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NOTAS CLINICAS

Malformaciones vasculares abdominales
y sindrome de Down

A.P. Nso Roca, P. Garcia Sinchez y J. Quero Jiménez

Servicio de Neonatologia. Hospital Universitario Infantil La Paz. Madrid. Espana.

Las malformaciones del sistema venoso abdominal son
alteraciones vasculares raras. Se asocian a otras malforma-
ciones y, ocasionalmente, se han descrito asociadas a alte-
raciones cromosdmicas como la trisomia 21. Son probable-
mente las malformaciones congénitas vasculares mas
frecuentes en el sindrome de Down. El diagnostico prena-
tal permite un seguimiento precoz y un tratamiento tem-
prano de las complicaciones. Presentamos un caso de sin-
drome de Down con una malformacién venosa abdominal
asociada, diagnosticada en el primer trimestre de gestacion.
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ABDOMINAL VASCULAR MALFORMATIONS
AND DOWN SYNDROME.

Malformations of the abdominal venous system are rare
vascular disorders. These entities are associated with oth-
er malformations and with chromosomal anomalies such
as trisomy 21. Abdominal venous malformations are prob-
ably the most frequent congenital vascular malformations
in Down syndrome. Prenatal diagnosis allows the early
follow-up and treatment of complications. We present a
case of Down syndrome associated with an abdominal ve-
nous malformation diagnosed at the first trimester of
pregnancy.
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INTRODUCCION

Las malformaciones congénitas del sistema venoso ab-
dominal son alteraciones vasculares raras!-3. Suelen aso-
ciarse a otras malformaciones como la atresia de vias bi-
liares, la poliesplenia y las cardiopatias congénitas. En
algunas ocasiones, se han descrito asociadas a sindromes
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genéticos! 240, La asociacion con el sindrome de Down
ha sido descrita esporadicamente.

Hay diversos tipos de alteraciones, las que se asocian
con mayor frecuencia a la trisomia 21 son la anastomosis
entre la vena porta y la vena cava inferior y la ausencia
del conducto venoso*®. Se producen debido a un de-
sarrollo anoémalo del plexo venoso viteloumbilical en las
primeras semanas de gestacion. Los pacientes suelen per-
manecer asintomaticos en las primeras semanas de vida
aunque evolutivamente pueden presentar nodulos he-
paticos e hipertension pulmonar. El pronostico es muy
variable y so6lo precisan tratamiento si producen sinto-
matologia.

Presentamos un caso de anastomosis portosistémica
congénita en una nina con sindrome de Down.

Caso cLiNnico

Nina nacida en la semana 36 de gestacion, hija de una
mujer de 33 anos de edad, secundigesta y secundipara,
sin otros antecedentes personales de interés. El Apgar al
primer y quinto minuto fue de 5 y 8, respectivamente, y
sOlo preciso reanimacion con oxigenoterapia indirecta. El
peso al nacimiento fue 2.340 g, la longitud 46,8 cm y el
perimetro cefilico fue 30,2 cm. En el control ecogrifico
en la semana 12 de gestacion, se detectd ausencia del
conducto venoso, vena cava inferior engrosada y calcifi-
caciones intrahepaticas dispersas. Estos hallazgos se con-
firmaron en el control realizado en la semana 34 de em-
barazo. No se hallaron otras alteraciones ecograficas
sugestivas de sindrome de Down por lo que, dados los
riesgos y el estado avanzado de la gestacion, no se llevo
a cabo una amniocentesis.

En la exploracion fisica al nacimiento, se objetivo fe-
notipo sugerente de sindrome de Down. El andlisis cito-
genético demostro trisomia 21. El ecocardiograma revelo
una comunicacion interventricular muscular pequena y
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Figura 1. Angio-RM: anastomosis entre la vena porta y la
vena cava inferior a nivel del hilio hepdtico.

una comunicacion interauricular moderada. La ecografia
cerebral fue normal. Se realizO una ecografia abdominal
donde se visualizo un higado de tamano y ecogenicidad
normal con una vena porta de 0,17 cm unida a una vena
suprahepdtica de 0,7 cm de didmetro que desembocaba
en la vena cava inferior. La anastomosis entre la vena por-
ta y la vena cava inferior se confirmd en la angiorreso-
nancia magnética nuclear (figs. 1y 2).

Como Unico hallazgo clinico durante el ingreso, la nifa
presento, el octavo dia de vida, una bilirrubina total de
15,4 mg/dl, con bilirrubina directa de 0,6 mg/dl, GOT:
31 UI/l, GPT: 27 U/l y GGT: 874 UI/L. La ictericia remitio
progresivamente tras fototerapia simple. Fue dada de alta
a su domicilio con seguimiento posterior en los servicios
de hepatologia, cirugia pedidtrica y cardiologia. En el con-
trol a los 3 meses de vida, la nina presentaba hipertension
pulmonar leve controlada en el servicio de cardiologia.

DiscusioN

Las malformaciones congénitas del sistema venoso um-
bilico-portal son alteraciones muy poco frecuentes. Hay
multiples variantes, las mas frecuentes son las anasto-
mosis entre la vena porta y la vena cava y la agenesia del
conducto venoso. Con el desarrollo cardiaco asimétrico y
la rotacion intestinal en el periodo embrionario, se pro-
duce la formacion de los nuevos sistemas venosos. Uno
de ellos es el plexo venoso viteloumbilical, un sistema

Figura 2. Angio-RM: vena cava inferior retrobepdtica
marcadamente dilatada basta su entrada en la
auricula derecha. Leve disminucion de calibre
de la aorta abdominal.

vascular complejo derivado de la confluencia de las ve-
nas vitelinas y las venas umbilicales. Un desarrollo an6-
malo del mismo es el responsable de este tipo de mal-
formaciones. Hay diversas hipotesis etiologicas, las mas
consistentes son las que las atribuyen estas anomalias a
fendbmenos tromboembolicos o alteraciones de la angio-
génesis’.

Estas alteraciones no suelen presentarse de forma ais-
lada, pueden acompanarse de otras anomalias como
poliesplenia, atresia de vias biliares o malformaciones
cardiacas. Ha sido descrita también su asociacion con
determinados sindromes genéticos y con aneuploidias. La
alteracion cromosomica a la que se asocian con mayor
frecuencia es la trisomia 21145,

Las malformaciones vasculares son poco frecuentes en
ninos con sindrome de Down pero, dentro de su singu-
laridad, las mas habituales son las malformaciones del sis-
tema venoso abdominall. Se ha demostrado que los nifios
con sindrome de Down presentan alteraciones de deter-
minados factores angiogénicos que explicarian anomalias
como la disminucion del flujo placentario, el engrosa-
miento del pliegue nucal, la tendencia a hipertension pul-
monar con lesiones plexiformes y la relativa escasez de
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tumores solidos. Recientemente se ha localizado un
miembro de la superfamilia de factores de transcripcion
que interviene en la angiogénesis en el cromosoma
21q22.2%. Esta alteracion en los mecanismos de angiogé-
nesis podria justificar la asociacion de este tipo de mal-
formaciones con el sindrome de Down. Otro dato rela-
cionado con la alteraciéon vascular abdominal en estos
ninos es la frecuente deteccion de una alteracion en el
flujo sanguineo a través del conducto venoso, en el estu-
dio Doppler prenatal en fetos con trisomia 21. Esta alte-
racion es tan llamativa que muchos autores proponen el
estudio Doppler abdominal como prueba de cribado pre-
natal del sindrome de Down®!1,

Las manifestaciones clinicas son muy variables, depen-
den del tipo de malformacion. A pesar de la complejidad
de la alteracion, la mayoria de nifos permanecen asinto-
maticos. El sintoma mais frecuente en el periodo neona-
tal es la ictericia que suele ser transitoria y multifactorial.
También se pueden observar alteraciones analiticas leves
como hiperglucemia o un discreto aumento de la amo-
niemia!>13. A largo plazo, pueden aparecer nodulos he-
paticos por aumento del flujo arterial y disminucion del
flujo portal y alteraciones hemodinamicas y de la ventila-
cion, por hiperaflujo.

Dada la relativa escasez de sintomas iniciales, el diag-
nostico posnatal suele ser casual o tardio. El diagnodstico
también puede hacerse en el periodo prenatal. Gracias a
la mejora de las técnicas de imagen y al uso del Doppler
se detectan anomalias vasculares abdominales en perio-
dos muy tempranos de la gestacion, como en el caso pre-
sentado, en el que ya se objetivaron alteraciones en la se-
mana 12 de embarazo. Ante estos hallazgos, dada la
asociacion con sindrome de Down, es necesario investi-
gar otras alteraciones ecograficas sugestivas de triso-
mia 21 y proponer la realizacion de una amniocentesis
para realizar el diagnostico prenatal.

El tratamiento quirdrgico es necesario si aparecen sin-
tomas secundarios y el prondstico es impredecible a lar-
go plazo, debido a la poca experiencia que se tiene en
estos casos.

En conclusion, las alteraciones del sistema venoso ab-
dominal son probablemente las malformaciones congéni-
tas vasculares mas frecuentes en los nifos con sindrome
de Down. La deteccion de estas malformaciones durante
el embarazo hace recomendable la obtencion de carioti-
po fetal. Su diagnostico temprano es fundamental para el
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adecuado seguimiento y el tratamiento precoz de las po-
sibles complicaciones.
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