
Arch Argent Pediatr. 2024;122(5):e202310246Reporte de casos

1 

Agenesia de la vesícula biliar: una serie de casos 
multicéntrica y revisión de la literatura

a Servicio de Gastroenterología, Hepatología y Nutrición Pediátrica, CHU Mère-enfant Sainte-Justine de Montréal, Montreal, 
Canadá; b Departamento de Hepatología y Trasplante Hepático, Sanatorio de Niños de Rosario, Rosario, Argentina; 
c Departamento de Pediatría de la Universidad de Montreal, Montreal, Canadá.

Correspondencia para Guillermo Costaguta: gcostaguta5@gmail.com 

Financiamiento: Ninguno.

Conflicto de intereses: Ninguno que declarar.

Recibido: 21-10-2023
Aceptado: 31-1-2024

Guillermo Costagutaa , Alejandro Costagutab, Fernando Álvareza,c 

doi (español): http://dx.doi.org/10.5546/aap.2023-10246
doi (inglés): http://dx.doi.org/10.5546/aap.2023-10246.eng

Cómo citar: Costaguta G, Costaguta A, Álvarez F. Agenesia de la vesícula biliar: una serie de casos multicéntrica y revisión de la literatura. Arch 
Argent Pediatr. 2024;122(5):e202310246. 

Esta obra está bajo una licencia de Creative Commons Atribución-No Comercial-Sin Obra Derivada 4.0 Internacional. 
Atribución — Permite copiar, distribuir y comunicar públicamente la obra. A cambio se debe reconocer y citar al autor original. 
No Comercial — Esta obra no puede ser utilizada con finalidades comerciales, a menos que se obtenga el permiso. 
Sin Obra Derivada — Si remezcla, transforma o crea a partir del material, no puede difundir el material modificado.

RESUMEN
La agenesia de la vesícula biliar es una entidad rara en pediatría con una evolución normalmente silente, 
y representa un desafío diagnóstico para el médico que enfrenta estos casos por primera vez. Algunos 
pacientes pueden, sin embargo, presentar síntomas que simulan otras patologías del árbol biliar, y 
muchos de ellos son operados ante esta sospecha. Sin embargo, el diagnóstico oportuno de esta entidad 
permite llevar a cabo un tratamiento médico que muchas veces es suficiente para resolver el problema 
del paciente. Si bien es una condición benigna, los pacientes suelen presentar otras malformaciones 
asociadas que son más graves en naturaleza y que deben investigarse activamente para poder derivarlos 
a los especialistas de manera oportuna. 
Presentamos nuestra experiencia en el diagnóstico y tratamiento de estos pacientes, así como una breve 
revisión de la literatura. Esperamos que sea de utilidad para el médico que encuentre un caso similar.
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INTRODUCCIÓN
La agenesia de la vesícula biliar (AV) es una 

entidad rara con una incidencia reportada de 10-
65/100 000,1,2 pero puede ser mayor dada su 
naturaleza silente. Sin embargo, puede presentar 
síntomas como dispepsia, dolor en el hipocondrio 
derecho, o intolerancia a los alimentos grasos, al 
igual que otras enfermedades del árbol biliar. Es 
más frecuente en mujeres (3:1) y se diagnostica 
durante la tercera década, frecuentemente 
durante una colecistectomía.3,4 

E l  d iagnós t i co  puede  rea l i za rse  con 
ecografías, pero los remanentes fibróticos de 
la vesícula agenésica pueden interpretarse 
como escleroatrofia en pacientes con colecistitis 
recurrente. En casos inciertos, la resonancia 
magnética o la ecoendoscopia pueden contribuir 
en el diagnóstico.5 Si bien la l i teratura en 
pediatría es escasa, parece asociarse con 
otras malformaciones, aunque existen casos 
aislados.6 

El  reconocimiento de esta ent idad es 
impor tan te  pa ra  e l  ped ia t ra ,  ya  que  e l 
diagnóstico oportuno permite evitar exámenes 
y procedimientos innecesarios que incrementan 
la morbimortal idad.7 Con esto en mente, 
p resentamos nuest ra  exper ienc ia  en e l 
diagnóstico y tratamiento de estos pacientes, 
junto con una breve revisión de la literatura.

POBLACIÓN Y MÉTODOS
Revisión retrospectiva de las historias clínicas 

del CHU Sainte-Justine y el Sanatorio de Niños 
de Rosario entre 2015 y 2023. Se incluyeron los 
pacientes con diagnóstico de AV, sin importar 
la metodología diagnóstica. Se anotaron los 
resultados de estudios complementarios, 
condiciones asociadas, tratamientos y evolución. 
Se excluyeron los diagnósticos inciertos y las 
atresias de vías biliares. Se obtuvo un permiso 
de los centros participantes para la revisión 
de las historias clínicas y la publicación de los 
resultados.

CASOS CLÍNICOS 
Se recuperaron ocho casos de AV, tres 

masculinos y cinco femeninos. Las características 
de los pacientes se muestran en la tabla 1. La 
edad media fue de 5,7 años (± 2,1 años). Cinco 
pacientes fueron diagnosticados durante una 
investigación por dolor abdominal; en cuatro 
se atribuyó a la AV. De ellos, tres mejoraron 
con cambios de la dieta y uno con ácido 
ursodesoxicólico (UDCA). Un paciente presentó 

aumento de enzimas hepáticas. Dos presentaban 
ausencia de la vesícula en ecografías prenatales.

Los laboratorios fueron anormales en tres 
pacientes: la alanino-aminotransferasa (ALT) 
hasta 3 veces el valor normal y la gama-
glutamiltransferasa (gGT) hasta 6 veces. La 
bilirrubina fue normal en todos. La ecografía fue 
diagnóstica en todos los casos y demostró en 
repetidas ocasiones y por diferentes operadores 
la ausencia de la vesícula biliar a pesar del ayuno 
superior a 6 horas. 

E n  c u a t r o  p a c i e n t e s  s e  r e a l i z ó  u n a 
colangiopancreatograf ía por  resonancia 
magnética que convalidó el diagnóstico. En dos 
estudios se observó dilatación del colédoco y, 
en otros dos, lesiones quísticas intrahepáticas 
no comunicantes con el árbol biliar. Estas no 
eran compatibles con vesículas hipoplásicas ni 
ectópicas. Ningún paciente tenía lesiones de las 
vías biliares intrahepáticas (Figura 1). 

En un paciente se realizó una biopsia hepática 
por la persistencia de la hipertransaminasemia, 
se observó fibrosis F1 con inflamación moderada 
y reacción neoductular. Este paciente normalizó 
el perfil bioquímico con UDCA. Ningún paciente 
fue sometido a cirugía.

Siete pacientes presentaban alguna condición 
asociada. En tres se encontraron mutaciones 
genéticas: una deleción del cromosoma 12, una 
deleción del cromosoma 16 y un síndrome de 
Beckwith-Wiedemann. Un paciente presentaba 
criptorquidia y atrofia renal; otro, hipospadias. 
Un paciente tenía un onfalocele con situs 
mesentérico invertido y un paciente, pancreas 
divisum. Se encontró un caso de persistencia 
de la vena cava superior izquierda. Un paciente 
presentaba clinodactilia que requirió corrección 
quirúrgica. Finalmente, un paciente presentaba 
hipoplasia de la vena porta derecha, quiste del 
cordón umbilical y ventriculomegalia.

DISCUSIÓN
La vesícula biliar se desarrolla durante el 

cuarto mes de vida intrauterina a partir de una 
protuberancia del intestino primitivo, que se divide 
en el hígado y los ductos císticos primordiales. 
Estos últimos se vacuolizan, para luego migrar a 
su posición final en la fosa vesicular.8 Fallas en 
estos procesos resultan en AV o ectopia.9 

La AV se caracteriza por la ausencia de 
la vesícula en presencia de un árbol biliar 
normalmente desarrollado, contrario a la atresia 
de vías biliares. La presentación es variada: el 
35 % se diagnostica de manera incidental; el 50 % 
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desarrolla síntomas que, paradójicamente, imitan 
aquellos de una colecistitis o coledocolitiasis; 
y el 15 % son hallazgos post mortem.1 La 
fisiopatología de los síntomas se desconoce, 
pero se hipotetiza que se deben a la estasis 
biliar dentro del canal hepático común, que 
suele dilatarse al funcionar como reservorio 
de bilis. En nuestra serie, encontramos dos 
pacientes con dilatación del colédoco con unión 
biliopancréatica normal. Hasta el 60 % de los 
pacientes desarrollan litiasis biliares.9 Otra 
explicación es la disquinesia biliar, similar a la 
encontrada en el síndrome poscolecistectomía.10 

El diagnóstico de AV tiene gran importancia, 
ya que el tratamiento no es quirúrgico, sino con 
antiespasmódicos o UDCA.11 Algunos autores 
han descrito la utilización de esfinterotomía 
de l  es f ín te r  Odd i  en  casos  de  fa l la  de l 
tratamiento médico y persistencia de síntomas.12 
Procedimientos mínimamente invasivos pueden 
ser útiles, ya que muchos pacientes reportan 
resolución de los síntomas, probablemente 
debido a la lisis de adherencias y remanentes 
fibrosos.9 

La ecografía es útil para la evaluación del 
hígado y el árbol biliar, pero la sensibilidad 
descrita es del 61 %. Esto se debe no a la 
incapacidad de diagnosticar la AV, sino al 
hallazgo erróneo de una vesícula cuando esta 
no se encuentra presente. La interposición 
del duodeno en la fosa vesicular, sumada a la 
expectativa de encontrar la vesícula biliar en 
un paciente sin cirugías previas, explica estos 
casos.1,5 Lamentablemente, esto causa que los 
pacientes sintomáticos sean diagnosticados 
durante un procedimiento quirúrgico innecesario. 
Otra metodología diagnóstica útil es la resonancia 
magnética, y algunos autores la recomiendan tras 
la sospecha intraoperatoria de AV para excluir 
la presencia de una vesícula ectópica.4,13 Cabe 
destacar que, si bien la bibliografía considera la 
colangiografía (intraoperatoria o por resonancia 
magnética) como el estándar de oro, en ningún 
caso los estudios invasivos aportaron información 
que invalidara los hallazgos ecográficos. La 
ecoendoscopia permite la evaluación del árbol 
biliar sin los riesgos de una cirugía, pero es 
infrecuente su uso como principal método 

Figura 1. Colangiopancreatografía por resonancia magnética de diferentes pacientes

Agenesia vesicular en cuatro pacientes diferentes, con ausencia completa de la vesícula, así como del canal cístico en todos 
los casos. 
A. Dilatación del colédoco y del conducto hepático izquierdo (flecha gruesa) con un Wirsung y una unión biliopancréatica 
normales (flecha delgada). 
B. Lesión quística intrahepática no comunicante (flecha gruesa), con un colédoco y una unión biliopancréatica normales (flecha 
delgada).
C y D. Dilatación del colédoco proximal (flecha gruesa) con un colédoco distal normal.
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diagnóstico, y tampoco se encuentra libre de 
complicaciones.1,7 

S i  b i e n  l o s  p a c i e n t e s  s u e l e n  s e r 
asintomáticos, pueden hallarse de manera 
incidental hipertransaminasemia leve o colestasis 
moderada, como fue el caso en tres de nuestros 
pacientes. Probablemente, esto se deba a estasis 
biliar, ya que observamos dilatación del árbol 
extrahepático en dos pacientes, y la biopsia de 
un paciente mostró proliferación colangiolar con 

cierto grado de inflamación focal.
La AV ha sido descripta como parte de 

síndromes malformativos como la tetralogía 
de Fal lot,  defectos del septo ventr icular, 
atresia duodenal,  malrotación intest inal , 
pancreas divisum, agenesia renal, criptorquidia 
y sindactilia.14 Ha sido asociada también a 
síndromes genéticos como la trisomía 18 o el 
síndrome de Beckwith-Wiedeman.1 Los hallazgos 
en nuestra serie de pacientes son compatibles 

Tabla 1. Características de los pacientes
Sexo	 Edad	 Razón de consulta 	 Laboratorios	 Imágenes	 Biopsia	 Condiciones	 Tratamiento	 Respuesta 
		  o síntoma				    asociadas

M	 4 años	 Colestasis 	 ALT 2,5 x VN	 Ecografía: ausencia de la VB	 • F1	 • Mutación	 UDCA	 Sí 
		  Hipertransaminasemia	 gGT 6 x VN 	 a pesar de ayuno >4 horas. 	 • Inflamación	 cromosoma 
				    Dilatación del colédoco.	 moderada	 12q15q2131 
				    CPRM: ausencia de VB.	 • Reacción	 • Hidronefrosis	  
				    Dilatación fusiforme del colédoco 	 ductular	 • Atrofia renal bilateral 
				    y canales hepáticos derechos		  • Reflujo vesicoureteral 
				     e izquierdos. Vía intrahepática 		  • Criptorquidia 
				    normal.		  • Agenesia cuerpo calloso	

F	 15 días	 Ausencia VB en 	 Normales	 Ecografía: ausencia de la VB	 No	 • Deleción parcial 16p12.2	 No	 NA 
		  ecografías prenatales	  	 a pesar de ayuno >4 horas. 		  • Hemangiomas cutáneos 
				    Vías biliares intra- y 		  • Persistencia de la VCSI 
				    extrahepáticas normales.	 	 que drena en el seno  
						      coronario

F	 5 años	 Dolor abdominal difuso	 Normales	 Ecografía: VB no visualizada	 No	 • Síndrome	 Cambios	 Sí 
		  (diagnóstico incidental)		  a pesar de ayuno >4 horas. 		  Beckwith-Wiedemann	 dietarios 
				    Vías biliares intra- y 		  • Polihidramnios 
				    extrahepáticas normales.	 	 • Onfalocele 
						      • Situs mesentérico invertido		

M	 7 años	 Dolor abdominal difuso	 Normales	 Ecografía: ausencia de VB	 No	 • Estenosis hipertrófica	 Cambios	 SÍ 
		  (diagnóstico incidental)		  CPRM: formación quística y 		  del píloro	 dietarios 
				    poliseptada en la fosa vesicular. 		  • Hipospadias 
				    Quistes hepáticos simples 		  • Diarrea crónica 
				    segmentos V y VIII.	 	

M	 7 años	 Dolor abdominal difuso	 ALT N	 Ecografía: ausencia de VB a	 No	 • Pancreas divisum	 UDCA	 Sí 
		  (diagnóstico incidental)	 gGT 1,5-2 x-VN	a pesar de ayuno >4 horas.		   
				    CPRM: dilatación fusiforme  
				    del colédoco (quiste colédoco tipo I).	 	 	

F	 9 años	 Dolor abdominal	 ALT 3 x VN	 Ecografía: ausencia de VB	 No	 • Clinodactilia	 UDCA	 Sí 
		  Dispepsia	 gGT 6 x VN	 a pesar de ayuno >4 horas. 
		  (diagnóstico incidental)		  Lesión intrahepática
 				    quística multiseptada. 
				    CPRM: ausencia VB. Lesión  
				    quística a nivel del hilio hepático.	

F	 8 años	 Dolor abdominal	 Normales	 Ecografía: ausencia de la VB	 No	 No	 No	 NA 
		  (diagnóstico incidental)		  a pesar de ayuno >4 horas.  
				    Vías biliares intra- y  
				    extrahepáticas normales.	

F	 Prenatal	 Ausencia de VB en 	 Normales	 Ecografía: ausencia de VB.	 No	 • Quiste cordón umbilical	 No	 No 
		  ecografías prenatales		  Hipoplasia de la vena porta 		  • Ventriculomegalia 
				    derecha. Vasos umbilicales normales.	

F: femenino; M: masculino; ALT: alanino-aminotransferasa; gGT: gama-glutamiltransferasa VN: valor normal; VB: vesícula biliar; UDCA: ácido ursodesoxicólico; 
VCSI: vena cava superior izquierda; NA: no aplicable; CPRM: colangiopancreatografía por resonancia magnética.
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con lo reportado en la literatura, con solo un 
paciente con AV como hallazgo aislado, sin otras 
malformaciones asociadas.

La AV sigue siendo una entidad infrecuente 
en la población pediátrica y, por tanto, su 
diagnóstico es un desafío para el pediatra, 
cirujano o radiólogo a cargo. A pesar de que 
algunos pacientes permanecen asintomáticos 
todas sus vidas, la mitad desarrollará síntomas 
no distintos a los de una patología del árbol 
biliar. Dadas las particularidades diagnósticas de 
la AV a través de una ecografía, la mayoría de 
los pacientes son sometidos a procedimientos 
invasivos innecesarios durante los cuales se 
convalida el diagnóstico. Debe recordarse 
que la ecografía hecha con ayuno suficiente 
y en manos de un operador hábil parece ser 
suficiente para diagnosticar la AV. La presencia 
de asas intestinales interpuestas en la fosa 
vesicular puede plantear dudas diagnósticas, 
ya que pueden confundirse con la apariencia 
de una vesícula biliar distendida. En estos 
casos, procedimientos más invasivos pueden 
ser necesar ios para val idar la sospecha 
diagnóstica. Si bien la literatura hasta el momento 
considera que la colangiografía intraoperatoria 
es el estándar de oro para el diagnóstico de 
esta entidad, nuestra experiencia demuestra 
que probablemente no sea así. Ningún autor 
ha reportado un caso donde la ecografía haya 
mostrado la ausencia de la vesícula para luego 
descartar el diagnóstico usando métodos más 
invasivos. Es decir, todos los casos donde la 
ecografía mostró la ausencia de la vesícula 
fueron convalidados (posiblemente de manera 
innecesaria) mediante otro procedimiento.

Debe tenerse en cuenta que, si bien la AV en 
sí misma es una condición benigna, la dilatación 
del colédoco puede volverse sintomática con el 
tiempo e incluso llevar al desarrollo de litiasis 
biliares. Algunos pacientes pueden, además, 
presentar alteraciones de laboratorio que podrían 
hacer sospechar otras entidades. Por tanto, el 

reconocimiento precoz es de vital importancia, 
ya que el tratamiento quirúrgico no está indicado 
en la mayoría de los casos. Más importante aún 
es el hecho de que la mayoría de estos pacientes 
presentan otras malformaciones asociadas, las 
cuales suelen ser más graves que la AV y deben 
ser derivadas a los especialistas indicados. n
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