PEDIATR. 2017;50(3):78-81

O\OMBIAN,q
7@ o Pediatria
< ) H
2 Revista
o) <4 1 {
» > http://www.revistapediatria.org/ Ped | at r| a
' DOI: https://doi.org/10.14295/pediatr.v50i3.xx e

Regional Bogota

Reporte de caso

Sindrome Prune Belly: sobrevida de un paciente con insuficiencia
renal

Yulys Carolina Redondo Meza® Ornella Ruiz Pérez? Roberto Carlos de la Rosa Ramirez® Maria
Elena Venegas Martinez4

a Jefe de Residentes de Pediatria — Universidad del Norte — Barranquilla — Colombia draredondo@gmail.com
b Pediatra — Universidad Simén Bolivar — Barranquilla — Colombia Ornella.ruiz@hotmail.com
¢ Pediatra — Universidad del Norte - Barranquilla — Colombia rdelarosar@hotmail.com

d Neonatologia - Macsa Unidad Neonatal de alta complejidad - Barranquilla — Colombia malenavenegas@yahoo.es

INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo:
Recibido el 17 de marzo de 2017
Aceptado el 6 de junio de 2017

El sindrome de Prune Belly es un trastorno congénito infrecuente, caracterizado por
alteracién de la musculatura abdominal (hipoplasia), criptorquidia bilateral y anomalias del
tracto genitourinario; esta Ultima caracteristica es determinante para la amplia variedad
clinica con que se presenta este trastorno en la etapa neonatal y, ademads, esta directamente
asociada con el prondstico de la enfermedad, dado que este depende del grado de
compromiso de la funcién renal al momento del diagnéstico. En este reporte, se presenta el
caso de un neonato con diagnéstico prenatal de este sindrome, con manejo multidisciplinario
durante el periodo neonatal . Se recomienda el abordaje diagnéstico-terapéutico temprano
y oportuno que disminuya el riesgo de complicaciones y permita prolongar la sobrevida en
este tipo de pacientes.
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Prune Belly Syndrome: Length of Survival of a Patient with
Renal Failure

ABSTRACT
Keywords:

Prune belly syndrome . . . .
Prune Belly syndrome is an uncommon congenital disorder characterized by altered

abdominal musculature (hypoplasia), bilateral cryptorchidism and genitourinary tract
abnormalities; this latter characteristic is determinant for the wide clinical variety that
presents this disorder in the neonatal stage and, in addition, it is directly associated with the

Renal failure
Malformation.

prognosis of the disease, since this depends on the degree of commitment of the renal function
at the moment of the diagnosis . In this report, the case of a neonate with prenatal diagnosis
of this syndrome is presented, with multidisciplinary management during the neonatal
period. An early and timely diagnostic-therapeutic approach is recommended to reduce the
risk of complications and prolong survival in this type of patients.
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Introduccién

El sindrome de Prune Belly (SPB) es una anomalia congénita
poco comun, mas frecuente en varones (con una proporcién
de 18:1 entre ambos sexos), caracterizado por hipoplasia de
la musculatura abdominal, anomalias de tracto genitourina-
rio y criptorquidia bilateral (1).

El término “Prune Belly”, que traduce al espafiol “abdomen
en ciruela”, fue acunado por Osler en 1901 y se refiere al
aspecto arrugado de la piel de la pared abdominal, el cual esta
en relacién con el grado de hipoplasia muscular (2) que, a su
vez, estd asociado a malformaciones de las vias urinarias (2).

En este reporte, se presenta un caso clinico en el cual la
intervencién oportuna, enfocada en la patologia renal desde
un punto de vista multidisciplinar, favoreci6 la sobrevida del
paciente; lo cual hace clinicamente relevante su presentacién
a la comunidad médica, ya que muestra cémo el abordaje
inicial hacia la complicacién mas fatal permitié prolongar la
sobrevida del paciente.

Caso clinico

Neonato masculino a término de 38 semanas de gestacion,
segun el método Ballard, producto de una madre multiges-

tante de 23 afos de edad, manejada por perinatologia por
presentar en ecografias prenatales evidencia de megauréter,
obstruccién del tracto de salida, sospecha de valvas uretrales
posteriores, hidronefrosis GIII, pie equinovaro bilateral,
microcolén, megavejiga y sin evidencia de pared intestinal.
El paciente nacié sin requerimiento de reanimacién, con
APGAR de 1 min (8/10) y 5 min (9/10); posterior al nacimien-
to, el recién nacido presenté dificultad respiratoria, requi-
riendo oxigeno suplementario por cAmara cefalica FIO2 0.28.
Al nacer, el paciente tenia las siguientes caracteristicas:
peso: 2.765 gramos; talla: 48 centimetros y perimetro cefdli-
co: 34 centimetros. Ademas, en el momento del nacimiento
se evidenciaron marcados dimorfismos: baja implantacién
de orejas (Figura 1), hipertelorismo mamario, ausencia total
de los musculos abdominales, encontrandose pliegues de
piel y contacto directo con peritoneo (Figura 2), criptorquidia
bilateral (Figura 3) y genu varo (Figura 4). Se le realizé un
examen genético en el que se diagnosticé el sindrome de
Prune Belly. Se solicit6é un reporte de cariotipo para evaluar
los cromosomas 18 y 17 Q, asi como otros estudios comple-
mentarios.

Los estudio iniciales demostraron funcién renal adecuada
el primer dia de vida, hiperkalemia, no alteracién en trazado
electrocardiografico y urocultivo negativo a las 12 horas. La
ecografia renal que evidencié hidronefrosis bilateral.

Figura 1. Baja implantacién de orejas

Figura 2. Hipertelorismo mamario
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Figura 3. Criptorquidia bilateral

Figura 4. Genu varo

Al tercer dia de vida del paciente, se evidencio deterioro de
la funcion renal, por la presencia de hematuria macroscépica
con dismorfismo eritrocitario (hematies anulares 40%, fantas-
mas 40%, espiculados 10% y vacios 10%), disminucién de la tasa
de filtrado glomerular y aumento de creatinina sérica de acuer-
do a su edad.

El paciente no tuvo mejoria en cuanto a la hiperkalemia, por
lo que se le suministraron resinas de intercambio iénico y se
le colocé una sonda vesical permanente, por antecedente de
hidronefrosis bilateral. El paciente presentd falla renal, con
aumento progresivo de creatinina y descenso de tasa de filtra-
cién glomerular, al ser evaluado por el departamento de Nefro-
logia Pediatrica, que determind realizar un nuevo urocultivo
control, en el que se evidencid urosepsis por Serratia, para lo
cual se suministré antibioticoterapia, que dio lugar a una mejo-
ria notable en las pruebas de funcién renal. Por este motivo, no
se hizo necesaria la realizacién de didlisis y se mantuvo la
profilaxis con cefalexina. Luego de lo anterior, el departamen-
to de Nefrologia Pedidtrica autorizé el egreso del paciente y el
seguimiento del tratamiento por consulta externa.

Actualmente, en su cuarto mes de vida, el paciente contintia
en seguimiento por urologia, cirugia pedidtrica y nefropedia-
tria; departamentos que consideran realizar cirugias correcti-
vas a una edad mayor. El paciente se encuentra con funcién
renal conservada en seguimiento y sin sintomatologia.

Discusién

El sindrome de Prune Belly (SPB) es una anomalia genética,
también conocida como sindrome de Eagle-Barrett, que se
caracteriza por una triada clésica: alteraciones del tracto uri-
nario, musculatura abdominal deficiente y criptorquidia bila-
teral; sin embargo, es frecuente la asociacién con otras malfor-
maciones musculo-esqueléticas, cardiovasculares, pulmonares
y genitales (1).

Epidemiolégicamente, se trata de un desorden raro que afec-
ta a 1 de cada 30.000 nacidos, de los cuales el 96% son de sexo
masculino (3). En cuanto a la supervivencia, en numerosos
estudios se encuentra que el porcentaje de mortalidad en los
primeros meses de vida fue del 27% (4, 5). En un estudio recien-
te de 133 pacientes con SPB (utilizando datos administrativos
del afio 2000 al afio 2006), se demostr6 que la mortalidad intra-
hospitalaria correspondié a un 29% (6).

Aungque el defecto molecular primario subyacente al SPB no
estd claramente identificado, los estudios clinicos han dado
lugar a dos hipétesis patogénicas principales: la del defecto
mesodérmico y la hipétesis compleja de la malformacién de
la obstruccién uretral. De acuerdo con la hipétesis del defecto
mesodérmico (7), el desarrollo aberrante de los derivados del
primer miotomo lumbar entre las semanas 6 y 10 de gestaciéon
conduce a una deficiencia muscular o hipoplasia irregular de
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la pared abdominal, asi como a anomalias del tracto urinario.
La hipétesis compleja de la malformacién de la obstruccién
uretral (8) propone que la atrofia de los musculos de la pared
abdominal ocurre cuando la obstruccién uretra causa disten-
sién masiva de la vejiga y los uréteres. La distension de la veji-
ga también puede interferir con el descenso de los testiculos
y, por tanto, ser responsable de la criptorquidia bilateral. E1 SPB
es raro en las mujeres, con menos de 30 casos informados en
la literatura sobre el tema (9).

Si bien su etiologia no estd bien establecida, se ha estable-
cido su relacién con la herencia genética familiar (10). Recien-
temente, se ha descrito su asociacién con una microdelecién
de novo a nivel del 17q12 (11), que codifica el gen del factor
nuclear-1-beta a nivel del hepatocito, y podria estar relaciona-
da con la produccién del fenotipo SPB a través de un mecanis-
mo de hipoplasia prostatica y ureteral que resulta en uropatia
obstructiva severa con distensién urinaria y abdominal. La
distension masiva de la vejiga y la ascitis, debida a la uropatia
obstructiva severa, conducen a la degeneracién de la muscu-
latura de la pared abdominal y la falla en el descenso testicular.
La alteracién en la eliminacién de la orina de la vejiga conduce
a oligohidramnios e hipoplasia pulmonar (1, 11).

La morfogénesis mas compleja de la uretra masculina pue-
de ser la causa posible de anomalias obstructivas en varios
niveles, lo que explica la mayor incidencia de este sindrome
en los varones (1). Si bien la afectacién genitourinaria es la mds
frecuente, existe un gran namero de manifestaciones no geni-
tourinarias, dentro de las cuales se encuentra el estrefiimiento,
que fue diagnosticado en el 58% de los casos y se asocia con la
infeccién de las vias urinarias, la enuresis, el reflujo vesicou-
reteral y la dilatacién del tracto urinario superior (12).

Nuestro paciente se encuentra en la categoria 2 de SPB,
como fue descrita por Woodard en 1985 (16). El tratamiento
clinico ha requerido un manejo integral y multidisciplinario
entre neonatologia, nefrologia, urologia, cirugia pedidatrica y
otros departamentos.

El pronéstico del PBS suele ser poco alentador, ya que
muchos pacientes nacen fallecidos o mueren en las primeras
semanas de vida, debido a un grado severo de hipoplasia pul-
monar, a insuficiencia renal o a una combinacién de anomalias
congénitas. La falla renal crénica es la complicacién mas
comun, se encuentra en el 25-30% de los casos y constituye la
principal causa de mortalidad por SPB (17). Los niveles séricos
de creatinina son un predictor 1til de la funcién renal a largo
plazo, siendo los niveles inferiores a 60 umol/l indicadores de
un pronéstico favorable.

La importancia de la presentacién de este caso radica en
que, aunque esta condicién suele ser incompatible con la vida
debido a las anomalias viscerales (especialmente las de la fun-
cién renal), hay pacientes que sobreviven hasta la vida adulta
después de la reparacién del tracto urinario y la cirugia de
reconstruccién abdominal. El caso reportado es un ejemplo en
el que el manejo por nefrologia previo a la falla renal inminen-
te permitio la sobrevida del paciente.

Es importante el diagnéstico desde el periodo prenatal
mediante ecografia obstétrica, debido a que, de ser posible,

permite un abordaje terapéutico intrauterino, que incluye la
colocacién in tero de un shunt vesico-amniético para prevenir
el desarrollo de SPB, aumentando la expectativa de resultados
prometedores (1, 16).
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