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Diabete Insipido Nefrogenico




Creatininemia 2.66 mg/dl
Nonno materno
(25.)) 60 anni IRC Na 152 mEq/L

Pressione arteriosa
195/107 mmHg

Idroureteronefrosi bilaterale
severa

Megavescica
raggiungeva l'appendice xifoidea
dello sterno - dopo minzione
(con torchio e Credé) superava
'ombelicale trasversa (~3L )

|  DIN mutazione 272 AVPR2 |

Evoluzione del diabete insipido nefrogenico non trattato



Emiliana 16 aa,diabete tipol - da alcune settimane
dolore addominale, minzioni “difficoltose”, piccole e frequenti,
anche di notte; peggiorata da 2-3 giorni

creatinemia 1,7 mg/dl PA 150/105

globo vescicale drenati con catetere 1800 ml — poi CIC

S. di Wolfram (DIDMOAD ) Disfunzione vescicale progressiva : riduzione
Diabete insipido della contrattilita detrusoriale fino all’atonia con
Diabete mellito incapacita di svuotare la vescica
Atrofia nervo ottico manifestazione primitiva della degenerazione
Sordita neurosensoriale neurologica a comparsa tardiva
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Programma di controlli urologici regolari, anche per i
pazienti asintomatici con SW, allo scopo di :
a. fare una diagnosi precoce della disfunzione vescicale

b. valutare ad intervalli regolari la capacita vescicale, il tracciato
uroflussometrico e il residuo post-minzionale

C. prescrivere minzioni ad orario, nei casi avanzati CIC

d. ottimizzare la terapia del DI

migliorare la qualité della vita (“finalmente la notte dormo!”)




Paradigmi di disfunzione vescicale che continua e/o evolve
dall’eta pediatrica all’adolescenza e all’eta adulta

1. Coinvolgimento vescicale progressivo in malattie rare
-DIN
-S. di Wolfram

2. Coinvolgimento vescicale secondario a patologie neurologiche (spina bifida)
0 urologiche (valvole uretra posteriore)
-vescica neurologica
-vescica da valvole

3. Disfunzioni vescicali non neurogene/idiopatiche
-iperattivita vescicale
-minzione disfunzionale
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VESCICA NEUROLOGICA (“lifelong disease”)

SPINA BIFIDA (difetto congenito chiusura tubo neurale)

DISRAFISMO SPINALE OCCULTO

anomalie di sviluppo del midollo terminale, coperte
da cute integra ma con possbibili segni cutanei sospetti

SINDROME del MIDOLLO ANCORATO (Tethered cord)
costellazione di sintomi o segni,neurologici, ortopedici
0 urologici, che possono derivare da disrafismo spinale

r

OBBIETTIVI della
gestione

1) salvaguardia della
funzione renale

2) continenza urinaria




VESCICA NEUROLOGICA

Prenatale interventi riservati a studi clinici in ambiti in cui I'expertise riduce i rischi

Neonato e |lattante chiusura difetto neurale — eventuale shunt VP
ecografia — ricerca del RVU
CIC precoce (UD a 3 mesi e poi ogni 6-12 mesi)
ossibutinina se elevate Pdet al LP
vescicostomia in situazioni particolari

Eta prescolare monitoraggio IVU sintomatiche e gestione conservativa RVU
riduzione pressioni
catetere a dimora notturno se idronefrosi severa

Eta scolare@bbiettivo continenz
uso esten I CIC
farmaci (anche a dosi elevate e in associazione) Se nhon asciutto tra CIC
trattamento chirurgico se terapia medica non adeguata
(botox — derivazione continente e non — ricostruzione continente)




VESCICA NEUROLOGICA

Adolescenza come eta scolare

valutare aderenza al regime di CIC
avvento della sessualita (Lee 2015 — 59%M e 89%F)

Eta adulta  problemi urologici aperti e “in prima linea”
incontinenza
elevate pressioni endovescicali
gestione vescica ampliata (cateterizzazione stomia,
lavaggi vescicali, eco annuale per calcoli, trattamento
eventuali calcoli, stenosi tramite), revisione della derivazione

nei pazienti con vescica ampliata in eta pediatrica,
- la compliance a lungo termine si riduce e il rischio di
insufficienza renale aumenta (Hussman 2016)




VESCICA da valvola uretrale

Ostruzione uretrale congenita — 1:7000/8000 nati vivi

Sequele nefrologiche Esro davup 17%)

-fattori indipendenti di rischio per CKD

1) la displasia renale congenita associata all’'ostruzione
2) la disfunzione vescicale

Sequele UfOIOgiChe (“vescica da valvole” 55%)

'Indlpendente dalla severita dell'ostruzione Evolution of bladder dysfunction in children with posterior urethral

-e dalla precocita della disostruzione valves
(fibrosi congenita)

Nocturnal

. ye . Anticholinergics, bladder
-evolutiva verso l'insufficienza CIC- not consistent drainage
detrusoriale (inadeguato svuotamento {
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VESCICA da valvola uretrale

In eta scolare : incontinenza urinaria diurna 4-35%
enuresi 20-70%

STANDARD delle cure

1) training vescicale (minzioni ad orario fisso e doppia minzione)
2) sorveglianza IVU

3) monitoraggio ecografico dilatazione alte vie

4) monitoraggio funzione vescicale (uroflussometria,se necessario UD)

5) farmacoterapia “personalizzata” (ossibutinina/tamsulosina)
6) tecniche di svuotamento vescicale assistito (CIC, drenaggio notturno, bottone)

7) ampliamento vescicale (vesciche con piccola capacita e alte pressioni)
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DISFUNZIONI VESCICALI IDIOPATICHE (DBTU)

-"disturbi della funzione del complesso vescica-sfintere-piano perineale in
bambini che hanno raggiunto la continenza urinaria e che non presentano @
alterazioni neurologiche o anatomiche del tratto urinario” (ICCS) 1CCS

-interessano la fase di svuotamento o di riempimento vescicale
-sintomo principale € l'incontinenza urinaria
-40% delle consulenze urologiche pediatriche

-implicazioni sociali, psicologiche

-danno renale nelle forme severe e complicate (IVU febbrili, atonia del detrusore)

-predittive di disfunzioni del BTU in eta adulta

Urological dysfunction in young women: an
inheritance of childhood?

Elisabetta Costantini' @, Ester llliano’, Konstantinos Giannitsas? @, Marco Prestipino®,
Antonio Luigi Pastore®, Antonio Carbone?, Giovanni Palleschi®, Raffaele Balsamo®,
Franca Natale®, Donata Villari’, Vittorio Bini®, Serena Maruccia®,

Maria-Teresa Filocamo'® and Alessandro Zucchi'

Am J Physiol Renal Physiol 315: F1320-F1328, 2018.
First published August 8, 2018; doi:10.1152/ajprenal. 00154.2018.

RESEARCH ARTICLE

Early life voiding dysfunction leads to lower urinary tract dysfunction
through alteration of muscarinic and purinergic signaling in the bladder

Nao Iguchi,' Anna P. Malykhina,' and © Duncan T. Wilcox'?




DISFUNZIONI VESCICALI

1. Utilizzo di metodiche
diagnostiche non invasive

(questionari,diari,uroflussometria
+EMG, ecografia)
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Torre (iperattivita vescicale)
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detrusore ipoattivo)
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e. Piatto (ostruzione allo svuotamento)
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Criteri diagnostici sec Roma IV per Stipsi Funzionale

Deve includere 2 o piu dei seguenti criteri almeno una

volta a settimana per minimo 1 mese senza criteri sufficienti per la
diagnosi di sindrome da colon irritabile sopra i 4 anni di eta

1. Due o0 meno defecazioni a settimana
2. Almeno un episodio di incontinenza fecale a settimana

3. Storia di postura ritentiva ed eccessivo atteggiamento di
trattenimento delle feci

4. Storia di defecazioni dure o dolorose
5. Presenza di feci abbondanti nel retto

6. Feci di largo diametro che possono ostruire il water

Diametro Vescica
retto >3 cm dislocata
dal retto

“BLADDER BOWEL DYSFUNCTION”



VESCICA IPERATTIVA @&

1ICCS

“urgenza minzionale, di solito con
aumento della frequenza, con o senza
incontinenza, in assenza di IVU”

MINZIONE DISFUNZIONALE

“contrazione abituale del complesso sfintere/ pavimento
pelvico durante la minzione con tracciato uroflussometrico
staccato/interrotto in ripetute uroflussimetrie”

DISFUNZIONE DELLA
FASE DI RIEMPIMENTO

CLINICA

-urgenza minzionale, con manovre di
autocontrollo

-minzioni frequenti (>8/die)
-urge/incontinenza
-incidenza 16-18% F
-associazione con stipsi

DIAGNOSI

-clinica

-piu frequente
-elevata (80-85%) percentuale di
risposta alla terapia

DISFUNZIONE DELLA FASE DI SVUOTAMENTO

CLINICA

-minzioni rare (<3/die); mitto debole e interrotto

-minzioni piccole e frequenti nelle fasi avanzate

-capacita vescicale aumentata per |’ eta

-incontinenza da sovradistensione; bambino “poco’ bagnato
-assenza di urgenza, ma possibile nelle fasi iniziali

-forme severe con quadro di vescica neurologica(sfintere contratto e
detrusore atonico con impossibilita di mingere)

-infezioni urinarie; associazione con stipsi

DIAGNOSTICA NON INVASIVA

UROFLUSSOMETRIA e e e
-flusso staccato/interrotto e e e v CAE

rmal .
CUS-EMG Synergic splhm:tev relaxation

Cystometry
’jcvulumary biadder
contraction

_—

EMG del pavimento pelvico
-attivazione sfintere/pavimento

pelvico durante la minzione
(ostacolo funzionale)

Bladder pressure

Bladder valume

ECOGRAFIA
-residuo post-minzionale




2. Terapia a «step»

Neuromodulazione
tibiale
sacrale

Tossina botulinica
nel detrusore
nello sfintere

Trattamento farmacologico
ossibutinina (iperattivita)
alfa-litici (minzione disfunzionale)

| Rieducazione del pavimento pelvico

Programma di rieducazione minzionale (uroterapia)
minzioni “ad orario fisso” ogni 2-3 ore; idem per liquidi
posizione seduta a gambe divaricate e piedi ben appoggiati
trattamento “aggressivo” della stipsi
profilassi antibiotica se 1\VVU ricorrenti




Urinary incontinence in children with
special needs

Alexander von Gontard 2013

-i bambini con bisogni speciali hanno percentuali elevate di incontinenza urinaria

-soprattutto se con disabilita intellettiva e/o disturbi psichiatrici
(30-39% a 7 aa — 20% a 20 aa — ADHD, disturbi spettro autistico)

-I'incontinenza ha una maggiore tendenza a persistere fino all’eta adulta

-nella maggioranza dei casi si tratta di una iperattivita detrusoriale
-uno scarso apporto di liquidi e tipico di questa categoria di bambini
-'associazione con la stipsi € molto frequente

-i sintomi della disfunzione vescicale hanno un effetto additivo negativo sullo stato
emozionale e sulla qualita di vita dei bambini e degli adulti che se ne prendono cura
-ma la disfunzione vescicale spesso non e diagnosticata e trattata perche considerata
meno rilevante rispetto alle altre problematiche

-la valutazione e il trattamento della disfunzione vescicale devono essere offerte
attivamente ai bambini con bisogni speciali (aumento apporto di liquidi, terapia stipsi, ossibutinina)

-in un mondo migliore dovrebbe essere loro offerta una presa in carico (“care”)
multidisciplinare urologica, pediatrica e psichiatrica




Conclusioni

a) la gestione della vescica neurologica e da valvole e ben codificata,
diversamente da quella delle disfunzioni vescicali idiopatiche

b) una diagnostica clinica o strumentale non invasiva ne permette una
definizione accurata

C) una diagnosi precoce ed una gestione appropriata possono ridurne
la persistenza e forse essere la chiave per ridurre la“lifelong morbidity

d) € necessario migliorare I'approccio (non perdere pazienti al follow-up)
e ottimizzare l'utilizzo della terapia farmacologica in eta pediatrica

(farmaci utilizzabili, dosi crescenti, durata, associazioni; riduzione costi)

e) implementare I'utilizzo, nei casi resistenti, di tecniche neuromodulatorie



Problemi aperti

1) qual’¢ la storia naturale delle disfunzioni vescicali che insorgono in
eta pediatrica ?

Lower Urinary Tract Symptoms from Childhood to Adulthood:
A Population Based Study of 594 Finnish Individuals 4 to 26 E

Years Old u Is Overactive Bladder in Children and Adults the
Same Condition?: ICI-RS 2011

n Neurourology and Urodynamics 31:349-351 (2012)

Kristiina Kyrklund,* Seppo Taskinen, Risto J. Rintala and Mikko P. Pakarinen

1a, e .2 . L1 . Lo
From the Department of Pediatric Surgery, University of Helsinki Hospital for Children and Adolescents, Helsinki, Finland Stefano Salvatore,**' Maurizio Serati,** Massimo Origoni," and Massimo Candiani**

Department of Gynecology & Obstetrics, Vita Salute San Raffaele University School of Medicine, Milano, Italy
Department of Obstetrics and Gynaecology, Insubria University, Varese, Italy

BM) Open Trajectories of urinary incontinence
in childhood and bladder and bowel

symptoms in adolescence: prospective
cohort study

2017

Jon Heron,' Mariusz T Grzeda,' Alexander von Gontard,? Anne Wright,?
Carol Joinson'

Traiettorie arischio di persistenza della disfunzione
vescicale nell’adolescenza :

-con tardivo raggiungimento della continenza
-con incontinenza urinaria solo diurna e persistente




Problemi aperti

2) sono individuabili misure/comportamenti che potrebbero essere
adottati in eta pediatrica per migliorare la prognosi delle disfunzioni
vescicali idiopatiche ? (per es. durata maggiore del trattamento? tipo di
trattamento?)

3) cosa succede in eta adulta delle disfunzioni vescicali “minori” :
EDOUF, “giggle incontinence”, minzione intravaginale ? e

dell’enuresi ?

4) transizione per disfunzioni «maggiori» e «minori»

The transition of young adults with lifelong
urological needs from pediatric to adult
services: an international evaluation.

5 years after introduction of a transition
protocol: An evaluation of transition care

for patients with chronic bladder Bower WE, Christie D, De Gennaro M.
conditions Latthe P, Raes A, Romao RLP, Taghizadeh A,
Wood D, Woodhouse CRJ - 2018

A. Harhuis, H. Cobussen-Boekhorst, W. Feitz, B. Kortmann



Grazie dell’attenzione !

Firmato :
| bambini asciutti



