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Abstract
LaSindromePrune-Belly(PBS)• una rara sindromecongenitacaratterizzatadaassenzadei muscoliad-
dominali, anomaliedelle vie urinarie, ipotonia vescicale,megauretere,criptorchidismo o agenesiatesti-
colare,ipertensionearteriosae malattia renalecronica (CKD)ingravescente.LÕincidenza• stimata da 1
ogni 35000a 1 ogni 50000nati vivi e riguarda prevalentementeil sessomaschile(97%).Descriviamoil
casodi un pazientemaschiodi 38anni,seguitodal Maggio2011,affetto daPBS,CKD,quadroscintigrafico
di monorenefunzionaledestro,in etˆ pediatricaimpianto di protesi testicolare,plasticavescicalee cor-
rezionedel pectusexcavatum.A inizio osservazionefunzione renale contratta con Crs3.3mg/dl, GFR
calcolato(MDRD)23ml/ min, proteinuria in rangenefrosico(4 g/die), ipertensionearteriosa,anemiae
iperparatiroidismo.Neicontrolli successivi,il quadrofunzionalerenalepeggioravanonostantelÕavviodi
dieta ipoproteica.Visto lÕandamentofunzionale,si indirizzavail pazienteversoil trattamento sostitutivo
emodialitico.A Gennaio2013primo tentativo non riuscito di allestire una FAV,a Marzo2013fu confe-
zionataunanuovaFAVquestavolta benfunzionante.A Luglio2013avviavaemodialisi.In futuro preve-
diamolÕimmissionein ListaAttiva Trapiantorene(giˆ valutatala fattibilitˆ chirurgicaconesitopositivo).
Il nostrocaso• abbastanzaanomaloper lÕiniziotardo del trattamento sostitutivo; la SPBrappresentauna
sfidamolto impegnativa,in assenzadi azionetempestivaed efficacela progressioneversolÕuremiater-
minale • inevitabile, ma con una corretta gestionesi pu˜ arrivare al trapianto con buonepossibilitˆ di
successo.

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

Prune-Belly Syndrome: a case report
Prune-BellySyndrome(PBS)is a rare congenitalsyndromecharacterizedby the absenceof abdominal
muscles,anomaliesin the urinary tract, megaureter,cryptorchidismor testicularagenesis,hypertension
andworseningchronickidneydisease(CKD).Theincidenceisestimatedbetween1out of 35,000and1out
of 50,000born alive,andit affectsmalesin prevalence(97%).In the presentstudywedescribethe caseof
a 38yearold malepatient (followedsinceMay 2011)affectedby PBS,CKD,onefunctional kidney at the
scintigraphy,pediatric testicular implants, bladdersurgeryand correction of pectusexcavatum.At the
beginningof the observation,renal function wasdeteriorated,with acreatinine3.3mg/dl, GFRcalculated
at MDRD23ml/ min, proteinuria in nephrotic range(4 g/day),high blood pressure,anemiaand hyper-
parathyroidism.In the following examinationsrenal function frameworkworsened,despitethe adoption
of a low-protein diet. Dueto the functional trend, the patient wasprescribedhemodialysisassubstitute
treatment.In January2013afirst attempt of artero-venousfistula (AVF)did not succeed,while anewAVF
in March2013resultedeffective.In Julyhemodialysiswasstarted.In the future, we expectto insert the
patient in the KidneyTransplantList (sincesurgicalfeasibilityhasalreadybeenpositivelyevaluated).Our
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caseis quite peculiar due to the late beginningof substitute treatment. Further, SPBrepresentsa chal-
lengethat, in the absenceof aprompt 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 anchecomeEagle-BarrettSyndrome(EGBRS)o Sin-
dromeTriade• unarara formacongenita,caratterizzatadaassenzadeimuscoliaddominali,
anomaliedellevie urinarie, ipotonia vescicale,megauretere,e nei maschi,criptorchidismo
o agenesiatesticolare,ipertensionearteriosae CKDingravescente.PresentaunÕincidenza
stimata da 1 ogni 35000a 1 ogni 50000nati vivi (Nel ÒRapportosulla situazionesanitaria
del paeseÓedito dal Ministero dellaSaluteal Cap28,pagina71nella Tabella1 relativa alla
frequenzae prevalenzanei nati, MCRrilevate dal totale dei Registrinel periodo1992-1999
alla voceÒSequenzadi PruneBellyÓsi registravano11casi,prevalenzanati per 100:0.08IC
95%:0.03-0.12),riguarda prevalentementeil sessomaschile(97%dei casi).LÕoriginedella
SPB• ancoradibattuta,marecenti acquisizionisembranoattribuirla aunamutazioneomo-
zigotedel cromosoma1 (numeroMIM del Fenotipo100100,Gene/locusCHRM3,gene/locus
118494,sulcromosoma1q43[1][1]. é statadescrittaper la prima volta daFrohlich[2][2] nel 1839,
chiamatapoi conlÕappellativodi Prune-BellynelNovembre1901sulbollettino delJohnsHo-
pkins Hospitaldopola descrizionedi un casodaparte di Osler[3][3]. Unapossibilesindrome
analogaallaPBS• statadescrittadalTextereMurphy [4][4] nel 1968chela denominaronosin-
drometriade (assenzadel testicolodestro,del renedestroedel muscoloretto dellÕaddome.
Nel1978KingePrescott[5][5] formularonolÕipotesichela malformazionedellamuscolaturae
la lassitˆ addominaleeranoun fenomenosecondarioe chelÕeventoprimario siastato rap-
presentatodallamancatadistensionedellÕaddomenel periodofetaleacausadellÕostruzione
del tratto urinario. Nel1979Pagonet al. [6][6] suggerivanochela deficienzadellamuscolatura
addominaleeracorrelatasiaallaostruzioneuretralecheallÕespandersidellavescica.LaPBS
si sviluppamolto spessocomeconseguenzadello sviluppodi valvoleuretrali, con la predo-
minanzanel sessomaschilea tratto multifattoriale. Dorste Seidelnel 1982[7][7] suggerirono
chela denominazioneEagle-Barrettfosseunadenominazionepi• appropriatadi PBS.Eagle
eBarrett nel 1950[8][8] descrisseronovecasidi deficienzacongenitadellamuscolaturaaddo-
minale con associateanormalitˆ genitourinarie.FocalizzaronolÕattenzionesul fatto chela
sintomatologiagenitourinaria non sempreera presentee che le manifestazioniostruttive
del tratto genitourinario dovevanoesserericercate e corrette in una faseil pi• possibile
precoce.Tutti i casidaloro descritti, conunasolaeccezione,eranorappresentatidamaschi.
Anchein virt• di questoSmolkinet al. [9][9] nel 2008proposerodi modificare il nomedella
forma in ÒAssociazionePrune BellyÓsulla basedellÕeterogenicitf̂enotipica. La prognosi
dellaPBSpu˜ esseremolto sfavorevolenei pazienticongraveipoplasiapolmonareesevera
displasiarenale.In colorochesopravvivonoallÕetn̂eonataleil tassodi sviluppodi CKD• di
circa il 25-30%.In ogni casonon sonostati descritti molti casidi pazienti giunti alla terza
decadedi etˆ ancorain trattamento conservativo.Il casochedescriviamoriguardaappunto
un raro esempiodi pazientecon PBSarrivato al trattamento sostitutivo emodialiticoa 38
anni.

Caso clinico
Lo scopodel nostro lavoro • la descrizionedi un casodi PBSin un pazientemaschio,cau-
casico,giunto per laprimavoltaallanostraosservazioneallÕetd̂i 36anni,CKDnotadal1988
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quadroscintigrafico di monorenefunzionaledestro,fistola retto-vescicale,con una com-
plessastoria clinica, comunenella PBS:nato a termine da parto spontaneo(42settimane,
pesoalla nascita3220grammi), riscontro alla nascitadi aplasiadei muscoli dellÕaddome,
sindromemal formativa urinaria, criptorchidismo.Giˆ allÕetd̂i 15giorni venivaricoverato
per valutazionee controllo, data la presenzadi addomeespanso,multiplicato, ricoperto
da cute lassa,privo di paretemuscolare,testicoli ritenuti bilateralmentee una complessa
malformazioneurinaria, megavescicacon accennoa persistenzadellÕuraco,megaureteri,
idronefrosi bilateralecon notevoleriduzione della cortecciarenale,megaureteredestroe
rene ipertrofico a sinistra. Talecondizionecomportavauna funzionalitˆ renalecontratta
con unÕazotemiadi 250mg/dl. Venivaquindi sottopostoa una nefrostomiabilaterale fun-
zionanteper circa un mese,chiudendosidopo due,consentendocomunqueun recupero
funzionaleconazotemiascesaa 40mg/dl. In tale occasionediagnosidi PBS.Vista la parti-
colaritˆ del quadro,venivastudiato il cariotipo dei genitori, risultato normale(24.12.1974)
(Figura 1 e Figura 2). DallÕet d̂i 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 anchepoi, veniva ripetutamente ricoverato causaIVU recidivanti pre-
valentementeda Pseudomonas,favorite dalla presenzadi una fistola retto vescicale.Il
permaneredellÕidroureteronefrosidestrarendevanecessarioun nuovointervento di corre-
zione(Marzo1976,18mesidi etˆ), resecandola porzionedi uretere pi• dilatata e creando
unÕanastomosiuretero-ureteraleappenaal di sotto dellagiunzionepielo-ureterale.Al con-
trollo scintigraficosuccessivo(12.03.76)il successodellÕinterventoapparivaparziale:mar-
catissimacompromissionefunzionaledelparenchimadel renedi sinistraconsegniindiretti
di dilatazionedellÕuretereomolaterale.Segnidi discretacompromissionestrutturale delpa-
renchimarenaledi destra.Nei mesisuccessivisi ripetevanoi giˆ noti episodidi IVU, fino

Figura 1.Figura 1.
Cariotipo materno
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adarrivare aintervenire nel Giugno1976per un reflussovescicoureterale(RVU)sinistro di
IV gradoconmodellamentolongitudinaledellÕureteresecondoHendrenereimpianto dello
stessosecondola tecnicadi Politano-Leadbetter.I controlli strumentali effettuati acirca10
mesidallÕultimointervento indicavanocomunqueun miglioramentoconquasicompletari-
soluzionedellÕidroureteronefrosie del reflusso.Nonostantetutto proseguivai ricoveri per
IVU (Aprile Õ77,Marzo,Novembre1978,Febbraio1980),inoltre a GennaioÕ79si segnalari-
coveroper artrite cervicalecon miosite reattiva. Alla pielografiadiscendentedi controllo
del Novembre1978nuovaevidenzadi idroureteronefrosidestra,conconfermadi compro-
missionefunzionalesinistra.Nei successivicontrolli scintigrafici ed ecografici(MarzoÕ83,
DicembreÕ85,FebbraioÕ88,Luglio Õ89)tale condizioneera costantementeconfermata.Nel
corsodegli anni successivi,dal 1979si affrontavanoe si tentavanodi correggereduealtre
condizioni legatealla SPB:il criptorchidismo e il pectusexcavatum.A Febbraio1979ten-
tativo di correggereil criptorchidismo bilaterale intraddominale:fallito per lÕimpossibilitˆ
di postarei testicoli (molto alti in posizioneovaricaconfunicolo corto) anchesoloal fondo
del canaleinguinale.A Giugno1983(9 anni) si applicavanodueprotesi testicolari.A Luglio
del 1985intervento per lussazionedella protesi testicolaresinistra che era riposizionata
chirurgicamentenellÕemiscrotosinistro. Il 28Luglio1989venivasottopostoaorchiectomia
bilaterale in testicolo ritenuto intraddominalenon trasportabileallo scroto,allÕistologico:
testicoli di tipo infantile con tubuli tappezzatiesclusivamenteda cellule di Sertoli, con
lamina basaleispessita,marcatafibrosi dellÕinterstizioe iperplasiarelativa delle cellule di
Leydig.Albugineaispessita,ectasiacisticasegmentariadellÕepididimo.A Dicembre1980in-
tervento di sternocondroplasticaper pectusexcavatum(intervento eseguitoil 09.12.1980
secondola tecnicadi Ravitch[10][10][11][11]): intervento condottoregolarmenteebenriuscito. In
relazioneal particolaredisegnotoracicocaratteristicodelpectusexcavatumil pazientesvi-

Figura 2.Figura 2.
Cariotipo paterno
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luppavaun quadrodÕinsufficienzaventilatoria di tipo restrittivo con riduzione dei volumi
polmonari statici e dinamici del 50%(primo riscontro del FebbraioÕ88,poi confermatoalla
Spirometriadel Luglio Õ89).Dalpunto di vista della funzione renale il quadrodi CKD,evi-
denziatogiˆ dal 1988,peggioravaprogressivamente,esacerbatodallÕusocronico di FANS.

Figura 3.Figura 3.
Caratteristico addome del nostro paziente con PBS

Figura 4.Figura 4.
Andamento funzionale nel tempo
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Presentavainoltre un lieve deficit di sviluppo intellettivo, che comunquenon gli ha im-
pedito di lavorare regolarmentee di svolgereuna normalevita di relazione.Pazienteco-
munque ÒdifficileÓcon umore spessovariabile, diffidente almeno allÕinizio,compliance
limitata. A Maggio2011presentavauna funzionerenalecompromessae in peggioramento
rispetto alla prima visita pressoambulatorionefrologicodel 2006con Crs3.3mg/dl, GFR
calcolatoallÕMDRD23ml/ min, acidosimetabolica,proteinuria in rangenefrosico(4 g/die),
ipertensionearteriosamarcata.Siproponevadieta ipoproteicaascoponefroprotettivo che
rifiutava (accetterˆ di avviarlasuccessivamente).Effettuavaholter pressorio24hcon con-
fermadi ipertensionearteriosasevera.Neicontrolli successivi,il 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 accompagnatodal co-
rollario classicodellostatouremico(anemia,ipertensione,iperparatiroidismo)(riassuntivo
progressioneCKDin Figura4).Visto il quadrodÕinsufficienzarenaleavanzata,si indirizzava
il pazienteversoil trattamento sostitutivo.A questopunto ci siamoposti il problemadella
sceltadellametodica:intra odextracorporea.Sidecidevadi escluderela Dialisiperitoneale,
peraltro praticatacon successonei pazienti con PBS,comedescritto darecenti lavori [12][12],
causail rifiuto del paziente.Pertantoil 18.01.13effettuavaun primo tentativo di allestire
unaFAVdistalecheandavaper˜ rapidamenteincontro atrombosi,il 15.03.13siprovvedeva
adallestimentonuovaFAVprossimalesinistraquestavolta benfunzionante.Iniziavail trat-
tamento sostitutivo con bicarbonatoemodialisidal 15.07.2013con ritmo trisettimanale. Il
progetto futuro prevedeunÕimmissionein lista attiva di trapianto renale(giˆ valutatodagli
urologi dellÕambulatoriopre-Trapianto,che ne giudicavanofavorevolmentela fattibilitˆ,
con indicazione a nefrectomia di bonifica) Figura 3.

Conclusioni:questocasosi • rilevato molto interessanteper ladiversitˆ delleproblematiche
cliniche presentatedallaPBS,con interessemultidisciplinare (nefrologici,urologici, endo-
crinologici, psicologici),e per lÕinesorabilit d̂el peggioramentodella funzionerenale,non
arrestabili dai presidi posti in atto, comunqueinsolito per un pazientecon PBSarrivato al
trattamento sostitutivo in terza decade.
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