ACTA MEDICA PORTUGUESA 2001; 14; 83-88

SINDROME DE REGRESSAO CAUDAL
AGENESIA LOMBO-SAGRADA

TERESA GARCIA, R. LIBORIO, R. PAIS, O. GONCALVES, J. SEABRA, F. E PAIS
Servigo de Neurorradiologia. Centro Hospitalar de Coimbra
Servigos de Neuropediatria e Ortopedia. Hospital Pedidtrico de Coimbra. Coimbra

Andlise retrospectiva de seis casos de sindrome de regress@o caudal, classificados de acordo

com o grau de envolvimento vertebral.

Sdo analisados o grau de agenesia vertebral, a morfologia e topografia do cone medular, as
consequéncias neurolégicas (motoras, sensitivas e auténomas) e as malformagdes associadas, de
particular importancia em algumas situagdes de agenesia vertebral pouco significativa.

Procuram-se associa¢des com eventuais factores predisponentes.

Palavras-chave: Sindrome de regresso caudal, agenesia sagrada

Caudal regression syndrome

Retrospective analysis of six cases of caudal regression syndrome, classified in accordance

with vertebral envolvement.

The degree of vertebral agenesis, morphology and topography of the conus medularis,
neurologic implications (motor, sensitive and autonomous) and associated malformations, of
particular importance in some situations of little significant vertebral agenesis are analyzed.

Associations with eventual predisponent factors are sought.
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INTRODUCAO

O sindrome de regressdo caudal é uma malformagéo
congénita relativamente rara, descrita pela primeira vez
em 1852 por Hohl!.

Consiste num espectro varidvel de alteragdes que vio
desde a agenesia isolada e inconsequente do coccis até
formas mais extensas, com agenesia sagrada, lombo-
sagrada e até das iltimas vértebras dorsais. Associam-se
normalmente malformag¢des de outros orgios,
particularmente dos derivados da regido caudal do embrigo,
nomeadamente urogenitais, ano-rectais e ortopédicas dos
membros inferiores.

Quanto maior o grau de agenesia, maior o compromisso
neurolégico e, frequentemente, o grau de gravidade das
anomalias associadas.

O compromisso motor € maior que o sensitivo,
correspondendo ao nivel da agenesia. A funcfo sensitiva
esta habitualmente preservada até niveis mais distais.

O cone medular tem frequentemente uma morfologia
andémala, sendo bulboso ¢ 1 em cunha.

O sindrome de regressdo caudal tem uma incidéncia
de 0.01 a 0.05 por 1000 nascimentos e 16% dos casos
ocorrem num contexto de diabetes mellitus ou gestacional;
no entanto, apenas 1% das mulheres que sofrem de diabe-
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tes durante a gravidez, tém filhos com sindrome de
1egressao caudall3.

Em algumas situagdes tem sido descritas anomalias
genéticas, sendo a associagio mais consistente verificada
entre um gene do Cr 7q 36 e o sindrome de Currarino

(hemi-sacro, malformagio ano-rectal e massa pré-sagrada),
4-6

MATERIAL E METODOS

Revisdo retrospectiva de seis casos de sindrome de
regressio caudal, com idades compreendidas entre os 5
meses e os 15 anos, distribuidos por ambos os sexos (4 M
e 2 F), provenientes das consultas de Ortopedia e de
Cirurgia do Hospital Pedidtrico de Coimbra,
documentadas com radiologia convencional (6) e
ressonincia magnética (4).

Aspectos analisados:

- Ultima vértebra morfologicamente normal € dltima
vértebra presente.

- Morfologia e topografia do cone medular.

- Classificagdo tendo em conta o grau de agenesia
vertebral e o tipo de articulagdo com a cintura pélvica
(Quadro I, segundo Renshaw’.

- Compromisso neurolégico (motor, sensitivo e
auténomo).

- Malformagdes associadas.

- Factores predisponentes (diabetes, consanguinidade,
farmacos ou infec¢des durante a gravidez).

Quadro I - Agenesia Sagrada - Classificagdo

Tipo I — Agenesia unilateral do sacro, total ou parcial.

Tipo II - Agenesia parcial do sacro com defeito bilateral e
simétrico e articulagio estdvel entre os 0ssos ilfacos e a primeira
vértebra sagrada, normal ou hipoplésica.

Tipo III — Agenesia sagrada total e agenesia lombar varidvel,
com articulaggio dos ossos iliacos com a tltima vértebra lombar
presente.

Tipo IV — Agenesia sagrada total e agenesia lombar varidvel
com articulagfio entre si, ou fus3o, dos ossos iliacos.

RESULTADOS

Caso 1: Crianga do sexo masculino, actualmente com
cinco anos de idade. Gravidez vigiada, normal. Sem
factores de risco. Diagnéstico 2 nascenga de atrésia
esofagica, malformagdo ano-rectal alta e ectopia renal
cruzada.

Aos trés anos efectua R. M. lombo-sagrada e pélvica
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por incontinéncia anal inconstante, revelando agenesia
sagrada tipo II, sendo a dltima vértebra presente e
morfologicamente normal S4 e, ainda, fibrolipoma do
filum terminale com cone medular de morfologia e com
topografia normais.

Nzo apresenta défices neuroldgicos, relacionando-se
as alteragdes funcionais do esfincter anal com a patologia
malformativa de base e sua reparagdo. Sem défices
cognitivos.

Caso 2: Crianca do sexo masculino, actualmente com
13 anos de idade. Gravidez vigiada, normal. Sem factores
de risco. Diagnéstico aos dois anos de idade de agenesia
do aparelho extensor do joelho esquerdo, tendo feito
reconstrugao.

O Rx convencional da coluna lombo-sagrada mostra
agenesia sagrada tipo II, sendo a dltima vértebra presente
S4 e apresentando S3 uma morfologia em cunha de vértice
anterior.

Sem défices neurolégicos, apenas alteragdo da forca
muscular do membro inferior esquerdo relacionada com
a malformagcdo ortopédica. Sem défices cognitivos.

Caso 3: Crianca do sexo masculino, actualmente com
oito anos de idade. Segunda gravidez, vigiada sem
intercorréncias, excepto infec¢do urindria as 30 semanas.
Ecografias pré-natais interpretadas como normais.

Diagnéstico a nascenga de agenesia do membro supe-
rior esquerdo e de ambos os membros inferiores,
apresentando apenas, 4 esquerda um reliquat de dedo
implantado directamente no tronco. Apresenta ainda ec-
topia testicular direita.

A RM. lombo-sagrada efectuada aos cinco anos de
idade mostra agenesia sagrada tipo II, sendo a udltima
vértebra presente e morfologicamente normal S2. O cone
medular situa-se no plano de D12, é morfologicamente
normal e identificam-se as rafzes da cauda de cavalo, que
sdo muito finas ( Figura 1).

Apresenta bexiga neurogénica com incontinéncia
urindria. Sem défices cognitivos.

Caso 4: Crianga do sexo feminino, actualmente com
16 anos de idade. Gravidez normal, vigiada. Sem factores
de risco.

Apresenta baixa estatura por membros inferiores curtos
e dismétricos, fusdo do 4% 5° metatarsos de ambos os pés
e pés equinos. Faz marcha independente com canadianas.

O Rx convencional da coluna mostra agenesia lombo-
sagrada tipo IV, sendo a Gltima vértebra L4, dismorfica
(Figura 2).

Neurolégicamente apresenta,nivel motor L3 a esquerda
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Fig. 1 a, b, c - Caso 3. a e b, RM., ponderagdo TI, coronal: cone
medular localizado a nivel de D12, com morfologia normal. As raizes da
cauda tém uma distribuigdo normal mas sdo muito finas (atrdficas). c,
R.M., ponderagdo T1 e T2 sagital: agenesia sagrada, sendo a iltima
vértebra S2 .

e L4 a direita e nivel sensitivo S1. Bexiga e intestinos
neurogénicos. Sem défices cognitivos.

Caso 5: Crianca do sexo feminino, actualmente com
nove anos de idade. Gravidez normal, vigiada. Sem
factores de risco conhecidos.

Apresenta luxag@o bilateral das articulagGes coxo-
femurais, artrogripose dos joelhos e articulagGes tibio-
tarsicas. Faz marcha independente com andarilho, com os
membros inferiores em extensfio e rotagdo externa e
hiperlordose lombar.

Os exames radioldgicos (Rx e R.M.) mostram agenesia
lombo-sagrada tipo IV, sendo a tltima vértebra presente
L2, dismérfica, assim como L1. O cone medular situa-se
a nivel de D11, terminando de forma abrupta, esbogando
uma pequena cunha, com discreto prolongamento ven-
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Fig. 2 - Caso 4. Rx de frente: agenesia lombo-sagrada, sendo a iltima
vértebra L4, dismdorfica. Anfiartrose dos ossos iliacos.

tral. Na regifio nadegueira, imediatamente atrds do recto e
em plena gordura subcutinea, apresenta uma formag&o
quistica, sem aparente continuidade com qualquer outra
estrutura, de parede fina e conteiido homogéneo e
semelhante ao L..C.R. em todas as ponderacgdes, colocando-
se o diagndstico diferencial entre quisto meningeo
desenvolvido a partir de algum resto embrionério do tubo
neural e quisto neuroentérico (Figura 3).

Neurologicamente apresenta nivel motor L2/1.3 e nivel
sensitivo S1. Bexiga e intestinos neurogénicos. Sem défices
cognitivos.

Caso 6: Crianga do sexo masculino, actualmente com
dois anos de idade. Gravidez vigiada, com dltima ecografia
efectuada as 20 semanas, considerada normal. Apresenta
como possivel factor de risco diabetes gestacional.

O exame clinico, aos cinco meses de idade, revela baixa
estatura, com membros inferiores curtos, pterigium
popliteo bilateral que impede a mobilizagio dos joelhos,
anca com movimentos discretos (grau 3), sem outros
movimentos distais.

O exame neurolégico mostra nivel motor L1 e nivel
sensitivo, dificil de pesquisar, préximo a S1. Intestinos e
bexiga neurogénicos.
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Fig.3a,b,c - Caso 5. a, Rx de frente: agenesia vertebral abaixo de L2, sendo L1 ¢ L2 dismérficas. Anfiartrose iliaca. b, R.M., ponderagdo T2, coronal:

W 3 A It i
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um processo fibrotico entre a extremidade da coluna e a pélvis, confere alguma estabilidade, permitindo a doente o ortostatismo e a marcha. ¢, RM.,
ponderagdo T2, sagital: formagdo quistica na regido sagrada, parcialmente septada, sem aparente continuidade com o recto ou outra estrutura.

Os exames imagiolégicos (Rx e R.M.) mostram
agenesia lombo-sagrada tipo IV, sendo a dltima vertebra
presente, mas rudimentar, L1. O cone medular situa-se a
nivel de D8, terminando em cunha, com discreto

Fig. 4 - Caso 6. R.M., ponderagdo Tl, sagital: agenesia lombo-
sagrada,com L1 rudimentar. Cone medular em cunha com
prolongamento dorsal, localizado a nivel de D8.

prolongamento da extremidade dorsal (Figura 4).
Apresenta ainda situs inversus cardiaco e abdominal e
agenesia dos perénios.

O Quadro II resume os principais aspectos encontrados.

DISCUSSAO

Interpretado inicialmente como uma perturbagio da
neurulagio secundéria, resultante duma progressdo ou dum
exagero da fase de diferenciagio retrégrada®, os
progressivos conhecimentos nesta drea, apontam como
principal responsdvel, uma perturbagéo do processo de
neurulagio primaria.

Segundo Nievelstein3, o nivel de encerramento do
neuroporo caudal, que marca o final do processo de
neurulagdo primdria e, consequentemente determina que
partes do tubo neural sdo da responsabilidade de cada fase
da neurulacfo, situa-se ao nivel dos sémitos 32 a 34, que
correspondem ao segmento vertebral S3 a S5, concluindo
que o processo de neurulagdo primdria conduz & formagéo
de todo o corddo medular, todos os ginglios espinhais e
correspondentes sémitos (futuras vértebras). Durante a
neurulagiio secunddria, apenas se forma uma pequena
porgdo adicional do tubo neural e os correspondentes
sémitos (futuro coccis), ambos derivados da haste
primitiva. Apenas o filum terminale e o ventriculus
terminalis se formam pelo processo de degeneragéo e
diferenciac?o retrégrada.

No sindrome de regressio caudal, o cone medular tem
frequentemente uma morfologia anémala e a sua posi¢éo
define dois grupos’: no primeiro, o cone situa-se acima do
bordo inferior de L1, terminando de forma abrupta, bulbosa
ou mais frequentemente em cunha, com prolongamento
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Quadro Il - Resultados

Caso Ultima vért. Cone Classif. Compromisso Malformacoes Factores
Nor./ Pres. Medular Neurolégico Associadas Predisp.
1 S4 L1 I o Atrésia esofdgica .
Fibrolipoma Atr.ano-rectal alta
Ectopia renal cruz.
2 sS4 ? il —= Agenesia aparelho o
S3 cunha extensor joelho esq.
3 S2 D12 I Bexiga Agenesia dos MI(s) o
normal neurogénica Agenesia do MS esq.
Ectopia testicular
4 L3/L4 ? v m:L3/L4 Dismetria MI(s). o
s: St Pés equinos
Bex. Int. neurog. Fusdo metatarsos
3] D12/L2 D11 1AY m:L2/L.3; s:S1 Luxagdo bil. anca .
bulboso Bex. Int. neurog. Artrogripose MI(s)
( + ant) Quisto reg. sagrada
MI(s) curtos
6 DI12/L1 D8 IV m:L1; s:S1 Situs inversus total D.G.
cunha Bex. Int. neurog. Agenesia perénios
( + post) Prerigium popliteo

Dismetria MI(s)

da extremidade dorsal; no segundo grupo, incluem-se os
doentes com medula presa.

A dissociagio entre o compromisso da fungdo motora
€ o compromisso da funcfo sensitiva, preservada até niveis
abaixo da agenesia vertebral, tem sido objecto de
investigacdo de vrios autores. Barkovich? relaciona-a com
a morfologia em cunha do cone medular, que considera
ser uma consequéncia do processo de vascularizagéo. O
tubo neural € a primeira parte do embrifio a receber vasos,
que se estendem e irrigam a superficie ventral da placa
neural, mesmo antes ainda do seu encerramento completo
e formagdo do tubo neural. A rede capilar da superficie
dorsal ¢ mais tardia € menos desenvolvida . A presenga
de substancias teratogénicas que possam lesar o tubo neu-
ral, afecta de forma mais intensa a face ventral que a face
dorsal. Também, e porque a actividade metabdlica é
particularmente intensa a nivel do nédulo de Hensen, o
afluxo de substincias teratogénicas terd maiores
consequéncias a este nivel, podendo conduzir a
degenerescéncia do notocérdio caudal, sem conduzir a
degenerescéncia do notocérdio mais rostral. Com base no
mesmo raciocinio, Barkovich? defende que uma agressao
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focal, teratogénica, isquémica ou infecciosa, que afecte a
regido do nodulo de Hensen, pode também poupar o
notoc6rdio mais caudal e a massa celular caudal,
Justificando assim um caso de agenesia lombar total com
preservacdo da coluna dorsal e da coluna sacro-coccigea.

A dltima raiz motora corresponde 2 dltima vértebra,
porque o notocérdio influencia a formagéo do corpo ver-
tebral e a face ventral da medula parece ser a verdadeira
indutora dos arcos neurais da coluna vertebral. Os ginglios
dorsais desenvolvem-se vdrios niveis abaixo da dltima
vértebra, porque tém origem nas células da crista neural,
que apds a disjun¢do, ficam entrepostas entre a
neuroectoderme e a ectoderme superficial. Estas migram
e diferenciam-se, entre outras estruturas, em ginglios
dorsais e ganglios do sistema nervoso vegetativo. Apés
um curto periodo de vulnerabilidade, estas células
estabelecem conecgdes com os orgdos alvo periféricos,
passando a sua sobrevivéncia a depender mais do suporte
trofico desses 6rgdos, que das influéncias do sistema
nervoso central. O prolongamento dorsal da medula pode
ser o substrato suficiente a essa influéncia’-2.

E também possivel, que os dltimos ginglios sensitivos,
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remanescentes, se desenvolvam mais, vindo a inervar um
territério maior que aquele, que em situagéo normal, lhes
competiria'®.

Também nos nossos casos encontrimos um maior
compromisso motor que sensitivo, com um nivel
equivalente ao da agenesia vertebral.

Dos quatro doentes com R.M. em que foi possivel
analisar o cone medular, os dois com agenesia tipo 1V,
apresentam morfologia anormal, tendo um, a configurag@o
mais tipica, em cunha com prolongamento dorsal, €
terminando o outro, de forma mais abrupta, quase recta,
esbogando um discreto prolongamento ventral. Os doentes
com agenesia tipo II, tém cones medulares
morfologicamente normais, associando-se um fibrolipoma
do filum terminale no Caso 1, mas sem sinais de medula
presa.

Nem sempre encontrdmos uma correlagdo entre 0 grau
de agenesia vertebral e a gravidade das malformagdes
associadas, sendo estas muito mais significativas e
determinantes da qualidade de vida nos Casos 1 e 3.

Apenas numa situagdo, nomeadamente na de agenesia
vertebral mais extensa (Caso 6), encontrdmos um possivel
factor predisponente (diabetes).
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