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RESUMO

A sindrome de Prune Belly (SPB) € uma doenga congénita rara (1:40.000 nascidos
vivos) caracterizada por uma triade de anomalias: auséncia, deficiéncia ou hipoplasia
da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades do trato urinario. O
diagndstico pode ser realizado ainda no pré-natal, todavia, apresenta alta taxa de
mortalidade perinatal. Assim, o presente estudo objetivou descrever um relato de caso
sobre SPB em paciente escolar. VSSB, sexo masculino, diagnosticado com SPB.
USG de 2° trimestre evidenciou feto polidramnio com alteragdes morfolégicas. Com
38 semanas de gestacao foi realizado parto cesareo por evidéncia de oligopamnio
severo e ma formacgao fetal. Ao nascimento, foi observado abdome em ameixa e
criptorquidia bilateral, sugerindo SPB; a suspeita diagndstica foi confirmada no 13° dia
de vida. O paciente seguiu acompanhamento por equipe multiprofissional. Pelo
quadro clinico, necessitou de varias internagdes ao longo da vida, falecendo na ultima,
com 7 anos e 11 meses. Por conseguinte, € indubitavel relatar a importancia do pré-
natal de qualidade no diagndstico precoce das doengas congénitas e do
acompanhamento multiprofissional. Ademais, a longitudinalidade e integralidade do
cuidado se mostram como cruciais no aumento da sobrevida do paciente com
qualidade.
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Sindrome de Prune Belly em paciente escolar: relato de caso

ABSTRACT

Prune Belly Syndrome (SPB) is a rare congenital disease (1: 40,000 live births)
characterized by a triad of anomalies: absence, deficiency or hypoplasia of the
abdominal wall, bilateral cryptorchidism, and urinary tract abnormalities. The diagnosis
can be made even during prenatal care; however, it has a high perinatal mortality rate.
Thus, the present study aimed to describe a case report about SPB in a school patient.
VSSB, male, diagnosed with SPB. 2nd trimester US showed a polyhydramnio fetus
with morphological alterations. At 38 weeks of gestation, cesarean section was
performed due to evidence of severe oligopamnion and fetal malformation. At birth, plum
abdomen and bilateral cryptorchidism were observed, suggesting SPB; Diagnostic
suspicion was confirmed on the 13th day of life. The patient followed up with a
multidisciplinary team. Due to the clinical condition, she required several
hospitalizations throughout her life, dying in the last, at 7 years and 11 months.
Therefore, it is undoubted to report the importance of quality prenatal care in the early
diagnosis of congenital diseases and multidisciplinary follow-up. In addition, the
longitudinality and comprehensiveness of care are crucial for increasing quality patient
survival.

Keywords: Syndrome. Prune Belly. Case reports.

INTRODUGAO

A sindrome de Prune Belly (SPB) é um disturbio congénito raro (1/40.000
nascidos vivos) que acomete 95% de pacientes do sexo masculino. Os casos que
acometem meninas, por ndo possuirem o criptorquidismo, a doenga pode ser
denominada de pseudosindrome de Prune-Belly. Esta sindrome também é definida
como “barriga de ameixa” em decorréncia da aparéncia enrugada da parede
abdominal no recém-nascido devido a auséncia total ou parcial de musculos da
parede abdominal. Clinicamente é caracterizada pela triade de anomalias: auséncia,
deficiéncia ou hipoplasia da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades
do trato urinario® 2 34,

Com relacdo a etiologia e fisiopatologia da sindrome, ainda ndo existe uma
explicacdo confirmada, entretanto, duas teorias se destacam na proposta de
esclarecé-la: a teoria do defeito mesodérmico e a teoria obstrutiva. A primeira supde
que um defeito primario de origem desconhecida acometeria 0 mesoderma da placa
lateral durante a embriogénese, culminando em inadequado desenvolvimento tanto
da musculatura abdominal como do trato urinario. Ja a segunda teoria considera que
uma sindrome de obstrugdo do trato urinario, seja ela por obstru¢gdo da bexiga no
utero, por hipoplasia/displasia prostatica ou por anormalidade da uretra, dificultaria a
saida de urina. Dessa forma, ocorreria uma congestdo a montante com dilatagéo das
vias urinarias, resultando secundariamente em distensdo da parede abdominal, que
comprometeria a sua formacgao e impediria a migragao das génadas masculinas? > 6.
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Nao ha uma causa estabelecida para a SPB, todavia evidéncias apoiam a
existéncia de um componente genético. Em 3% dos casos, a doenga apresenta
relagdo com mutagdo genémica do HNF1[ (fator nuclear do hepatécito). Ademais,
fatores genéticos como anormalidades cromossémicas podem estar implicados na
doenga, 0 que é corroborado por estudos que indicaram a possibilidade de heranga
genética e possivel associagéo cromossdémica com a sindrome de Edward e Down. E
valido considerar, ainda, que outros fatores também estdo relacionados com o
desenvolvimento da sindrome. A SPB ocorre com maior frequéncia em criangas do
sexo masculino, sendo rara em mulheres, e a gemelaridade e a maternidade mais
jovem aparentam elevar o risco de desenvolvimento. 4 7-8.

Além das malformagdes classicas que compdéem a triade, outras patologias
podem se desenvolver em associag¢ao. Dentre elas estdo as alteragdes pulmonares,
como hipoplasia pulmonar, pneumonias e atelectasia; alteragdes gastrointestinais, a
exemplo da constipagao crénica, anus imperfurado e fistula retouretral; alteragbes
musculoesqueléticas, como subluxacédo do quadril, escoliose e pé torto congénito; o
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e as alteragdes cardiovasculares em
menor escala® °,

O diagndstico da sindrome pode ser efetuado ainda durante o pré-natal da
gestante, por meio da ultrassonografia (USG) no segundo trimestre. Em alguns casos,
até a 122 semana da gestagao é possivel identificar a doenga, dependendo do grau
de obstrucdo do trato urinario, da presenca de oligodramnio e da experiéncia do
examinador 10 11, 12,13

Os pacientes com a SPB necessitam de atendimento especializado de modo
imediato, fornecido por equipe de atendimento multidisciplinar, composta por
neonatologista, nefrologista, urologista e, quando indicado, por cardiologista e
ortopedista. No que se refere ao manejo desses pacientes, ndo existem diretrizes ou
consensos para guia-lo, todavia, deve ser considerado o reparo da flacidez da parede
abdominal e das alteragdes do trato urinario, bem como a corregcao obrigatoria do
criptorquidismo. O progndstico das pessoas com a sindrome é reservado, sendo
pequeno o numero de individuos que sobrevivem além da infancia. Apesar da
evolugdo no cuidado neonatal, permanecem elevadas as taxas de mortalidade
perinatal desses pacientes, variando entre 10% e 25%* 10. 1415,

O objetivo deste estudo foi relatar um caso raro de sindrome congénita em
paciente escolar, evidenciando fatores sociais, culturais e econdmicos associados.

MATERIAIS E METODO

O presente trabalho relata o caso de um paciente pediatrico com diagnéstico
de SPB, associado a outras comorbidades e dificuldades no tocante a esfera
biopsicossocial. Os dados foram coletados em prontuarios fisicos e eletrénicos do
centro de referéncia em saude do estado do Rio Grande do Norte: a Maternidade
Escola Januario Cicco (MEJC). Ademais, a historia clinica do paciente também foi
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coletada com seu responsavel, abordando fatos desde a gestagao e pré-natal, até o
atual momento.

] Para a utilizacdo das informacgdes, este estudo foi submetido ao Comité de
Etica em Pesquisa, sendo aprovado com o numero de CAAE: 36651720.8.0000/
Numero do Parecer: 4.247.095. Dessa forma, autorizando esta publicagao.

RESULTADOS E DISCUSSAO

VSSB, sexo masculino, nascido por parto cesareo, a termo, APGAR 9/9 no 1°
e 5° minuto, peso de 2.225g, estatura de 44cm e perimetro cefalico de 34cm,
diagnosticado com SPB.

Mae, 32 anos, solteira e do lar. Apresenta antecedente ginecoldgico e
obstétrico de quadrigesta, sendo um aborto espontaneo e dois partos anteriores
vaginais, menarca indeterminada, com ciclos menstruais irregulares antes da
gestacéo, histéria anterior de pré-eclampsia e atual quadro de doencga hipertensiva
especifica da gravidez (DHEG). Relata ainda que a data do ultimo parto foi ha 8 anos
e que a gestacdo atual é fruto de relagcdo com primo legitimo, expondo caso de
consanguinidade. Ademais, negou antecedente de epilepsia e HAS, além de negar
tabagismo, etilismo e uso de drogas ilicitas.

A paciente foi acompanhada por pré-natal de alto risco na Maternidade Escola
referéncia do estado realizando 8 consultas no total. Em USG de 1° trimestre (7s 5d),
nao foram observadas alteragdes com o feto, todavia, a USG de 2° trimestre (20s 6d)
evidenciou feto polidramnio, com dilatagdo do ventriculo lateral direito e megabexiga
- grau 0. Outras USG foram realizadas para acompanhamento, a ultima evidenciando
feto com ventriculomegalia cerebral grave, associada com megabexiga e uropatia
obstrutiva baixa.

No que se refere as queixas da paciente relatadas durante o acompanhamento
do pré-natal, elas se resumem a alteragdes fisioldgicas da gravidez, a exemplo de
nauseas, tendo como unico achado importante tracos de proteinuria.

Com 38 semanas e 3 dias de gestacao, a paciente realizou USG, que destacou
peso do feto de 2.820g e indice de liquido amnidtico (ILA) igual a 3, sendo
encaminhada para resolugcao da gestagao. O parto foi cesareo, por evidéncia de
oligodmnio severo e ma formacéo fetal, sem complicagbes ou intercorréncia no pos-
operatario.

Ao nascimento, foi observado abdome em ameixa e criptorquidia bilateral que,
somados com as alteragdes do trato urinario observadas em USG do pré-natal,
sugeriram quadro de SPB. Com a suspeita clinica, foi feita investigacdo diagndstica
culminando em resultado positivo para a sindrome no 13° dia de vida.
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Figura 1 — Raio X toracoabdominal.

Fonte: Autoria propria.

A criancga ficou internada por 2 meses e 1 dia ap6s o nascimento, para
estabilidade do quadro e realizagao de cirurgia. Apds 1 més e 9 dias de vida, a cirurgia
de colocacdo de valvula de derivagdo ventriculo-peritoneal foi realizada para
tratamento da hidrocefalia congénita. Com a manuteng¢ao do quadro e pds-operatorio
da cirurgia o paciente recebeu alta hospitalar.

E importante considerar, ainda, que apesar da alta hospitalar a crianca foi
assistida continuamente por diversos profissionais da saude ao longo da sua vida. O
paciente recebeu consultas regulares na nefrologia pediatrica e nutricdo, além de ser
encaminhado para fisioterapia, cirurgia geral, endocrinologia, geneticista, neurologia
pediatrica e urologia.

Devido a infecgbes do trato urinario recorrentes e a quadros de hiponatremia,
a crianga possui um total de 7 internagdes hospitalares. Com 7 anos e 11 meses, 0
paciente foi internado tardiamente pela ultima vez em UTI pediatrica por quadro de
hiposmolaridade, hiponatremia severa, choque séptico, com foco infeccioso em sonda
vesical de demora (SVD) e anemia (Hb = 9.1 mg/dL), com altera¢gdes compativeis com
comprometimento central. Ao exame: REG, sonolento, Glasgow 3, hipocorado 2+/4+,
hipohidratado (+/4+), 12,8 Kg, com ausculta cardiaca normal e ausculta pulmonar com
presenca de ruidos adventicios (roncos e estertores crepitantes bilaterais). Dessa
maneira, o paciente ja se encontrava em um estado gravissimo ao chegar no hospital.

Neste momento, o paciente ja se apresentava com o0s diagnosticos
apresentados a seguir (Tabela 01) associados a SPB.
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Tabela 1 — Diagndsticos e manifestagdes clinicas apresentados na ultima internagao.

Regiao corporal Alteragoes/Manifestagdes clinicas

Abdbémen Auséncia dos musculos retos abdominais - “abdémen em ameixa”.

Sistema Renal Doenca Renal Crénica (DRC) estagio IV.

Sistema Genito-urinario Criptorquidia, bexiga neurogénica, refluxo vesicouretral a esquerda,
infecgdes do trato urinario recorrentes.

Sistema Nervoso Hidrocefalia congénita corrigida com DVP, epilepsia, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor.

Ossos Doencga éssea por DRC.

Sistema Respiratorio Traqueostomia, insuficiéncia respiratoria.

Fonte: Autoria prépria

O paciente do caso evoluiu com piora do quadro: gravissimo, anurico, instavel
hemodinamicamente em uso de adrenalina e noradrenalina, e furosemida continua.
Por motivo da incapacidade de realizar dialise ou transplante renal, pela fragilidade da
parede abdominal e do estado geral comprometido, foi optado por inicio de cuidados
paliativos. Por fim, o paciente evoluiu no 8° dia de internagdo hospitalar com
sangramento importante em traqueostomia, lesdes de pele e anuria ha mais de 24
horas, nao resistindo e falecendo. A crianga atingiu a idade maxima de 7 anos e 11
meses (idade escolar).

Através da tabela 1 é possivel observar que além da triade classica da SPB,
nota-se um acometimento dos sistemas 0Osseo, nervoso e respiratorio. Tais
acometimento podem ser consequéncia da doenca de base, como a desmineralizacao
Ossea associada a DRC ou podem apresentar-se como anormalidades
genéticas/doengas congénitas que acompanham o quadro. Em uma série de casos
realizada no Sudao, 60% dos pacientes apresentavam anomalias associadas ao
quadro, sendo as manifestacbes cardiacas as mais prevalentes. A mortalidade
mundial de 20 a 30% geralmente é devido a hipoplasia pulmonar e insuficiéncia renal
associadas aos pacientes com SPB™".

Tais anomalias genéticas ressaltam a importancia de se investigar as bases do
genoma que podem estar correlacionadas com a sindrome. Ha reconhecimento da
influéncia do HNF1B gendmico contribuir em 3% dos casos de SPB. Trata-se de um
fator de transcricdo que regula a expresséo génica necessaria para o desenvolvimento
mesodérmico e endodérmico e é expresso em uma grande variedade de tecidos.
Outros fatores foram reconhecidos na amostra de Boghossian et al.'®, que evidenciou
na analise genética em uma amostra de 34 pacientes com SBP a presenca de
numerosas copias de genes associados ao mesoderma, desenvolvimento muscular e
do trato urinario, podendo a via de sinalizagdo BMP (conhecida por contribuir na
diferenciagdo mesodérmica) estar afetada* '’.

Além do componente genético (fator intrinseco) ha os fatores externos que
estdo baseados em duas hipoteses principais: a primeira baseia-se no defeito do
desenvolvimento do mesoderma primario (que ocorre entre a sexta e a décima
semana de gestacdo), interrompendo o desenvolvimento da lamina lateral do
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mesoderma, que pode gerar falhas no surgimento da parede abdominal e trato
geniturinario. Ja a segunda aponta para uma obstru¢do do trato urinario durante o
desenvolvimento fetal, que leva ao retorno da urina e consequente expansao da
bexiga.' 18

Com isso, 0 achado da uropatia obstrutiva baixa no periodo gestacional
através da USG poderia corroborar com a segunda hipotese, contudo devido a
genitora nao ter realizado nenhum teste genético para afastar defeito no
desenvolvimento do mesoderma, nao € possivel excluir a primeira hipotese. Devido a
possibilidade de visualizagao de tal obstru¢gao antes do nascimento, ja existem relatos
de intervencéo intrauterina para desobstru¢ao do trato urinario, entretanto, pode gerar
complicagbes como parto prematuro, descolamento placentario e ascite urinaria. Além
disso, o uso de vesicoamnotico em fetos com SPB so é indicado quando a gestagao
esta no segundo ou terceiro trimestre, oligoidramnio, presengca de megacistos,
hidronefrose avangada, cariétipo normal e indice urinario encorajador.”.8:22

Apesar dos relatos de intervengao precoce, até mesmo o diagndstico da SPB
permanece, muitas vezes, dificultado devido a raridade da doenca, a falta de
embasamentos cientificos e de diretrizes/protocolos que auxiliem os profissionais a
identificar e manejar adequadamente os pacientes. O diagnéstico da SBP é
considerado possivel em torno da 13° semana de |G através do exame por imagem
de USG. Podem ser observadas alteracbes no abdome do bebé tais quais:
megacistos, megabexiga, ascite fetal, poli ou oligoidramnio® 9. A prevaléncia de tais
alteracdes é variavel, de forma que de 15 pacientes de uma série de relato de casos,
80% apresentaram hidronefrose e hidroureter e apenas um paciente apresentou
megacistos isoladamente. '

O principal diagnéstico diferencial da doenga é a obstrugdo baixa do trato
urinario, que inclui: valvulas uretrais posteriores, ureterocele e atresia uretral e
sindrome de hipoperistalse megacistisca-microcolon-intestinal. O diagndstico precoce
e preciso é importante para o tratamento multidisciplinar imediato de recém-nascidos
em um centro terciario ao nascer, resultando em melhorias na sobrevivéncia.’ 8

Caso nao seja diagnosticado antes de nascer, a aparéncia da parede
abdominal do neonato imediatamente sugere SPB. E conhecida como “abdome em
ameixa”, pois a auséncia ou deficiéncia da musculatura traz aspecto rugoso. O quadro
clinico pode ser classificado de acordo com a descricdo de Ramasamy et al.?°, assim,
a Categoria | corresponde a aproximadamente 20% dos casos e consiste em
oligoidramnio acentuado secundario a displasia renal e/ou obstru¢do da saida,
resultando em hipoplasia pulmonar grave e anormalidades dsseas. Também podem
apresentar as facies de Potter. O prognéstico é ruim, de forma que a maioria vai a
obito dentro de alguns dias e as intervengdes nao possuem resultados significativos.

As complicagbes associadas ao trato urinario influenciam muito no prognéstico
do paciente, de forma que a atresia uretral esta presente nos casos mais raros. Na
categoria Il, a insuficiéncia renal € moderada, hidroureteronefrose moderada-grave e
a hipoplasia pulmonar ndo é uma caracteristica proeminente. A categoria Ill consiste
em pacientes com caracteristicas leves da triade incompleta; funcdo renal é
geralmente normal ou levemente comprometida e n&o ha insuficiéncia pulmonar 4 21,

124
Saude Meio Ambient. v. 10, p. 118-128, 2021
ISSNe 2316-347X



Sindrome de Prune Belly em paciente escolar: relato de caso

Ao utilizar-se essa analise, é possivel classificar o paciente VSSB na categoria I,
afinal teve sobrevida de aproximadamente 7,5 anos, sendo a insuficiéncia renal o
principal fator causador do o&bito. O paciente possuia fatores associados como
hidrocefalia e epilepsia que agravam o quadro e ndo ha clareza na literatura da relagéao
entre essas doencas e a SPB.

Outros pacientes possuidores da sindrome e também com maior idade ja foram
descritos na literatura. Cornel et al.’% relataram o caso de uma crianga de 10 anos,
com SPB, que foi internada na nefrologia pediatrica pela primeira vez com 3 dias de
vida. A suspeita da doencga teve inicio as 25 semanas de gestagdo em que foram
visualizadas alterag¢des caracteristicas por meio da USG. Com o nascimento, o exame
fisico mostrou auséncia de musculatura anterior do abdome, escroto hipoplasico com
testiculos ausentes e a urina era expressa em orificio abaixo do umbigo, entre outros
achados, confirmando o diagndstico.

Por meio do diagnéstico precoce, foi possivel tragar um seguimento clinico
adequado para esse paciente, realizando investigagdes e diagnosticos de outras
comorbidades. A equipe envolveu profissionais da urologia, ortopedia, cirurgia e
nefrologia, demonstrando a relevancia da abordagem multidisciplinar e do seguimento
a longo prazo no diagnostico, tratamento e progndéstico do paciente.

Com a garantia do acesso a assisténcia a saude de qualidade e ao tratamento
continuado, é possivel superar consideravelmente a expectativa de vida desses
pacientes, que varia da incompatibilidade com a vida até o envelhecimento normal. A
maioria dos pacientes descritos foram a 6bito em seu primeiro ano, configurando uma
baixa expectativa.® &

Dessa forma, através dos casos é possivel reforcar a importancia do
acompanhamento multiprofissional dos pacientes mesmo nas formas mais leves da
doencga. Sabe-se que o manejo do tratamento é variavel de acordo com a gravidade
e ainda ndo ha consenso estabelecido pela literatura, entretanto, a abdominoplastia e
reconstrugao do trato urinario sdo recomendadas, pois pode ter um efeito positivo na
qualidade dos pais e do paciente. Para a realizacdo de tais procedimentos é
necessario observar o estado geral do paciente, especialmente do ponto de vista do
trato respiratério. Além disso, a corregao da criptorquidia é obrigatdria.

Recomenda-se, além disso, evitar a infec¢ao do trato urinario (ITU) em criancas
com dilatagcao, estase, refluxo urinario e a funcao renal basal comprometida. Assim,
circuncisdo e antibiéticos profilaticos sao frequentemente implementados para
diminuir a incidéncia de ITU e proteger as areas superiores de maior acometimento '8
21,22 Dessa forma, ainda ha caréncia de diretrizes que unifiquem os protocolos de
manejo e tratamento, entretanto, a longitudinalidade e integralidade do cuidado visa
aumentar a sobrevida do paciente com qualidade, buscando reduzir os impactos das
anormalidades anatbmicas associadas e complicagbes de inumeras cirurgias, bem
como comorbidades relacionadas.
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CONCLUSOES

A SPB é uma doencga congénita rara com etiologia ndo confirmada, tendo duas
teorias: obstrutiva e defeito mesodérmico. A triade para este disturbio consiste em
deficiéncia da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades do trato
urinario. Assim como, o seu diagnédstico pode ser realizado por meio da USG do
segundo trimestre.

No tocante ao caso apresentado, vale salientar que mesmo nao tendo diretrizes
para realizar o tratamento dessa sindrome, o diagndstico precoce é imprescindivel
para o tratamento multidisciplinar imediato de recém-nascidos, potencializando a
sobrevida desses pacientes. Atrelado a isso, a intervengcdo precoce e o
acompanhamento da equipe multidisciplinar, bem como o entendimento da familia
sobre a gravidade e as possiveis intercorréncias da doenga sdo de suma importancia
para a melhoria da qualidade de vida dos pacientes.

Vale ressaltar a importancia de mais pesquisas sobre a SPB, além da escrita
de uma diretriz para o diagnostico e manejo desses pacientes, para que, assim, 0
tratamento seja mais eficiente, aumentando a qualidade e a sobrevida dos pacientes.
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