Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Zespot suszonej sliwki
Synonimy: zespot Obrinsky’ego
Zespot Frohlicha

Zespot Eagle'a i Barreta

Zespot niedorozwoju miesni brzucha
Zespot triady

OMIM: 100100

ORPHA kod: 2970

ICD-10: Q79.4

Definicja choroby

Zespot suszonej sliwki (Prune Belly Syndrome - PBS) jest rzadkim zespotem wad
wrodzonych, charakteryzujacym sie triada objawow: niedorozwoj miesni brzucha, wada
uktadu moczowego i wnetrostwem w chtopcow.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Etiologia choroby nie jest do konca poznana. Jedna z teorii mowi, ze patogeneza jest
zwigzana z niedroznoscia cewki moczowej. Niedroznos¢ ta na wczesnym etapie rozwoju
powoduje masywne rozdecie pecherza moczowego, ktore wptywa na rozwoj uktada
moczowego i Scian jamy brzusznej. Inna teoria przypisuje powstanie wady defektowi
woreczka zottkowego, a jeszcze inna wigze powstanie wady z defektem mezodermy.




Podczas gdy wiekszoSc przypadkow jest sporadyczna, kilka przypadkow u rodzenstwa
zostato powigzanych z mutacjami w CHRM3 (1q43). W innych przypadkach rodzinnych
sugerowano dziedziczenie autosomalne dominujace i sprzezone z chromosomem X.
Dotychczas jednak nie ustalono jednoznacznie przyczyny monogeniczne;j.

Epidemiologia

Czestosc wystepowania zespotu suszonej sliwki szacuje sie na okoto 3,6-3,8 na 100 000
zywych urodzen. 95% przypadkow stanowia chtopcy, a tylko 5 % dziewczynki. Pacjentki
beda miaty typowe zmiany w uktadzie moczowym i wyglad brzucha charakterystyczny dla
zespotu Sliwkowego brzucha.

Opis kliniczny

W prenatalnym badaniu ultrasonograficznym u dzieci z zespotem suszonej Sliwki mozna
stwierdzi¢ matowodzie, duzy, rozdety pecherz moczowy, obustronne wodonercze. Problemy
z oproznianiem pecherza moga skutkowac hipoplazja ptuc, sekwencja Potter. Po porodzie
charakterystyczng cecha jest niedorozwoj miesni brzucha o roznym nasileniu. Obustronne
wodonercze z poszerzeniem moczowodow jest najczesciej wynikiem niedroznosci cewki
moczowej (np. tylne zastawki cewki moczowej), odptywow pecherzowo-moczowodowych
(VUR) oraz niedoboru migsni gtadkich i przewagi tkanki wtoknistej w moczowodach, co
prowadzi do ich nieskutecznej perystaltyki. Okoto 75% pacjentow z zespotem suszonej
sliwki ma VUR. Okoto potowa pacjentow bedzie miata dysplazje nerek o roznym nasileniu, a
okoto 40 do 50% bedzie wymagato w pewnym momencie terapii nerkozastepczej. Korzystne
wskazniki prognostyczne obejmuja co najmniej jedna prawidtowo wygladajaca nerke w USG
i stezenie kreatyniny w surowicy ponizej 0,7 mg / dl w pierwszym roku zycia. Niemowleta
ptci meskiej z zespotem suszonej Sliwki wykazuja obustronne wnetrostwo. Przyczyna
niezstapionych jader nie jest znana. Poza charakterystyczna triada, okoto 75% dzieci z
zespotem suszonej Sliwki ma nieprawidtowosci dotyczace innych uktadow. Naleza do nich
uktad: oddechowy (58%, np. niedorozwoj ptuc), sercowy (25%, np. przetrwaty przewod
tetniczy), pokarmowy (24%, np. malrotacja jelita Srodkowego) i wady uktadu migsniowo-
szkieletowego (22%, np. skolioza, szpotawosc stop).

Diagnostyka

Cechy zespotu suszonej Sliwki mozna stwierdzi¢ w badaniu prenatalnym. Potwierdzenie




rozpoznania postnatalnie opiera sie na charakterystycznych cechach fenotypowych i
objawach klinicznych. Dzieci wymagaja oceny czynnosci ptuc, diagnostyki wnetrostwa oraz
petnej diagnostyki uktadu moczowego, w tym usg jamy brzusznej, cystouretrografia
mikcyjna, renoscyntygrafia.

Leczenie

Monitorowanie ultrasonograficzne drog moczowych i objetosci ptynu owodniowego jest
wymagane przez caty okres ciazy. W przypadku matowodzia, masywnego wodonercza i
podejrzenia przeszkody podpecherzowej podejmuje sie prenatalne proby odbarczenia drog
moczowych. Po porodzie wskazaniem do wczesnej interwencji chirurgicznej jest przeszkoda
w cewce moczowej, masywne wodonercza zwigzane z przeszkoda przypecherzowa, wysoki
VUR zwigzany z nawrotowymi zakazeniami uktadu moczowego, mimo stosowanego leczenia
zachowawczego. Leczenie planowe obejmuje obustronng orchidopeksje, plastyke brzucha
oraz potencjalna urologiczng operacje rekonstrukcyjna. W przypadkach najciezszych
wymagane jest leczenie nerkozastepcze (dializoterpia/ przeszczepienie nerki).

Szczepienia ochronne

Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Rokowanie

Ciezkosc przebiegu choroby jest zalezna od stopnia uszkodzenia nerek i chorob
wspotistniejacych. 20% pacjentow jest w grupie wysokiego ryzyka ciezkiej dysfunkcji nerek
i hipoplazji ptuc; kolejne 40% pacjentow ma klasyczne cechy zespotu suszonej sliwki z
rokowaniem zaleznym od stopnia dysplazji nerek, u ktorych istnieje 4% ryzyko ostrej
niewydolnosci nerek. U 40% pacjentow przebieg choroby jest wzglednie tagodny.
WczesSniactwo jest powszechne i powoduje problemy sercowo-naczyniowe i ptucne.
Smiertelnos¢ okotoporodowa dla PBS wynosi od 10 do 25%.
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Osrodki eksperckie
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowiazek wykonywa¢ zawod, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezyta starannoscia.
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