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ZMIANY MORFOLOGICZNE KR ĘGOSŁUPA I SZKIELETU                  

KOŃCZYN DOLNYCH W ZESPOLE REGRESJI KAUDALNEJ 
Streszczenie 

Wstęp i cele: Zespół regresji kaudalnej charakteryzuje się występowaniem zmian w budowie 
kości i zaburzeń struktur miękkotkankowych. Niewielka częstość występowania tego zespołu 
skłania do analizy poszczególnych opisów przypadków w odniesieniu do prac uogólniających. 
Materiał i metody: W oparciu o wyniki przeglądu piśmiennictwa z ostatnich 25 lat dokonano 
syntetycznej analizy zmian w budowie kręgosłupa, kości miednicznych i kości części wolnych 
kończyn dolnych w obrazie zespołu regresji kaudalnej. 
Wyniki: Do zmian kostnych spotykanych w zespole regresji kaudalnej należą m.in. agenezja krę-
gów, rozszczep kręgosłupa, odwrócenie kifozy krzyżowej, zniekształcenie miednicy, skrócenie 
kości udowej i stopa końsko-szpotawa. Inne zmiany o istotnym znaczeniu klinicznym to np. dys-
plazja stawów biodrowych i przykurcze stawów kończyn. 
Wniosek: Zmiany kostne w zespole regresji kaudalnej cechują się znaczną różnorodnością, osob-
niczą zmiennością oraz współistnieniem zmian stawów i struktur miękkotkankowych a standar-
dowe medyczne techniki obrazowania umożliwiają ich wykrywanie i monitorowanie. 

Słowa kluczowe: zespół regresji kaudalnej, kręgosłup, szkielet kończyny dolnej, radiologia. 
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MORPHOLOGICAL CHANGES IN SPINE AND LOWER LIMB                 

SKELETON IN CAUDAL REGRESSION SYNDROME 
Abstract 

Introduction and aim: Caudal regression syndrome is characterized by changes in bones and 
disturbances in soft tissue structures. The low incidence of this syndrome prompts the analysis of 
individual case reports in relation to generalizing works. 
Material and methods: Based on the results of a review of the literature in the last 25 years, a 
synthetic analysis of the changes in the structure of the spine, the hip bones and bones of the free 
parts of the lower extremities in the picture of caudal regression syndrome has been carried out. 
Results: Bone changes observed in caudal regression syndrome include: agenesis of the verte-
brae, spina bifida, reversal of the sacral kyphosis, pelvic deformities, shortening of the femur and 
clubfoot. Other changes of significant clinical significance are, for example, the hip dysplasia and 
the limb joint contractures. 
Conclusion: Bone changes in caudal regression syndrome are characterized by considerable 
diversity, individual variability and coexistence of changes in joints and soft tissue structures, and 
standard medical imaging techniques enable their detection and monitoring. 

Keywords: caudal regression syndrome, spine, lower limb skeleton, radiology 
(Received: 02.09.2018; Revised:25.09.2018; Accepted 30.09.2018) 
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1. Wstęp 
 

Zespół regresji kaudalnej (zespół dysgenezji kaudalnej), (ang. caudal regression syndro-
me, caudal dysgenesis syndrome) jest rzadkim, wrodzonym zespołem, w którym występuje 
agenezja lub dysgenezja kości guzicznej, odcinka lędźwiowego i krzyżowego kręgosłupa,      
z towarzyszącymi nieprawidłowościami w kanale kręgowym i w korzeniach nerwów [1]. Wy-
stępuje on z częstością 1:25000 urodzeń [13]. Powstające anomalie można przypisać zmia-
nom zachodzącym do około 4 tygodnia ciąży podczas embriogenezy cewy nerwowej i proce-
sowi tworzenia się mezodermy [5], [7]. W patogenezie zespołu są brane pod uwagę dwa wa-
rianty. Pierwszy z nich, przyczyniający się do powstania choroby u większości pacjentów, 
zakłada zaburzenia w pierwotnym procesie neurulacji. Drugi obejmuje zaburzenia w różni-
cowaniu początkowo prawidłowo rozwijającej się, pierwotnej jak i wtórnej, cewy nerwowej 
[7]. 

Zespół regresji kaudalnej ma podłoże genetyczne. W patogenezie odgrywa rolę mutacja 
homeotycznego genu HLXB9. Opisano również mutacje w sekwencjach kodujących 
HOXD13 i CYP26A1 [6]. Niektórzy autorzy sugerują rolę czynników środowiskowych jako 
wyzwalających ekspresję nieprawidłowych genów. Do innych postulowanych przyczyn tego 
zespołu zaliczono także zaburzenia w glikozylacji białek, hipoksję oraz spożywane minoksy-
dylu [14], [16].  

Przyczyny sporadycznej postaci zespołu regresji kaudalnej występującej u chorych niespo-
krewnionych nie zostały do końca wyjaśnione. Pod uwagę brane są takie czynniki jak cukrzy-
ca u matki, hipoperfuzja oraz czynniki teratogenne i środowiskowe [14]. Występuje on ponad 
200 razy częściej u dzieci kobiet z rozpoznaną cukrzycą insulinozależną (IDDM), jednakże 
tylko u 16-22% pacjentów z tym zespołem stwierdzono IDDM u matek [16]. Ponadto 0,2-1% 
przypadków to noworodki urodzone przez zdrowe kobiety, co wskazuje, że zespół ten nie jest 
specyficzny dla cukrzycy, lecz niewątpliwie wpływ teratogenny wywiera wysoka glikemia 
wraz z czynnikami, które z nią współistnieją (obecność ciał ketonowych) [7], [14].  

Klinicznie pacjenci mogą prezentować wiele objawów, począwszy od łagodnych zaburzeń 
ruchowych i czuciowych po pęcherz neurogenny oraz defekty narządów prowadzące do zgo-
nu, dlatego znajdują się oni pod stałą kontrolą neurologiczną, urologiczną i ortopedyczną [2], 
[3], [7]. Kontrowersyjne jest klasyfikowanie sirenomelii, czyli całkowitego lub częściowego 
zrostu kończyn dolnych, jako formy zespołu regresji kaudalnej [11]. Część autorów opisuje ją 
jako najcięższą postać zespołu regresji kaudalnej lecz odmienne objawy i patogeneza sireno-
melii mogą sugerować, iż jest to odrębna jednostka chorobowa [14].  

Diagnoza zespołu regresji kaudalnej opiera się na badaniu ultrasonograficznym oraz tomo-
grafii rezonansu magnetycznego w okresie prenatalnym [3]. Po porodzie przeprowadza się 
szczegółowe badanie fizykalne i badanie obrazowe, z użyciem radiografii lub tomografii re-
zonansu magnetycznego (złoty standard w badaniu rdzenia kręgowego) oraz, rzadziej, neuro-
grafię rezonansu magnetycznego, gdy podejrzewane są zaburzenia w obrębie włókien nerwo-
wych [17]. 

 
2. Materiał i metody 
 
 W oparciu o przegląd piśmiennictwa na temat zmian kostnych w obrazie zespołu regresji 
kaudalnej dokonano syntetycznej analizy zmian w budowie kręgosłupa, kości miednicznych          
i kości części wolnych kończyn dolnych. W niektórych fragmentach opracowania wyróżniono 
również termin miednica, tj. zespół kości krzyżowej, kości guzicznej i parzystych kości 
miednicznych. Źródłem informacji były artykuły przeglądowe, opisy przypadków oraz prace 
na temat wykrywania wyżej wymienionych zmian z użyciem technik diagnostyki obrazowej  
z ostatnich 25 lat. 
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3. Wyniki 
 
3.1. Zmiany w kręgosłupie 
 

W przebiegu zespołu regresji kaudalnej może dojść do agenezji zarówno kości krzyżowej   
i guzicznej jak i kręgów lędźwiowych [14]. U jednego opisanego pacjenta agenezja kręgosłu-
pa sięgnęła aż do poziomu 11 kręgu piersiowego. W tych przypadkach ostatnie prawidłowo 
zbudowane korzenie nerwów rdzeniowych znajdują się najczęściej na poziomie ostatniego 
zachowanego kręgu. Agenezji kręgów może towarzyszyć również zakotwiczenie rdzenia krę-
gowego, z końcem rdzenia widocznym w badaniu MRI na poziomie pomiędzy L3 a S2 [7].  

Większość pacjentów wykazuje dodatkowo cechy rozszczepu kręgosłupa, a w rzadszych 
przypadkach mogą występować wady budowy poszczególnych kręgów (kręg połowiczy, kręg 
motyli, blok kostny), a także odwrócenie kifozy krzyżowej [1]. W ocenie zmian w kręgosłu-
pie najczęściej używa się skali Panga, która dzieli zaburzenie na 5 typów: w postaci najlżej-
szej, typu 5, dotknięta jest tylko kość guziczna, bez zmian w kości krzyżowej. Zaburzenie 
typu 1 manifestuje się natomiast kompletnym brakiem kości krzyżowej i zmianami sięgają-
cymi kręgosłupa lędźwiowego. Typy 2-4 określają zaburzenia pośrednie [8], [11], [15].          
W obrazie choroby w obrębie kręgosłupa mogą być również obecne tłuszczaki, zarówno we-
wnątrz jak i zewnątrzoponowe [1]. 
 
Tab. 1. Zmiany morfologiczne kręgosłupa, miednicy i kończyn dolnych w zespole regresji kaudalnej 
Tab. 1. Morphological changes of the spine, pelvis and lower limbs in the caudal regression syndrome 

Kręgosłup Kości miedniczne / miednica Kości części wolnej kończyny dolnej 

� agenezja kręgów 
� wady kręgów (kręg połowi-

czy, kręg motyli, blok kostny) 
� odwrócenie kifozy krzyżowej 
� rozszczep kręgosłupa 

towarzyszyć im mogą: 

� tłuszczaki 
� zakotwiczenie rdzenia kręgowego 

� deformacja kości miednicy 
� zwężenie miednicy 

 

� skrócenie kości udowej 
� zwichnięcie, dysplazja stawów 

biodrowych 
� przykurcze zgięciowe w stawach 

biodrowych i kolanowych 
� przeprosty w stawach kolanowych 
� deformacja stopy 
� stopa końsko-szpotawa 

Źródło: Opracowanie autorów 
Source: Elabioration of the authors 
 
3.2. Zmiany w obrębie kości miednicznych i kości części wolnych kończyn dolnych 
 

W badaniach prenatalnych w obrazie ultrasonograficznym u pacjentów cierpiących na ze-
spół regresji kaudalnej widoczne jest skrócenie kości udowych a także zniekształcenie mied-
nicy [14]. Inne nieprawidłowości ortopedyczne obecne postnatalnie mogą obejmować: de-
formacje stóp, przykurcze zgięciowe w stawach kolanowych i biodrowych, zwichnięcie lub 
dysplazję stawów biodrowych oraz stopę końsko-szpotawą [12]. Opisano również przypadki 
występowania przeprostów w stawach kolanowych [9]. Renshaw podzielił zespół regresji 
kaudalnej na cztery typy, gdzie w każdym kolejnym obraz miednicy charakteryzuje się coraz 
głębszymi zaburzeniami struktury anatomicznej z jej charakterystycznym zwężeniem [7]. 

Najbardziej znaczące zmiany dotyczące kończyn dolnych występują w charakteryzującej 
się występowaniem pojedynczej kończyny dolnej sirenomelii, obecnej w niektórych klasyfi-
kacjach zespołu regresji kaudalnej. W zależności od stopnia nasilenia tej sekwencji wad 
wszystkie kości części wolnej kończyny dolnej pozostają parzyste lub też dochodzi do reduk-
cji liczby kości, skrajnie aż do pojedynczej kości udowej i braku kości piszczelowej (Stocker    
i Heifetz 1987, cyt. za Machałowskim i wsp. 2016) [4], [10]. 
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4. Wnioski 
 
• Zmiany kostne w zespole regresji kaudalnej cechują się znaczną różnorodnością, zmienno-
ścią osobniczą i współistnieniem zmian w stawach oraz strukturach miękkotkankowych.  

• Standardowe medyczne techniki obrazowania umożliwiają wykrywanie, ocenę stopnia 
zaawansowania i monitorowanie tych zmian. 
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