Diagnaostico
diferencial de la

hepatomegalia




Caso clinico

Nifio de 17 meses derivado desde Radiologia Pediatrica tras objetivar hepatomegalia en
ecografiaabdominal.

+ Estrefiimiento de larga evolucion. + Derivado al hospital por su pediatra al
« Tratamiento puntual con laxantes. detectar aumento del perimetro
» Calendario vacunal al dia abdominal
+ Desarrollo pondoestatural y psicomotor
adecuado :
) . L  Afebril.
« Sin otros antecedentes medicoquirdgicos de

interés. « Sin otros sintomas acompafiantes.

Exploracion fisica: Abdomen distendido, mayor en el lado derecho. Se palpa hepatomegalia

gue supera el ombligo, de consistencia blanda.
Resto de la exploracion normal.




Ecografia abdominal:

. Hepatomegalia difusa con aumento de la
ecogenicidad del parénquima hepético, sin
identificar lesiones focales

. Bazoy area pancreética sin hallazgos
patolégicos

. Rifiones de tamafio y ecoestructura
conservada

Radiografiatoracoabdominal:
. Hepatomegalia, con el I6bulo de Riedel
proyectado sobre la palailiaca derecha
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Aumento del tamafo del higado que se puede determinar por:

% Palpacion y area de matidez hepatica:
* Neonatos: sobrepasa 3 cm el reborde costal, en la linea medio clavicular
derecha
* Menores de 2 afios: sobrepasa 2 cm el reborde costal, en la linea medio
clavicular derecha
+ Mayores de 2 afios no debe sobrepasar el reborde costal derecho

s Ecografia
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Hepatomegalia: causas

« Inflamacion

K/

% Infecciones:

- Virus: VEB, CMV, VHA, VHC,
parvovirus B19

- Bacterias: endocarditis, sepsis,
infeccion de tracto urinario

- Hongos: Candida spp

- Parasitos: Toxoplasma, Leishmania,
malaria

Antecedentes neopatales
Fiebrey adenopatias
Vomitos y diarrea
Alteraciones inmunes

Tratamientos
habituales

“Toxicos y radiaciones: AINEs,
paracetamol, isoniazida.

<+ Enfermedades autoinmunes
- Hepatitis autoinmune
- Lupus eritematoso sistémico
- Sarcoidosis
- Artritis reumatoide

Inflamacion articular
A. familiares enfermedades
autoinmunes




Hepatomegalia: causas

« Deposito
% Glucégeno:
* Glucogenosis “ Proteinas anormales:
+ Diabetes mellitus + Defecto alfa-1-antitripsina
» Defecto de la glicosilacion de proteinas

* Nutricion parenteal

» Sindrome de Beckwith
< Lipidos: [ﬂ Fenotipo peculiar
< Mucopolisacaridosis setraso psicomotor
+ Sd Niemann-Pick o Gaucher etraso desarrollo pondoestatural
. - Alteraciones oculares
++ Higado graso no alcoholico * Anillo Kayser-Flo;
 Alteraciones oxidacion &cidos grasos . Catarar sorFleisher (E. Wilson)
. aratas (galactosemla)
Manchas rojo cereza (Lipidosis) J

+ Metales: hemocromatosis, E. Wilson
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Hepatomegalia: causas

« Infiltracidon celular

% Hematopoyesis extramedular % Metastasis tumores extrahepéticos
* Leucemia, linfoma, neuroblastoma

“ Sindrome hemofagocitico .
¢ Quistes

% Histiocitosis células Langerhans

Pérdig
. . " ade
« Tumores primarios hepéaticos: Equimosis Peso

- Malignos: hepatoblastoma, Adenopatias
hepatocarcinoma Sudoracisn noct

» - Benignos: hemangioendetelioma, Ictericig urna
hemangioma, teratoma, hiperplasia
nodular focal
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Hepatomegalia: causas

« Congestion vascular

“ Suprahepética

Insuficiencia cardiaca congestiva
Trastornos restrictivos del pericardio
Sd Budd-Chiari

Membranas vasculares

« Infrahepatica

Cirrosis
Enfermedad venooclusiva

Disnea

Dolor toracico

Soplo cardiaco

Edemas

Aumento circulacion colateral




Hepatomegalia: causas

« Obstruccion biliar

“ Extrahepatica
* Litiasis biliar
*  Quiste de colédoco
» Atresia biliar extarhepatica
» Parasitos
Ictericia
Heces acoélicas
Coluria

“ Intrahepatica
* Atresiabiliar intrahepéatica Z
* Fibrosis quistica
* Sindrome Alagille
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¢, Qué deberiamos
hacer?

X
0




Diagnostico diferencial

Anamnesis Exploracion fisica Analitica sanguinea

Fallo hepatico fulminante
No Si

Unidad
Colestasis franca Hepatologica
Jj l Referencial
Si

No

\Z vV
Sin Con
esplenomegalia esplenomegalia
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Diagnostico diferencial

Hiperbilirrubinemia == Bilirrubina directa

Patréon de necrosis 11 GOT, GPT
1t GGT. FA y Bil directa

* Hepatitis viricas * Hepatitis autoinmune
* VirusA,B,CyE. ; . .
. V'élésy CMV Y "~ Hipergammaglobulinemia
Ac ANA, AML, SLA,
"~ Serologiavirica antiLMK

* E. Wilson: infrecuente en menores de 3 afios « Toxicos
« Valproato, paracetamol,

= Cobre en orina antibiéticos. ..
Ceruloplasmina
Estudio oftalmol6gico > Niveles
Biopsia hepatica  Servicio de
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Diagnostico diferencial

Hiperbilirrubinemia == Bilirrubina directa
Patron de colestasico 11 GGT. FAy Bil directa
1 GOT, GPT

 Obstruccioén biliar

"~ Ecografia abdominal

* Quiste colédoco Patron obstructivo

* Nutricion parenteral

« Infeccion por paréasitos ~  Parésitos en heces
Leishmania en plasma
Serologia toxoplasma
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Diagnostico diferencial

Hiperbilirrubinemia =  Bilirrubina indirecta o mixta

« Anemia hemolitica * Sepsis
1 LDH o 1 reactantes fase aguda
| Haptoglobina C> Bioquimica, Leucocitosis
hemogramay
coagulacién
« Insuficiencia cardiaca
congestiva (ICC) » Coagulacion intravascular
diseminada
1 pro BNP

: ; Coagulacion alterada
> Ecocardiografia
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Diagnostico diferencial

Sin hiperbilirrubinemia Con esplenomegalia
* Leucemial/Linfoma « Enfermedad de deposito
* Lisosomales
= Biopsia médula 6sea - Mucopolisacaridosis
Ecografia abdominal « Peroxisomales
TC/RMN
Analitica sanguinea . -
Morfologia sangre periférica :> Biopsiahepaiica

Aminoécidos en plasma y orina
Metabolismo hierro y cobre

* Infeccidn por parasitos
« ICC
"~ Parésitos en heces

Leishmania en plasma
Serologia toxoplasma
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Diagnostico diferencial

Sin hiperbilirrubinemia Sin esplenomegalia

« Tumores primarios Absceso/Quiste

*  Hepatoblastoma > Ecografia/TC/RMN

) Hepatocfarcmoma Analitica sanguinea
*« Hemangiomas

 E. Deposito

= Biopsia hepatica « Glucogenosis
Ecografia abdominal «  +/- Mucopolisacaridosis
TC/RMN
Analitica sanguinea "~ Analitica sanguinea

Biopsia hepatica

* Hepatitis autoimnune/virica

Esteatohepatitis

"~  Analitica sanguinea
Ecografia abdominal
Biopsia hepatica
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Volviendo al caso clinico...




Caso clinico: estudio

* Peso: 10.58 kg (P24, -0,70DE). , Longitud: 75.5 cm (P2, -1,97DE). , PC: 45.5 cm (<P1, -2,48DE).

+ IMC: 18.56 kg/m2(P82, 0,93DE). , SC: 0.45 m2.

£

Peso L]

Talla
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Caso clinico: estudio

Estudios con normalizaciéon
del resultado

» Lactato

* Triglicéridos

« CK

+ Alfa-fetoproteina
* Bilirrubina

» Coagulacion

* Hemograma

* lones, funcién renal, albumina, perfil
férrico, PCR

+ Gasometria

* Morfologia sangre periférica

* Testdel sudor

* Cobrey ceruloplasmina

* Fondo de ojo

» Estudio cardiolégico

* Serologia — > VHA, VHB, VHC, VHE, VIH
. |nmunog|obu|inas CMV, VEB, TOXOpIasma,
Brucella, Parvovirus, Borrelia

» Perfil tiroideo
« Amonio

* Fibroscan SerViICio (’!E
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Caso clinico: estudio

Estudios alterados

» Control ecografico: persistencia de hepatomegalia con aumento de la ecogenicidad del
parénquima.

* Bioquimica: GOT 504U/L, GPT 380U/L, GGT 218UI/L, FA 453U/L

* Autoinmunidad: Anti-nucleares (ANA) 1/160, anti-musculo liso (ASMA) 1/80,
anti-mitocondriales negativos

* Glucemia: limites bajos en ayuno
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Diagnostico diferencial

Anamnesis Exploracion fisica Analitica sanguinea

Fallo hepatico fulminante

; X

Unidad
Hepatoldgica
l Referencial

I
V

5 Colestasis franca

No

Sin
esplenomegalia

Servicio de
* . Pediatria

f DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERA




Sin hiperbilirrubinemia Sin esplenomegalia

« Tumores primarios » Absceso/Quiste

*  Hepatoblastoma ~  Ecografia/TC/RMN

) Hepatocfarcmoma Analitica sanguinea
*« Hemangiomas

i Biopsia hepética / * E. Deposito _
Ecografia abdominal * Glucogenosis
Ecografia/TC/RMN / * +/- Mucopolisacaridosis

Analitica sanguinea » ;
> Analitcasanguinea  §

" L. ) Biopsia hepatica
* Hepatitis virica/autoinmune , P g
®

" Serologiavirica / - Esteatohepatitis

= Ac ANA, AML, SLA > Analitica sanguinea /

antiLMK Ecografia abdominal

el of Servicio de
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Hepatopatia de etiologia desconocida caracterizada por:

o Actividad necroinflamatoria crénica
o Fenomenos inmunoldgicos:
* Autoanticuerpos circulantes

« Concentracion elevada de gammaglobulina sérica 80% de los pacientes

HAI Tipo |
% ANA, Ac antimusculo liso (ASMA)

s SLA, AMA, pANCA
 Edad media inicio: 10 afos
Asociado a:

« Enfermedad inflamatoria intestinal
* Colangitis esclerosante

responden bien a
inmunosupresores

HAI Tipo Il

% LKM1lyAclLCl
« Edad media inicio: 6,5 afos

Mayor riesgo de resistencia al
tratamiento
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Hepatitis autoinmune (HAI)

Anticuerpos , *
i + Hepatomegalia HAI
positivos P g

Respuesta
Biopsia a
tratamiento

Clinicay
analitica

¥ ¥ ¥

NO CUMPLE CRITERIOS = OTRO DIAGNOSTICO
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Glucogenosis

Enfermedades metabdlicas caracterizadas por un trastorno del metabolismo del

glucogeno

« Fisiopatologia hepatica hipoglucémica: tipos la, b, Ill, VI

. Fisiopatologia muscular: tipos V, VIl y los defectos de la glucolisis que no causan
acumulacion de glucogeno

. Fisiopatologia peculiar: tipos Il y IV

Glucogenosis hepaticas ﬁ padre i Madre

portador portadora

Déficits de enzimas implicadas en el metabolismo

hepatico del glucogeno. Pueden dar: | I
Hepatomegalia
Hipoglucemia I M Il HH
Retraso del crecimiento

sano portador portador  enfermo

Suelen ser de herencia autosdmica recesiva
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Tipode GSD Caracteristicas clinicas Alteraciones bioquimicas

la, von Gierke Hepatomegalia +++, retraso del Hipoglucemia +++, acidemia lactica,

+ grave crecimiento uricemia++, lipidemia, cetosis leve

Ib Hepatomegalia, retraso del crecimiento, Hipoglucemia +++, acidemia lactica,
neutropenia, ulceras orales e uricemia++, lipidemia, cetosis leve

I, Cori, Forbes Hepatomegalia, retraso del crecimiento  Hipoglucemia, cetosis++,
hiperlipidemia, CK, transaminasas
IV, Andersen Hepatomegalia, retraso del crecimiento, Hipoglucemia infrecuente
distension abdominal, cirrosis
VI, Hers Hepatomegalia, retraso del crecimiento, Hipoglucemia, cetosis leve
distension abdominal
IXa,c Hepatomegalia, retraso del crecimiento  Hipoglucemia, cetosis leve,
(GSD-IXa:herencia ligada al X) hiperlipidemia moderada
IXb Hepatomegalia, retraso del crecimiento  Hipoglucemia, cetosis leve,
Hipotonia, debilidad muscular hiperlipidemia moderada
S. Fanconi-Bickel Hepatomegalia, tubulopatia de Fanconi, Hipoglucemia (ayuno), glucosuria,
retraso del crecimiento hiperaminoaciduria, acidosis, Servicio de
hiperfosfaturia,... Pediatria
Las glucogenosis hepaticas, origen y tipos [Internet]. DEPATAIENTEE LD

Hosbpital Sant Joan de Déu. 2014



Es esencial determinar la presencia de fallo hepatico fulminante, y por tanto la
necesidad de derivar a la Unidad Hepatologica de Referencia (H. La Fe)

Determinar la presencia de colestasis y hepatoesplenomegalia ayuda a clasificar
las enfermedades y realizar un diagnostico

En la mayoria de los casos se tratara de enfermedades multisistémicas que
precisaran manejo multidisciplinar (cardiologia, enfermedades infecciosas,
oncologia...)

La evolucion de la clinica y de las pruebas complementarias ayudara a
determinar y confirmar el diagnostico
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