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RESUMEN

Introduccion: La pentalogia de Cantrell es un raro espectro de malformaciones
congénitas que consiste en cinco defectos: defecto de la linea media de la pared
abdominal supraumbilical, defecto de la parte inferior del esterndn, agenesia de la
porcién anterior del diafragma con ausencia de la porcidn diafragmatica del pericardio y
uno o varios defectos congénitos intracardiacos; sin embargo, los signos distintivos del
sindrome son: onfalocele asociado con ectopia cordis. Es un trastorno con baja
frecuencia general, con una incidencia estimada de 5,5-7,9 por millén de nacidos vivos.
En Cuba, desde 1985 en que comenz6 el Registro Cubano de Malformaciones
Congénitas, solo aparecen inscriptos 10 casos y solo dos han sido descritos en la
literatura.

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas de un caso con una de las formas
incompletas de la pentalogia de Cantrel.

Presentacion de caso: Mujer de 39 afios atendida en la consulta de Genética del Centro
Provincial de Genética de Mayabeque como parte del seguimiento establecido en la
metodologia del Programa de Diagnéstico, Manejo y Prevencion de Enfermedades
Genéticas y Defectos Congenitos. Luego de realizar los examenes correspondientes se
le diagnostica al feto una de las formas incompletas de pentalogia de Cantrell (ectopia
cordis, gastrosquisis y onfalocele).
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Conclusiones: Se consider6 conveniente la divulgacion de este caso dada la baja
frecuencia del trastorno y por ser el primero diagnosticado en la provincia Mayabeque.

Palabras clave: genética; pentalogia de Cantrell; ectopia cordis; defectos de pared
torécica; defectos de pared anterior.

ABSTRACT

Introduction: Pentalogy of Cantrell is a rare spectrum of congenital malformations
consisting of five defects: defect of the midline of the supraumbilical abdominal wall,
defect of the lower section of the sternum, agenesis of the anterior section of the
diaphragm with absence of the diaphragmatic section of the pericardium, and one or
several intracardiac congenital defects. However, the distinctive signs of the syndrome
are omphalocele associated with ectopia cordis. It is a disorder of low general
frequency, with an estimated incidence of 5.5-7.9 per million live births. In Cuba, ever
since the Cuban Registry of Congenital Malformations was started in 1985, only 10
cases have been recorded and only two have been described in the literature.

Objective: Describe the clinical characteristics of a case with one of the incomplete
forms of pentalogy of Cantrell.

Case presentation: A 39-year-old female patient attends genetics consultation at the
Provincial Genetics Center of Mayabeque as part of the follow-up established by the
methodology contained in the Program of Diagnosis, Management and Prevention of
Genetic Diseases and Congenital Defects. After performing the tests indicated in the
methodology, the fetus is diagnosed with one of the incomplete forms of pentalogy of
Cantrell (ectopia cordis, gastroschisis and omphalocele).

Conclusions: It was considered appropriate to disseminate information about this case
given the low frequency of the disorder and the fact that it was the first one diagnosed in
the province of Mayabeque.

Keywords: genetics; pentalogy of Cantrell; ectopia cordis; thoracic wall defects;
anterior wall defects.
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Introduccion

La pentalogia de Cantrell fue descrita en 1958, y consiste en un raro espectro de
malformaciones congeénitas que consta de cinco defectos congénitos: defecto del
diafragma anterior, defecto supraumbilical de la linea media de la pared anterior,
defecto del pericardio diafragmatico, defecto de la parte baja del esternén y varios
defectos cardiacos,® aunque los signos distintivos del sindrome son: onfalocele
asociado con ectopia cordis.®

Las fisuras esternales, la ectopia cordis y la pentalogia de Cantrell, trastornos
relacionados entre si, siguen siendo defectos congénitos muy raros, con una incidencia
5,5-7,9 por millon de nacidos vivos.®

La primera descripcion fue hecha por Cantrell y otros en 1958, quienes reportaron cinco
casos.). Desde entonces solo unos pocos pacientes han sido descritos con todas las
caracteristicas del sindrome, y otros que presentan formas incompletas, con menor
nimero de defectos.@436789)

Por la baja frecuencia general de este grupo de trastornos, resulta de interés su
descripcion y divulgacion entre la comunidad cientifica.) Segln datos del Registro
Cubano de Malformaciones Congénitas, se han reportado 10 casos hasta 2016; sin
embargo en Cuba sbélo se han publicado dos casos, también diagnosticados
prenatalmente. -8

La pareja expreso su consentimiento para la publicacién del caso, de forma anénima y
con el &nimo de contribuir a aumentar el acervo de conocimientos cientificos en el pais.

Presentacion del caso

Mujer de 39 afios atendida en la consulta de Genética del Centro Provincial de Genética
de Mayabeque como parte del seguimiento establecido en la metodologia del Programa
de Diagnostico, Manejo y Prevencién de Enfermedades Genéticas y Defectos
Congénitos.®® A las 17 semanas de gestacion, por su edad materna avanzada, se le
realizd un ultrasonido previo a la amniocentesis, que en estos casos, es el proceder para
la realizacion del diagnéstico prenatal citogenético. El resultado del estudio citogenético
prenatal fue normal: 46,XX, en 12 metafases.

Durante la realizacion del ultrasonido se encontraron defectos congénitos mdaltiples:
defecto de cierre de la pared anterior y ectopia cordis (Fig. 1), por lo que la paciente
solicitd la terminacion voluntaria de la gestacion en el marco del asesoramiento
genético.
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Fig. 1 - Imagen ultrasonogréfica de gestacion de 17 semanas. Se observa feto con defectos
congénitos: ectopia cordis y onfocele.

A través del examen anatomo-patolégico se confirmd en el feto la presencia de otras
malformaciones: gastrosquisis y toracosquisis, con salida de higado y corazén de las
cavidades correspondientes (Fig. 2).

Fig. 2 - Feto con ectopia cordis y onfalocele.

Discusion
La pentalogia de Cantrell, también conocida como ectopia cordis toracoabdominal,
sindrome de Cantrell-Heller-Ravitch, sindrome de pentalogia y hernia diafragmatica

peritoneo-pericardica, es un trastorno que incluye la variedad toracoabdominal de la
ectopia cordis y en la que se asocian cinco anomalias: defecto epigastrico de la linea
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media abdominal supraumbilical, defecto del tercio inferior del esterndn, deficiencia del
segmento anterior del diafragma, defectos pericardicos y malformaciones cardiacas
congénitas, entre las que destacan la comunicacién interventricular, comunicacion
interauricular, tetralogia de Fallot, doble emergencia del ventriculo derecho, ventriculo
tnico, diverticulo ventricular, entre otras.®%

Las malformaciones esternales son anomalias raras diagnosticadas casi siempre como
condiciones asintomaticas al nacimiento. Especificamente en el esternén bifido, la
correccion quirdrgica con éxito es factible durante el periodo neonatal, dentro del
primer mes de vida; y en los casos de hendidura total del esternon, debe practicarse en
esta etapa de la vida aunque el nifio se encuentre asintomatico. A veces, el esternén
bifido se asocia con otros defectos congénitos y en ocasiones se diagnostica en la vida
adulta.? Sibes y otros®? reportaron en 2012 un paciente masculino con esternén bifido
diagnosticado incidentalmente a los 23 afios de edad.

La toracosquisis es un defecto congénito muy raro caracterizado por la evisceracion de
organos a traves de un defecto de la caja toracica. Puede estar asociado con defectos de
los miembros y de la pared abdominal, formando parte del Limb Body Wall Complex
(LBWC). Como factores probables en la patogénesis de este defecto se citan: la
disrupcion vascular, la ruptura temprana del amnios y un mal desarrollo intrinseco del
embrion. Cuando el diagndstico se realiza tempranamente, la terminacion voluntaria de
la gestacion puede ser una opcion para estos casos. 314

Se recomienda que el término ectopia cordis se aplique solamente en los casos en los
que el corazén y las visceras toréacicas estén genuinamente ectopicas. Puede ocurrir
como un defecto aislado o asociado a otros defectos de la pared ventral del cuerpo que
afecten el torax, el abdomen, o ambos, frecuentemente se asocia con otros defectos
congénitos que involucran maltiples 6rganos y sistemas. 151610

De acuerdo a la posicién del corazén se han descrito cuatro tipos de ectopia cordis:
anterior al esternon (toréacico: 65 %), entre el torax y el abdomen (toracoabdominal: 20
%), dentro del abdomen (abdominal: 10 %) o en el cuello (cervical: 5 %). La causa casi
siempre es desconocida y la mayoria de los casos son esporadicos. Su asociacion con
disrupciones por bridas amnioticas es rara e infrecuentemente reportada en la literatura.
El diagndstico prenatal es realizado fécilmente mediante la ultrasonografia,
visualizandose el corazon fuera de la cavidad toracica. 51610

En 1972, Toyama®® sugirié una clasificacion de la pentalogia de Cantrell que depende
de los hallazgos clinicos: Clase 1: diagnostico exacto, se aprecian los cinco defectos
descritos; Clase 2: diagnostico probable, con cuatro defectos (que incluyen las
anomalias intracardiacas y de la pared abdominal); Clase 3: diagnostico incompleto,
combinaciones variables de los defectos (siempre incluyendo las anomalias esternales).

El pobre pronostico de los pacientes con pentalogia de Cantrell, especialmente aquellos
con ectopia cordis, depende de muchos factores: en primer lugar, el corazon totalmente
fuera de la cavidad, sin ninguna proteccién, promueve el desarrollo de infecciones
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severas que, en muchos casos conduce a la muerte en los primeros dias de la vida
neonatal. Ademas, la severidad de las anomalias estructurales de la linea media y la
presencia de cardiopatias congénitas complejas, llevan a un peor prondstico.?

El prondstico parece depender de la severidad de los defectos, y de otros asociados,
especificamente, los defectos cardiacos no son vistos como un factor de prondstico.
Existen muy pocos reportes de sobrevivientes a la cirugia, por ello, cuando se sospeche
pentalogia de Cantrell es esencial un enfoque multidisciplinario que debe estar
integrado por ginecdlogos, neonat6logos, pediatras, cardidlogos, genetistas y cirujanos
pediatricos con experiencia.&456)

Conclusiones

Se propone el diagndstico de pentalogia de Cantrell (una de las formas incompletas)
para este producto de la gestacion, por tratarse de un caso con defectos de la pared
anterior toracica y abdominal y ectopia cordis, con la posicion del corazon del tipo
toracoabdominal (que es el mas frecuente en este cuadro). Este reporte constituye el
primero diagnosticado prenatalmente en el servicio de Genetica de la provincia
Mayabeque y uno de los tres primeros casos descritos en la literatura cubana.
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