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Resumen

Introduccion. La pentalogfa de Cantrell es un padecimiento con-
génito raro; reportados 90 casos en la literatura y descrito por
Cantrell-Heller-Ravitch, se caracteriza por: hernia diafragméti-
ca anterior, onfalocele, pericardio diafragméatico, anomalfas con-
génitas intracardiacas y tercio inferior del esternon.

Caso clinico. Recién nacida (RN) femenina de término, eu-
trofica, producto de la cuarta gestacion, madre de 36 afos, origi-
naria de Guadalajara y residente de Pto. Vallarta. Antecedentes
de: tabaquismo y alcoholismo, asmatica tratada con salbutamol
durante la gestacion, infeccion de vias urinarias y cervicovagini-
tis tratada, preeclampsia 4 meses previos al parto, sin manejo,
diagnosticada por ecosonograma obstétrico a las 35.2 semanas
de gestacion con presencia de onfalocele y ectopia cordis; inte-
rrumpiendo la gestacion via abdominal, obteniéndose RN con
los defectos mencionados, ademas de cardiopatfa intracardiaca
(atresia pulmonar, transposicion de vasos, comunicacion inter-
ventricular e interauricular). Falleci6 a los 5 dfas de vida.

Conclusion. Los casos de supervivencia reportados en la lite-
ratura son excepcionales (variantes no graves), siendo las car-
diopatfas determinantes del prondstico.
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Summary

Introduction. The pentalogy of Cantrell is a infrequent conge-
nital syndrome. There are 90 cases reported in the literature,
described by Cantrell-Heller-Ravitch and characterized by her-
nia of the anterior diaphragm, omphalocele, diaphragmatic peri-
cardium, congenital heart defect and in the lower sternum.

Case report. Female newborn delivered at term, product
of the 4th pregnancy from a 36 year-old mother with history
of smoking and alcoholism, asthma treated with salbutamol
during pregnancy, urogenital tract infection treated, pre-
eclampsia in the 4th month of gestation non-treated. Diagno-
sis by ultrasound at 35.2 weeks of pregnancy of omphalocele
and ectopia cordis; abdominal delivery of the newborn with
the defects described above, associated with intracardiac le-
sions: pulmonary atresia, vascular transposition, ventricu-
lar septal defect and atrial septal defect. The infant died on
the 5th day.

Conclusion. The survival rate in cases reported in literature is
rare and depends on the complexity of the cardiac defect.
Key words. Hereditary diseases; Pentalogy of Cantrell; abnor-
malities; hernia umbilical; omphalocele; ectopia cordis; midline
wall defects.
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Introduccién

La pentalogia de Cantrell es un padecimiento con-
génito raro del cual se han reportado cerca de 90
casos en la literatura. Descrito por Cantrell-He-
ller-Ravitch en el aho de 1958;'8 caracterizado
por la presencia de: hernia diafragmética anterior,
defectos en la linea media supraumbilical de la
pared abdominal (onfalocele) y en el pericardio
diafragmatico, asi como anomalfas congénitas in-
tracardiacas (defecto septal atrial, estenosis de la
valvula pulmonar, tetralogia de Fallot, dextrocar-
dia, conexion andmala de venas pulmonares, atre-
sia tricuspidea y tronco arterioso en casos graves,
incluso aneurisma apical ventricular),**!° diver-
ticulos cardiacos!! y anomalfas del tercio inferior
del esternon.'?>1° No se cuenta con criterios de
manejo establecidos para el feto o la madre.” Tie-
ne una prevalencia de 1:100 000 a 1:200 000, con

predominio en varones de 2:1.
Clasificacion:

Clase 1. Diagnostico exacto con la presencia
de los cinco defectos descritos.

Clase 2. Diagnostico probable con cuatro de-
fectos (incluyendo defectos intracardiacos y
anormalidades en la pared abdominal).

Clase 3. Diagnostico incompleto con combi-
nacion en los defectos (siempre acompanado

de anormalidades esternales).?*%1?

Presentacion del caso clinico

Recibimos en nuestra unidad a paciente recién
nacida (RN) femenina producto de la cuarta ges-
tacion de una madre de 36 anos de edad, origina-
ria de Guadalajara y residente de Pto. Vallarta,
dedicada al hogar, escolaridad tercero de secun-
daria, con tabaquismo positivo y alcoholismo cada
ocho dfas, hasta llegar a la embriaguez en el pri-
mer trimestre de la gestacion, asmatica desde los
13 anos tratada con salbutamol, mismo que utili-
z0 casi durante todo el embarazo, ademas de an-
tecedente de cervicovaginitis e infeccion de vias
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urinarias al tercer mes de gestacion, hospitalizada
y manejada con antibiotico intravenoso y 6vulos
de nistatina, con diagnostico de preeclampsia cua-
tro meses previos al nacimiento de la paciente sin
manejo para la misma. Se refiere control prenatal
inadecuado (solo recibid cuatro consultas), ingesta
de multivitaminicos a partir del tercer mes de ges-
tacion con aplicacion de dos dosis de toxoide te-
tanico, se le realizaron seis ultrasonidos obstétri-
cos, los primeros reportados como normales, el
realizado a las 35.2 semanas de gestacion (SDG)
por fecha de Gltima menstruacion reportd: pro-
ducto Gnico, vivo, cefalico, con onfalocele, ecto-
pia cordis, cordon umbilical con dos vasos; esta-
bleciéndose diagnostico de pentalogfa de Cantrell,
por lo cual es enviada a este hospital para aten-
cion del parto. Se recibi6 a la madre con presen-
cia de tension arterial (TA) de 140/90 mm Hg,
edema de extremidades inferiores y de abdomen,
manejandose con alfa metil dopa. Una vez esta-
bilizada la TA, se decide pasar a cesarea electiva
por las malformaciones referidas, obteniéndose
producto fenotipicamente femenina (Figs. 1, 2 y
3) con un peso de 3.3 kg, talla de 49 cm, perime-
tro de 35 cm, pie 8 cm, frecuencia cardiaca 142
por min, temperatura de 37 °C, por Capurro de
39 SDG, valoraciones de Apgar y Silverman-An-
dersen no valorables, ya que por las malformacio-
nes presentes y la presencia de cianosis generali-
zada se decidi6 intubar desde el nacimiento,
ademas de proporcionarle medidas basicas de re-
animacion. Se derivd a la Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales, donde se encontrd a la ex-
ploracion fisica: paciente RN, en ventilacion me-
canica, con cianosis generalizada, hipoactiva, reac-
tiva, con buen estado de hidratacién, craneo
braquicéfalo, fontanelas normotensas, frente con
hipertricosis as{ como en las zonas laterales de la
cara, base y puente nasal anchos, telecanto, pupi-
las isocoricas, reactivas a estimulo luminoso, fisu-
ras palpebrales horizontalizadas, labio y paladar in-
tegros, micrognatia (Fig. 4), pabellones auriculares
de implantacion ligeramente baja, cuello corto y
alado (Fig. 5), con piel redundante en la parte pos-
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terior del mismo, implantacion baja de cabello,
torax simétrico, corto, teletelia, esternon corto,
campos pulmonares con hipoventilacion de la base
derecha, onfalocele inmediatamente inferior a
apéndice xifoides con visualizacion de movimien-
tos cardiacos a través de la piel (precordio hiperdi-
namico), asi como intestinos, higado y estomago

Figura 1. Nacimiento de la recién nacida por via abdominal
mostrando defectos propios de la pentalogia de Cantrell.

Figura 2. Recién nacida en su estancia en la UCIN recibiendo
apoyo ventilatorio.
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en dicho defecto, el cual era de aproximadamente
34 cm de diametro, la piel que cubria el defecto
abdominal se encontraba hiperpigmentada (Fig.
6), el munon umbilical mostraba una relacion ar-
teria vena de 1:1, abdomen inferior ligeramente
deprimido, sin palparse masas, dorso con hirsutis-
mo importante, genitales fenotipicamente feme-
ninos sin alteraciones, ano permeable, extremida-
des simétricas, movilidad respetada, signos de
Ortolani y Barlow negativos, tono muscular nor-
mal, pulsos periféricos normales, llenado capilar
de seis segundos, clinodactilia, sobreposicion de

Figura 4. Hipertricosis en frente y zonas laterales de la cara,
fisuras palpebrales horizontalizadas y micrognatia.
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Figura 5. Pabellones auriculares de insersion baja, cuello corto
alado, piel redundante e implantacion baja de cabello.

segundos ortejos sobre tercero y cuarto sobre quin-
to (Fig. 7). Se le realizo ecocardiograma, el cual
reportd situs abdominal solitus, levocardia, ectopia
cordis, atresia pulmonar con vasos en transposi-
cion, comunicacion interventricular y comunica-
cion interatrial. El ecosonograma transfontanelar
fue reportado normal. El cariotipo se reportd 46
XX, normal. La paciente falleci6 a los cinco dfas
de vida, posterior a la presencia de choque car-
diogénico aunado a la cardiopatia ya referida.

Discusion

La etiologia de este padecimiento es desconoci-
da; en cuanto a la patogénesis de la misma, se co-
menta la anormalidad en la migracion del mesoder-
mo, aproximadamente a los 14-18 dias de
gestacion (defecto de la blastogénesis).!*® Exis-
ten publicaciones en las que se hace referencia
como factor etiologico a diferentes aneuploidias
como trisomia 18 y 21, otros hacen referencia a
las infecciones de tipo viral, asf como exposicion
a sustancias como beta-aminopropionitrilo. En el
caso de la RN de este informe, se cuenta con un
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Figura 6. Notese torax y estemon corto, teletelia, onfalocele
gigante vy genitales sin alteraciones.

Figura 7. Extremidades inferiores que muestran clinodactilia y
sobreposicion de segundo ortejo sobre tercero y cuarto sobre
quinto.

cariotipo normal, con antecedente por parte de la
madre de consumo de tabaco y alcohol durante el
embarazo de manera constante, de medicamentos
solo se refiere el uso de salbutamol, mismo que no
se reporta como etiologia en la literatura encon-
trada hasta el momento. Es de importancia la rea-
lizacién de ultrasonidos obstétricos (transluscen-
cia nucal) para realizar la deteccion oportuna de
dichas entidades congénitas;!~*>®%1%14 as{ mismo,
hay reporte de estudios en los cuales se ha apoya-
do el diagnostico a través de la realizacion de eco-
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cardiograffa fetal y resonancia magnética.'®® Cabe
hacer notar que en el caso de la madre de esta
RN, le fueron realizados seis ultrasonidos obsté-
tricos, y fue hasta la semana 35.2 donde se evi-
dencid la presencia de las malformaciones carac-
teristicas de la pentalogia; la importancia de un
buen diagnostico prenatal radica en que se po-
dran tomar decisiones tempranas para brindarle
al paciente un mejor pronostico, con adecuado
tratamiento, en caso de ser esto posible (casos no
graves, donde habra de proporcionarse un mane-
jo multidisciplinario).’ La supervivencia de este
tipo de pacientes es corta y depende de los defec-
tos cardiacos agregados;>>" en el caso de esta RN,
fueron las malformaciones cardiologicas las que la

llevaron a la muerte, no siendo posible propor-
cionarle tratamiento quirargico paliativo. En los
antecedentes genéticos pueden encontrarse anor-
malidades inconstantes, o no haber alteraciones
cromosOmicas; hay reportes que muestran una
posible relacion de herencia ligada al cromosoma
X.>¢ En la literatura se describe a la sepsis como la
primera causa de morbimortalidad en estos pacien-
tes con este tipo de malformaciones, solo supera-
da por las cardiopatias complejas asociadas;’ en
el caso de la paciente de este informe, no fueron
encontrados antecedentes ni datos clinicos para
sospechar sepsis, reportdndose con cultivos nega-
tivos. En este hospital es el primer caso reportado
hasta el momento.
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