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RESUMEN

Introduccidén: La Pentalogia de Cantrell es un sindrome raro caracterizado por deficiencia de
las estructuras mesodérmicas de la linea media y anomalias cardiacas.

Presentacion de caso: Se presenta paciente femenina de procedencia africana y 36 afios
de edad con ecografia a las 22 y 28 semanas que informa la presencia de asas intestinales
libres en liquido amnidtico.

Discusion: Se obtiene un recién nacido masculino de 31 semanas de gestacion y peso de
2000gr con multiples malformaciones por las que se planteo la pentalogia de Cantrell. Fallecid
momentos después de nacido.

Conclusiones: La PC es un raro sindrome dado por defectos congénitos que se puede
sospechar a partir de la realizacion de la ecografia para marcadores de cromosomopatias en
el primer trimestre del embarazo posibilitando ofrecer un adecuado asesoramiento a la pareja

a través de un grupo interdisciplinario formado por genetistas, ginecélogos y cirujanos.
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Descriptores DeCS: PENTALOGIA DE CANTRELL

ABSTRACT:

Introduction: Cantrell’'s Pentalogy is a weird syndrome characterized by deficiency of the
mesodermal structures of the medium line and the cardiac anomalies.

Presentation of the case: it was presented a 36 year-old- African female patient with an
echography after 22 and 28 weeks, reporting the presence of an intestinal lug in the amniotic
liquid.

Discussion: it was obtained a masculine newborn of 31 weeks of gestation and 2000gr with
multiple malformations, for which the Cantrell’s pentalogy was evidenced. He died a few
minutes after birth.

Conclusions: The CP is a weird syndrome given by congenital defects that can be suspected
from the performance of the echography for chromosomopathy markers in the first trimester
of the pregnancy, favouring a suitable advice to the couple through an interdisciplinary group

formed by geneticists, gynaecologists and surgeons.

Subject heading: PENTALOGY OF CANTRELL

REPORTE DE CASO

Paciente femenina de procedencia africana (Suazilandia) y 36 afios de edad con antecedentes
de 3 embarazos y 3 partos anteriores, el ultimo en el 2001, todos ellos vivos, Yy ella
actualmente en terapia antirretroviral por ser VIH positiva. Ahora en el 2010, presenta su
cuarto embarazo y se le realizd ecografia a las 22 semanas de gestacién que informa posible
gastrosquisis porque se visualizaron las asas intestinales en el liquido amnidtico sin reportar

otra alteracién. Se repite ecografia a las 28 semanas con informe similar.

A las 30 semanas de gestacion es remitida en trabajo de parto de su area rural para el hospital
de referencia. Se obtiene por parto transvaginal cefdlico un recién nacido masculino
pretérmino de 2000gr de peso con distress respiratorio severo, Apgar 4/10 al minuto y 2/10
a los 5 minutos, con multiples malformaciones que incluyen onfalocele gigante con higado,

estdmago y asas intestinales en su interior, hemitérax derecho deforme con hernia
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diafragmatica anterior que permite visualizar la base del pulmoén derecho durante la
ventilacion, hendidura esternal y ectopia cordis. Ademas se aprecia xifoescoliosis y pies
zambos. Fallecid6 momentos después del nacimiento (Fig. 1 y 2). No fue posible realizar

necropsia para precisar otras anomalias cardiacas.

Fig.2. Xifoescoliosis y pies zambos. Vista lateral.
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DISCUSION

La pentalogia, descrita en 1958 por Cantrell, Haller y Ravitch, describe un sindrome
caracterizado por un defecto supra umbilical de la pared abdominal en la linea media
representado frecuentemente por un onfalocele, disrupcién esternal distal, defecto
diafragmatico anterior, defecto pericardico diafragmatico y defectos cardiacos de los cuales
el mas comun encontrado es la ectopia cordis. Solo se han descrito un pequeno grupo de

pacientes con el espectro completo de la pentalogial % 3: 4,

La pentalogia de Cantrell (PC), es un raro defecto congénito con una incidencia reportada de
1:100 000 o de 5,5:1 millon de nacimientos vivos en paises desarrollados, afecta al sexo
masculino con una mayor proporcion, 2:1. Hasta 1990 se habian reportado alrededor de 92
casos en todo el mundo sin reportes en América Latina hasta junio del 2002 que se reportd

un caso en Colombia® ®.

La patogénesis es poco conocida pero se piensa que ocurre entre los dias 14 a 18 de la vida
embrionaria, probablemente por una inadecuada migracion ventromedial del mesodermo
lateral, lo que pudiera originar defectos en la pared abdominal y toracica, con aplasia del
septo transverso que forma el diafragma anterior y produce una extrusion del corazén y
organos abdominales a través de este defecto, cabe sefialar que existen publicaciones donde
se menciona como factor etioldgico diferentes aneupleudias como trisomia 18 y 21. Otros
autores sugieren la infeccion viral, asi como la exposicion a sustancias como beta-
aminopropionitrilo como otros agentes etioldgicos. Un detalle importante es que entre los
pocos casos publicados, hay una informacién que sugiere problemas de herencia familiar ya
gue existen 3 hermanos con defectos diafragmaticos intensos, uno de ellos con ectopia cordis,
ademas se ha sugerido que la PC se puede relacionar con una herencia dominante ligada al

cromosoma X, lo que pudiera explicar la mayor incidencia en varones”: 8,

Dentro de las anomalias intracardiacas que estan descritas en la PC se incluyen defecto del
tabique ventricular (100%), defecto del tabique atrial (53%), tetralogia de Fallot (20%) vy
diverticulo ventricular (20%). Se han reportado otras anomalias asociadas al sindrome que
incluyen malformaciones craneo-faciales y del sistema nervioso central como labio leporino,
paladar hendido, encefalocele, hidrocefalia y cranioraquistisis. Anomalias de las extremidades

como pies y manos zambos, ausencia de tibia o radio, e hipodactilia. De la columna vertebral
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como escoliosis y espina bifida y de 6rganos abdominales como agenesia de vesicula biliar y

poliesplenia® 2 10,11, 12,13,

El diagndstico ultrasonografico puede efectuarse durante el primer trimestre y se puede
identificar ectopia cordis con defectos abdominales ventrales con el uso de la ecografia
bidimensional de rutina sin la necesidad de un equipo con tercera dimensién el cual seria muy
atil para diagnosticar anomalias de la columna vertebral por la configuracién espacial de la
deformidad, ademas se puede apoyar el diagndstico prenatal con estudios adicionales como

tomografia computadorizada en los casos dudosos!4-2!

Para definir bajo guia ecografica el diagndstico del sindrome se utiliza la clasificacion de
Toyama que sugiere’s 14 15, 16;

Clase 1: Diagndstico exacto, con los cinco defectos presentes.
Clase 2: Diagnostico probable con 4 defectos (incluyendo defectos intracardiacos vy

anormalidades en la pared abdominal).

Clase 3: Diagnoéstico incompleto, con combinacion en los defectos (siempre acompafiado de

anormalidades esternales).

Cabe mencionar que teniendo en cuenta el resultado de las dos ecografias realizadas a la
paciente en cuestion durante la 22 y 28 semanas de gestacion, nuestro caso no esta incluido
en ninguna de las categorias de la clasificacidon pues solo se describe el defecto de la pared
abdominal y el diagnédstico se realizé al momento del nacimiento. Al no ser posible la
realizaciéon de necropsia para precisar la anomalia del pericardio diafragmatico o de otras

anomalias cardiacas lo consideramos como una variedad incompleta del sindrome.

El prondstico de los recién nacidos con PC es sombrio y en la actualidad hay diferentes criterios
en la valoracion del mismo, ya que algunos la consideran una afeccién de naturaleza letal,
otros atribuyen la mortalidad en relacién directa con la severidad de las anomalias cardiacas
y otros plantean que los que tienen la variedad completa y otras anomalias asociadas tienen

el peor prondstico?? 23,

Lo cierto es, que el neonato debe ser sometido a una cirugia cardiovascular correctiva o
paliativa, ademas de la correccion de la hernia ventral y el defecto diafragmatico, y de otras

anomalias si las presenta, por lo que la mejor estrategia de tratamiento depende del tamafio
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del defecto de la pared abdominal, las anomalias cardiacas asociadas y del tipo de ectopia
cordis” 23 24 25 A pesar del desarrollo alcanzado en las unidades de cuidados intensivos
neonatales y de la cirugia cardiovascular y toracica, esta afeccidon presenta una elevada tasa

de mortalidad.

Hasta el momento no existian reportes estadisticos de la presencia de este sindrome en el

pais, por lo que es el primer caso documentado en Suazilandia, Africa.

La PC es un raro sindrome dado por defectos congénitos que se puede sospechar a partir de
la realizacidon de la ecografia para marcadores de cromosomopatias en el primer trimestre del
embarazo posibilitando ofrecer un adecuado asesoramiento a la pareja a través de un grupo

interdisciplinario formado por genetistas, ginecdlogos y cirujanos.
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