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TRISOMY 21 AND PRUNE BELLY SYNDROME — CASE REPORT
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RESUMO

E apresentado caso clinico de recém-nascido portador de asso-
ciacdo entre Trissomia do 21 e Sindrome de Prune Belly, cuja
ocorréncia é de cerca de um caso a cada cinco a seis anos. A
abordagem do paciente com essa associagéo exige cuidados
especializados no manejo devido as malformagdes renais e
cardiacas presentes, que sdo responsaveis pela importante mor-
bimortalidade dessa rara associacao.
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Down

A incidéncia de Trissomia do 21 (T21) e Sindrome de
Prune Belly (SPB), na populagio em geral, ¢ de 1/600 a
1/800 ¢ de 1/40000 nascimentos, respectivamente. O
relato de crianga com auséncia congénita de musculatura
abdominal foi feito pela primeira vez por Froelich, em
1839; Parker, a seguir, também fez tal descri¢ao. Coube a
Eagle e Barret o reconhecimento de grupo de sintomas
como sindrome, em 1950.

A anomalia de Prune-Belly caracteriza-se por hipopla-
sia ou agenesia da musculatura abdominal, acompanhada
de malformagio do trato urindrio e criptorquidia bilate-
ral. As alteragoes cardfacas, defeitos septais e tetralogia de
Fallot sdao menos freqiientemente associadas, ocorrendo
em torno de 10% dos pacientes.’

A'T21 manifesta-se clinicamente por hipotonia, retar-
do mental, fascies de perfil achatado, pregas epicantais,

pregas simiescas e hipoplasia da falange média do quinto
dedo, dentre outras. A incidéncia de cardiopatia ¢ em
cerca de 40% dos pacientes, sendo mais freqiientes os
defeitos do coxim endocdrdico, principalmente a comu-
nicagio interventricular.

A associagio entre SPB e T21 nio é muito freqiiente.
Nos Estados Unidos da América ¢ descrito 1 caso a cada
5 a 6 anos e sugere-se que sejam eventos independentes’.

DESCRIGAO DO CASO

Trata-se de recém-nascido do sexo masculino, com 36
semanas de idade gestacional calculada, cuja mae, de 38
anos, quarta gestagao, negava histéria de abortos prévios.
Apés exame ultra-sonogréfico de rotina, constatou-se oligo-
hidrimnio e malformacées fetais como comunicagio inter-
ventricular (CIV), hidronefrose e megaureter bilaterais.

*Professora Assistente do Departamento de Pediatria da Faculdade de Medicina da Universidade
Federal de Minas Gerais (UFMG), Mestre e membro do Servio de Neonatologia do Hospital das
Clinicas da UFMG

**Médica Residente em Pediatria do Hospital das Clinicas da UFMG

***Ex-interno do Servigo de Neonatologia do Hospital das Clinicas da UFMG. Médico graduado
pela UFMG

****Professor Assistente do Departamento de Pediatria da Faculdade de Medicina da UFMG, Mestre
e membro do Servico de Nefrologia do Hospital das Clinicas da UFMG

Hospital das Clinicas da UFMG

Endereco para correspondéncia:
Maria Candida Ferrarez Bouzada
Av Olegdrio Maciel, 2174/1901
Belo Horizonte - MG

CEP 301180 - 112

Telefax: (31) 33353346

E-mail: bouzada@medicina.ufmg.br

56 Rev Med Minas Gerais 2003; 13(1):56-59



TRISSOMIA DO 21 E SINDROME DE PRUNE BELLY: RELATO DE CASO

Diante desse quadro, solicitou-se o caridtipo, que revelou
ser o feto portador de T21.

O parto foi via vaginal, tendo o recém-nascido apre-
sentado Apgar no primeiro e no quinto minutos de 8,
peso de nascimento de 3230 g e diurese em sala de parto.

Ao exame fisico, apresentava fdscies tipica de T21,
abdémen globoso e flicido, hipoplasia de musculos abdo-
minais, além de massas palpdveis em fossas ilfacas, suge-
rindo serem os rins e ureteres.

Evoluiu com dificuldade respiratdria, necessitando de
oxigenioterapia por Hood e cateter nasal até o 110° dia
de vida.

Logo apds o nascimento, foi realizada coleta de urina
para exame de rotina, gram de gota e cultura, que foram
normais. Iniciou-se quimioprofilaxia com cefalosporina
de primeira geragio, a qual foi mantida apds a alta.
Durante a internagio, os exames seriados de urina manti-
veram-se inalterados.

Na ultra-sonografia dos rins e vias urindrias foram
observados rins de dimensdes aumentadas, camadas corti-
cais afiladas e hiperecogénicas, além de acentuada dilata-
cao de sistemas pielocaliciais (RD: 10,9 cm X 5,4 cm, RE:
10,0 cm X 4,6 cm).** Os ureteres mostravam-se dilatados
e tortuosos até seu terco distal. Bexiga com paredes espes-
sadas, antes e apSs micgao, esvaziava-se espontaneamente.
Dolicomegaureter bilateral, até tercos distais (grau IV).

A uretrocistografia miccional evidenciou refluxo vesi-
co-ureteral grau V bilateral, megaureter bilateral e hidro-
nefrose acentuada bilateral.

O paciente manteve diurese variando entre 2,6 ¢ 4,3
ml/kg/dia, com sédio urindrio de 24 horas de 21 mmol/L.
Os niveis séricos de creatinina variaram de 0,8 mg/dl a
1,3 mg/dl e os de uréia de 13 mg/dl a 19 mg/dl.

O cletrocardiograma mostrou bloqueio dtrio-ventri-
cular total. O ecocardiograma revelou hipertensio pul-
monar e defeito do septo atrioventricular forma total tipo
A de Rastelli: comunicagio interatrial tipo ostium pri-
mum, CIV de via de entrada e regurgitagio leve a mode-
rada da valva atrioventricular.

Desde o nascimento, foi realizada monitorizagao da pres-
sdo arterial, que sempre esteve nos limites de normalidade.

Apés 27 dias de internacdo, o paciente recebeu alta
hospitalar, em uso de cefadroxil e bicarbonato de sédio
(para reposicao de perdas), que foi iniciado aos seis dias
de vida para corre¢io da acidose metabdlica.

O paciente foi admitido no Centro Geral de Pediatria
com trés meses de idade, com quadro de descompensacio
cardfaca. A admissdo, os niveis séricos de uréia e creatini-
na e o exame de urina rotina estavam normais. Durante a
internagdo, apresentou infeccio do trato urindrio por
Klebsiella multirresistente, evoluindo com piora progressi-
va da fungio cardfaca e 6bito aos quatro meses de vida.

DISCUSSAO

Apesar de vidrios trabalhos na literatura médica relata-
rem a ocorréncia de SPB associada a anomalias cromossé-
micas, poucos sio aqueles que descrevem sua associagdo
com a T21.

E importante ressaltar que a mae do paciente apresen-
tava idade de 38 anos quando da gestagao, o que consti-
tui fator de risco para anomalias cromossdmicas. Por
outro lado, em estudo, a prevaléncia da SPB foi maior em
criancas filhas de mies mais jovens.®

A sindrome de Prune-Belly afeta homens e mulheres
em propor¢ao de 20 para 1, sendo que a sindrome com-
pleta ocorre somente em pacientes do sexo masculino.
Anormalidade primdria do mesoderma ou processo obs-
trutivo parecem estar envolvidos na sua patogénese.’
Entretanto, a maioria dos pesquisadores concorda que
defeito mesodérmico primdrio seja o responsdvel pelo
defeito da musculatura abdominal e pelas anormalidades
do trato urindrio encontradas em criangas com SPB.*

No caso da Sindrome de Down, em mais de 90% dos
pacientes observa-se trissomia livre do cromossomo 21
em todas as células. A nio-disjun¢io cromossdmica
durante a meiose materna ¢ a causa mais comum dessa
anomalia, alteragbes como translocagio e mosaicismo
também podem ser observadas.’

O fato de as sindromes de Down e de Prune-Belly
serem causadas por mecanismos fisiopatogenéticos dis-
tintos e independentes poderia explicar a raridade dessa
associagao.

As anomalias urindrias em pacientes com T21 sdo
raras; cerca de 3-7% dos afetados pela sindrome apresen-
tam malformagdes renais, incluindo agenesia renal, rins
em ferradura, cistos renais, dilatagao do sistema coletor,
estenose ureteral e megabexiga."” Assim sendo, no
paciente aqui descrito, é provdvel que as anomalias
encontradas no sistema genitourindrio (hidronefrose e
dolicomegaureter bilateral) sejam devidas a SPB, e nio
aT21.

Por outro lado, apesar de as alteragbes renais serem as
mais comuns no quadro de SPB, diversas outras anoma-
lias sistémicas sao também passiveis de serem encontra-
das. Cerca de 65% a 73% dos pacientes apresentam
anormalidades em outros drgaos, sendo os mais afetados
os dos sistemas cardiopulmonar e gastrintestinal.”
Malformagées cardfacas podem acometer 10% dos
pacientes e incluem ducto arterioso patente, defeitos de
septos atrial e ventricular e tetralogia de Fallot.* Neste
relato, o recém-nascido apresentava comunicagio intera-
trial, comunicacao interventricular e valva atrioventricu-
lar tnica com regurgitacio leve a moderada.
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Ni3o se pode afirmar com certeza a causa da anomalia
cardfaca, pois tanto a SPB como a T21 podem, com
grande freqiiéncia, apresentar anomalias cardfacas. Na
T21 a incidéncia de cardiopatias ¢ de 40%, sendo muito
comuns os defeitos do septo dtrio-ventricular.

O paciente apresenta, além das caracteristicas exter-
nas da sindrome de Prune Belly, altera¢des do trato uri-
ndrio que ndo representavam risco imediato para sua
sobrevivéncia. Tais aspectos, por si s6, denotam prognds-
tico desfavordvel. Entretanto, deve-se levar em conta que
0 paciente em questdo apresenta lesdes associadas, causa-
das pela T21, que se somam aquelas da SPB, diminuin-
do sobremaneira sua expectativa de vida.

Risco de vida, logo apds o nascimento, seria devido a
presenga de hipoplasia pulmonar, que ocorre em 60%
dos casos,’ e a taxa de mortalidade na primeira semana de
vida variou de 24% a 60%.5*

Este paciente, de acordo com Skoog," é de prognés-
tico intermedidrio; entretanto, deve-se levar em conta
que ele apresenta malformacoes associadas, causadas pela
T21, que se somam aquelas da SPB, agravando sobrema-
neira seu progndstico. Em especial, a cardiopatia congé-
nita desempenha papel bastante significativo no agrava-
mento da morbimortalidade do paciente.

As criangas com alteragoes do trato urindrio, associa-
das 2 SPB, devem ser acompanhadas porque intervengées
podem ser necessdrias para assegurar drenagem eficaz da
urina’. Afecgbes como infec¢io do trato urindrio devem
ser evitadas para que ndo ocorra comprometimento
ainda mais grave da fungio renal. A cefalosporina de pri-
meira geracdo ¢ a droga indicada até o terceiro més de
vida, a nitrofurantoina estd contra-indicada devido 4 ima-
turidade renal. O principal significado clinico da pielo-
nefrite aguda ¢ sua associacio com lesdo renal. H4 corre-
lagdo entre o nimero de pielonefrites e a incidéncia de
cicatrizes renais. As leses renais observadas na fase aguda
persistem, como cicatriz permanente, em 36% a 52%
das unidades afetadas. Além disso, alguns estudos clini-
cos e experimentais tém comprovado que o tratamento
precoce da pielonefrite aguda pode reduzir a incidéncia
de dano renal.*1415167 Cerca de 25% a 30% dos
pacientes com essa sindrome desenvolvem insuficiéncia
renal, sendo que a elevagio das escdrias, o acometimento
renal bilateral e a pielonefrite podem ser prendncio de
faléncia renal®. Aquelas que evoluem para insuficiéncia
renal cronica terminal tém indicagio para se submeterem
a transplante renal, devendo ser avaliadas criteriosamen-
te quanto a dinimica do funcionamento do trato urind-
rio, o que influenciard sobremaneira no éxito do
transplante.

SUMMARY

The case of a newborn who presents an association of the
Prune-Belly Syndrome with the 21 cromossome trisomy
is reported. The frequency of this association is about
one in every 5 to 6 years. Handling a patient with 21
chromosome trisomy and Prune-Belly Syndrome
requires special care, due to the kidney and cardiac mal-
formations, who are responsible for the important mor-
bimortality caused by this rare association.
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RESULTADOS DE EXAMES DE URINA SOLICITADOS

Caracteres gerais
Cor amarelo palha

Aspecto limpido
Exame biogquimico
Gravidade especifica 1,005
pH=0
Leucdcitos negativo
Nitrito negativo
Albumina negativa
Glicose negativa
Acido acetoacético negativo
Urobilinogénio normal
Bilirrubina negativo
Composto heme negativo
Sedimentoscopia
Hemicias raras p/c
Leucécitos 2p/c
Epitélios raros p/c
Cristais ausentes
Cilindros ausentes
Muco discreto
Flora moderada
Gram — nio foram vistas bactérias
Urocultura negativa
Obs: Valor de Referéncia do tamanho dos rins encontra-se
nos artigos 4 e 5.



