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A Elettra, 14 anni e 4 mesi, viene riscontrata una epa-
tomegalia di consistenza dura, e soprattutto una imponen-
te splenomegalia, durante una visita in PS per un lieve
incidente stradale. L’ecografia mostra la persistenza della
vena ombelicale e I’ecocolordoppler la presenza di shunt
porto-sistemico spontaneo tra ramo sinistro della vena
porta e vena iliaca esterna, con il riscontro di rami portali
intraepatici filiformi (Figura). 11 suo bilancio epatico ¢
rigorosamente normale, cosi come 1’anamnesi familiare e
personale. AI’EGDS viene rilevata una gastropatia con-
gestizia in assenza di varici esofagee.

Una RM del fegato evidenzia inoltre quattro lesioni fo-
cali con le caratteristiche della iperplasia nodulare rigene-
rativa. Vengono anche rilevate due formazioni litiasiche
nel rene sinistro.

La biopsia epatica conferma I’ipotesi diagnostica di fi-
brosi epatica congenita (FEC). Un ecocardiocolordop-
pler con bubble test ¢ compatibile con la presenza di pic-
cole fistole artero-venose polmonari.

La FEC ¢ una rara (1:20.000-1:40.000 nati vivi) cilio-
patia ereditaria a trasmissione autosomica recessiva se-
condaria a mutazioni del gene PKHD1 che codifica la fi-
brocistina/poliductina. Il gene ¢ espresso in rene, fegato,
pancreas, polmone. Sono state riportate oltre 300 muta-
zioni, il tipo di mutazione non ¢ predittivo dell’outcome
né della patologie epatica o extra-epatica. L’epatopatia
quindi si inserisce nel contesto di un disordine multiorga-
no a espressivita variabile. LA FEC pud essere isolata o
associarsi tipicamente alla malattia policistica renale auto-
somica recessiva (ARPKD) o ad altre ciliopatie (nefronof-
tisi giovanile, sindrome di Meckel-Gruber, sindrome di
Bardet-Biedl). Istologicamente ¢ caratterizzata da una ab-
norme proliferazione duttulare con disposizione circolare
al confine porto-lobulare (ductal plate malformation) con
fibrosi lassa periportale ed ectasie duttali che possono in-
teressare anche le vie biliari di medio e grande calibro
(malattia di Caroli). Mentre la malattia renale, se presente,
pud manifestarsi gid in eta neonatale o nella prima infan-
zia, 1 segni e i sintomi epatici divengono manifesti nella
seconda infanzia o nell’adolescenza. Le manifestazioni
epatiche sono specificamente correlate da una parte allo
sviluppo di ipertensione portale severa a rischio di san-
guinamento e dall’altra a colangiti ricorrenti. Il bilancio
bioumorale epatico ¢ appunto tipicamente normale, ma
possono essere presenti alterazioni derivanti dalle compli-
canze, quali: i segni di ipersplenismo (piastrinopenia e
leucopenia) o le alterazioni degli indici di colestasi in ca-
so di colangite. Non esiste una terapia specifica, essa € in
genere sintomatica e diretta al trattamento delle compli-
canze: legatura delle varici esofagee a rischio emorragico
e trattamento antibiotico per via generale in caso di co-
langite. In caso di ipertensione portale intrattabile puo es-
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sere proposto uno shunt porto-sistemico. In rari casi la
FEC sviluppa complicanze tali da diventare
un’indicazione al trapianto di fegato quali: la sindrome
epatopolmonare, le colangiti batteriche intrattabili o
I’ascite intrattabile. Se coesiste insufficienza renale ¢ in-
dicato il trapianto combinato rene-fegato.

La storia di Elettra dimostra come la diagnosi possa av-
venire in maniera assolutamente casuale nell’adolescenza
(splenomegalia, leuco/piastrinopenia da iper-splenismo).
Inoltre nel caso specifico la ripermeabilizzazione della

vena ombelicale con I’imponente shunt spontaneo porto-
sistemico ha fino a ora impedito la formazione di varici
esofagee. Sono tuttavia osservabili i quadri di iperplasia
nodulare rigenerativa secondari alla anomala vascolariz-
zazione portale e specialmente la presenza di segni inziali
suggestivi dello sviluppo della sindrome epatopolmonare,
che in caso di progressione del quadro e dello sviluppo di
desaturazione trasformerebbe una condizione a prognosi
favorevole in una con indicazione assoluta al trapianto di
organo.
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