca la tltima vértebra, tanto
si esté integra como si es un vestigio, ejemplo: Tipo IT - A -
Ls.

Es significativo sefalar que el diagnostico de esta entidad se
realiza en muy pocas ocasiones en la edad adulta, pues se
acompana de otras afecciones congénitas que hacen que se
conozca la anomalia desde la primera infancia, incluso
durante la gestacion. El hallazgo en la edad adulta de esta
malformacion, y su estudio clinico-imagenologico
motivaron la presentacion de este caso en particular.

m CASO CLINICO
Motivo de consulta: Dolor en la espalda baja y debilidad en
las piernas.

Historia de la enfermedad actual: Se trata de una paciente
femenina de 47 anos de edad, hipertensa, que al nacer se le
diagnostic6 una malformacién anorrectal, tratada
quirdrgicamente, y que durante su embarazo hace 25 afios
se le realiz6 el diagnostico de un ttero tripartito que
requirio cirugia un afio después. Hace aproximadamente
seis meses comienza con dolor en la region baja de la
espalda y la region glatea, debilidad en las piernas e
incontinencia fecal.

Antecedentes patologicos familiares: No se recogen datos
de interés en cuanto a enfermedades cronicas no
trasmisibles ni congénitas.

EXAMEN Fisico

Paciente que deambula sin dificultad y no tiene facies
caracteristica de proceso patologico. Se observa un tronco
corto en relacion a las extremidades con un pliegue
intergliteo ancho y corto, con poco desarrollo de los gliteos
y la musculatura lumbosacra. Escoliosis dorsolumbar
derecha. Hay hipotonia de ambos miembros inferiores,
mucho mas marcada en el miembro inferior derecho
(MID), atrofia de la musculatura del grupo anterointerno
de las piernas, arreflexia aquileana derecha e hiporreflexia
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Figura 1. Radiografia simple &nteroposterior de columna lumbosacra.

aquileana izquierda. Comparativamente hay una
disminucion de la fuerza muscular del MID.

EXAMENES COMPLEMENTARIOS IMAGENOLOGICOS
Radiografias simples de columna lumbosacra AP y lateral.
(Figura 1)

Se sefiala: (flecha amarilla)

» Bloque vertebral lumbar

« Defecto 6seo (agenesia del sacro)

Tomografia axial computarizada de columna lumbosacra
(Figura 2)

» Bloque vertebral o fusion vertebral del segmento lumbar
« Ausencia del segmento sacro

« Ultimo segmento vertebral lumbar doble que articula en
las sacroiliacas al dividirse el bloque en dos ramas laterales

OTROS ESTUDIOS

» Electrocardiograma: Normal

+ Ecocardiograma: Normal

» Electromiograma de miembros inferiores: No se observan
alteraciones electrofisiologicas relacionadas con signos de
compresion radicular.

» Potenciales evocados somatosensoriales con estimulacion
de NTP en maléolos y registro cortical: Se observan valores
dentro de limites normales, pero con una diferencia entre
ambos hemisferios de més de un milisegundo, lo cual indica
trastornos en la conduccion nerviosa en la via
somatosensorial a predominio derecho.

» Hemograma completo: Normal

» Eritrosedimentacion: 12 mm/h

» Factor reumatoideo: Negativo

« Hemoquimica: Normal

« Coagulograma: Normal

« Pruebas de funcién renal: Normales

Durante el ingreso, la paciente llev) tratamiento con
antinflamatorios no esteroideos (Ibuprofeno 400 mg cada 8
horas) y Dipirona 600 mg cada 8 horas. Todo esto
complementado con fisioterapia, campo magnético y
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Figura 2. Tomografia axial computarizada de columna lumbosacra.

corrientes analgésicas.

Se le hicieron recomendaciones que incluyeron el uso de
una faja lumbar y evitar los esfuerzos fisicos, las flexiones
del tronco, la estancia prolongada de pie y la carga de peso.
La paciente fue egresada después de 10 dias de tratamiento
sin dolor y deambulando sin dificultad.

m DISCUSION

En este caso en particular llama la atencion que el
diagnéstico de este defecto congénito se realizd a los 47
afos, una edad poco frecuente para esta entidad que se
detecta habitualmente en edades tempranas de la vida,
como plantea Hansika V y colaboradores. (11) En este
trabajo, los autores reportan la asociacion del defecto sacro
con trastornos renales y digestivos, sobre todo la
incontinencia, lo que facilita el diagndstico en los primeros
afnos de la vida. Esta entidad forma parte de multiples
defectos congénitos que muestran alteraciones importantes
para el desarrollo y la salud de los infantes.

No se observan alteraciones en la electromiografia, y los
potenciales evocados son normales, aunque con diferencias
entre los hemisferios de 1ms. Este elemento contrasta con
lo encontrado en el estudio publicado por Gregoire Ay
Zerdani S (3) que reportaron signos de irritacion en las
raices nerviosas del cuarto espacio y signos de denervacion
en las del quinto espacio.

El sindrome de regresi6on
caudal y la agenesia sacra
en particular presentan
una elevada relacion con la
diabetes mellitus insulino
dependiente en la madre
de los pacientes, como
plantean en su trabajo Van
Buskirk y colaboradores
(12), pero en nuestro caso
no fue asi.

Esta patologia también
estd muy relacionada con
trastornos génitourinarios
y la paciente presentada
tampoco refiere
sintomatologia frecuente
como la enuresis o
infecciones del tracto
urinario, tan frecuentes
que en un porciento
significativo hacen el
diagnostico de agenesia
sacra. (13,14) Abascal J y
colaboradores (7)
describen toda una
evolucion de
enfermedades urolégicas
que acompaiian a la agenesia sacra y que son responsables
muchas veces del diagnostico de esta malformacion del
raquis.

En el caso que se presenta, la malformacion congénita ha
tenido una evolucion estable y se puede clasificar segiin
Vergara Fernandez (10) como un tipo II, agenesia total del
sacro, puede o no estar artrodesado con las alas de iliaco y
éstas pueden o no articularse con la tltima vértebra, lo que
explica su diagnostico tardio.

Shin J y colaboradores (15) presentan un caso similar,
enmarcandolo dentro del sindrome de Currarino,
asociacién que se caracteriza por una triada de agenesia
sacra, trastornos anorrectales y una masa presacra. El caso
nuestro presentaba solo las dos primeras entidades, aunque
también presentaba elementos que pudieran acompanar a
este sindrome como trastornos o malformaciones del
aparato reproductor femenino.

m CONCLUSIONES

En este caso no existi6 relacion entre el antecedente de
diabetes gestacional ni a la utilizacién de insulina con la
malformacion congénita presentada. No existe antecedente
familiar de deformidad del raquis similar al presentado.
Esta deformidad no curs6 nunca con sintomatologia
genitourinaria de ningtn tipo. Solo se obtuvo el
antecedente de la malformacién anorrectal como se
describe en la literatura. Todos estos elementos
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contribuyeron a que la entidad pasara inadvertida hasta la
quinta década de la vida de la paciente.

Total sacral agenesis. Case report

Abstract

Introduction: Lumbosacral agenesis, also called sacral agenesis or
caudal agenesis, is a very rare congenital malformation that is part
of the caudal regression syndrome. The incidence of lumbosacral
agenesis is one case per 25 000 live births and it is more common
in children of diabetic mothers (16% of cases). Description: A
case of total agenesis of the sacrum is presented, in which the
diagnosis was made at the age of 47 despite having presented an
anorectal malformation, which is closely related to sacral agenesis.
No history of diabetes mellitus in the mother or malformations of
the spine were recorded. Lumbosacral spine X-rays, computerized
tomography, echocardiogram, and electrophysiological studies
were performed, which contributed to the diagnosis. Conclusions:
The presented sacral agenesis case was not associated to any
condition or predisposing factor usually reported in the literature.
The use of insulin during the mother's pregnancy was found in the
past history. A variety of anorectal malformation was associated to
sacral agenesis in this case.
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