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RESUMEN

Antecedentes: El ductus venoso es una derivacion vascular (shunt) presente en el feto que permite el paso
de sangre oxigenada de la vena umbilical (VU) hacia la circulacion coronaria y cerebral. Su agenesia se
asocia con defectos cromosdmicos, sindromes genéticos, defectos estructurales y complicaciones prena-
tales como crecimiento intrauterino retardado y muerte fetal. Resultados: Se analizaron 15 agenesias de
ductus venoso (ADV) en gestaciones Unicas entre enero de 2010 y diciembre de 2013. El 80% de ellas
fueron diagnosticadas en la exploracion rutinaria de la semana 12. Se realiz6 estudio de cariotipo en el
53% de los casos (8/15), bien por riesgo alto de cromosomopatia en el cribado combinado y/o translucen-
cia nucal aumentada (75%) o malformaciones asociadas (25%). Sélo hubo un diagndstico de trisomia 21
y postnatalmente de una microdeleccion del cromosoma 7. Realizaron interrupcion legal del embarazo un
total de 4 pacientes (por trisomia 21 o por alteraciones estructurales). Entre las 11 gestaciones restantes
un 27% se diagnosticé RCIU, hubo una muerte neonatal a las 12 horas de vida por sindrome de aspiracion
meconial e hipertension pulmonar. En un 60% se objetivd la presencia de un drenaje umbilicohepatico
y entre los 6 restantes con shunt portosistémico, 4 tenian conexién entre la VU y la VCI. Conclusion: La
ADV es una anomalia infrecuente del sistema venoso fetal, de dificil diagndstico y con mal prondstico en
aquellos casos en que se asocia con otros marcadores y/o anomalias estructurales que pueden aparecer
tardiamente, por lo que debe realizarse un seguimiento adecuado.

PALABRAS CLAVE: Agenesia de ductus venoso, ductus venoso, diagnéstico prenatal, ecografia 3D
doppler color, sistema venoso fetal, sistema portal fetal, derivacion vascular

SUMMARY

Background: The ductus venosus (DV) is a unique shunt that allows direct passage of oxygenated blood
from the umbilical vein (UV) to the coronary and cerebral circulation by a preferential passage through the
foramen ovale. DV agenesis (DVA) is associated with chromosomal abnormalities, genetic syndromes,
structural defects and prenatal complications such as intrauterine growth retardation (IUGR) or even still-
birth. Results: We report 15 cases of DVA in singleton pregnancies between January 2010 and December
2013. 80% of them were diagnosed on routine examination during the 11-14 weeks scan. Karyotyping was
performed in 53% of cases (8/15) by high risk of chromosomal abnormalities in the first trimester combined
screening and/or an increased nuchal translucency thickness in 6/8 (75%), or associated malformations 2/8
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(25%). There was only one fetus diagnosed of trisomy 21 by amniocentesis and another fetus was postna-
tally diagnosed of a microdeletion of chromosome 7. 4 patients performed legal abortions (the trisomy 21
and in 3 cases for severe structural malformations). Among the remaining 11 pregnancies, 3 (27%) were
diagnosed with [IUGR and there was a neonatal death at 12 hours of life for meconium aspiration syndrome
and pulmonary hypertension. 60% of the fetus presented an intrahepatic drainage and among the remai-
ning 6 with portosystemic shunt, in 4 a connection between the UV and the inferior vena cava was obser-
ved. Conclusion: DVA is a rare anomaly of the fetal venous system, difficult diagnosis and poor prognosis in
cases associated with other markers and/or structural abnormalities that may even appear late. A detailed
survey of fetal anatomy and follow up of these fetuses is necessary.

KEY WORDS: Ductus venosus agenesis, ductus venosus, prenatal diagnosis, 3D Doppler color ultra-
sound, fetal venous system, fetal portal system, vascular shunt

INTRODUCCION

El ductus venoso fetal (DV) es un shunt unico
que permite el paso directo de sangre bien oxige-
nada desde la vena umbilical (VU) a la circulacion
coronaria y cerebral a través de un paso preferen-
cial por el foramen oval. Se comporta como una
vena arterializada con un flujo anterégrado de alta
pulsatilidad durante todo el ciclo cardiaco (1-3) (Fi-
gura 1). Es habitual su estudio durante la explora-
cion ecografica de 11+0 - 13+6 semanas, bien de
forma rutinaria o como marcador de segundo or-
den, ya que la presencia de flujo ausente o rever-
so durante la contraccion atrial es un marcador de
aneuploidias y/o cardiopatias.

La agenesia de este relevante shunt se ha aso-
ciado con anomalias cromosOmicas y sindromes ge-
néticos raros, defectos estructurales, RCIU e incluso
muerte fetal anteparto (4-6). Es una anomalia rara y
de dificil diagndstico, aunque algunas series publica-
das por grupos muy expertos y en poblacion de alto
riesgo lo describen en hasta 6/1000 exploraciones (7).

Dos rutas diferentes para el retorno de la VU han
sido descritos en estos fetos; drenaje extrahepatico
o shunt portosistémico (conexion directa de la VU a
la vena iliaca, a la cava inferior (VCI), a la auricula
derecha (AD), a las venas suprahepaticas o incluso al
seno coronario) (5-8) o drenaje intrahepatico o shunt
umbilico hepatico (conexién de la VU al seno portal).

El objetivo de este trabajo es evaluar las ca-
racteristicas y evolucion de los fetos valorados con
diagndstico de agenesia de ductus venoso (ADV)
en nuestra Unidad de Diagndstico Prenatal del
Hospital Sanitas La Moraleja de Madrid durante un
periodo de 4 afos.

PACIENTES Y METODO

Entre todas las gestaciones unicas valoradas en
nuestra Unidad entre enero de 2010 y diciembre de

2013, hemos analizado aquellas en las que se con-
firmo la ADV aislada o asociada a otras anomalias
morfoldgicas. El diagndstico inicial se establecié con
la demostracion mediante Doppler color en modo B
de la ausencia de conexioén entre la VU y la VCl en los
distintos planos para visualizar el flujo ductal. En to-
dos los casos se obtuvieron voliumenes con ecografia
tridimensional Doppler color para el estudio e identifi-
cacion off- line de la localizacién del tipo de shunt, asi
como la grabacion de las exploraciones en aquellos
casos de mayor complejidad diagndstica.

Se describe la edad gestacional al diagnostico,
la forma de presentacion y el tipo de drenaje veno-
so encontrado, asi como la presencia de anomalias
asociadas y/o alteraciones del cariotipo fetal. He-
mos seguido la evolucién de la gestacion y tras el
nacimiento en aquellos casos en que la gestacion
continud (Tabla I).

RESULTADOS

Durante el periodo de estudio, un total de 15 fe-
tos fueron diagnosticados de ADV (Tabla I). En 12
(80%) se diagnostico o al menos se sospechd du-
rante la exploracion de 11+0 - 13+6 semanas, con
un rango de 11 a 26 semanas. El hallazgo inicial en
todos los casos fue la imposibilidad de estudio de
la onda de velocidad de flujo (OVF) del DV tanto en
el corte medio sagital similar al empleado para la
medicién de la translucencia nucal (TN) (Figura 2),
como en un corte axial a nivel de la entrada de la
vena umbilical en el abdomen fetal pese a situar la
ventana de Doppler color o incluso Power Doppler
de mayor sensibilidad, en dicha regién identifican-
do el resto de vascularizacién fetal. En aquellos
casos de duda, utilizamos Doppler pulsado para
distinguir el flujo de vasos vecinos como las venas
suprahepaticas o incluso la VCI (Figura 1).
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Tabla |

ANTECEDENTES CLINICOS DE LA SERIE DE CASOS ANALIZADA

Caso Edad Edad TN Cariotipo Anomalias asociadas Evolucién neonatal
materna gestacional al (mm) fetal
diagnostico
1 35 13+3 2,8 No RCIU leve RCIU, Vivo sano
2 37 13+0 3,8 Trisomia 21 No IVE
3 35 20+0 3,9 46 XX No Vivo sano
4 23 12+2 1,1 No Polihidramnios Parto pretérmino, RCIU
RCIU tipo | severo Sindrome
polimalformativo
Microdelecciéon
cromosoma 7
5 30 26+1 1,1 46 XX AUU, PVCSI Muerte neonatal
Agenesia parcial SAM e HTP
sistema porta
Dominancia cavidades
derechas
6 43 12+0 1,3 46 XY Agenesia cuerpo IVE
calloso
7 38 12+5 8,9 46 XY PVCSI, RCIU severo Parto pretérmino, RCIU
8 36 13+0 2,8 46 XX AUU IVE
Hipoplasia cuerpo
calloso y vermis
inferior

9 37 11+6 11 No Derrame pericardico Miocardiopatia

hipertréfica leve
10 37 20+0 1,5 No PVUD Vivo sano

Agenesia parcial
sistema porta

11 35 13+2 1,6 No No Vivo sano
12 40 12+2 15 46 XX Higroma quistico IVE
13 35 11+4 2,8 46 XY No Vivo sano
14 41 1145 1,0 No No Vivo sano
15 27 12+4 1,4 No AUU Vivo sano

TN: translucencia nucal. RCIU: restriccion del crecimiento intrauterino. AUU: arteria umbilical unica. PVC-
Sl: persistencia de vena cava superior izquierda. PVUD: persistencia de vena umbilical derecha. SAM:
sindrome de aspiracion meconial. IVE: interrupcién voluntaria de embarazo. HTP: hipertension pulmonar.
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Figura 1. Reconstruccion 3D doppler color del sistema venoso fetal y representacion de las ondas de flujo
con doppler pulsado en la vena cava inferior (VCI), venas suprahepaticas (VSH), ductus venoso (DV), y
vena umbilical (VU). El flujo a través del DV muestra un patrén trifasico caracteristico con velocidades

anterégradas durante todo el ciclo cardiaco.

En algo més de la mitad de los casos se realizd
estudio del cariotipo fetal (8 de 15). En 6 de estos
8 (75%), la indicacion fue un indice de riesgo en
el cribado combinado =1/100 para alguna de las
trisomias estudiadas. En el resto se realizaron por
marcadores 0 anomalias asociadas; persistencia
de vena cava superior izquierda (PVCSI) y arteria
umbilical unica (AUU) (caso 5) y agenesia de cuer-
po calloso (ACC) (caso 6).

Uno de los fetos fue diagnosticado de trisomia
21. La otra alteracién cromosdémica fue diagnos-
ticada postnatalmente en un feto que presentaba
prenatalmente inquietantes e inespecificos ha-
llazgos asociados: AUU, RCIU, polihidramnios y
rasgos faciales dismérficos. Tras el nacimiento a
las 33 semanas de un vardn de 1640 gramos, se
confirmaron los rasgos dismdrficos asi como una

microdeleccion del cromosoma 7, sin que hasta la
fecha haya sido clasificado dentro de algun cuadro
sindrémico especifico. El resto presentaron un ca-
riotipo normal.

Un total de 7 de los 15 fetos (46%) presentaban
una TN superior al percentil 95, pero sélo en 2 de
ellos (13%) el cariotipo fue anormal. Se diagnosti-
caron anomalias estructurales y/o marcadores vas-
culares asociados en 7 de 15 (46%). 2 de 15 fueron
diagnosticados en la mitad de la gestacion de ano-
malias del sistema nervioso central (ACC aislada e
hipoplasia del calloso y vermis inferior y AUU).

Tras el diagndstico, un total de 4 pacientes op-
taron por interrumpir la gestacion por presentar una
aneuploidia (trisomia 21) o alteraciones estructu-
rales (ACC, hipoplasia del CC y vermis inferior, e
higroma quistico).
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Entre los 11 recién nacidos hubo 3 (27%) con
diagndstico de retraso de crecimiento intrauterino
(RCIU), siendo uno de ellos en el contexto de un
cuadro sindrémico diagnosticado postnatalmente y
asociado a microdeleccion del cromosoma 7.

Hubo una muerte neonatal a las 12 horas de
vida por sindrome de aspiracion meconial (SAM) e
hipertensién pulmonar (HTP) en un feto con ADV
asociada con AUU y PVCSI. Uno de los fetos que
unicamente presentaba derrame pericardico aso-
ciado a la ADV fue diagnosticado tras el nacimiento
de miocardiopatia hipertrdfica leve. En 9 de los 15
(60%) se diagnosticé de un drenaje umbilicohepati-
co y entre los 6 restantes con shunt portosistémico,
4 tenian conexién entre la VU y la VCI.

La evolucion fue similar independientemente
del tipo de drenaje encontrado en nuestra muestra.
Aungue los 2 fetos con RCIU no sindrémico y en 3

de 6 con TN aumentada tenian un drenaje porto-
sistémico.

DISCUSION

El estudio de la OVF en el DV, pese a ser un
marcador considerado de segundo orden, es prac-
tica comun en muchos centros durante la explora-
cion de las 11+0 - 13+6 semanas, ya que no afa-
de gran complejidad ni tiempo a la valoracion, si
el operador tiene el entrenamiento necesario. La
imposibilidad de obtener la sefal color y OVF ca-
racteristica trifasica con flujo anterégrado a lo largo
del ciclo (Figuras 1y 2), o el detectar una onda de
flujo patolégica (flujo diastdlico ausente o reverso
durante la contraccion atrial) supone una indicacién
para realizar un estudio morfolégico precoz, mas
aun en presencia de otros marcadores asociados.

Figura 2. Corte medio sagital del abdomen fetal con Doppler color, donde no se consigue visualizar el duc-
tus venoso, mientras que si se identifica el resto de vascularizacion fetal.
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La ADV es consecuencia de un fallo en la
formacion de la anastomosis critica entre el sistema
umbilical y el vitelino, no existiendo comunicacion
directa entre la VU y el corazén derecho, y la sangre
por tanto se desvia a través de un vaso aberrante
bien hacia las venas extrahepaticas (shunt
portosistémico) como la iliaca, vena cava inferior,
vena cava superior o venas suprahepaticas. Bien
hacia la AD o directamente al seno coronario o
a través de una red venosa intrahepatica (shunt
umbilico-hepatico) siendo ésta la forma de
presentacion mas frecuente (5). Se trata de una
rara anomalia con una prevalencia de hasta 6/1000
exploraciones y una tasa de malformaciones
asociadas muy variable (25-65%), no solo
cardiopatias, sino de cualquier otra localizacion, asi
como aneuploidias y sindromes genéticos como el
de Noonan (3-7).

El diagnostico de ADV ha de ser seguido
de una exhaustiva valoraciéon morfolégica y
ecocardiografica asi como del sistema venoso fetal.
En nuestro estudio encontramos hasta un 87% de
anomalias y/o marcadores asociados (incluyendo
alteraciones genéticas) la mayoria diagnosticados
durante el estrecho seguimiento realizado en estos
fetos. El pronodstico es desfavorable en presencia
de otros hallazgos, es en esta situacién cuando

debe ofrecerse el estudio del cariotipo fetal.

Como hallazgo aislado se presenta en solo el
35-60% de las ocasiones. En este escenario el
prondstico es marcadamente mas favorable con
un 80-100% de fetos con evolucién absolutamente
normal (5). Sélo en 2 de nuestros casos (13%) la
ADV fue aislada, aun asi la evolucién postnatal ha
sido favorable en 9 de los 15 casos (60%).

Una de las limitaciones de nuestro trabajo es
que aquellos casos en los que se interrumpid la
gestacion no se realizé necropsia y en el neonato
que fallecié tras el parto por un SAM e HTP los
padres renunciaron a su estudio posterior por lo
que no se pudo descartar la presencia de otros
hallazgos.

Hasta en el 50% de los casos se ha descrito su
asociacién con agenesia de la vena porta o incluso
agenesia parcial o total del sistema porta. Shen y
cols (8), sefialan el desarrollo del sistema porta
como el factor prenatal prondstico mas relevante
en aquellos casos de agenesia aislada del DV. Si
el shunt vascular es estrecho (Figura 3), similar al
ductus, ayuda, segun estos mismos autores, al
normal desarrollo portal lo que tiene implicacion
favorable en la evolucidon postnatal. Un shunt
grueso, del calibre de la umbilical, se asocia segun
estos mismos autores con peor evolucion (Figura 4).

Figura 3. Corte medio sagital del abdomen fetal en un feto con ADV donde se visualiza un shunt portosis-

témico estrecho a vena cava inferior.
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ADV SHUNT PORTOSISTEMICO A VCI

Figura 4. Reconstruccidn tridimensional de la vascularizacion fetal con 3D Doppler HD en un feto con ADV
donde se objetiva un grueso shunt portosistémico a vena cava inferior.

Para algunos autores, un factor prondstico re-
levante es la localizacion del drenaje de la VU, ya
que aquellos casos en los que no hay by pass he-
patico tienen mucha mejor evolucion (7). Es impor-
tante resefar la enorme dificultad que entrafia en
ocasiones demostrar la presencia de shunt porto-
sistémico (Figura 5). Ante la no evidencia de drena-
je extrahepatico tras una exhaustiva busqueda con
Doppler color en modo B y 3D HD, objetivando el
final del trayecto de la vena umbilical en el higado y
analizando meticulosamente el mapa color del sis-
tema venoso portal establecemos el diagnostico de
shunt umbilico-hepatico.

En 23 casos de ADV Berg y cols (9), encon-
traron 15 aneuploidias y/o anomalias estructurales
mayores. Entre los 8 restantes, sin graves anoma-
lias asociadas, la evolucién fue significativamente
mas favorable entre aquellos con drenaje intrahe-
patico. Entre nuestros casos con drenaje extrahe-
patico (shunt portosistémico), unicamente hemos

encontrado una proporcion mayor de fetos con TN
aumentada y RCIU aunque la evolucion fue similar.
En nuestra experiencia el incremento del grosor de
la nuca en esta poblacion de fetos no se asocia con
aumento del riesgo de aneuploidias cuando apare-
ce de forma aislada y con marcadores bioquimicos
de primer trimestre normales y podria estar ocasio-
nada por alteraciones hemodinamicas transitorias
por lo que no supone en nuestra opinién una clara
indicacion de estudio del cariotipo fetal.

La presencia de shunt extrahepatico tiene dos
consecuencias que se postulan como responsa-
bles del peor desenlace de estos fetos y neonatos.
En primer lugar, la sobrecarga de volumen respon-
sable de fallo cardiaco congestivo, y en segundo
lugar, y no menos relevante, el posible hipodesa-
rrollo hepatico por el robo de volumen durante la
vida fetal, mas aun si la anomalia se asocia con
alteracion del sistema porta.
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AGENMESIA DE DUCTUS VENDSO
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Figura 5. Esquema del sistema venoso fetal normal y los posibles shunts en fetos con agenesia del ductus

Vvenoso.

Este mismo grupo describié 19 casos con drenaje
intrahepatico sin anomalias mayores asociadas con
supervivencia en el 100% de los casos, mientras que
solo 20 de los 29 casos con drenaje extrahepatico
sin otros hallazgos asociados sobrevivid.

Tras el diagndstico de ADV debemos por tanto
valorar la anatomia del sistema portal fetal a partir
de la segunda mitad de la gestacion ya que no tiene
gran dificultad, pero si importancia prondstica. Uno
de los dos fetos con anomalia asociada del sistema
porta falleci6 a las 12 horas de vida (caso 5).

CONCLUSION

La ADV es por tanto una anomalia infrecuente
del sistema venoso fetal, de dificil diagnostico
y prevalencia real desconocida pero con mal
prondstico en aquellos casos en que se asocia
con otros marcadores y/o anomalias estructurales,
que incluso pueden aparecer en la segunda mitad
de la gestacion, por lo que debe realizarse un
seguimiento adecuado fundamentalmente mediante
ultrasonidos. El incremento de grosor de la TN,
a la que habitualmente se asocia la ADV, podria

deberse a alteraciones hemodinamicas transitorias
y no supone una clara indicacion de estudio invasivo
del cariotipo en ausencia de hallazgos estructurales
y/o marcadores asociados. Su presencia es
indicacion de valoracion morfoldgica detallada de
toda la anatomia fetal y especialmente del corazén
y sistema nervioso central que descarte anomalias
asociadas y alteraciones del sistema portal.
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