Olgu Sunumu

Prune-Belly Sendromlu Bir Olguda Erken Prenatal
Girigim ile Basarili Tedavi

SUCCESSFUL TREATMENT BY EARLY PRENATAL INTERVENTION: IN A CASE WITH PRUNE-

BELLY SYNDROME
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Prune-Belly Sendromu (PBS) abdominal kaslarin hipoplazisi, tiriner system anomalileri
ve bilateral inmemis testis ile karakterize konjenital bir hastaliktir. Uriner sistem
tutulumu %60 mortaliteye sahip olan son donem bobrek hastaligi ve pulmoner
hipoplazi komplikasyonlar1 ile en énemli prognostik faktordiir. PBS'nin kalitim sekli
bilinmemesine ragmen, hastaligin bir genetik temeli oldugu dustiniilmektedir.
Antenatal dénemde tiriner sistemdeki obstriiksiyonun giderilmesi hastalarin yasam
sansin1 arttirmaktadir. Biz prenatal donemde vezikoamniyotik sant uygulanan ve boy-
lece az etkilenen ailesel bir PBS olgusu sunduk.

Anahtar sozciikler: Abdominal kas hipoplazisi, Eagle Barrett Sendromu, Prune-Belly
Sendromu, iiriner sistem obstriiksiyonu, vezikoamniyotik sant

ABSTRACT

Prune-Belly Syndrome (PBS) is a congenital disorder characterized by abdominal wall
musculature deficiency, urinary tract anomalies and bilateral cryptorchidism. Urinary
tract disease is the most important prognostic factor with the complications of
pulmonary hypoplasia and end stage renal disease resulting in a mortality rate of 60%.
Although the mode of inheritance of PBS is unclear, it has been hypothesized that PBS
has a genetic basis. In the antenatal period relieving urinary tract obstruction can
improve the survival rate of patients with PBS. We report a neonate with familial
prune-belly syndrome who was applied vesico-amniotic shunt and so was affected
slightly.

Keywords: Deficiency of abdominal musculature, Eagle Barrett syndrome, Prune-Belly
syndrome, urinary tract obstruction, vesico-amniotic shunt

Prune-Belly Sendromu (PBS) etyolojisi bilinmeyen ve  sidansi 30.000-50.000 canli dogumda 1'dir. Hastaligin X'e

daha ¢ok erkeklerde goriilen nadir bir konjenital has- bagh resesif gecis gosterdigi diistiniilmesine ragmen,

taliktir. Bu anomali Eagle Barrett sendromu ve abdominal  kalitim sekli tam olarak bilinmemektedir. Karakteristik

kas eksikligi sendromu olarak da bilinmektedir. PBS in-  triadi abdominal kas eksikligi veya yoklugu, bilateral
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inmemis testis ve renal displazi, megaiireter, megasistis,
iiretral obstriiksiyon gibi {iriner sistem anomalileridir.
Mesaneden idrarin uzaklastirilmasindaki yetersizlik oli-
gohidramnios, pulmoner hipoplazi ve Potter Sendromuna
neden olmaktadir. Sendrom etkilenen anatomik bélgenin
yerine ve siddetine gore genis bir spektruma sahiptir. Alt
uriner bolgedeki obstriiksiyonu gidermek, idrar akimin
saglamak ve renal hasar1 &nlemek icin erken cerrahi

miidahale gerekmektedir (1,2).

Burada, intrauterin dénemde idrar akimini saglamak
tizere vezikoamniyotik sant uygulanarak diger dort erkek
kardesinde rastlanan agir bulgularin gelismesi 6nlenen bir

PBS olgusu sunulmustur.
OLGU SUNUMU

36 yasinda G6P5 olan gebe kadin prenatal tan1 merke-
zimize bagvurdu. Antenatal 15. gestasyonel haftada
yapilan ilk ultrasonografi incelemesinde megasistis ve
hafif oligohidramnios saptandi. Biyometri son adet tarihi
ile uyumlu bulundu. Amniyosentez yapilip, karyotip
gonderildikten sonra gebeligin 19. haftasinda vezikoamni-
yotik sant takildi. Fetal idrar analizi ve karyotip analizi
normal saptandi. Vezikoamniyotik sant gebeligin 28.
haftasina kadar iyi calisti. Gebeligin 30. gestasyonel

haftasinda ikinci kez vezikoamniyotik sant takildi.

Gebeligin 37. gestasyonel haftasinda sezeryan ile erkek
bebek dogurtuldu. Hasta dogumdan hemen sonra solu-
num sikintis1 nedeniyle yenidogan yogun bakim servisine
alindi. Anne baba arasinda birinci derece akrabalik
mevcuttu. Hastanin soyge¢misinden 4 erkek kardesinin
PBS tanist aldigi, bunlardan birinin infant déneminde
kaybedildigi, diger {icliniin kronik bdbrek yetmezligi
nedeniyle diyaliz programinda oldugu ve 1 kiz kardesinin
tamamen saghkli oldugu Ogrenildi. Hastanin viicut
agirhigi 2650 gr (10-50 persentil), boyu 44 cm (50 persentil)
ve bas ¢evresi 34 cm (50-90 persentil) saptandi. Diger fizik
muayenesinde hafif solunum sikintisi ve bilateral inmemis
testis saptand1 (Resim 1). Solunum sikintis1 mekanik venti-

lasyonda nazal siirekli pozitif havayolu basinci destegi ile

24 saat icinde tamamen diizeldi. idrar cikisi yeterli ve
bobrek fonksiyon testleri normal oldugundan intrauterin
dénemde takilmis olan sant kateteri ¢ikarildi. Yapilan ab-
dominal ve pelvik ultrasonografi sonucunda bilateral
inmemis testis (inguinal kanalda), normalden ince ab-
dominal Kkaslar ve belirgin olarak genislemis mesane
saptandi. Voiding sistoiiretrografi ¢alismasinda refliiniin
olmadig1 ancak mesanede yiiksek miktarda rezidii idrar
kaldig1 goriildii (Resim 2). Ekokardiyografi, tiim viicut
kemik grafileri, kraniyal ve kal¢a ultrasonografisi normal
saptandi. Ek anomali saptanmad1. Hasta postnatal 12. giin

profilaktik oral amoksisilin tedavisi ile taburcu edildi.
TARTISMA

Prune-Belly sendromu ilk kez Parker tarafindan 1895
yilinda tanimlanmistir (3). Abdominal duvar kaslarinda
eksiklik, tiriner sistem anomalileri ve bilateral inmemisg
testis triad1 ile karakterize nadir goriilen bir sendromdur
(4). Insidans1 30.000-50.000 canli dogumda 1 olarak rapor
edilmektedir ve olgularin %95’ini erkekler olusturmak-
tadir (5). Kalim sekli tam olarak bilinmemektedir ancak
bildirilen ailesel PBS olgularinin ¢ogunlugunu erkekler
olusturmaktadir. Bu nedenle en iyi X'e bagli kalitim sekli
ile agiklanabilmektedir (6). Bizim olgumuzun da 4 erkek
kardesi PBS iken, 1 kiz kardesi saglikli idi. Weber ve
ark'nin sundugu ailesel PBS’li bir olguda 1q41-44 loku-
sunda mutasyon gosterilmistir (7). Olgumuzun prenatal
dénemde yapilan kromozom analizi normal olmasina kar-

sin, bu mutasyon calisilmamaistir.

Prune-Belly sendromunun etyolojisi tam olarak
bilinmemektedir, ancak 2 teori ile agiklanmaya calisilmak-
tadir: Mezenkimal bozukluk teorisi, {iretral obstriiksiyon
teorisi. {1k teoride anomalilerin abdominal duvar ve geni-
totiriner sistemin gelistigi lateral mezodermdeki erken bir
hasar ile iligkili oldugu savunulmaktadir (2). ikinci teoride
ise gestasyonun erken doneminde distal iiretral obst-
ritksiyonun mesane ve {ireterlerde asir1 dilatasyona neden
oldugu, bu dilatasyonun abdominal kas gelisimi, prostat
gelisimi ve testislerin skrotuma inisi igin fiziksel bir

bariyer olusturdugu ileri siiriilmektedir (8).
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Resim 1. Olgumuzun goriniimi

Resim 2. Voiding sistotiretrografide genislemis
mesane gorinimi
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Idrar {iretimi veya ekskresyonundaki yetersizlik, ab-
dominal duvar kompresyonu sonucunda karakteristik yiiz
goriiniimii ve ekstremite kontraksiyonu gibi fetal anoma-
liler ile sonuglanan oligohidramniosa yol agmaktadir.
Yeterli miktarda amniyotik sivi normal akciger gelisimi
igin gereklidir. Ote yandan, genislemis mesanenin ab-
dominal duvarin gelismekte olan myotomlar: iizerine
olusturdugu basing, abdominal duvar anomalilerine yol
agabilmektedir (9). Antenatal dénemde tedavi edilmeyen
PBS olgularinda iiriner obstriiksiyonun derecesine bagl
olarak pulmoner hipoplazi ve abdominal duvar defektleri
(10).

intrauterin sant uygulamasinin sant uygulanmayanlarla

olusmaktadir Uriner obstriiksiyonlu olgularda
karsilastirlldiginda yasam sansini  artirip  artirmadigi
tartismali olmasina karsin, intrauterin sant yerlestirilmesi
mesane distansiyonunu Onlemektedir, bdylece renal
fonksiyonlar1 korumaktadir (11). Bu olgularin ¢ogunda
kabul edilebilir renal ve mesane fonksiyonlar1 olmaktadir.
Bizim olgumuzda da genislemis mesane disinda {iiriner
sistem anomalisi ve pulmoner hipoplazi olmamasi ve
karm duvarmin normal goriiniimde olmasi erken do-
nemde takilan vezikoamniyotik

santin  koruyucu

oldugunu diistindiirmektedir.

Prune-Belly sendromu olan olgularda intrauterin cer-
rahi miidahale igin gerekli kriterler oligohidramnios,
megasistis, ilerlemis hidronefroz, normal karyotip, iiriner
indeksin iyi olmasi (idrar sodyumu <100 mg/dL ve idrar
ozmolalitesi <210 mOsm) ve olgunun 2. veya 3. tri-
mesterde olmasidir (10). Bizim olgumuzda sant yer-
lestirilmeden 6nce bakilan fetal idrar analizi ve karyotip

analizi normal saptand1.

Prune-Belly sendromunun en Kkarakteristik bulgusu
abdominal iskelet kaslarinin her 3 tabakasini iceren bo-
zukluga bagh olarak abdominal derinin gevsek ve bu-
rusuk olmasidir. Bu bozukluk intestinal peristaltizmin
goriilmesine ve intraabdominal-retroperitoneal organlarin
kolayca palpasyonuna izin vermektedir (2). Abdominal
derinin bu karakteristik gortiniimii asir1 tiriner asiti olan
agir olgularda daha belirgindir. Bizim olgumuzda kas
dokusunun normalden daha ince oldugu ultrasonografik
olarak goriilmesine karsin, diger 4 erkek kardesinin aksine
deri goriinimii normale yakin idi. Diger dort kardesin

deri goriiniimii karakteristik olarak gevsek olup, bir ta-

nesinin tekrarlayan diizeltici cerrahi

operasyonlar

Prune-Belly sendromunun klasik triadina ek olarak
kalp, akciger, iskelet ve gastrointestinal sistem gibi ek or-
gan anomalileri %75 oraninda rapor edilmistir (10). Bizim
olgumuzda ve kardeslerinde herhangi bir ek anomaliye

rastlanmadi.

Prune-Belly sendromunun tekrarlama riski bilinme-
mektedir ancak sonraki gebeliklerde bu riskin oldukca
diisitk oldugu disiiniilmektedir. Bu olgu ayni ailede 5
erkek kardesin de PBS hastasi olmasi ve diger erkek
kardeslerine gore gok hafif etkilenmesi nedeniyle sunuldu.
Erken dénemde uygun intrauterin miidahale ile olgu-
muzda oldugu gibi hastalifin ¢ok daha hafif seyrede-

bilecegi vurgulanmak istenmistir.
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