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Reporte de caso: neonato con Pentalogia de

Cantrell
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RESUMEN

La Pentalogia de Cantrell (PC) es un desorden congé-
nito raro, la incidencia estimada es de 1 en 5.5 millén
de nacidos vivos. Las malformaciones congénitas in-
volucradas son alteraciones de linea media, caracteri-
zada por defectos de corazén, pericardio, defectos dia-
fragmaticos, esternén y defectos supraumbilicales en
la pared abdominal. Se presenta reporte de caso con
diagnéstico ultrasonografico en la semana 12 de ges-
tacién. La cardiopatia reportada fue incompatible con
la vida, no se realiza estudio genético.
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ABSTRACT

Pentalogy of Cantrell (POC) is a rare congenital disor-
der characterized by lower sternal defect, diaphragma-
tic defect, pericardial defect, supraumbilical abdominal
wall abnormalities, the incidence is 1 in 5.5 million live
births. Case report was gathered from medical records,
with ultrasound diagnosis at week 12 of gestation The
cardiac defect was incompatible with life, without a ge-
netic study.

Keywords: Cantrell pentalogy, ectopia cordis, heart di-
sease.

INTRODUCCION

La Pentalogia de Cantrell (PC) fue descrita en 1958
por Cantrell y colaboradores.” Involucra la expresion
completa de los defectos congénitos al nacimiento del

esterndén, diafragmaticos, pericardio, corazén y pared
abdominal supraumbilical. Los criterios establecen la
presencia de estos 5. La modificacion propuesta por
Toyama en 1972 incluye también defectos parciales,
clasificados en 3 tipos.2 Recientemente Kubba y com-
pafieros proponen una expansion al diagnéstico, sien-
do la arteria umbilical unica.®

La incidencia se reporta de 1 en 5.5 millones por nacido
vivo. Desde 1958, se han reportado aproximadamente
250 casos, 72% ha sido descrito en Europa y Estados
Unidos.2 Existe predominio por el sexo masculino, res-
pecto al femenino (1.35:1). Hacia finales del siglo XX, la
tasa de mortalidad se estimd en 52%. En 2014, Zhang
y colaboradores reportaron una tasa de mortalidad de
61%.4

El diagndstico prenatal puede realizarse desde el pri-
mer trimestre en presencia del onfalocele o la ectopia
cordis; es frecuente durante el segundo trimestre.> Al
ser una entidad con fenotipo variable, el diagndstico
diferencial se realiza con: ectopia cordis tordcica ais-
lada (la ectopia puede ser toracica, toraco-abdominal,
abdominal y cervical), sindrome de banda amnidtica y
anomalia del tallo corporal.®”

El sindrome de Cantrell con ectopia cordis se asocia a
una alta tasa de mortalidad perinatal, ya que requiere
de multiples procedimientos quirdrgicos, siempre que
los defectos lo permitan. Con una tasa de superviven-
cia de 37%, en su forma incompleta.t® Se reporta un
caso de una recién nacida con pentalogia de Cantrell, y
se realiza revisién bibliografica.

Caso clinico

Recién nacida, hija de madre de 17 afos, sin anteceden-
tes personales patoldgicos, niega toxicomanias e infec-
ciones durante el embarazo, con 5 consultas de control
prenatal, con diagndstico USG de ectopia cordis, en la
semana 12 y ventriculo Unico, hipoplasia pulmonar en
la semana 37. Se decidi6 resolucidon de embarazo via
vaginal para evitar moribilidad materna y se obtuvo pro-
ducto Unico vivo del sexo femenino, que llora y respira
al nacer, se brindan pasos iniciales de reanimacién neo-
natal, APGAR 7/8, peso y talla adecuados para la edad
gestacional (p10-90), se coloca oxigeno suplementario
con puntas nasales y pasa al servicio de neonatologia
para continuar manejo y vigilancia.

A la exploracion fisica con masa pulsatil, amorfa, viola-
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cea, subhidratada que emerge de defecto amplio de la
pared toracica anterior correspondiente a ectopia cor-
dis, defecto en el rafe medio hasta el epigastrio (figura

1.

Figura 1. Exposicion completa del musculo cardiaco y
defecto abdominal.

La recién nacida fallecié a las 72 horas de vida, sin
poder realizar estudio citogenético, se valoré por
cirugia cardiovascular y se solicitdé el material para
realizar correccién quirlrgica, se explicé a los padres
de forma amplia y clara el riesgo perioperatorio de
fallecimiento. Se autorizé realizar autopsia, la cual
reporté:

“Ectopia cordis con cardiomegalia y ventriculo unico,
pulmones hipoplasicos, ausenciade diafragma ante-
rior, defecto de la linea media abdominal supraum-
bilical con exposiciéon de bazo, estdmago, higado,
intestino delgado y colon, cubiertos por un saco se-
mitransparente”.

DISCUSION

La PC es una malformacién congénita que se carac-
teriza por un conjunto de defectos en la linea media.
Los defectos cardiacos son los mas frecuentes; los
mas comunes son el defecto septal ventricular, defec-
to atrial, tetralogia de Fallot y estenosis pulmonar.™ El
defecto toracico puede ir desde un hundimiento es-
ternal leve hasta la ectopia cordis-localizacion extra-
toracica del corazon, la malformacion mas severa de
la pentalogia.”

La modificacion de Toyama a la clasificacién de Can-
trell, son de 3 tipos, tipo 1: expresidon completa (5 de-
fectos) diagnostico certero, tipo 2: expresién parcial,
cuatro defectos al nacimiento, teniendo como base
(anomalia de la pared abdominal y la anomalia intra-

cardiaca), tipo 3: expresion incompleta: combinacién
variable <4 defectos con base (anomalia esternal in-
ferior).2

De acuerdo con lo reportado en la necropsia, la re-
cién nacida se podria clasificar en tipo 1. La expre-
sién completa (5 defectos) es rara, hasta la fecha se
han reportado aproximadamente 250 casos a nivel
mundial (70% en Europa).7 La etiologia no ha sido
dilucidada completamente; la influencia genética ha
sido postulada en la expresién de PC, reportando una
probable herencia ligada al cromosoma X, la region
reportada es Xg25-26.1, también se han descrito mi-
croduplicaciones del cromosoma 15g21.3, donde se
ubica el gen ALDH1A2, es decir, una regién critica
para la conversion de la vitamina A a acido-transreti-
noico, donde su deficiencia puede afectar negativa-
mente en la embriogénesis y organogénesis, lo que
predispone al feto a malformaciones congénitas.8
Otras cromosomopatias reportadas son la trisomia
18 y Turner, la exposicién a teratégenos es otra etio-
logia propuesta.

Desde el punto de vista embriolégico, se reporta falla
en la migracién o diferenciacién de las estructuras
del mesénquima primordial, predisponiendo al feto a
la falla en el desarrollo de la pared toracico-abdomi-
nal, esternén y bordes del diafragma.®® El defecto car-
diaco es la malformacion mas grave de la pentalogia,
en el caso de nuestro paciente se manifesté con la
exposicion total del 6rgano.

De acuerdo con la posicién del corazén y el defecto
subyacente se clasifica en cervical (3%), cervicotora-
cica, toracica (60%), abdominal (30%) y toracico ab-
dominal (7%). La forma toracico abdominal es la que
se asocia con el caso de la paciente. La cervical no es
compatible con la vida.3'?

Si la anomalia detectada es incompatible con la vida
se puede valorar con los padres la interrupcion del
embarazo.®' Durante el cierre quirdrgico, en la ma-
yoria de los casos, la cavidad tordcica es pequefia
con poco espacio mediastinal para el corazon. Los in-
tentos de cerrar la pared toracica a menudo resultan
poco satisfactorios, el prondstico es pobre, debido a
gue la mayoria de los pacientes tienen otras anoma-
lias asociadas.'

En el caso de esta recién nacida, la malformacién
cardiaca que presentaba fue la ocasiond su falleci-
miento; no fue posible proporcionarle un tratamiento
quirdrgico paliativo.

CONCLUSION

La PC es una patologia muy compleja, se requiere
intervencién multidisciplinaria para orientacion y va-
loracién prondstica. El éxito de la correccion quirdr-
gica va a depender del tipo de expresién en la cual



sea clasificado, los resultados seran poco favorables
cuando se acomparfie de malformaciones que sean
incompatibles con la vida. Es el primer caso reporta-
do hasta el momento en este hospital.
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