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Abstract

LaSindromePrune-Belly(PBS)y unarara sindromecongenitacaratterizzatada assenzalei muscoliad-
dominali, anomaliedelle vie urinarie, ipotonia vescicalemegauretere criptorchidismo o agenesiaesti-
colare, ipertensionearteriosae malattia renale cronica (CKD)ingravescentel Oincidenza stimata da 1
ogni 35000a 1 ogni 50000nati vivi e riguarda prevalentementeil sessamaschile(97%).Descriviamaoil
casodi un pazientemaschiodi 38anni, seguitodal Maggio2011 affetto daPBSCKDguadroscintigrafico
di monorenefunzionaledestro,in et” pediatricaimpianto di protesitesticolare,plasticavescicalee cor-
rezione del pectusexcavatum.A inizio osservaziondunzione renale contratta con Crs3.3mg/dl, GFR
calcolato(MDRDR3 ml/ min, proteinuria in range nefrosico(4 g/ die), ipertensionearteriosa,anemiae
iperparatiroidismo.Nei controlli successiviil quadrofunzionalerenale peggioravanonostantelOavvidai
dietaipoproteica.Visto IDandamentfunzionale,si indirizzavail pazienteversoil trattamento sostitutivo
emodialitico. A Gennaio2013primo tentativo non riuscito di allestire una FAV,a Marzo 2013fu confe-
zionatauna nuovaFAVquestavolta benfunzionante.A Luglio 2013avviavaemodialisi.In futuro preve-
diamolOimmissioni ListaAttiva Trapiantorene (gi~ valutatala fattibilit™ chirurgica conesitopositivo).
Il nostro caso abbastanzanomaloper [Qinizidardo del trattamento sostitutivo; la SPErappresentauna
sfidamolto impegnativa,in assenzali azionetempestivaed efficacela progressioneversolOuremiaer-
minale ¢ inevitabile, ma con una corretta gestionesi pu™ arrivare al trapianto con buonepossibilit™ di
successo.

Parole chiave: emodialisi, insufficienza renale cronica, paziente adulto, Sindrome Prune-Belly, trapianto renale

Prune-Belly Syndrome: a case report

Prune-BellySyndrome(PBS)s a rare congenitalsyndromecharacterizedby the absenceof abdominal
musclesanomaliesn the urinary tract, megaureter cryptorchidism or testicular agenesishypertension
andworseningchronic kidney diseas¢CKD)Theincidenceis estimatedbetweenl out of 35,00@Gnd 1 out
of 50,00orn alive,andit affectsmalesin prevalence(97%)In the presentstudy we describethe caseof
a 38year old male patient (followed sinceMay 2011 )affectedby PBSCKD pne functional kidney at the
scintigraphy, pediatric testicular implants, bladder surgery and correction of pectusexcavatum.At the
beginningof the observationrenal function wasdeteriorated,with acreatinine3.3mg/dl, GFRcalculated
at MDRD23 ml/ min, proteinuria in nephrotic range (4 g/ day), high blood pressure,anemiaand hyper-
parathyroidism.In the following examinationsrenal function frameworkworsened despitethe adoption
of alow-protein diet. Dueto the functional trend, the patient wasprescribedhemodialysisassubstitute
treatment. In January2013afirst attempt of artero-venoudfistula (AVF)did not succeedwhile anewAVF
in March 2013resulted effective.In Julyhemodialysiswasstarted. In the future, we expectto insert the
patientin the KidneyTransplantList (sincesurgicalfeasibility hasalreadybeenpositively evaluated) Our
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caseis quite peculiardueto the late beginning of substitute treatment. Further, SPBrepresentsa chal-
lengethat, in the absencef a prompt andeffectivetreatment,inevitably it leadsto terminal uremia;nev-
ertheless, given a proper treatment, a transplant with good chances of success can be envisaged.

Key words: adult patient, chronic kidney disease, hemodialysis, prune belly syndrome, renal transplantation

Introduzione

La SindromePrune-Belly(PBS)nota anchecome Eagle-BarrettSyndrome(EGBRS) Sin-
dromeTriade* unararaformacongenitacaratterizzatadaassenzaei muscoliaddominali,
anomaliedelle vie urinarie, ipotonia vescicalemegauretere g nei maschi,criptorchidismo
0 agenesiaesticolare,ipertensionearteriosae CKDingravescente PresentaunOincidenza
stimatada 1 ogni 35000a 1 ogni 50000nati vivi (Nel ORapportsulla situazionesanitaria
del paese@dito dal Ministero della Saluteal Cap28,pagina71nella Tabellal relativa alla
frequenzae prevalenzanei nati, MCRrilevate dal totale dei Registrinel periodo 1992-1999
allavoceOSequenzdi PruneBellyCsi registravanollcasi,prevalenzanati per 100:0.08IC
95%:0.03-0.12)riguarda prevalentementeil sessamaschile(97%dei casi).LOoriginelella
SPB ancoradibattuta, marecentiacquisizionisembranaattribuirla aunamutazioneomo-
zigotedel cromosomal (numeroMIM del Fenotipo100100GenelocusCHRM3,genddcus
118494sul cromosomalq43|1]. é statadescrittaper la prima volta daFrohlich [2] nel 1839,
chiamatapoi conlOappellativdi Prune-Bellynel Novembrel 901sul bollettino del JohngHo-
pkins Hospitaldopola descrizionedi un casoda parte di Osler[3]. Unapossibilesindrome
analogaallaPBS statadescrittadal Textere Murphy [4] nel 1968chela denominaronasin-
drometriade (assenzalel testicolodestro,del rene destroe del muscoloretto dell®addome.
Nel 1978King e Prescott[5] formularono IOipotesihela malformazionedellamuscolaturae
la lassit™ addominaleeranoun fenomenosecondarioce che [Oeventprimario siastato rap-
presentatodallamancatadistensionedellOaddomeel periodofetale a causadellQostruzione
deltratto urinario. Nel1979Pagoret al. [6] suggerivanachela deficienzadellamuscolatura
addominaleeracorrelatasiaallaostruzioneuretrale cheallOespanderdellavescicaLaPBS
si sviluppamolto spess@omeconseguenzaello sviluppodi valvoleuretrali, conla predo-
minanzanel sessanaschileatratto multifattoriale. Dorste Seidelnel 1982[7] suggerirono
chela denominazioneEagle-Barretfosseunadenominazionepie appropriatadi PBSEagle
e Barrett nel 1950[8] descrisseraove casidi deficienzacongenitadellamuscolaturaaddo-
minale con associateanormalit™ genitourinarie. FocalizzarondQattenzionsul fatto chela
sintomatologiagenitourinaria non sempreera presentee che le manifestazioniostruttive
del tratto genitourinario dovevanoesserericercate e corrette in unafaseil pie possibile
precoce.Tutti i casidaloro descritti, conunasolaeccezionegranorappresentatidamaschi.
Anchein virte di questoSmolkinet al. [9] nel 2008proposerodi modificareil nomedella
forma in OAssociazionBrune BellyOsulla basedellOeterogenicitfenotipica. La prognosi
dellaPBSu™ esseramolto sfavorevolenei pazienticongraveipoplasiapolmonaree severa
displasiarenale.In coloro chesopravvivonoallOetheonataleil tassodi sviluppodi CKD» di
circail 25-30%In ogni casonon sonostati descritti molti casidi pazienti giunti alla terza
decaddli et” ancorain trattamento conservativoll casochedescriviamaoriguardaappunto
un raro esempiodi pazientecon PBSarrivato al trattamento sostitutivo emodialitico a 38
anni.

Caso clinico

Lo scopodel nostro lavoro « la descrizionedi un casodi PBSn un pazientemaschio,cau-
casicogiunto perla primavolta allanostraosservazionallOetdi 36anni, CKDnhotadal 1988

G Ital Nefrol 2014; 31 (3) B ISSN 1724-5590 b © 2014 Societ” Italiana di Nefrologia 2di6


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16710414
javascript:void(2)
javascript:void(3)
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/4231058
javascript:void(5)
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/156252
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/7070906
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/14797335
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/18388787

Sindrome di Prune-Belly: un caso clinico

quadro scintigrafico di monorenefunzionale destro, fistola retto-vescicale,con una com-
plessastoria clinica, comunenella PBSnato a termine da parto spontaneo(42 settimane,
pesoalla nascita3220grammi), riscontro alla nascitadi aplasiadei muscolidellOaddome,
sindromemal formativa urinaria, criptorchidismo. Gi" allQetdi 15giorni venivaricoverato
per valutazionee controllo, data la presenzadi addomeespansomultiplicato, ricoperto
dacute lassaprivo di parete muscolare testicoli ritenuti bilateralmentee una complessa
malformazioneurinaria, megavescicacon accennoa persistenzadellOuracanegaureteri,
idronefrosi bilaterale con notevoleriduzione della cortecciarenale, megaureteredestroe
rene ipertrofico a sinistra. Tale condizionecomportavauna funzionalit”™ renale contratta
con unOazotemidi 250mg/dl. Venivaquindi sottopostoa una nefrostomiabilaterale fun-
zionante per circa un mese,chiudendosidopo due, consentendocomungueun recupero
funzionalecon azotemiascesaa 40mg/dl. In tale occasionadiagnosidi PBSVista la parti-
colarit” del quadro,venivastudiatoil cariotipo dei genitori, risultato normale (24.12.1974)
(Figura 1 e Figura 2). DallOetdi 6 mesi ha iniziato a manifestarepuntate febbrili attri-
buibili a infezioni recidivanti delle vie urinarie (IVU). In particolar modo nei primi due
anni di vita, ma anche poi, veniva ripetutamente ricoverato causalVU recidivanti pre-
valentementeda Pseudomonasfavorite dalla presenzadi una fistola retto vescicale.ll
permaneredellOidroureteronefroslestrarendevanecessariain nuovointervento di corre-
zione (Marzo1976,18 mesidi et”), resecandda porzionedi uretere pie dilatata e creando
unOanastomosretero-ureteraleappenaal di sotto dellagiunzionepielo-ureterale.Al con-
trollo scintigrafico successivg12.03.76) successalellQintervent@pparivaparziale:mar-
catissimacompromissiondunzionaledel parenchimadel renedi sinistraconsegniindiretti
di dilatazionedellOureteremolaterale Segnidi discretacompromissionestrutturale del pa-
renchimarenale di destra.Nei mesisuccessivsi ripetevanoi gi~ noti episodidi IVU, fino

Figura 1.
Cariotipo materno
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adarrivare aintervenire nel Giugnol976eper un reflussovescicaureterale (RVU)sinistro di
IV gradocon modellamentolongitudinale dellOuretereecondaHendrene reimpianto dello
stessasecondda tecnicadi Politano-Leadbetterl controlli strumentali effettuati acirca10
mesidallOultimantervento indicavanocomungueun miglioramentoconquasicompletari-
soluzionedellOidroureteronefros del reflusso.Nonostantetutto proseguivai ricoveri per
IVU (Aprile O7Marzo,Novembre1978 Febbraiol980)jnoltre a GennaioD78i segnalari-
coveroper artrite cervicalecon miosite reattiva. Alla pielografiadiscendentedi controllo
del Novembrel978nuovaevidenzadi idroureteronefrosidestra,con confermadi compro-
missionefunzionalesinistra. Nei successiviontrolli scintigrafici ed ecografici(Marzo 083,
DicembreO8%ebbraio084,uglio O8%ale condizioneera costantementeconfermata.Nel
corsodegli anni successivigal 1979si affrontavanoe si tentavanodi correggeredue altre
condizioni legatealla SPBIl criptorchidismo e il pectusexcavatum.A Febbraiol979ten-
tativo di correggereil criptorchidismo bilaterale intraddominale:fallito per IQimpossibilit™
di postarei testicoli (molto alti in posizioneovaricaconfunicolo corto) anchesoloal fondo
del canaleinguinale. A Giugno1983(9 anni) si applicavanodue protesi testicolari. A Luglio
del 1985intervento per lussazionedella protesi testicolare sinistra che era riposizionata
chirurgicamentenellQemiscrotsinistro. Il 28 Luglio 1989venivasottopostoa orchiectomia
bilaterale in testicolo ritenuto intraddominale non trasportabile allo scroto, allOistologico:
testicoli di tipo infantile con tubuli tappezzatiesclusivamenteda cellule di Sertoli, con
lamina basaleispessitamarcatafibrosi dellOinterstizie iperplasiarelativa delle cellule di
Leydig.AlbugineaispessitagctasiacisticasegmentariadellOepididimoA Dicembre1980in-
tervento di sternocondroplasticgper pectusexcavatum(intervento eseguitoil 09.12.1980
seconddatecnicadi Ravitch[10][11]): intervento condottoregolarmentee benriuscito. In
relazioneal particolaredisegnatoracicocaratteristicodel pectusexcavatumil pazientesvi-
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Figura 2.
Cariotipo paterno
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luppavaun quadrodQinsufficienzaentilatoria di tipo restrittivo con riduzione dei volumi
polmonari statici e dinamici del 50%(primo riscontro del FebbraioO8&oi confermatoalla
Spirometriadel Luglio ®89)Dal punto di vista della funzione renaleil quadrodi CKD gvi-
denziatogi~ dal 1988 peggioravaprogressivamenteesacerbatalallOuseronico di FANS.

Figura 3.
Caratteristico addome del nostro paziente con PBS
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Presentavanoltre un lieve deficit di sviluppo intellettivo, che comunquenon gli ha im-
pedito di lavorare regolarmentee di svolgereuna normale vita di relazione.Pazienteco-
munque OdifficileCcon umore spessovariabile, diffidente almeno allQiniziocompliance
limitata. A Maggio2011presentavaunafunzionerenalecompromessa in peggioramento
rispetto alla prima visita pressoambulatorio nefrologico del 2006con Crs3.3mg/dl, GFR
calcolatoallOMDREBmI/ min, acidosimetabolicaproteinuria in rangenefrosico(4 g/ die),
ipertensionearteriosamarcata.Siproponevadietaipoproteicaa scoponefroprotettivo che
rifiutava (accetter” di avviarla successivamentefffettuavaholter pressorio24hcon con-
fermadi ipertensionearteriosaseveraNeicontrolli successiviil quadrofunzionalerenale
peggioravacostantemente(Crs:7/20113.38mg/dl, 10/20113.42mg/dl, 3/20125 mg/dl,
5/20124.22mg/dl, 10/20126.19mg/dl, 12/20126.5mg/dl), il tutto accompagnatalal co-
rollario classicadello statouremico (anemiajpertensione,iperparatiroidismo)(riassuntivo
progressioneCKDn Figura4).Vistoil quadrodOinsufficienzaenaleavanzatagsiindirizzava
il pazienteversoil trattamento sostitutivo. A questopunto ci siamoposti il problemadella
sceltadellametodicaintra od extra corporea.Sidecidevadi escluderda Dialisiperitoneale,
peraltro praticata con successmei pazienti con PBScomedescritto darecenti lavori [12],
causall rifiuto del paziente.Pertantoil 18.01.12ffettuavaun primo tentativo di allestire
unaFAVdistalecheandavaper™ rapidamenteincontro atrombosi,il 15.03.13i provvedeva
adallestimentonuovaFAVprossimalesinistraquestavolta benfunzionante.Iniziavail trat-
tamento sostitutivo con bicarbonatoemodialisidal 15.07.2018on ritmo trisettimanale. 1l
progetto futuro prevedeunOimmissionia lista attiva di trapianto renale(gi” valutato dagli
urologi dellOambulatoripre-Trapianto, che ne giudicavanofavorevolmentela fattibilit”,
con indicazione a nefrectomia di bonifica) Figura 3.

Conclusioniguestocasasi* rilevato molto interessanteper la diversit™ delle problematiche
cliniche presentatedalla PBScon interessemultidisciplinare (nefrologici, urologici, endo-
crinologici, psicologici),e per IQinesorabilittel peggioramentadella funzione renale, non
arrestabili dai presidi posti in atto, comunqueinsolito per un pazientecon PBSarrivato al
trattamento sostitutivo in terza decade.
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