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Resumen

Abstract

La asociacion de malformacion ano-rectal, defec-
to sacrococcigeo y tumor presacro se conoce como
Sindrome de Currarino (SC), fue descrito por
primera vez en 1981. Currarino y cols. propusieron
que adherencias neuroectodérmicas y defectos en
la notocorda durante la vida fetal temprana pue-
de resultar en una fistula entre el intestino y el
canal espinal con presencia de elementos entéricos
ventralmente y neurales dorsalmente. En mds de
80% de los casos, el diagndstico de este sindro-
me se hace en la primera década de la vida. El
estrefiimiento intratable desde el nacimiento es
el sintoma mds importante de esta triada que
sigue un modo de herencia autosomico domi-
nante. La exploracion rectal, radiografias sim-
ples e imdgenes de resonancia magnética son las
principales herramientas para el diagnostico. El
tratamiento médico es poco exitoso, por tanto, se
recomienda la valoracion y el manejo médico y
neuroquiriirgico combinado para todos los casos
de SC. Los autores presentan el caso de un pa-
ciente con las caracteristicas cldsicas de este sin-
drome y hacen una revision breve de la literatura
relevante.

Palabras clave: Triada de Currarino, teratoma,
malformacion ano-rectal, defecto sacro.

The association of congenital anorectal malfor-
mation, sacral defect and a presacral mass is
known as the Currarino syndrome described for
the first time in 1981. Currarino et al. proposed
that abnormal endoectodermal adhesions and
notochordal defects in early fetal life may result
in a fistula between the gut and the spinal ca-
nal with enteric elements ventrally and neural
elements dorsally. In over 80% of cases, the syn-
drome is diagnosed during the first decade of life.
Intractable constipation since birth is the leading
symptom of this triad, which follows an autoso-
mal dominant mode of heredity. Rectal examina-
tion, plain radiographs and magnetic resonance
imaging are the main tools for the diagnosis.
The medical therapy is poorly successful and,
therefore, combined medical and neurosurgical
assessment and management for all cases of
Currarino syndrome are recommended. The authors
present a case of a patient with the classic
features of this syndrome and briefly review the
relevant literature.

Key words: Currarino triad, teratoma, anorectal
malformation, sacral defect.



Rev Gastroenterol Mex, Vol. 73, Nim. 2, 2008

Introduccion

La Triada de Currarino es un trastorno hereditario
poco frecuente que pertenece al grupo de las mal-
formaciones neuroentéricas y se caracteriza por
malformacién ano-rectal, defecto sacrococcigeo y
tumor presacro que en la mayoria de las ocasiones
corresponde a un teratoma o mielomeningocele
anterior."* La malformacién ano-rectal mds comuin
es la estenosis o atresia anal. El defecto sacrococci-
geo mds frecuente corresponde a hemisacro o sacro
en forma de cimitarra, sin embargo, pueden existir
otras anormalidades segmentarias. La incidencia
real de este sindrome se desconoce, existen menos
de 250 casos publicados en la literatura mundial y
se cree que muchos casos pasan desapercibidos,
principalmente por la variabilidad fenotipica intra
e interfamiliar.*” La sintomatologia es variable en-
tre los pacientes pero el sintoma mds importante
es el estrefimiento crénico desde el nacimiento.>8
Presentamos el caso de un paciente con SC con
expresion fenotipica completa.

Presentacion del caso

Se trata de un nino de dos anos de edad con estre-
nimiento desde el nacimiento tratado con multi-
ples laxantes. A los cuatro meses de edad se hizo
el diagnodstico de malformacion ano-rectal tipo
fistula recto perineal por lo que se le realizé una
anoplastia radiada. Su evolucién posoperatoria fue
con estrenimiento y distensién abdominal requi-
riendo manejo con enemas.

A los nueve meses de edad fue valorado por
un cuadro de obstruccién intestinal baja, durante
la exploracion fisica el ano estaba permeable y
un dilatador Hegar nimero 15 se introdujo sin
dificultad. Al tacto rectal se encontré un tumor de
consistencia blanda a nivel del promontorio. Pos-
terior a la desimpactacién fecal e irrigaciones del
colon con una sonda transrectal multiperforada
(colostomia intubada) se realizaron placas AP y
laterales de columna lumbosacra, ultrasonido re-
nal, y un colon por enema con hidrosoluble. La
radiografia de columna demostré la presencia de un
hemisacro (figura 1), el colén por enema evidencid
la presencia de un mega-rectosigmoides (figura 2)
mientras que el ultrasonido renal fue normal. Por
lo anterior, se realizé una resonancia magnética
que demostré una agenesia parcial de sacro y un
tumor presacro (figura 3). Se encontraron raices
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Figura 1. Hemisacro (Radiografia de columna dorsal).

Figura 2. Colon por enema con mega-rectosigmoides.

Figura 3. Agenesia parcial del sacro y lesion sacular
en region anterior sacra (IRM).
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Figura 4. Reseccion quirdrgica del tumor.

nerviosas lumbosacras con médula espinal a nivel
de L3 y dilatacién en canal central ependimario
constituyendo una hidromielia secundaria.

El paciente fue sometido a reseccién del mega-
rectosigmoides con cierre del recto en bolsa de
Hartmann y colostomia terminal en el colon des-
cendente. Un mes después, se realiz6 un abordaje
sagital posterior para exponer la regién presacra,
se identificé una lesién entre el recto y sacro que
fue resecada en un 100% (figura 4). En el estudio
histopatoldgico del segmento intestinal se identi-
ficaron plexos nerviosos submucoso y mientéri-
co con células ganglionares presentes. El estudio
histopatoldgico de la neoplasia presacra revel6 la
presencia de tejido adiposo, fibras de musculo liso,
gldndulas revestidas por epitelio cilindrico de tipo
respiratorio y glia. Con estos hallazgos se hizo el
diagnéstico de un teratoma maduro.

A tres anos de seguimiento, el paciente se en-
cuentra bien sin estrenimiento residual y con
control de esfinteres normal.

Discusion

En 1926, Kennedy describié por primera vez la
triada de malformacion ano-rectal, deformidades
en el sacro y tumor presacro,’ sin embargo, fue hasta
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1981 que Currarino y cols. reconocieron la com-
binacién de estas alteraciones como un sindrome
con una embriogénesis en comun.! Existe debate
entre las teorfas de la embriogénesis, Currarino
y cols. propusieron una explicaciéon simplificada
para estas anormalidades basados en el sindrome
notocordal dividido. Este es un mecanismo en el
que adherencias endoectodérmicas y defectos
en la notocorda durante la vida fetal temprana re-
sultan en una fistula entre el intestino y el canal
espinal con presencia ventralmente de elementos
entéricos y dorsalmente de elementos neurogéni-
cos. La combinacién de endodermo, ectodermo y
mesodermo puede resultar en un teratoma, menin-
gocele, quiste entérico o combinacién de estos dos
ultimos. La malformacién ano-rectal puede ser re-
sultado simplemente de las adherencias descritas.
Otra de las teorias mds aceptadas es la de Gegg
y colaboradores, quienes senalan qué errores en
la migracién de la eminencia caudal después de la
neurulacién puede causar las alteraciones presen-
tes en el SC.°

Genéticamente se han descrito, en los ultimos
anos, mutaciones en el gen HLXB9 localizado en el
cromosoma 7 (regién 7q36) como responsa-
bles del SC.#!*!! La expresion fenotipica de las
mutaciones de este gen es muy variable y va
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desde pacientes asintomadticos hasta pacientes con
la triada completa. En el 60% de los casos existe
una historia familiar.!*!3

Este sindrome se diagnostica en mas de 80%
de los casos en la primera década de vida mien-
tras que en la forma incompleta, el diagnéstico se
hace predominantemente en adultos.'*’® En pa-
cientes pedidtricos, el diagndstico se debe sospe-
char en nifios con estrefiimiento crénico después
del nacimiento con y sin malformacién ano-rectal.
Se debe realizar una exploracion fisica adecuada
identificando en primera instancia el tipo de mal-
formacién ano-rectal, el examen digital del recto
localiza la estenosis rectal distal y puede palpar en
algunos casos el tumor presacro. Las radiografias
AP, lateral y USG de sacro son ttiles para mostrar
el defecto éseo sacro y la presencia del tumor, so-
bre todo, en recién nacidos o lactantes. La TAC y
RM son los estudios de imagen de eleccién para
confirmar el diagndstico y para especificar las
anormalidades de la médula espinal.’®'”

La malformacién ano-rectal mds frecuente es
la estenosis ano-rectal, seguido de la estenosis
rectal, atresia y ectopia anal con o sin fistula y
duplicacion intestinal.’® El defecto 6seo en la ma-
yoria de los casos es un sacro en cimitarra o en
forma de hoz, sin embargo, puede variar desde
una desviacién coccigea lateral hasta una ausen-
cia del segmento sacro distal.? El tumor presacro
es un mielomeningocele en el 60% de los casos,
teratoma benigno en 23%, quiste dermoide 6%,
tumor no clasificado 4%, lipoma 2%, neurofi-
bromatosis 1%, quiste entérico 1% y hamartoma
1%.% En la literatura existe un informe de seis
pacientes con SC asociado con neoplasias malig-
nas, en dos nifios y cuatro adultos. Los diagnds-
ticos fueron teratoma maligno en cuatro casos,
leiomiosarcoma en un caso y tumor neuroendo-
crino en un caso.'*1%20

El sintoma mds comun es el estrefiimiento cré-
nico desde el nacimiento, que en la mayoria de los
casos se debe a compresién extrinseca del tumor
presacro, estenosis anal o a la presencia de mé-
dula espinal anclada. El cuadro clinico puede si-
mular una enfermedad de Hirschsprung y requerir
biopsia rectal. En nuestro caso, la causa principal
de constipacién fue atribuida a la compresién ex-
trinseca del tumor. Otros de los sintomas descritos
son infecciones perianales recurrentes, meningi-
tis, ndusea, cefalea, dolor de espalda y reflujo vesi-
coureteral.
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El tratamiento quirurgico de los pacientes con
SC estd enfocado a resolver el tipo de malforma-
cién ano-rectal y resecar el tumor presacro. La
anorrectoplastia sagital posterior es un procedi-
miento bien establecido para este tipo de pacien-
tes, sin embargo, cuando la médula anclada es
sintomadtica se sugiere la via perineal y transacra
sagital posterior que permite el tratamiento simul-
tdneo del intestino, tumor presacro y anormalida-
des neurolégicas. Algunos autores sehalan que en
caso de existir cdccix, el cirujano debe resecar el
tumor presacro junto con este hueso por la posibi-
lidad de trasformacién maligna del tumor y esto
es mas facil por via perineal transacra sagital pos-
terior.?*

La incidencia del SC se desconoce, existen al-
rededor de 250 casos publicados en la literatura
mundial y hasta donde sabemos éste es el primer
caso de SC informado en México. La incidencia
real seguramente es mucho mds alta debido a que
muchos pacientes pueden permanecer sin diag-
noéstico, esto gracias a que la expresion fenotipi-
ca de este sindrome en ocasiones es incompleta y
los pacientes pueden cursar Unicamente con estre-
nimiento crénico y defecto sacro asintomaético. El
avance en las técnicas de neuroimagen, en espe-
cial la RM ha ayudado no sélo a reconocer mds
casos de SC sino también a planificar y establecer
una estrategia quirurgica en pacientes con mie-
lomeningocele, siringomielia, cono medular bajo
o médula espinal anclada.

Conclusion

El abordaje diagndstico de pacientes con estrefii-
miento crénico en edad pediatrica y adulta debe
considerar al SC como un diagnéstico diferen-
cial cuyo manejo y tratamiento debe realizarse
de manera multidisciplinaria sin olvidar que un
diagnéstico y tratamiento temprano son esen-
ciales. El estudio de otros miembros de la fami-
lia, particularmente ninos deben ser evaluados
tomando en cuenta el modo de herencia autosé-
mico dominante. Finalmente, en todo paciente
pedidtrico con malformacién ano-rectal deben
realizarse estudios de imagen para descartar
un SC.
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