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RESUMEN

Objetivos. Presentar nuestra experiencia en casos diagnosticados
de sindrome de Currarino y sus diferentes formas de presentacion.

Material y métodos. Caso 1: neoanata con diagndstico prenatal por
RM de mielomeningocele confirmado al nacimiento como lipomielome-
ningocele asociado a atresia ano-rectal alta con vascularizacion anémala
del colon, agenesia parcial sacra y rifion en herradura. Caso 2: varén
de 14 meses con clinica de estrefiimiento y diagndstico de estenosis
anal, lipomeningocele presacro mds teratoma y agenesia parcial sacra.
Caso 3: vardén de 8 meses con clinica de meningitis de repeticién y
diagnosticado de estenosis anal, meningocele anterior con fistula rectal
y agenesia parcial sacra.

Resultados. El caso 1 tras un descenso abdomino-perineal fallido
por vascularizacién anémala es portadora actual de cecostomia y a los
3 aflos de vida presenta un buen control urinario y de la deambulacion.
El caso 2, con dos aflos de vida, evoluciona favorablemente con hébi-
to intestinal normal tras extirpacion del teratoma y meningocele mas
dilatacién anal. El caso 3 precisé una colostomia tras extirpacién del
meningocele con fistula rectal por fistula recto-cutdnea en el posto-
peratorio inmediato y derivacion ventriculoperitoneal por hidrocefalia
postmeningitis.

Conclusiones. Segtin la bibliografia, la forma de presentacién
del sindrome de Currarino (SC) puede ser muy variada, siendo lo mds
frecuente el estrefiimiento. La presentacién mds compleja y con alto
indice de mortalidad (56%) es la meningitis de repeticion debido a
fistulas recto-meningeas. La malformacion ano-rectal més frecuente es
la estenosis anal y malformaciones mds complejas tienen un alto indice
de incontinencia. Es un sindrome que precisa de manejo y seguimiento
multidisciplinar.
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CURRARINO TRIAD: DIFFERENT FORMS OF PRESENTATION

ABSTRACT

Background. We describe our experience in Currarino syndrome
(CS) and our clinical findings.

Methods. Case 1: Newborn female with prenatal diagnosis of my-
elomeningocele which was confirmed at birth as a lipomyelomenin-
gocele, associated with partial sacral agenesis, horseshoe kidney and
complex anorectal malformation with colonic vascular anomaly. Case
2: A 14-month-old male with constipation. The physical examina-
tion detected an anal stricture and radiological findings of a presacral
lipomeningocele plus teratoma and a partial sacral agenesis. Case 3:
An 8-month-old male with recurrent meningitis associated with anterior
sacral meningocele and rectal fistula. An anal stricture and hemisacrum
were also demonstrated.

Results. In case 1, an abdomino-perineal pull-through was per-
formed but it failed because of her colonic vascular anomaly. Nowadays
she is 3 years old and has a cecostomy, controls her micturition and is
able to walk. Case 2 is two years old with satisfactory flow-up-after
the teratoma and meningocele removal plus anal dilation. In case 3 a
colostomy was necessary because after mass excision a recto-cutaneous
fistula appeared during postoperative period. A ventriculoperitoneal
valve implantation due to his hydrocephaly was also performed.

Conclusions. The constipation is the most common symptom in
the CS. Recurrent meningitis has a high mortality rate (56%) due to
rectomeningeal fistula. The most common anorectal malformation is
the anal stricture, and the more complex the malformation is, higher
will the risk of incontinence be. The success of the management and
follow-up is a multidisciplinary responsability.

KEY WoORDS: Currarino syndrome; Myelomeningocele.

INTRODUCCION

La triada de Currarino (TC), consistente en la asocia-
cién de estenosis anorectal congénita, defectos dseos sacros
y masa presacra, fue descrita por primera vez en 1981 por
Guido Currarino, aunque ya desde 1926 se habia apreciado
esta asociacion™). Se ha observado una historia familiar en
varios casos describiendo una herencia autosémica dominante
asociada a una mutacién del gen HLXB9®. Su diagndstico
se realiza habitualmente durante la edad pediétrica y su prin-
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Figura 1. Rx simple abdomen: dilataci6n de colon por atresia anorrectal,
anomalias vertebrales L.3-L4, cifosis lumbar y malformacién sacra con
escoliosis dextrocéncava.

Figura 2. RM donde se observa médula anclada, acompafiada de me-
ningocele presacro y teratoma sacrocoxigeo. Gran dilatacion de recto
por estrefiimiento de larga evolucion.

cipal sintoma es el estrefiimiento con diferentes grados de
presentacién. La sospecha de este sindrome es crucial para
el diagndstico precoz y buen manejo quirdrgico.

MATERIAL Y METODOS

Caso 1: neonata mujer concebida por fecundacion in vitro
y con diagndstico prenatal por RM de arteria umbilical dnica,
riidn en herradura, hipercifosis lumbar y mielomeningocele.
Al nacimiento se confirma el lipomeningocele, médula an-
clada, agenesia parcial sacra con cifosis lumbar y rifidén en
herradura. En la exploracion fisica se diagnostica de atresia
ano-rectal y se realiza una colostomia, durante la cual se evi-
dencia una vascularizacién anémala del colon con una tinica
arcada vascular (Fig. 1).

Caso 2: varén de 14 meses con historia de estrefiimiento
de larga evolucidn. A la exploracidn presenta estenosis anal
y tras estudio radiol6gico con enema opaco se sospecha en-
fermedad de Hirschsprung (EH). Durante el estudio de EH ha
precisado una dilatacién anal y cut back con toma de biopsia.
El estudio histolégico fue indeterminado para EH con una
unica célula ganglionar. Ademds, la evolucién del hébito in-
testinal fue satisfactoria con Macrogol 3350, por lo que no se
confirmé EH inicialmente. Tras persistencia de ampolla rectal
dilatada se realiza nueva dilatacién anal en quiréfano con
plastia posterior anal y reseccion de anillo fibroso. Durante
la ampliacién del estudio radiolégico con RM para descartar
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patologia medular, se halla un lipomeningocele presacro mds
teratoma asociado a médula anclada y agenesia parcial sacra,
siendo diagnosticado de TC (Fig. 2).

Caso 3: Un vardn de 8 meses con antecedentes de menin-
gitis de repeticion por gérmenes no habituales, un episodio
en periodo neonatal (Streptococcus bovis tipo 1) y otro con 7
meses de vida (Enterococcus faecium, Escherichia coli, Kle-
bsiella pneumoniae). En la historia destaca hébito estrefiido
desde nacimiento y a la exploracion presenta estenosis anal
e hipospadias distal con pene combo. En el estudio por RM
se objetiva meningocele anterior con posible fistula rectal y
agenesia parcial sacra (Fig. 3).

RESULTADOS

En el caso 1 se realiza un descenso abdomino-perineal
al afio de vida por malformacién ano-rectal alta con fistula a
utero, durante la cual se confirma una malformacion vascular
de colon izquierdo con ausencia de mesenterio. Durante el
seguimiento, la paciente desarrolla una estenosis progresiva
del recto descendido, que precisé reintervencion debido a una
mala vascularizacién del colon. Actualmente es portadora de
cecostomia por escasa vitalidad del colon distal, debido a
la hipoperfusién. Con 3 afios de vida presenta buen control
urinario y de la deambulacidn. Persiste en seguimiento por
Neurocirugia debido al tratamiento conservador del lipome-
ningocele y médula anclada.
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Figura 3. RM con meningocele presacro con posible trayecto fistuloso
arecto.

El caso 2, tras el diagnéstico de TC, se interviene qui-
rirgicamente junto con Neurocirugia. Mediante abordaje
sagital posterior se realiza extirpacion de teratoma presacro
y meningocele junto con desinsercién de médula anclada y
nueva dilatacion anal. Actualmente, con dos afios de vida,
evoluciona favorablemente y con buen hébito intestinal. Se
realiz6 estudio radiolégico con ecografia y radiografia de pel-
vis a la hermana mayor, que resulté normal, y se encuentra
en estudio por parte de genética.

El caso 3 precis la realizacidn de una colostomia de des-
carga, debido a una fistula recto-cutdnea tras la extirpacion del
meningocele asociado a una fistula rectal por abordaje sagital
posterior. Debido al desarrollo de hidrocefalia postmeningitis
fue, ademas, necesaria la colocacion de una valvula de deri-
vacion ventriculoperitoneal. En el seguimiento se detecté una
estenosis distal del recto, que precisé dilataciones seriadas
hasta conseguir un calibre adecuado para el cierre de colosto-
mia, que se realizé con éxito. Actualmente, se encuentra con
buena continencia intestinal y sin secuelas neuroldgicas. En
el estudio familiar se realizé una RM al padre y a la madre,
que resultaron normales, y actualmente estd en seguimiento
por parte de Unidad de Genética.

DISCUSION

La Triada de Currarino (malformacién anorectal, masa
presacra y anomalias 6seas del sacro) fue descrita por G.
Currarino en 1981, el cual ya propuso una posible alteracién
en el desarrollo embrioldgico del tubo neural y del intestino
distald-3. Posteriormente, esta alteracion se ha visto relaciona-
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da con un gen responsable de defectos sacros, el gen HLXB9
y que se encuentra en el cromosoma 7 (regién 7q36)@. Se ha
descrito herencia autosdmica dominante de este sindrome;
al menos un 50% de los pacientes tienen historia familiarG4.
Segtn estos datos se debe realizar un estudio genético del
paciente y de los familiares con clinica compatible y alte-
raciones sacras, ya que la mayoria de casos familiares son
positivos a este gen®.

El estrefiimiento crdnico es el principal sintoma de pre-
sentacion, seguido de sintomas urinarios como infecciones de
repeticion debido a una disfuncién vesical?®. Martucciello et
al. sugieren, ademds, una alteracién en la motilidad intestinal
debida a una posible relacién embrioldgica entre la inervacion
rectal y sacra. En su serie observan 3 casos diagnosticados
de disganglionosis del sistema nervioso entérico, 2 casos de
EH y otro de disganglionosis no especifica®. Otra forma
de presentacién con mayor grado de mortalidad (56%) son
las meningitis de repeticién debidas a meningoceles aso-
ciados a fistulas recto-meningeas©. Existen también formas
incompletas al faltar alguno de los elementos que forman el
sindrome®?.

El diagnéstico inicial se basa en una radiologia simple de
pelvis, donde se observan alteraciones dseas del sacro (sacro
en cimitarra, hemivértebras o agenesia parcial o total del
sacro y/o coxis)'®). Se ha propuesto la radiologia simple de
sacro como prueba de screening ante pacientes con sospecha
de SC y en miembros de la misma familia con un paciente
ya diagnosticado®7%. Todos los pacientes diagnosticados de
SC tienen alteraciones del sacro en el estudio radioldgico.
El enema de bario se realiza ante clinica de estrefiimiento
asociado a biopsia rectal segin los hallazgos(-®. Se debe
completar el estudio con una RM para valorar una médula
anclada y excluir masas presacras. La masa presacra més
frecuentemente encontrada es un mielomeningocele anterior
(60%), teratoma (25%) y quistes entéricos o tumores neu-
roendocrinos (15%)®. Se han descrito casos de malignidad
en estos tumores, pero son infrecuentes®.

Martucciello et al. proponen un protocolo diagndstico y
de manejo terapéutico ante casos con sospecha de SC®. Si
existen ademas antecedentes familiares, se realizara también
un estudio genético.

El manejo quirdrgico debe ser multidisciplinar, implican-
do tanto al neurocirujano como al cirujano pedidtrico. Las
anomalias seas sacras no precisan tratamiento quirdrgico.
El tratamiento quirtirgico debe ser realizado tan pronto sea
diagnosticada la masa presacra, la cual puede ser abordada por
via sacra. Las MAR deben ser tratadas de manera individua-
lizada, variando desde tratamientos con dilatacion anal mas
plastia, hasta abordaje abdominal por MAR alta con necesi-
dad de colostomia. Desde 1995 se ha propuesto la via sacra
como abordaje en un tnico tiempo de la MAR y de la masa
presacra®®. La anorrectoplastia sagital posterior (ARPSP)
con posibilidad de extension perineal permite la correccion
de ambas patologias. Existen diferencias ante el tratamiento
en dnico tiempo. Martucciello et al. prefieren la cirugia de
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la masa presacra en un tiempo diferente al tratamiento de
la MAR por riesgo de infecciones; sin embargo, Crétolle et
al. defienden un tiempo dnico con ampliacién del abordaje
sagital posterior®-).

En conclusidn, se realizard una radiologia simple de pelvis
en los familiares como prueba de screening y descartar asf un
SC esporddico o familiar. Ante estos casos se debe realizar,
ademds, un estudio molecular buscando la mutacion genética
del gen HLXB9 y ofrecerlo a sus familiares para confirmar
la asociacién familiar.
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