DIJAGNOZE

EKSTROFIJA-EPISPADIJA KOMPLEKS

Definicija bolesti
Ekstrofijo-epispadija kompleks (EEC)
predstavlja spektar genitourinarnih
malformacija u rasponu teZine od
epispadije (E) i klasi¢ne ekstrofije
mokraénog mjehura (CEB) do
ekstrofije kloake (EC) kao najtezeg
oblika (vidjeti ove pojmove). Ovisno
o ozbiljnosti, EEC moze zahvatiti
mokraéni sustav, misiéno-kostani
sustav, zdjelicu, dno zdjelice, trbusnu
stijenku, genitalije, a ponekad i
kraljeZnicu i anus.

Epidemiologija

Pri rodenju za cijeli spektar
zabiljezena je prevalencija od 1/10
000, u rasponu od 1/30 000 za CEB
do 1/200 000 za EC, s ukupno vecim

udjelom oboljelih muskaraca.

Klinicki opis

EEC karakterizira vidljivi defekt donje
trbudne stijenke, bilo sa sluznicom
mokraénog mjehura okrenutom
prema van (CEB) ili s otvorenom
uretralnom ploc¢om u muskaraca

ili rascjepom u zena (E). Urin curi
iz mokraéovodnih otvora, $to je
vidljivo na povrsini mjehura ili po
uretru. U rijetkim slu¢ajevima EC-a
nakon rodenja mogu se vidjeti dva
ekstrofirana polumjehura, kao i
omfalokela, neperforirani anus i
defekti kraljeznice. Opisani su i
atipiéni oblici EEC-a (duplicirana
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ekstrofija, prekrivena ekstrofija i
pseudoekstrofija). EEC je rezultat
mehani¢kog poremeéaja ili povedania
kloakalne membrane, $to spriecava
invaziju mezodermalnih stanica duz
infraumbilikalne sredignije linije i time
rezultira ekstrofijom. Vrijeme rupture
odreduje ozbilinost malformacije.

Etiologija

Temeljni uzrok ostaje nepoznat:
prijavljeni su rijetki sluéajevi pojave
unutar obitelji, a i genetski i okolidni
&imbenici vierojatno imaju ulogu u
etiologiji EEC-a.

Dijagnosticke metode

Dijagnoza pri rodenju postavlja se na
temelju klinicke slike, no EEC se moze
otkriti prenatalno tijekom pazljivih
ultrazvuénih pregleda uz indeksni
nalaz ponavljane nevizualizacije
normalno napunjenog fetalnog
miehura.

Genetsko savjetovanje

Roditeljima je potrebno pruziti
opsezno savjetovanije, ali zbog
opéenito povoljnog ishoda uz
odgovarajuée kirursko lijecenie,
prekid trudnoée vise se ne bi trebao
sustavno preporucivati.

Upravljanje dijagnozom i lijegenje
Lije€enije je prvenstveno kirursko.
Glavni ciljevi su sigurno zatvaranje

trbusne stijenke, postizanje
kontinencije mokraée uz ouvanije
bubrezne funkcije te adekvatne
estetska i funkcionalna genitalna
rekonstrukcija. Trenutno se diliem
svijeta preferira nekoliko metoda za
rekonstrukciju mokraénog mjehura sa
stvaranjem izlaznog otpora (bilo kao
postupni ili jednofazni pristup) tijekom
razdoblja novorodendéeta. Alternativa
moze biti uklanjanije ostataka
mokraénog mjehura s potpunim
preusmijeravanjem mokraée u rektalni
prostor. Nakon rekonstruktivne
operacije mokraénog mjehura
tijekom djetinjstva oéekivana je stopa
kontinencije od oko 80 %. lako je
spontano mokrenje glavni problem,
moze biti potrebna dodatna operacija
kako bi se optimizirala funkcija
skladidtenja i praznjenja mjehura. U
sluéajevima definitivnog neuspjeha
rekonstrukcije potrebno je obaviti
preusmieravanje mokrade.

U pubertetu genitalne i reproduktivne
funkcije predstavljaju sve vaznija
pitanja za oba spola. Psihosocijalni

i psihoseksualni ishodi odrazavaju
vaznost dugotrajne skrbi (od rodenja
do odrasle dobi) multidisciplinarnog
tima struénjaka za roditelje i djecu

s EEC-om kako bi se osigurala
odgovarajuéa kvaliteta Zivota.

s
u G;-(?
)
' EUROPSKI STRUKTURNI | [
Evropska uniga | INVESTICI|SKI FONDOWI LUK
“Zajednd do fondova EUT F | POTENCHALL

w



