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SCOPO DELLO STUDIO Lo scopo dello studio ¢ verificare I’efficacia della Uro-Rm nell’
identificazione preoperatoria di vasi renali anomali nell’ostruzione del giunto pielo ureterale
(OGPU). MATERIALI E METODI Da Gennaio 2013 a Giugno 2017 in 18 pazienti sottoposti a
correzione chirurgica di OGPU ¢ stato riscontrata la presenza di vaso anomalo; sono stati quindi
selezionati 1 pazienti sottoposti a uro-Rm preoperatoria (studio combinato non contrastografico
pesato in T2 seguito da sequenze dinamiche e ritardate post-contrasto) e valutata la concordanza tra
il riscontro radiologico di vasi anomali e il rilievo intraoperatorio. Le indagini radiologiche
omogenee e complete sono state infine riesaminate da parte di un radiologo esperto. RISULTATI
Tra i1 18 pazienti con OGPU e vaso anomalo (13 M, 5 F; eta mediana 3 anni; range 0,25 -15 anni),
la Uro-Rm preoperatoria ¢ stata eseguita in 9 pazienti, di cui 5 sono stati selezionati in quanto
avevano un’indagine completa ed omogenea e la cui successiva rivalutazione ¢ stata positiva per il
riscontro di vaso anomalo in 3 pz; pertanto, la sensibilita ¢ risultata pari al 60%. CONCLUSIONI
L’uro-RM ¢ un’eccellente indagine morfologica molto promettente anche per la valutazione
funzionale nefrourologica, tuttavia, sembra presentare limiti nell’identificazione del vaso anomalo
nelle ostruzioni vascolari del giunto pielo ureterale. Tali limiti e i rischi associati (anestesia, mdc)
vanno tenuti in considerazione nella scelta di esecuzione di questa indagine.
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Razionale dello studio: le anomalie congenite del rene e del tratto urinario (CAKUT) costituiscono
la causa principale di insufficienza renale. La diagnosi di CAKUT ¢ basata in particolare su studi di
imaging, mentre i meccanismi patogenetici sono ad oggi sconosciuti. Mutazioni puntiformi e copy
numbervariations costituiscono il 10-30% dei casi. Nonostante cid, i test genetici non sono
raccomandati, limitando cosi la prognosi e il trattamento. Metodi: presentiamo un nuovo gruppo di
studio italiano multicentrico, composto da nefrologi e urologi sia pediatrici sia dell’adulto. Lo scopo
¢ di reclutare e caratterizzare un totale di 5000 pazienti affetti da CAKUT al fine di condurre alla
caratterizzazione clinica dettagliata e procedere a studi di DNA microarray e
wholeexomesequencing in tutti i pazienti (in collaborazione con la Columbia University). Risultati:
ad oggi, 30 centri italiani hanno, o stanno sviluppando, un percorso di approvazione del comitato
etico per reclutare attivamente i pazienti. Fino ad ora, sono stati reclutati e caratterizzati 1482
pazienti. Molte delle lesioni genetiche individuate predispongono a patologie extrarenali che
potrebbero beneficiare di interventi precoci. Conclusioni: la fenotipizzazione dettagliata permettera
di classificare in maniera precisa i quadri anatomici dei CAKUT e di identificare sia i fattori
prognostici genetici sia quelli non genetici. Inoltre, questo progetto mira a riclassificare i CAKUT
in base ai meccanismi genetici € molecolari, al fine di migliorare gli outcome renali e generali dei
pazienti.
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