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A síndrome de regressão caudal é uma malformação 
congénita rara (1-5/100000 recém-nascidos), que com-
promete o normal desenvolvimento da metade inferior 
do corpo. Geralmente, associa-se a aplasia ou hipoplasia 
do sacro e/ou da coluna lombar, a alterações gastroin-
testi nais, geniturinárias e/ou dos membros inferiores. 
A sua eti opatogenia é desconhecida, presumivelmente 
multi fatorial, resultante de fatores ambientais, gené-
ti cos e/ou vasculares. O risco de aparecimento parece 
ser maior nas gestações de mães com diabetes insulino-
-dependente. Reporta-se o caso de uma lactente com 
o diagnósti co pré-natal de rim esquerdo poliquísti co e 
deteção de imperfuração anal ao nascer. Na investi ga-
ção imagiológica inicial identi fi cou-se agenesia do sacro 
(Fig. 1) e presença de rim esquerdo poliquísti co. Foi 
submeti da a colostomia por laparotomia no primeiro 
dia de vida. Na exploração cirúrgica e perineal eviden-
ciou-se malformação anorretal com fí stula vesti bular 
de localização muito baixa, ausência de canal vaginal 
individualizado (Fig. 2) e útero unicórneo esquerdo 
com anexos homolaterais. Apesar de, frequentemente, 
se observarem alterações urológicas na síndrome de 
regressão caudal, as malformações genitais são raras, 
mas potencialmente muito graves, podendo existi r 
agenesia genital. Como diagnósti co diferencial, devem 
ser considerados outras síndromes polimalformati vas, 
em parti cular a síndrome de Currarino e a associação 
VACTERL. O prognósti co depende da magnitude das 
malformações associadas. Nos casos graves pode cursar 
com morte no período neonatal. 
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Figura 1. Radiografi a lombo-sagrada: Agenesia do sacro e cóccix (seta).

Figura 2. Imperfuração anal. Fístula retal no introito com ausência de 

canal vaginal individualizado. 
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O QUE ESTE CASO ENSINA

•  Nem todas as malformações graves são identi fi cadas no rastreio 
ecográfi co durante a gravidez.

•  Perante um recém-nascido com anomalia anorretal devem ser 
excluídas outras malformações, nomeadamente ósseas, gastroin-
testi nais e geniturinárias.

•  O seguimento por uma equipa multi disciplinar é fundamental para 
orientação diagnósti ca e terapêuti ca.
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