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Sindrome de Turner:
translucencia nucal y flujo
reverso del ductus venoso
como marcadores ecograficos
de deteccién precoz

Turner’s syndrome: reversed
ductus arteriosus flow with
negative nuchal translucency

C. Salvador, A Ezquerro, C. Marco, A. Bodega y G. Manzanera.
Sindrome de Turner: translucencia nucal y flujo reverso del
ductus venoso como marcadores ecogrificos de deteccién precoz

RESUMEN

Presentamos un caso de sindrome de Turner
detectado en la semana 13, con flujo reverso del
ductus venoso y translucencia nucal aumentada
que nos puso en alerta de una afectacién cardiaca
precoz. El estudio citogenético realizado por
amniocentesis en la semana 16 detecté que se
trataba de un cariotipo 45 XO.

PALABRAS CLAVE

Sindrome de Turner. Flujo reverso del ductus.

SUMMARY

We report a Turner’s syndrome detected with
Doppler ultrasound at 13 weeks of gestation. The
study of ductus venosus reverse flow gave the alert
about congenital heart disease, and the fetal
karyotype obtained by amniocentesis at 16 weeks
showed monosomy 45 X0.
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INTRODUCCION

En la actualidad disponemos de varios pardme-
tros que empleamos en el cribado de anomalias
cromosomicas durante el primer trimestre. Desde
los marcadores bioquimicos (PAPP-A, B-HGC li-
bre), con una sensibilidad conjunta con la edad
materna del 65%, a los marcadores ecograficos, de
los que la translucencia nucal resulta ser el mds
eficaz, con una sensibilidad del 70-75% y un 5% de
falsos positivos!. Con la incorporacion del Doppler
color y pulsado al estudio ecogrifico se han in-
cluido otros que contribuyen a detectar las gesta-
ciones de mayor riesgo de anomalias cromosémi-
cas. Entre ellos, se valora el ductus venoso, la
frecuencia cardiaca fetal y el indice de pulsatilidad
de la arteria umbilical.
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Figura 1. Ecografia en la semana 13 + 5.
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Figura 2. Flujo reverso del ductus en la misma paciente.

El caso que presentamos nos permitié detectar un
sindrome de Turner con cariotipo 45 X0, donde la
translucencia nucal era de 2,9 y la morfologia de
la onda de velocidad del flujo del ductus venoso re-
flejaba la inversion de la onda A

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente de 30 afios de edad, con antecedentes
familiares de hipertensién y diabetes en sus proge-
nitores y antecedentes personales de miopia y aler-
gia a los 4caros. Entre los antecedentes obstétricos
destaca que era una mujer secundigesta primipara
con un parto anterior, en 1999, de un feto varén de
2.250 g. Entre los antecedentes ginecolégicos desta-
camos los siguientes: menarquia a los 13 afios; tipo
menstrual 5/26; UR 5-2-01. En la primera ecografia
realizada en la semana 13 + 4 se aprecia una gesta-
cién tnica con feto vivo con un CRL, y un perime-
tro cefédlico y abdominal que corresponde con la
edad gestacional. La translucencia nucal era de 2,96
mm (fig. 1). El punto de corte es > 3 mm por de-
bajo de la semana 14. En este caso se realizaron va-
rias mediciones con el feto en posicién neutral y en
corte sagital, y el mayor valor fue de 2,96 mm.
Realizamos luego la valoracién de la onda de velo-
cidad de flujo del ductus venoso, registrindose un
flujo reverso en la contraccién atrial. Comprobamos
igualmente a través de la repeticién del mismo que
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no era una contaminacién de vasos préximos, como
las venas hepaticas o la vena cava inferior, y aplica-
mos la ventana de Doppler pulsado en la parte dis-
tal del seno umbilical (fig. 2).

El test bioquimico que realizamos en la semana
15 obtuvo un indice de riesgo para sindrome de
Down de 1/7.939 (segin su edad le corresponde
1/684). Los valores de AFP fueron 0,77 MoMy de B-
HGC de 0,38 MoM.

En la semana 16 el ductus venoso (DV) mantenia
su reversién y el edema nucal de 6 mm era apre-
ciable. En el corte de cuatro cdmaras se visualizaba
una asimetria interventricular con predominio del
ventriculo derecho.

Se le aconsejé a la paciente la realizaciéon de un
estudio citogenético por las alteraciones registradas,
y en la semana 16 se practicé una amniocentesis cu-
yo resultado fue un cariotipo 45 X0 (fig. 3).

Tras comentar con la paciente la trascendencia
del cuadro clinico, ésta decide la interrupcién vo-
luntaria de la gestacion.

En el estudio anatomopatolégico se apreciaron
hallazgos placentarios inespecificos (vellosidades
coriales de talla variable, estroma edematosa), que
suelen darse en defectos genéticos. El cordén um-
bilical tenfa tres vasos y el feto de 40 cm no pre-
sentaba malformaciones externas aparentes, y los
genitales externos tenfan una apariencia feminoide.
El estudio de las estructuras internas cardiacas per-
miti6 apreciar un defecto septal interventricular y la
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obtenido por amniocentesis.

coartacion adrtica en la zona proximal al ductus ar-
terioso.

DISCUSION

Diversos autores han estudiado la aplicacién del
Doppler en el ductus venoso como otro método de
cribado que detectarfa fallos o anomalias cardiacas
tempranas®*°.

El ductus venoso es un shunt que conduce apro-
ximadamente un 55% de sangre oxigenada desde la
vena umbilical a la auricula derecha y atraviesa por
el foramen oval a la auricula izquierda y el ven-
triculo izquierdo. Esta sangre oxigenada es llevada
preferentemente al cerebro y el miocardio. En caso
de hipoxia fetal la proporcién de sangre oxigenada
se incrementa debido al aumento de flujo de la ve-
na umbilical al ductus venoso; la proporcién de san-
gre oxigenada que llega al corazén y al cerebro es
mayor, en detrimento de la que llega al higado.

Cuando un feto no es capaz de adaptarse a la hi-
poxia, se produce una alteracién en la funcién del
corazén derecho, observable en el ductus, con dis-
minucién o ausencia del flujo diastdlico o flujo re-
verso, por lo que parece el vaso mas ttil para valo-
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rar los disturbios funcionales cardiacos*!!.

Respecto a la fisiopatologia de la sonoluscencia
nucal, el mecanismo de produccién no estd estable-
cido. Se considera que el fluido nucal procede del
sistema linfatico paracervical que desemboca en la
vena yugular interna. Las potenciales etiologfas del
incremento de la translucencia nucal (TN) incluyen
las siguientes: anomalfas fetales cardiacas, un posi-
ble mecanismo protector de descompresiéon que res-
guarda el desarrollo del sistema nervioso central y
anomalfas del coldgeno dérmico codificadas en los
cromosomas 21, 18 y 132,

Se ha constatado un aumento de la TN en casos
de alteraciones cardiovasculares estructurales o alte-
raciones de los grandes vasos, con reduccién del ist-
mo aodrtico tanto en embriones euploides como tri-
soémicos®. Asi pues, el fallo cardiaco precoz ha sido
propuesto como causa oculta potencial del grosor
nucal y la alteracién de la onda de flujo del ductus
venoso®47.

El caso presentado correspondia a un sindrome
de Turner, donde la TN y la onda de velocidad de
fluyjo del ductus venoso eran patoldgicos debido a
un defecto cardiaco precoz en el embrién. Ello fue
el desencadenante de la alerta para realizar un ca-
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riotipo fetal. En nuestro dmbito, la amniocentesis se
realiza en la semana 16, donde ya se observaba un
edema nucal que podria considerarse un signo pre-
coz de hidropesia fetal atribuible a los defectos car-
diovasculares.

Hyett et al valoraron la prevalencia de alteracio-
nes cardfacas y grandes vasos en fetos con trisomia
21, 18 y 13 monosomia X, y observaron que los fe-
tos con estas anomalias cromosémicas mostraban un
istmo adrtico mds estrecho que los fetos normales
con translucencia aumentada'®.

Zoppi realiz6 un trabajo correlacionando los tres
pardmetros: ductus venoso, TN y cariotipo fetal apre-
ciando que en los fetos que presentaban un ductus
anormal la medida de la TN era significativamente
mayor y el 70% de estos casos eran cromosomopati-
as8. Para otros autores, como Matias et al, el ductus
venoso estaba alterado en el 90% de los fetos triso-
micos y en el 3% de los normales!, observando que
aunque la altura media de la onda S y la onda D era
menor en los cariotipos anormales y la pulsatilidad,
mayot, s6lo la altura de la onda A permite distinguir
el grupo cromosémicamente anormal del normal.

De la semana 10 a la 16 de gestacién, la valora-

ciéon del ductus venoso en la deteccién de anoma-
lias cromosémicas tiene una especificidad que osci-
la entre el 98,3° y el 95%° con una sensibilidad
del 65%, un valor predictivo positivo (VPP) entre el
81,8°y el 95,7% y un valor predictivo negativo
(VPN) del 18,3%, y puede emplearse como cribado
de segunda linea para defectos cromos6émicos.

La combinacién de la TN y la medida del ductus
venoso podria aumentar la especificidad en la de-
teccién de anomalias cromosémicas, manteniendo
un porcentaje de deteccién 6ptimo. Antolin et al
concluyen que se podria identificar el 55% de todas
las anomalias cromosémicas y el 69% de las triso-
mias autosdmicas.

Por eso aconsejamos emplear tanto la TN como
el ductus venoso como marcadores de diagnéstico
precoz de anomalias cromosémicas que conlleven
alteraciones cardiacas.

Otros marcadores ttiles durante el primer tri-
mestre en la deteccién de cormosomopatias me-
diante Doppler han sido la frecuencia cardiaca fetal,
con valores significativamente altos en trisomias 21,
13 y monosomia X, y bajos en trisomia 18 y triplo-
dias, y el incremento del indice de pulsatilidad de

la arteria umbilical, de modo que la deteccién temprana de inversién diastdlica del flujo umbilical en la pri-
mera mitad de la gestacion obliga a realizar un seguimiento estricto y aconsejar un estudio citogenético.
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