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RESUMEN: Introduccion. El shunt portosistémico congénito (SPSC) es
una patologia muy poco frecuente, descrita por primera vez en 1793
por John Abernethy. Existen dos tipos de SPSC: tipo I (shunt termino-
lateral) en el que existe ausencia total de flujo portal intrahepdtico y ti-
po II (shunt laterolateral) con flujo portal parcialmente conservado. Los
SPSC tipo I se presentan predominantemente en el sexo femenino y se
asocian con multiples malformaciones como poliesplenia, malrotacién
y cardiopatia. Los tipo II, ain mds raros, afectan a ambos sexos y no
suelen presentar malformaciones asociadas. La encefalopatia hepdtica
es una complicacién posible en ambos tipos de SPSC en la edad adul-
ta. El trasplante hepdtico es el Gnico tratamiento descrito para el SPSC
tipo I cuando se vuelve sintomatico, mientras que la ligadura del shunt
es una opcidn quirdrgica para el tipo II.

Objetivo. Analizar nuestra experiencia en el diagndstico y manejo de
pacientes con esta malformacion.

Material y métodos. Presentamos cuatro casos de SPSC, tres tipo I 'y
uno tipo I, diagnosticados en nuestro servicio entre enero de 1997 y
marzo de 2005.

Resultados. De los cuatro casos que presentamos, 3 son varones y |
mujer, diagnosticados entre los 0 y 28 meses de edad. Tres casos de
SPSC son tipo I, 2 varones y una mujer que fue diagnosticada prena-
talmente en la semana 12 de gestacion. El inico paciente con shunt
tipo I es vardn. La sintomatologfa inicial en los 2 chicos con SPSC ti-
po I fue esplenomegalia e hiperesplenismo, con desarrollo ponderoes-
tatural normal. Ninguno presentd cardiopatia. Uno de ellos tiene re-
traso psicomotor leve, rasgos dismorficos y telangiectasias faciales. Es-
te presenta una coagulacién normal con disfuncién hepética crénica
(transaminasas elevadas) y nédulos de regeneracion en las pruebas de
imagen, mientras que el segundo presenta hipoprotrombinemia con ten-
dencia al sangrado capilar (hematomas y epistaxis) con funcién hepa-
tica conservada. Ambos han desarrollado hipertension portal leve y pre-
sentan signos de esteatosis en la biopsia hepatica. En el caso femeni-
no tipo I tiene cardiopatia asociada, una comunicacién interauricular y
desarrollo de ictericia neonatal fisioldgica. Su estudio de funcién he-
pética es normal, pero en la ecograffa se observan calcificaciones in-
trahepdticas. El paciente con SPSC tipo II tiene ademds un hipospadias
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y no presenta clinica relacionada con la malformacién portal. En los
cuatro casos el diagndstico fue sugerido por ecografia convencional y
Doppler, y confirmado por angiorresonancia magnética.

Todos los pacientes siguen un estrecho control clinico y radiolégico,
sin que hasta el momento hayan precisado tratamiento quirdrgico del
shunt o trasplante hepdtico.

Conclusiones. El diagndstico de este tipo de malformaciones se reali-
za a veces de forma accidental, aunque hay que tenerlo presente en
nifios con hepatopatias inespecificas.

La angiorresonancia magnética es el mejor método para el diagndstico.
Se debe realizar seguimiento de estos pacientes debido al riesgo de en-
cefalopatia hepdtica y la posible morbimortalidad asociada a la hiper-
tension portal, aunque la cirugia no se indica habitualmente hasta la
edad adulta.

PALABRAS CLAVE: Shunt porto cava congénito; Ausencia congénita de
flujo portal; Hiperplasia nodular hepdtica; Trasplante hepdtico.

CONGENITAL PORTOSYSTEMIC SHUNT.
THE ABERNETHY MALFORMATION

ABSTRACT: Background. Congenital portosystemic shunt (CEPS) is
arare condition that was first reported by John Abernethy in 1793. Two
types of CEPS are described: type I (side to end anastomosis) or con-
genital absence of the portal vein, and type II (side to side anastomo-
sis) with portal vein supply partially conserved. Type I CEPS is usually
seen in girls and associates multiple malformations as polysplenia, mal-
rotation, and cardiac anomalies. Type II is even rarer with no sex pre-
ference and no malformations associated. Hepatic encephalopathy is
a common complication of both types in adulthood. Liver transplan-
tation is the only effective treatment for symptomatic type I CEPS. A
therapeutic approach for type II could be surgical closure of the shunt.
Objective. To analyse our experience in diagnosis and management
of portosystemic shunts.

Methods. We report 4 cases of CEPS (3 type I and 1 type II) diagno-
sed between january-1997 and march-2005 in our department.
Results. We present 4 patients with ages at diagnosis ranging from 0 to
28 months, 3 type I CEPS (2 boys and 1 girl) and 1 boy type II. The ty-
pe I girl was prenatally diagnosed at 12 weeks of gestation. Initial cli-
nical signs in type I boys were splenomegaly and hypersplenism, both
with normal pondo-statural growth. No polysplenia or cardiac ano-
malies were assessed. One of them presented mild developmental de-
lay, dismorphic features and facial telangiectasias. He had normal co-
agulation tests with chronic hepatic dysfunction (high transaminases)
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and regenerative nodular lesions were seen by imaging techniques. The
other type I patient had hypoprothrombinemia, tendency to capillary
bleeding (haematomas and epistaxis) with preserved liver function.
Both patients have developed mild portal hypertension and present ste-
atosis signs at liver biopsy. The type I girl presents a 21 trisomy and as-
sociates a cardiac anomaly (interauricular communication). Her hepa-
tic function test are normal but liver calcifications can be seen by ul-
trasound.Type II child associates hypospadias but he has no clinical
sign or symptom related to the shunt. In our three cases diagnosis was
suggested by conventional and doppler ultrasound and confirmed by
angio-resonance imaging.

All our patients are included in a meticulous clinical and radiological
follow-up with no need of surgical treatment for the shunt until now.
Conclusions. Although diagnosis of these malformations could be
casual we have to think about CEPS in children presenting unspecific
liver disease.

Magnetic angio-resonance imaging is actually the best diagnosis met-
hod for CEPS.

These patients have a high risk for developing hepatic encephalopathy
and portal hypertension, so a careful follow-up is required although sur-
gery is not usually needed until adulthood.

KEY worps: Congenital portocaval shunt; Congenital absence of the
portal vein; Hepatic nodular hyperplasia; Liver transplantation.

INTRODUCCION

La importancia clinica de los shunts portosistémicos con-
génitos (SPSC) es su asociacion con otras anomalias, princi-
palmente las hepdticas y cardiacas, y porque pueden desen-
cadenar una encefalopatia hepética. Los SPSC son muy poco
frecuentes, se describieron por primera vez en 1793 por John
Abernethy. Existen dos tipos: tipo I (shunt terminolateral) en
el que hay ausencia total de flujo portal intrahepético y tipo
II (shunt laterolateral) con flujo portal parcialmente conserva-
do. Los SPSC tipo I son los mds frecuentes, actualmente se han
publicado 39 casos() y se presentan predominantemente en
el sexo femenino y asocidndose con multiples malformacio-
nes como poliesplenia, malrotacion intestinal y cardiopatia.
Los tipo II, atin mds raros pero con 22 casos publicados(, afec-
tan a ambos sexos y no suelen presentar malformaciones aso-
ciadas. La encefalopatia hepdtica es una complicacién co-
mitin de ambos tipos de SPSC en la edad adulta. El trasplante
hepético es el tnico tratamiento descrito para el SPSC tipo I
cuando se vuelve sintomdtico, mientras que la ligadura del
shunt es una opcidén quirdrgica para el tipo II.

El objetivo de este trabajo es recordar las diferencias en-
tre ambos tipos de SPSC, la utilidad diagndstica de la reso-
nancia nuclear magnética junto con la biopsia hepdtica y las
posibilidades terapéuticas.

MATERIAL Y METODOS

Presentamos cuatro casos de SPSC, tres tipo I y uno ti-
po I, diagnosticados en nuestro servicio entre enero de 1997
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y marzo de 2005. Se evaluaron sexo y edad, presentacion cli-
nica, tipo de shunt, anatomia de visceras abdominales, pa-
tologia asociada, presencia de enfermedad hepética, niveles
séricos de transaminasas, bilirrubina y amonio, manejo y es-
tado clinico actual, ademds del planteamiento terapéutico a
largo plazo. Los cuatro pacientes cuentan con una resonan-
cia nuclear magnética (RNM) y ecografia abdominal.

RESULTADOS

De los cuatro casos que presentamos, 3 (75%) son varo-
nes y 1 mujer diagnosticados entre los 0 y 28 meses de edad
(mediana 14 meses). Tres casos de SPSC son tipo I, dos va-
rones (75%) y solo una mujer, y el paciente con shunt tipo II
es varon. La nifia que tiene un SPSC tipo I fue diagnostica-
da prenatalmente en la semana 12 de gestacion. La mediana
en la edad al realizarse la RNM fue de 41 meses (1-96 me-
ses), habiéndose hecho en todos inicialmente una ecografia
abdominal. Se ha obviado realizar biopsia hepdtica en el tni-
co caso tipo II. Todos los pacientes se encuentran dentro de
un percentil de peso y talla normales y asintométicos.

Paciente 1

Nifa recién nacida con diagndstico prenatal ecografico
en la semana 12 de gestacion de agenesia del conducto de
Arancio y sindrome de Down. Otros hallazgos como una ve-
na cava inferior engrosada y calcificaciones intrahepdticas
dispersas se pudieron observar hacia la semana 34, al igual
que una resistencia aumentada de la arteria umbilical, oli-
goamnios y crecimiento intrauterino retardado. Se decide ma-
duracién antenatal con corticoides en la semana 34, el parto
fue eutdcico con un Apgar de 5/8 y un peso al nacer de 2.340
gy talla de 47 cm, sin presentar problemas respiratorios. La
ecograffa posnatal sefiala una rama portal izquierda aumen-
tada de tamailo, con la presencia de un shunt portocava (in-
ferior) y calcificaciones intrahepdticas. En la RNM podemos
apreciar un shunt portocava congénito a nivel del hilio he-
pético (Fig. 1), la vena cava retrohepdtica estd dilatada y la
aorta abdominal presenta una leve disminucion de calibre des-
de la salida del tronco celiaco. El higado, de tamafio, mor-
fologia e intensidad de sefial es normal.

Paciente 2

Varén de 23 meses de vida que desde el tercer mes de vi-
da tiene seguimiento médico por esplenomegalia. A los 10
meses de vida presenta signos de hiperesplenismo, hiper-
gammaglobulinemia y desnutricién. En la ecografia abdo-
minal se puede apreciar signos de esteatosis hepdtica, con au-
mento del tamafio renal, circulacién colateral en hilio hepé-
tico, arteria cistica y géstrica izquierda. La RNM muestra un
higado pequefio con l6bulo caudado hipertréfico y signos de
hipertension portal con cavernomatosis de la porta y un shunt
de la vena mesentérica con la cava, ademas de ausencia de
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Figura 1. En esta RNM de una nifia recién nacida se sefiala un shunt
portocava congénito a nivel del hilio hepético (malformacién de
Abernethy tipo I). Esta paciente contaba con diagndstico prenatal eco-
grafico de agenesia del conducto de Arancio y sindrome de Down.

flujo portal intrahepético. El higado es compatible con ci-
rrosis, y se pueden apreciar varices cisticas, mesentéricas y
hemorroidales. Esplenomegalia de 16 cm aproximadamente
con circulacion colateral y shunt esplenorrenal. Los andlisis
muestran linfopenia, trombopenia e hipoprotrombinemia, con
transaminasas normales. El estudio inmunoldgico es normal.
La biopsia hepdtica encuentra un higado con esteatosis sin fi-
brosis. Y la endoscopia digestiva no aporta datos de vdrices
esofdgicas. A los 5 afios de edad se encuentra con tendencia
al sangrado capilar (hematomas), tinte subictérico, un soplo
I/VI, esplenomegalia y circulacién venosa colateral, resu-
miéndolo en signos evolutivamente sugerentes de hiperten-
sién portal sin obstruccién portal. El percentil de peso y ta-
lla en la normalidad.

Paciente 3

Niflo de 2 afios y 4 meses de edad con antecedentes de
sepsis neonatal al mes de vida y sangrado de tubo digestivo
alto. Tiene un color moreno de piel pero mas marcado en los
nudillos. El fenotipo es peculiar aunque con cariotipo nor-
mal. Nariz recta y telangiectasias en la regién malar de la ca-
ray térax, hipertelorismo y cierta blefarofimosis. Su paladar
es ojival y los pabellones auriculares displdsicos. Tiene un
soplo I/VI. Esplenomegalia y criptorquidia derecha. En las
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Figura 2. Malformacién de Abernethy tipo I. La flecha superior sefia-
la una hipervascularizacion biliar anémala y la inferior la importante
esteatosis hepdtica, en el momento de realizar una colecistectomia la-
paroscopica.

extremidades tiene un angioma en la rodilla y engrosamien-
to de piel sobre falange distal en algunos dedos. Debuta con
un cuadro de colecistitis asociado a colelitiasis, hipercoles-
terolemia e hipercalciuria. En el estudio radiogréfico, se pue-
de apreciar en la proyeccion simple de térax y abdomen es-
plenomegalia y ensanchamiento del mediastino, que puede
corresponder a la dilatacién de la vena cava superior y en la
ecograffa abdominal un higado normal, colelitiasis, un shunt
porto cava y esplenomegalia. Se programa colecistectomia
laparoscopica en la que se ve una vesicula biliar pequefia
acompaiiada de una red anémala de arterias. El higado tiene
un aspecto colestésico (Fig. 2). Tiene disfuncién hepdtica cré-
nica (aumento de transaminasas, LDH y CPK) que persiste
adn después de la colecistectomia y signos de hipertension
portal. La biopsia hepética nos dice que se trata de una co-
lecistitis inespecifica con tejido hepético esteatdsico de pre-
dominio periportal. La RNM advierte de una lesién focal en
el segmento VII hepdtico de unos 3 cm (Fig. 3), no ve porta
intrahepdtica y confirma el shunt portocava. En la tltima eco-
graffa de control el higado se ve disminuido de tamafio con
imdgenes nodulares, siendo la mayor de 4 cm, pudiendo tra-
tarse de nédulos de regeneracion. Esplenomegalia de 12 cm.

Actualmente con 9 afios de edad su desarrollo ha sido normal.

Paciente 4

El dltimo de los pacientes es un nifio de 2 aflos y 4 meses
de edad afecto de un hipospadias distal y que durante su es-
tudio ecogréfico uroldgico (renal) se detecta una anomalia
del eje esplenoportal, con una vena porta derecha disminui-
da de tamafio e hipoplasia del 16bulo derecho hepdtico, sin
apreciarse la vena porta. En 1a RNM se confirma esta ano-
malfa congénita portal ademds de una porta indivisa. Sin pre-
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Figura 3. Esta imagen de RNM advierte una lesion focal en el seg-
mento VII hepdtico de unos 3 cm sefialada con la flecha blanca pu-
diendo tratarse de un nédulo de regeneracion. El paciente es un nifio
con 9 afios de edad que presenta disfuncion hepdtica crénica (aumen-
to de transaminasas, LDH y CPK).

sentar trastornos en la funcion hepética se decide posponer
la biopsia hepdtica. Actualmente asintomatico.

DISCUSION

Los shunts portosistémicos congénitos (SPSC) pueden
representar un problema en la edad pediétrica como desen-
cadenantes de problemas metabdlicos, como la hiperamone-
mia o galactosemia®, y poder confundirse con las defi-
ciencias congénitas en las enzimas responsables de la sinte-
sis de la urea, ademds pueden conducir a encefalopatia en la
edad adulta.

Muchos de los casos de SPSC son diagnosticados acci-
dentalmente durante la exploracién de sus patologias aso-
ciadas como las anomalias cardfacas, disfuncién hepética u
otras. A veces, algunos de estos pacientes se detectan a cau-
sa de un trastorno psiquidtrico o cuando sufren de algtn tipo
de retraso mental secundario a la hiperamonemia crénica.

Howard y Davenport describieron a la malformacién de
Abernethy como una variante anatémica congénita de la cir-
culacién portal extrahepdtica en shunts terminolateral o late-
rolateral®. Esta descripcion se baso en la hecha por John
Abernethy en 1793 hablando sobre la existencia de dos tipos
de anomalfas portosistémicas”. Morgan y Superina® propu-
sieron la siguiente clasificacion de estas anomalias portosisté-
micas: tipo I, higado sin circulacién portal debido a un shunt
completo (ausencia congénita de la vena porta); tipo II, un
higado con circulacién portal y un shunt parcial (anastomosis
venosa porto-hepdtica). Howard y Davenport® y Morgan y
Superina® coincidieron en que todos estos pacientes con au-
sencia congénita de la vena porta (ACVP) eran mujeres.

Para comprender mejor estas anomalias congénitas es pre-
ciso resumir el desarrollo del sistema venoso embrionario,
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que nace a partir de las venas cardinales anterior y poste-
rior. En contraste, el sistema venoso portal es producto de las
venas vitelina y umbilical, las cuales drenan en el saco vite-
lino y 1a placenta respectivamente. El desarrollo del sistema
venoso portal es extremadamente complejo. La vena porta se
forma por las venas vitelinas, las cuales a su vez provienen
de la superficie anterior del saco vitelino y forman el primi-
tivo seno venoso. Hacia la 4* semana de desarrollo embrio-
nario se forman tres comunicaciones entre estas dos venas,
por lo que no es dificil imaginar cudntas anomalias pueden
originarse en la anatomia de la vena porta. Por ejemplo, una
posicion preduodenal se asocia frecuentemente a atresia de
vias biliares. El desarrollo embrioldgico de la VCI es tam-
bién complejo y derivado de varios canales venosos. El seg-
mento hepdtico de la VCI se origina de la parte final del se-
no venoso derecho y las anastomosis entre las venas viteli-
nas derecha e izquierda de la porcidn craneal del higado®.
En la circulacion fetal desde la vena umbilical izquierda se
extienden estas anastomosis a través del ductus venoso, y
existe por consecuencia una comunicacion directa entre la
vena umbilical y la VCI para asf transportar la sangre oxige-
nada desde la placenta. El ductus venoso se origina con la
apertura de la vena umbilical hacia el receso umbilical en el
higado y con drenaje hacia la VCI a través de la vena hepé-
tica izquierda'?. Normalmente, el cierre completo del duc-
tus venoso ocurre entre los 15y 29 dfas de vida extrauterina,
pero persisten comunicaciones que se describen tanto en ni-
fios como adultos-13). El proceso tan complicado del desa-
rrollo de la vena cava y su estrecha relacién con el desarro-
llo del saco vitelino pueden explicar el origen de esta rara
anomalia congénita (SPSC) y explicaria la alta incidencia de
drenajes venosos en la VCI suprarrenal.

La malformacion de Abernethy tipo I (SPSC) se subcla-
sifica en dos subtipos, tipo Ia y Ib"9, basada en la anatomia
del sistema porta (sistema venoso que establecen la vena me-
sentérica superior (VMS) y la vena esplénica (VE). En 4 ca-
sos de la revision hecha por Khoda y cols.»,1a VMS y la VE
no se unieron, por lo que hubo ausencia anatémica del siste-
ma porta (tipo Ia); todos estos pacientes eran mujeres. En
estos casos de tipo Ia, la VMS drenaba en la vena cava infe-
rior (VCI) o en la vena renal izquierda. En otros once casos
(todos varones), la VMS y la VE se unian y drenaban en un
sistema venoso (tipo Ib), en 7 la VMS drené en la porcién su-
prarrenal o suprahepética de la VCI, ademds se vefan otros ti-
pos de drenaje hacia la vena hepdtica izquierda, a un vaso
retrohepédtico o a la vena ilfaca interna. Antes, esta anomalia
s6lo se comunicaba en mujeres asociada con otras malforma-
ciones congénitas cardiacas (ductus arterioso peristente, fo-
ramen oval permeable y comunicacién interventricular o au-
ricular), atresia biliar, poliesplenia, situs inversus, displasia
multiquistica renal, displasia oculoauriculovertebral (sindro-
me de Goldenhar) y la presencia de tumores hepaticos (hi-
perplasia nodular focal, adenoma hepatocelular, carcinoma
hepatocelular y hepatoblastoma). Hoy los SPSC tipo I tam-
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bién se hacen presentes en el varén con una variable anaté-
mica y la presencia de masa palpable, segtin refieren Barton
y cols.!® que trasplantaron de higado a un nifio con shunt ti-
po I'y hepatoblastoma. Aunque no estd muy clara la etiologia
del tumor, existe una teorfa que se basa en la mutacién del gen
de la, catenina identificado como un factor importante en la
tumorogénesis del hepatoblastoma” y el adenoma de célu-
las hepdticas('®. La mutacion sucede en el microentorno he-
péatico de los pacientes que presentan una hiperplasia de cé-
lulas hepéticas como consecuencia de la agenesia portal. Las
manifestaciones clinicas son variadas, desde el retraso en el
desarrollo ponderoestatural hasta la encefalopatia severa en
pacientes adultos, sin olvidar el aumento de las transamina-
sas, el amonio y los 4cidos biliares. El tratamiento de este ti-
po de anomalia es ain muy controvertido. Para los pacientes
en los que el SPSC tipo I induce encefalopatia y enfermedad
metabdlica sin respuesta al tratamiento médico, la Gnica op-
ci6n viable es el trasplante hepdtico (TxH)®. Hay 3 casos de
TxH en pacientes con SPSC tipo I que tuvieron hepatoblas-
toma irresecable o cirrosis hepética en estadio final por atre-
sia biliar y solo 1 reporte de TxH por encefalopatia portosis-
témica debida a este tipo de shunt.

En el SPSC tipo II, la vena porta tiene una anatomia nor-
mal pero el flujo portal se recibe a través de una anastomosis
laterolateral con la vena cava. En la revision hecha por Howard
y Davenport®, los cuatro casos que describen se diagnostica-
ron durante el periodo neonatal a causa de la presencia de ic-
tericia neonatal y todos ellos eran varones, aunque Kanamori
y cols. han publicado un caso tipo II de sexo femenino, con
presencia de ductus arterioso persistente y una gran masa he-
patica®. Este tipo de SPSC puede ser tratado quirdrgicamen-
te con éxito, ligdndolo o embolizdndolo!*20, y la mejoria se
hace notar inmediatamente con un aumento del flujo hepdtico.

Desde que Rothuizen y cols.2) describieran los shunts
congénitos porto cava en perros y gatos, presentando una se-
rie de patologias asociadas como encefalopatia atdxica, co-
ma y aumento en los niveles séricos de amonio, se ha conti-
nuado estudiando este tipo de malformaciones en ratas®
2, pudiendo afiadir algunos cambios morfoldgicos en el hi-
gado de éstas como atrofia y nddulos hiperpldsicos. Al es-
tudiar los cortes hepaticos al microscopio electrénico se pu-
do comparar que los hepatocitos de estas muestras eran mas
grandes que los de un higado normal, ademds de tener un au-
mento en el reticulo rugoso endopldsmico y la densidad en el
citoplasma mitocondrial. Suponiendo asi que estos cambios
histolégicos favorecen el desarrollo de tumores en estos pa-
cientes®. También la teorfa de Starzl®® nos aporta que los
factores hepatotréficos como la insulina y el glucagén favo-
recen el crecimiento y la regeneracion del tejido hepético, por
lo que los hepatocitos anulan el flujo portal a tal grado que
se reduce la produccién de gluc6geno. Pudiendo entender que
en los casos de SPSC tipo I que se asocia a la presencia de
tumores, la reseccion de los mismos ayuda a la pronta rege-
neracion de tejido hepdtico sano.
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El diagnéstico debe estar basado en los hallazgos histol6-
gicos y radioldgicos. La ecografia y la RNM son estudios sen-
sibles que aportan datos imprescindibles en el diagndstico de
estas malformaciones congénitas, asi como de la anatomia del
higado y la aparicién de displasia o tumores hepéticos y tam-
bién de daio en el tejido cerebral. La biopsia hepatica nos mues-
tra trayectos portales con discreta vascularizacién y conductos
biliares, pero con ausencia de ramas portales, ademds de senos
perivenulares con atrofia parenquimatosa.

El tratamiento debe ser médico en todos los casos que
permanezcan asintométicos y que respondan al mismo, ex-
cepto en los casos de encefalopatia portosistémica y tumores
hepéticos irresecables.
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