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Resumen

La pentalogia de Cantrell es una anomalia congénita que se caracteriza por la asociacion
variable de un defecto de la pared toracoabdominal a defectos de la porcion inferior del ester-
non, del diafragma, del pericardio y cardiacos; entre estos el mds representativo es la ectopia
cordis. Cantrell reporté en 1958 5 casos con esta anomalia. La prevalencia de pentalogia de
Cantrell ha sido estimada entre 1/65 000 a 1 en 200 000 nacidos vivos. La etiologia de esta
anomalia no es clara y se considera heterogénea. El mecanismo embriopatolégico propuesto
sugiere que existe una falla en la migracion ventral de células mesodérmicas.

Se reporta un caso de pentalogia de Cantrell con todas las caracteristicas cldsicas, con
diagnéstico prenatal. Ademds se propone una hipotesis sobre la embriopatogénesis y un
manejo integral de la madre y el feto.

Palabras clave: ectopia cordis, pentalogia de Cantrell.

Abstract

Thepentalogy of Cantrell is a congenital anomaly characterized by variable association of a tho-
racoabdominal wall defect to defect of the lower sternum, diaphragm, pericardium and heart,
the most representative is ectopia cordis. Cantrell in 1958 reported 5 cases with this anomaly.
Theprevalence of pentalogy of Cantrell has been estimated between 1/65,000to01in 200,000
livebirths. Theetiology of this anomaly is not clear and is considered heterogeneous. The mecha-
nism proposed embriopatoldgico suggests aflaw in the ventral migration of mesodermal cells.
Wereport a case of pentalogy of Cantrell with all the classic features with prenatal diagnosis.
It also suggests a hypothesis about the embriopatogénesis and integrated management of
the mother and fetus.
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INTRODUCCION

La pentalogia de Cantrell (PC) es una rara
anomalfa congénita que se caracteriza por
la asociaciéon variable de un defecto de la
pared toracoabdominal a defectos de la
porcién inferior del esternén, del diafragma,
del pericardio y cardiacos; entre ellos el mas
representativo es la ectopia cordis. Cantrell
report6 en 1958 5 casos con esta anomalia
(1,2).

La prevalencia de pentalogia de Cantrell ha
sido estimada entre 1/65 000 a 1 en 200 000
nacidos vivos (3). La prevalencia varia de-
pendiendo de la asociacién de defectos con
que se halla hecho el diagndstico. Siendo la
variedad de presentacion fenotipica extrema
la menos frecuente (3).

La etiologia de este sindrome no es clara,
se considera heterogénea, en la mayoria de
los casos no se encuentra una causa clara;
sin embargo, se han reportado familias con
patrén de herencia ligado al cromosoma X,
casos con trisomias y exposicion a teratégenos
(4,5). Lafisiopatoembriologia en este defecto
congénito sugiere una falla en la migracion
ventral de las células mesodérmicas que
formaran la pared toracoabdominal (1, 2, 6).

Se reporta un caso de pentalogia de Cantrell
con todas las caracteristicas cldsicas, con
diagndstico prenatal. Ademads se propone
una hipétesis sobre la embriopatogenesis
y un manejo integral de la madre y el feto.

REPORTE DE CASO

Se reporta un caso de recién nacido (RN)
con pentalogia de Cantrell, producto de un
embarazo de 34 semanas de gestacion, hijo
de padres no consanguineos, madre de 17
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afos, con segundo embarazo, con hijo pre-
vio sano, con ecografia a las 13 semanas sin
alteracion, y en ecografia de las 25 semanas
le detectaron Restriccion de Crecimiento
Intrauterino y oligohidramnios, por lo cual
le solicitaron ecografia de detalle anatémico,
que se realiz6 a las 27 semanas, en la cual
encontraron defecto de pared en epigastrio
a través del cual protruye el corazén, ectopia
cordis, también el higado, estomago y asas
de intestino delgado (ver figura 1).

Ademads se observé un esternén con su tercio
inferior hipoplasico, y la porcién anterior
del diafragma no se observaba con claridad
debidoal defecto de pared y los 6rganos evis-
cerados. La biometria, el peso estimado fetal
y el indice de liquido amniético estaban por
debajo del percentil 5 paralaedad gestacional.

Se atendi6 un parto vaginal a las 34 semanas,
y se obtuvo un RN masculino de 1500 gr de
peso y talla 42 cm, con Apgar de 5 al primer
minuto, 3alos5minutos y 0alos 10 minutos,
enelcualse observé un gran defecto de pared
toracoabdominal, supraumbilical y hasta el
epigastrio dellado derecho, a través del cual
salia un corazén sin pericardio (ver figura 2),
ademds de gran tamafio a expensas deambos
ventriculos, pero el derecho sensiblemente
mas grande, sin distinguirse auriculas, con
probable comunicacién interventricular am-
plia (ver figura 3).

También protruia el higado en su totalidad,
estdbmago y asas de intestino delgado (ver
figura4). La paciente neg6 exposicién a alco-
hol, alucinégenos, fdrmacos o algin terato-
geno especifico en periodo periconcepcional.
Tampoco reporté enfermedades crénicas.
En control prenatal, curva de tolerancia a
glucosa normal.
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DISCUSION

La pentalogia de Cantrell es una rara ano-
malia congénita que se caracteriza por cinco
hallazgos: defecto de la pared toracoab-
dominal, hipoplasia de la porcién inferior
del esternén, hernia diafragmatica anterior,
pericardio pobremente formadoy anomalias
cardiacas; entre ellos el mas representativo
es la ectopia cordis (1, 2). Cantrell report6 en
19585 casos con las caracteristicas clasicas de
esta anomalia congénita (1).

Por ser variable la asociacién de las cinco
anomalias, Toyama sugiri6 la clasificacion
de la PC en tres clases: clase 1: diagndstico
definitivo, presencia de todos los 5 defectos;
clase 2: diagnoéstico probable, con 4 defectos
(incluye anormalidades intracardiacas y de-
fectos de pared abdominal ventral); y clase
3: expresion incompleta, con la presencia de
tres defectos (7). Por esa misma asociaciéon
variable entrelos defectos yaenumeradosyla
relacién con otrasanomalias congénitas otros
autores clasifican estos defectos incluyendo
la PC dentro del sindrome toracoabdominal,
THAS (del inglés thoracoabdominal sindrome,
313850 OMIM), el cual se caracteriza por la
asociacion inconstante entre defectos de la
pared toracoabdominal, hernia diafragma-
tica anterior, hipoplasia pulmonar, defectos
cardiacos (incluyendo anatémicos y ectopia
cordis), onfalocele, hidrocefalia, anencefalia,
labio y paladar fisurados, entre otros. Aqui
reportamos un caso de PC con las caracteris-
ticas clasicas o clase 1 (7-9).

La prevalencia de la pentalogia de Can-
trell ha sido estimada entre 1 en 65 000 a
1 en 20 0000 nacimientos, sin embargo, la
variedad de presentacion extrema de la PC
es rara; aproximadamente 250 casos han
sido reportados. De estos, 180 en Europa
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y Estados Unidos, 50 a 60 en Japén y 5 en
latinoamerica (10). Aqui agregamos un
nuevo caso a la literatura de PC originado
en Colombia (11-13).

La etiologia de este sindrome no es clara y
se considera heterogénea, sin embargo, se
ha sugerido un patrén de herencia ligado al
cromosoma X. Sehan encontradomarcadores
en la region Xq25-q26.1. Esta region ha sido
relacionada con defectos en la fusion del es-
ternon, del desarrollo del area cardiaca, del
diafragmay dela pared toracoabdominal, en
algunos casos de PC (9). También se han rela-
cionado algunos teratogénos y alteraciones
cromosdémicas, como trisomia 13y 18 (4, 11).

Una de las explicaciénes embriopatogeni-
cas de la PC propone que en el proceso que
lleva a la conversion del disco germinativo
trilaminar a un embrién cilindrico existe
una falla en la migracién ventral de las cé-
lulas mesodérmicas que formaran la pared
toracoabdominal, el esternén y los bordes
periféricos del diafragma (1, 2).

Este fallo causaria el defecto toracoabdomi-
nal, dafio en el diafragma y en el pericadio, y
ademads produciria ectopia cordis e hipoplasia
de esternén (3, 6), ademas obligaria a meca-
nismos compensatorios dela circulacion car-
diaca ocasionarian defectos anatomicos; los
mas frecuentes son del septointerventricular,
delseptointerauriculary estenosis pulmonar
y tetralogia de Fallot (1, 2). Dependiendo del
tamafio del defecto podrian protruir también
otros 6rganos intestinales, como el higado o
intestinos (9).

Otros han propuesto que el defecto en la
pared toracoabdominal es segundario a una
disrupcién de origen vascular en una pared
bien formada previamente (11).
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El corazén protruye a través del defecto
esternal y genera la ectopia cordis, y los 6r-
ganos intraabdominales a través del defecto
abdominal, lo cual crea el espectro de anor-
malidades encontradas en la PC (14).

Aquiproponemos otra hipétesis para explicar
el fallo en la formacion de la pared toracoab-
dominal en la region epigastrica: el defecto
ocurriria secundario a un pobre plegamiento
craneal; proceso en el cual el 4rea precordial
y el primordio del septum transversum, es-
tructuras que se desarrollan en el corazén y
laporcionanterior del diafragma, descienden
desde una ubicacién anterior en el disco ger-
minativo trilaminar a una ubicacién ventral
en la futura cavidad torécica (15, 16).

Asi la ubicacién errénea de estas estructuras
por fueradelacavidad tordcica produciria un
impedimento para finalizar el plegamiento
transversal en la region epigéastrica, lo cual
produciria el defecto de la pared toracoab-
dominal. Siendo ademds la causa del pobre
desarrollo del esternén en su porcién inferior
o en su totalidad, del defecto en el pericar-
dio, de la hernia diafragmatica anterior y
de la ectopia cordis. Como en el caso aqui
presentado. Esta hip6tesis estariaenacuerdo
con los defectos de linea media reportados
otros autores (6).

Eldiagnoéstico ecografico puede serrealizado
usando las ecografias de rutina del control
prenatal, entre las 12 y 14 semanas y entre
las 19 a 24 semanas de gestacion (17), en 2
dimensiones; la importancia de la ecografia
en 3D esta discutida (18). Si bien en el primer
trimestre de gestacion se puede hacer el diag-
nostico, es dificil antes de las 10 semanas por
lapresencia delahernia fisiol6gicaabdominal
(19). Enlas ecografias en fetos de mayor edad
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gestacional se puede identificar con relativa
facilidad defectos de pared abdominal y
ectopia cordis, que orientara al diagndstico
de este sindrome (3, 18, 19).

En este caso no se hizo el diagndstico en
primer trimestre, y se logré en ecografia de
detalle anatémico a las 27 semanas en 2D.

También se ha propuesto el uso de la reso-
nancia nuclear magnética como ayuda diag-
nostica complementaria in ttero o en el RN
con el objetivo de visualizar claramente los
defectos y precisar el pronodstico (3, 13, 20).

El pronéstico de los pacientes depende de
la extension del defecto toracoabdominal,
de los 6rganos eviscerados, de la presen-
cia de anomalias cardiacas, de hipoplasia
pulmonar, defectos cerebrales y de hernia
diafragmatica (3, 21). En los RN vivos con
PC el promedio de supervivencia reportado
ha sido 36 horas (3, 6, 21). Algunos casos en
los que se han realizado multiples cirugias
correctivas han tenido elevada morbilidad
y mortalidad, siendo el prondstico a largo
plazo muy pobre (21).

El diagnostico diferencial de este defecto
congénito incluye la ectopia cordis aislada y
el sindrome de bandas amniéticas. El punto
clave para un diagnéstico adecuado es la
posicion del defecto abdominal en relaciéon
con la insercién del cordén umbilical, la
evisceracion de otros érganos, la presencia
o ausencia de membranas o bandas y anor-
malidades asociadas (22). Eldefecto de pared
toracoabdominal en la PC se caracteriza por
ser supra- o periumbilical y en el sindrome
debandas amnidticas se encuentran defectos
odeformidades en extremidades conbandas
adherentes (22).

Salud Uninorte. Barranquilla (Col.) 2014; 30 (3): 505-512



PENTALOGIA DE CANTRELL. REPORTE DE CASO

Cuando se sospecha en la ecografia basica
del control prenatal pentalogia de Cantrell,
se debe realizar una ecografia de detalle ana-
tomicobuscandolas caracteristicas clasicasy
las otras anomalias asociadas. Idealmente se
deberia realizar RNM con objeto de precisar
el diagnoéstico y establecer el prondstico; en
los casos en que se considere que el feto es
incompatible con la vida, se debe explicar el
derecho constitucional a la interrupcién vo-
luntaria del embarazo. Al igual que en otras
defectos congénitos mayores, se deberealizar
cariotipo con bandas G por amniocentesis,
cordocentesis o en el RN; curva de toleran-
cia a la glucosa en la madre; familiograma,
buscando patrones de herencia ligados al
cromosoma X; historia clinica haciendo én-
fasis en posibles teratégenos en el periodo
periconcepcional. Solicitar autopsia en el RN
muerto o en los casos de muerte neonatal

temprana. Ademds accesoria psicologicaala
pareja. La consejeria genética y reproductiva
dependera de las causas encontradas; en los
casos en los que no se encuentra la causa y
es el primer caso de PC en la familia, la pro-
babilidad de repeticion es similar a la de la
poblacion general.

CONCLUSION

Aportamosalaliteratura un caso de pentalo-
gia de Cantrell en la variedad extrema de la
presentacion fenotipica conlas cinco caracte-
risticas clasicas. Ademas de evisceracién de
higado, estbmago y asasintestinales sele hizo
diagnoéstico prenatal. Ademas se propone una
nueva hipétesis sobre la embriopatogenesis
de la pentalogia de Cantrell y el manejo in-
tegral de la madre y el feto.

Fuente: propia del autor.

Figura 1. Imagen ecogréfica. Se observan 6rganos eviscerados higado y corazén.
Escaso liquido amniético, oligohidramnios.
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Fuente: propia del autor.

Figura 2. Vista anterior del recién nacido. Se
observa un gran defecto de pared
toracoabdominal, supraumbilical y hasta el
epigastrio del lado derecho, a través del cual
sale un corazén sin pericardio.
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Fuente: propia del autor.

Figura 3. Acercamiento a corazén. El corazén
es de gran tamario, siendo sensiblemente mas
grande el ventriculo derecho, sin distinguirse
auriculas. Con probable comunicacién
interventricular amplia. Semejando esta imagen
a la del asa cardiaca en la cuarta semanas del
desarrollo. No se observa pericardio.

Fuente: propia del autor.

Figura 4. Vista lateral de 6rganos eviscerados.
Se observa: higado y asas de intestino delgado.
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