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RESUMEN

El sindrome de Prune-Belly es una enfermedad congénita
definida por una triada clasica que incluye alteraciones de la
musculatura abdominal, anormalidades del tracto urinario
y criptorquidia bilateral en hombres. El objetivo de este
articulo es documentar un caso diagnosticado al momento del
nacimiento, el cual presenté diagnéstico de obstruccién urinaria
baja a las 17 semanas de gestacion secundario a megavejiga
fetal de 5.7 X 5.8 X 5.2 cm y recibi6 tratamiento con ablacién
laser de valvas uretrales. Al momento del nacimiento present6
hallazgos clinicos compatibles con el sindrome de Prune-
Belly asi como pie equino varo izquierdo con aplasia ungueal
de segundo al quinto ortejo ipsilateral. Algunos pacientes
presentan manifestaciones extragenitourinarias a nivel
cardiopulmonar, gastrointestinal, esquelético o neurolégico;
sin embargo, hasta donde sabemos, no se ha publicado ningan
caso con anomalias cutdneas como la aplasia ungueal. Aunque
es un cuadro clinico que reporta una muy baja mortalidad, sus
consecuencias son diversas para la salud y calidad de vida de
los infantes. Se revisara la etiologia, clinica, signos de sospecha,
tratamientos conocidos y pronéstico del producto.

Palabras clave: Sindrome de Prune-Belly, aplasia ungueal,
megavejiga fetal.

Abreviaturas:
SPB = Sindrome de Prune-Belly.
UCIN = Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales.

ABSTRACT

Prune-Belly syndrome is a congenital disease defined by a
classic triad that includes abdominal muscle abnormalities,
urinary tract abnormalities, and bilateral cryptorchidism in
men. The objective of this article is to document a case diagnosed
at birth, which presented diagnosis of lower urinary obstruction
at 17 weeks of gestation secondary to fetal megabladder of 5.7
X 5.8 X 5.2 cm and received treatment with laser ablation of
urethral valves. At the time of birth, he presented clinical
findings compatible with the Prune-Belly syndrome as well as
a left clubfoot with nail aplasia of the 2nd to 5th ipsilateral toe.
Some patients present extra-genitourinary manifestations at the
cardiopulmonary, gastrointestinal, skeletal or neurological level,
however, to our knowledge, no case with skin abnormalities such
as nail aplasia has been published. Although it is a syndrome
that reports a very low mortality, its consequences are diverse for
the health and quality of life of infants. The etiology, symptoms,
signs of suspicion, known treatments and prognosis of the
product will be reviewed.

Keywords: Prune-Belly syndrome, nail aplasia, fetal
megabladder.

INTRODUCCION

El sindrome de Prune-Belly (SPB) es una rara con-
dicién caracterizada por la ausencia congénita o de-
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ficiencia de la musculatura abdominal, criptorquidia
bilateral, y anormalidades del tracto genitourinario
incluyendo megavejiga, megauretra, hidrouterone-
frosis y displasia renal.!? La eliminacion deficiente
de la orina puede conducir a oligohidramnios, hipo-
plasia pulmonar y sindrome de Potter.?

Se considera un reto tanto para los urélogos como
para los cirujanos pediatras por la baja prevalencia de
la enfermedad. La informacién que se tiene hasta el
dia de hoy sobre el sindrome se ha descrito principal-
mente en reportes de casos o pequenas series de ca-
sos, lo que hace dificil el tratamiento y el seguimiento
de los resultados a largo plazo en estos pacientes.

Se estima que la incidencia en los Estados Unidos
es de aproximadamente 3.8 casos por 100,000 nacidos
vivos, siendo hasta 20 veces mas frecuente en varo-
nes. La incidencia en gemelos es cuatro veces mayor
siendo de 12.2 por 100,000 nacidos vivos.? Las muje-
res representan < 5% de los casos y se presentan con
deficiencia de la pared abdominal y alteraciones del
tracto urinario, pero sin anomalias gonadales.!

El diagnéstico por lo general es clinico al mo-
mento del nacimiento o en edades tempranas por
las caracteristicas tipicas de la enfermedad, aunque
también se puede hacer diagnéstico prenatal depen-
diendo de los hallazgos por ultrasonido. La ecografia
prenatal es una herramienta muy tutil en el diagnés-
tico de las malformaciones fetales y en la valoracién
pronoéstica de la funcién renal en caso de verse com-
prometida. Aunque se pueden visualizar ya los ri-
nones y la vejiga en un feto normal desde el primer
trimestre, la ecografia mas informativa es la que se
realiza en el segundo trimestre, habitualmente hacia
las semanas 20-22 de gestacién.*

La gravedad de la displasia renal, las anomalias
del tracto urinario y la presencia de hipoplasia pul-
monar son las caracteristicas principales que deter-
minaran el resultado final entre los pacientes con
SPB. Estas anomalias pueden dar lugar a episodios
recurrentes de infecciones del tracto urinario, uro-
sepsis, grados variables de insuficiencia renal, in-
suficiencia respiratoria y otras manifestaciones del
trastorno.!

Los pacientes por lo regular requieren multiples
procedimientos reconstructivos durante la infancia
incluyendo orquidopexia bilateral, reconstruccién del
tracto urinario y abdominoplastia.® El manejo a largo
plazo sigue siendo controversial, pero el manejo ini-
cial va dirigido a la estabilizaciéon cardiopulmonar y
drenaje vesical.

Existe una gran variabilidad en la expresién clini-
ca de la enfermedad y casi la mitad de los pacientes
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pueden presentar anomalias extragenitourinarias
con manifestaciones cardiopulmonares, gastrointes-
tinales, musculoesqueléticas o neuroldgicas;® sin em-
bargo, hasta donde sabemos, éste es el primer caso
con aplasia ungueal publicado en la literatura.

CASO CLINICO

Paciente primigesta de 29 anos, con hipotiroidismo
controlado como tinico antecedente médico de impor-
tancia. Refiere haber recibido adecuado control pre-
natal, con ingesta de multivitaminicos, acido félico y
acido acetilsalicilico 100 mg desde inicios tempranos
de la gestacion. Asimismo, se diagnostic6 diabetes
gestacional a las 25 semanas de gestacién, la cual
se manej6 con tratamiento nutricional. Se le reali-
za ultrasonido a las 12.5 semanas de gestacién de
primer trimestre reportando tamano vesical de 9.4
mm (arriba de lo esperado) (Figura 1), con dilatacién
pielocalicial en ambos rifones. A las 16 semanas de
gestacion acude a control donde se diagnostica obs-
truccién urinaria baja con megavejiga fetal de 5.7 %
5.8 X 5.2 em (Figura 2), motivo por el cual se envia a
cirugia fetal para tratamiento. Se realiza amniocen-
tesis con reporte de cariotipo 46 XY, sin anormalida-
des numéricas ni estructurales.

A las 17.5 semanas de gestaciéon se realiza abla-
cién laser transvesical de valvas uretrales posterio-
res sin complicaciones. Posteriormente se observa
en ultrasonidos de seguimiento, disminucién del ta-
mano vesical con funcién renal conservada y liquido
amni6tico dentro de parametros normales para edad
gestacional.

Figura 1: Ultrasonido obstétrico a las 12.5 semanas de gestacion que
revela tamafo vesical de 9.4 mm.
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Figura 2: Ultrasonido a las 16 semanas de gestacion con megavejiga
fetal de 5.7 xx 5.8 x 5.2 cm. A) corte transversal. B) Corte sagital.

A las 25 semanas de gestacién inicia con activi-
dad uterina irregular, pero dolorosa, por lo que se
mantuvo en tratamiento uteroinhibidor con nife-
dipino 10 mm cada ocho horas y salbutamol 2 mm
cada ocho horas. Recibi6 esquema de maduracion
pulmonar a las 28 semanas de gestacién. Ya con 30.2
semanas de gestacion, ingresa a nuestra unidad por
gastroenteritis infecciosa con intolerancia a la via
oral y deshidratacién moderada. Durante su inter-
namiento recibié manejo antibidético asi como re-
posicién hidroelectrolitica con adecuada respuesta.
Posteriormente, durante el mismo internamiento,
inicié con actividad uterina regular y dolorosa, por
lo que se administr6 nuevamente esquema de madu-
racién pulmonar y se dio manejo uteroinhibidor con
orciprenalina intravenosa y nifedipino. Teniendo
32.6 semanas de gestacion, se decide interrupcién
del embarazo via abdominal secundario a proba-

ble corioamnionitis subclinica y amenaza de parto
pretérmino no remitida, previa administraciéon de
sulfato de magnesio para neuroproteccion fetal, se
obtuvo recién nacido masculino pretérmino, grande
para edad gestacional con peso de 2,210 gramos y 43
cm de talla.

Ingresé a la unidad de cuidados intensivos neo-
natal (UCIN) por presentar dificultad respiratoria, y
para abordaje y manejo de prematurez. Durante su
estancia en la UCIN recibié tratamiento antibiético
con cefotaxima y ampicilina por corioamnionitis ma-
terna e interconsulta al servicio de nefrologia, urolo-
gia e infectologia pediatrica y genética.

A la exploracién fisica, se observé presencia de
reflejos pupilares normales, térax y area cardiaca
normales, abdomen grande, en forma de batracio,
blando, con piel redundante y laxa, con bajo tono
muscular y masa palpable en mesogastrio que lle-
ga hasta el ombligo, de bordes irregulares (Figura
3). Genitales fenotipicamente masculinos con crip-
torquidia bilateral. Presencia de pie equino varo iz-
quierdo, ausencia ungueal de la segunda a la quinta
falange del mismo pie (Figura 4) y disminucién ge-
neralizada del tono muscular.

Durante su primer dia de vida se realiz6 ultra-
sonido de vias urinarias, donde se observé uretero-
hidronefrosis izquierda. Posteriormente, se realizé
un ultrasonido de pared abdominal, el cual reporté
musculos rectos abdominales presentes y ultrasoni-
do inguinal y escrotal con testiculo derecho de loca-
lizacién intraabdominal adyacente al 16bulo hepatico
derecho. Testiculo izquierdo localizado en fosa iliaca
izquierda.

Figura 3: Recién nacido en el que se observa abdomen grande, en forma
de batracio, blando, con piel redundante y laxa.
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Figura 4: Presencia de pie equino varo izquierdo, ausencia ungueal de la
segunda a la quinta falange del mismo pie.

Como parte del manejo, se realizé vesicostomia
Blocksonel y gammagrama renal (Figura 5), donde
se observa funcién depuradora tubular global seve-
ramente disminuida, asimétrica por menor funciéon
del rin6n derecho. Rinén derecho con funcién depu-
radora severamente disminuida con leve retenciéon
pielocalicial y en uretero distal que responde adecua-
damente al diurético sin datos de obstrucciéon. Rinén
izquierdo con funcién moderadamente disminuida,
de tamano aumentado con datos de hidronefrosis, es-
tasis y ectasia pielocalicial sin datos de obstruccién.

Debido a los multiples hallazgos, algunos inespe-
rados como el pie equino varo en ausencia de oligo-
hidramnios asi como la aplasia ungueal, se solicité
un exoma completo con variaciones en el nimero de
copias (CNVs), en el que no se detecté ninguna va-
riante (mutacién) relacionada con el padecimiento.

Durante su internamiento se mantuvo con mejo-
ria en la funcién renal, y a los 37 dias de vida se dio
de alta para seguimiento por consulta externa.

DISCUSION

Las malformaciones congénitas del rinén y del trac-
to urinario son una de las anomalias que con més
frecuencia se identifican en ecografia prenatal y la
causa principal de enfermedad renal terminal en la
infancia.*®

La obstruccién baja del tracto urinario fetal se
basa clasicamente en la identificacién ultrasonogra-
fica de una vejiga dilatada, dilatacién ureteral, hidro-
nefrosis y uretra posterior dilatada (que se observa
como el «signo del ojo de la cerradura») en un feto
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masculino. La causa més comun es la presencia de
valvas de la uretra posterior; sin embargo, existen
otras causas que pueden presentar un cuadro similar
como la atresia o estenosis uretral, el SPB y en fetos
femeninos una anomalia cloacal.”
Los hallazgos clinicos al nacimiento de megavejiga,
criptorquidia e hipoplasia muscular abdominal fue-
ron consistentes con el diagnéstico de SPB, ademas
se observé pie equino varo que se ha reportado en
aproximadamente 20% de los casos;® sin embargo,
hasta donde sabemos, la aplasia ungueal o anoniquia
en los ortejos segundo al quinto del pie afectado por
equino varo no ha sido publicada con anterioridad.
La etiologia del SPB se desconoce, la mayoria de
los casos son esporadicos; sin embargo, en algunos
casos se ha observado recurrencia. En este caso, se
intent6 descartar alguna anomalia genética conoci-
da al realizar un exoma completo con variaciones en
el nimero de copias (CNVs). Sin embargo, esto no
significa que no tenga un fondo genético, sélo indica
que, en el caso a comentar, no presenta ninguna va-
riante genética conocida hasta hoy que se relacione
con su patologia.

- '] - -

= L& W Wty —— riis
At ey L —

]

l't

Fatg e My

Figura 5: Gammagrama renal.
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La teoria méas convincente hasta ahora compren-
de una alteracién a nivel del tracto genitourinario,
los testiculos y la musculatura de la pared abdomi-
nal que se produce como resultado directo de un
desarrollo anormal en la embriogénesis temprana.
Esta teoria, conocida como la «teoria de la detencién
mesodérmica», explica una alteraciéon del desarrollo
mesenquimatoso entre la sexta y décima semana de
gestacién.??

El estudio de cariotipo normal y el de exoma cli-
nico con anélisis de variantes en el niimero de copias
(CNVs) sin alteraciones permite descartar un amplio
numero de condiciones genéticas conocidas; sin em-
bargo, no es suficiente para descartar alteraciones
genéticas en otros niveles.

La implementacién del ultrasonido obstétrico ha
ayudado a que el diagnéstico prenatal sea la forma
mas frecuente de presentacion del SBP. A pesar de
que el diagnéstico se ha reportado desde las sema-
nas 11-12 de gestacidn, los hallazgos clasicos como
hidroureteronefrosis, megavejiga, circunferencia de
la pared abdominal irregular y/o oligohidramnios no
pueden identificarse, sino en etapas méas avanzadas
de la gestacién o postnatales.??

En la actualidad no existen guias o consensos so-
bre el manejo de estos pacientes debido a la rareza y
amplio espectro de severidad de la enfermedad. Sin
embargo, el desarrollo de intervenciones quirirgicas
intrauterinas ha hecho posible el tratamiento de uro-
patia obstructiva en fetos con diagnéstico temprano
mejorando el pronéstico postnatal.”

En este caso, el feto presentaba un caso compati-
ble con obstruccién urinaria baja secundaria a valvas
uretrales y cariotipo sin anormalidades. El trata-
miento que se ha propuesto en los diferentes casos
publicados tiende a la individualizacién. Se han rea-
lizado procedimientos endoscépicos con ablacién de
las valvas con asas de reseccién convencionales o me-
diante laser Holmium, resecciones segmentarias con
uretero-ureterostomias, entre otras, dependiendo de
la localizacién de la obstruccion.'12

El tratamiento quirdrgico después del nacimien-
to incluye abdominoplastia, orquidopexia bilateral y
tratamiento de las malformaciones urinarias.'’

El tratamiento debe adaptarse a cada indivi-
duo, logrando un equilibrio entre la intervencién
temprana y los efectos no deseados para mejorar
la supervivencia y limitar las secuelas. El objetivo
principal del tratamiento va enfocado en preservar
la funcién renal.!%-14

A pesar del tratamiento, el pronéstico de la fun-
ci6én renal a largo plazo es incierto. De hecho, hasta

1/3 de los pacientes desarrollaran falla renal secun-
daria a displasia renal, nefropatia obstructiva o pie-
lonefritis recurrente.!?

CONCLUSIONES

El SPB se debe considerar en caso de identificar: oli-
gohidramnios, hallazgos compatibles con obstrucciéon
baja del sistema urinario y ausencia de musculatura
abdominal. El diagnéstico temprano no sélo ayuda a
planear un manejo multidisciplinario del recién naci-
do en un centro de tercer nivel, sino que en algunos
casos puede dar la opcién a una terminaciéon volunta-
ria temprana del embarazo en caso de ser solicitado.

A pesar de los avances en la atencién urolégica
para los con nifios con SPB, esta condicién sigue es-
tando asociada con una alta mortalidad perinatal,
probablemente relacionada con la prematuridad y
las complicaciones pulmonares asociadas. Como en
la mayoria de las anomalias congénitas complejas, la
clave en el tratamiento del SPB es un manejo mul-
tidisciplinario, tratando de individualizar cada caso.

Es posible que el hallazgo de aplasia ungueal
en cuatro ortejos del pie con deformidad de equino
varo se encuentre asociado al SPB; sin embargo, es
necesario identificar mas casos para delinear mejor
las diversas condiciones clinicas agrupadas en el lla-
mado SPB.
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