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RESUMEN
La pentalogía de Cantrell es la conjunción de cinco defectos congénitos (defectos 
del corazón, pericardio, diafragma, esternón y la pared abdominal anterior), que 
representa un desafío único para los gineco-obstetras. Aunque la incidencia es 
pequeña, es fundamental identificarlo en el primer trimestre. En este reporte se 
comunica un caso de pentalogía de Cantrell diagnosticado en su primer control 
prenatal en el segundo trimestre de gestación.
Palabras clave. Ectopia cordis, Pentalogía de Cantrell, Anomalías congénitas.

ABSTRACT
The Pentalogy of Cantrell is the conjunction of five congenital defects (defects of 
the heart, pericardium, diaphragm, sternum and anterior abdominal wall) which 
represents a unique challenge for the obstetrician gynecologist. Although its 
incidence is small, it is essential to identify it early in the first trimester. A case of 
Pentalogy of Cantrell is reported, diagnosed in the first prenatal control in the second 
trimester of pregnancy.
Key words: Ectopia cordis, Pentalogy of Cantrell, Congenital abnormalities.

CASO CLÍNICO

IntroduccIón

El síndrome de Cantrell (SC) o pentalogía de Cantrell se describió por 
primera vez en 1958. Involucra múltiples anomalías congénitas, como 
son el defecto de la pared abdominal anterior en la línea media, hen-
didura esternal distal, defecto en el diafragma anterior, defecto del 
pericardio apical con comunicación pericardio-peritoneal y anomalías 
intracardiacas(1). 

La prevalencia de este síndrome varía entre 1:65 000-200 000 nacidos 
vivos; en países desarrollados, se comunica 5,5 por un millón de recién 
nacidos vivos(2). La mayoría de los casos son esporádicos, con predo-
minancia en el sexo masculino, aunque se ha encontrado asociación 
con herencia dominante ligada al cromosoma X, aneuploidías como 
trisomía 18 y 21, infección viral, exposición a sustancias tóxicas como 
aminopropionitrilo y teratógenos como la quinidina, warfarina, talido-
mida e incluso la deficiencia de vitamina A(3). Se postula que el defecto 
del tabique transversal es el responsable de esta malformación, que 
ocurre entre los días 14 y 18 de desarrollo embrionario. El defecto tiene 
lugar en el proceso de migración o fusión de la línea media anterior del 
cuerpo(1,4,5). El amplio espectro de esta enfermedad puede ser reflejo 
del momento en que se produce el defecto del desarrollo. 

Se comunica uno de los pocos casos de pentalogía de Cantrell diagnos-
ticado prenatalmente en nuestro país, con la revisión de la principal 
literatura en diagnóstico prenatal.

caso clínIco

Paciente de 39 años, G3P1011, que inició sus controles prenatales a 
las 17 semanas de edad gestacional. Se realizó ecografía, observán-
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dose gestación única activa de 17 semanas y 6 
días con ponderado fetal de 172 gramos. El feto 
mostraba un defecto de la pared abdominal su-
praumbilical, que comprometía la porción infe-
rior de esternón y por donde protruía el hígado, 
intestinos y corazón (se observó el corazón y la 
porción inferior de ambos pulmones en el defec-

to); la inserción del cordón umbilical era normal 
(figuras 1 a 4). El estudio con Doppler evidenció 
la alteración de la vasculatura y precisó la exten-
sión del defecto (figuras 3 y 4). Así mismo, se ob-
servó defecto bilateral del labio-palatino (figura 
1A), posición anormal en flexión permanente 
de manos y polidactilia preaxial (figura 4B). Se 

Figura 1. imagen que muestra la correspondencia entre la imagen 3d (derecha) y la anatomía del producto. se observa el amplio deFecto de 
la pared anterior que contiene hígado, intestinos y corazón. Flecha amarilla: deFecto labiopalatino bilateral

Figura 2. a: imagen del producto con ectopia cordis. Flecha amarilla: ventrículo derecho a través de deFecto esternal inFerior. b: corte sa-
gital de la ultrasonograFía, donde se observa el deFecto abdominal contenido por membrana. Flecha blanca: pulmón Fetal dentro del deFecto. 
las Flechas amarillas muestran la correspondencia entre las estructuras visibles en el ultrasonido y la patología Final.
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hizo el diagnóstico de síndrome de Cantrell (SD), 
a descartar probable aneuploidía. No se logró 
evaluación completa del corazón debido a la po-
sición fetal, por lo cual se planificó examen en 
4 semanas. La paciente continuó con sus con-
troles prenatales, pero no se realizó las pruebas 

Figura 4. a: corte sagital con power doppler, que muestra los vasos aórticos (Flecha blanca: arteria mesentérica) que irrigan los órganos 
del deFecto. Flecha amarilla: ingreso de cordón umbilical en la parte baja del deFecto. b: imagen del producto, donde se observa el nacimien-
to del cordón umbilical en la parte inFerior del deFecto (Flecha amarilla); se observa polidactilia (Flecha naranja).  

Figura 3. a: corte coronal del deFecto; la Flecha señala la visión de cuatro cámaras del corazón, zonas hiperecogénicas adyacentes corres-
ponden a pulmones Fetales extra-torácicos. recuadro muestra la ectopia cordis del producto. b: corte sagital con uso del power doppler, 
muestra la silueta de la vascularidad, en la cual se resalta (línea punteada) el cayado aórtico hasta el corazón extratorácico.

de genética solicitadas. Tres semanas después 
ingresó por rotura de membranas, con 20 sema-
nas 6 días de gestación, produciéndose el parto 
de un óbito fetal el mismo día. Se corroboró los 
hallazgos prenatales. Al momento del parto se 
rompió la membrana que cubría el defecto, im-
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presionando una facies sindrómica con implan-
tación baja de orejas, hipertelorismo y defecto 
bilateral labio-palatino (figuras 1, 2 y 4), lo cual 
aumentó la sospecha de aneuploidía. Los fami-
liares no autorizaron la necropsia. 

dIscusIón

El SC se compone de un defecto en la línea media 
de la pared abdominal supraumbilical, hendidu-
ra esternal distal, defecto del pericardio apical 
con comunicación pericardio-peritoneal (los dos 
últimos explican la ectopia cordis), defecto en el 
diafragma anterior, y anomalías intracardiacas, 
como defectos del septo ventricular, del septo 
auriculo-ventricular, tetralogía de Fallot, este-
nosis pulmonar, entre otros(6,7). En el presente 
caso, se demostraron todas las características, 
excepto por la cardiopatía (figuras 1 a 4), dado 
que no se pudo realizar la evaluación optima del 
corazón. No todos los casos expresan las cinco 
características, por lo que Toyama (1972) sugirió 
clasificarla por los hallazgos clínicos de la penta-
logía, que influyen en el pronóstico y tratamien-
to de la enfermedad:

Clase 1: diagnóstico exacto; se aprecian los cin-
co defectos descritos por Cantrell.

Clase 2: diagnóstico probable, con cuatro defec-
tos (que incluyen las anomalías intracardiacas y 
de la pared abdominal).

Clase 3: diagnóstico incompleto, combinaciones 
variables de los defectos (siempre incluyendo las 
anomalías esternales)(3).

La ectopia cordis, que se define como la ubica-
ción extra-torácica del corazón, es una de las 
malformaciones cardíacas asociadas al SC (figu-
ra 3A), pero no es necesaria para el diagnóstico 
ni está siempre presente.

El diagnóstico prenatal de la SC debe realizarse 
idealmente durante el primer trimestre, y confir-
mar la extensión del compromiso en el segun-
do, durante los exámenes de rutina. La ultra-
sonografía volumétrica 3D y el power Doppler 
nos permiten evaluar con mayor precisión la 
extensión de la enfermedad y malformaciones 
asociadas (figuras 3 y 4). Siempre debe ampliar-
se con una ecocardiografía, al ser la cardiopatía 
un determinante del pronóstico. Puede realizar-
se resonancia magnética fetal en casos no aso-

ciados a defectos genéticos, para planificación 
preoperatoria posnatal(2,8-12). Durante el ultra-
sonido de rutina, la sospecha de ectopia cordis 
y onfalocele son dos hallazgos ecográficos que 
deben llevarnos a descartar el SC(13). Cuando el 
defecto es pequeño, la presencia de derrame 
pericárdico asociado con onfalocele en el primer 
trimestre requiere confirmación en el segundo 
trimestre(2,7).

La variedad de presentación del fenotipo es am-
plia, tal es así que Sepúlveda(14) publica una serie 
de 7 casos con diagnóstico de ectopia cordis en 
el primer trimestre, en un periodo de 15 años 
en tres centros; 4 fueron catalogados como SC, 
todos caracterizados por el gran defecto en pa-
red abdominal, que contenía hígado y corazón. 
En cambio, Zidere(7) muestra en 3 casos con 
diagnóstico prenatal temprano que, al llegar al 
segundo trimestre, la ectopia cordis se había 
resuelto, pero persistió una efusión pericárdica 
que puso en evidencia la comunicación entre pe-
ricardio y peritoneo; todos los casos se asocia-
ron a cardiopatías severas.

El diagnóstico diferencial incluye ectopia cordis 
torácica aislada (recordemos que la ectopia cor-
dis puede ser: torácica, toraco-abdominal, abdo-
minal y cervical), síndrome de banda amniótica 
y anomalía del tallo corporal(13). Los estudios 
genéticos son necesarios por la alta asociación 
con aneuploidías (trisomía 18, principalmente), 
que es la principal sospecha en el presente caso. 
Además, el análisis cromosómico también per-
mite informar y aconsejar mejor a las familias. 

El SC con ectopia cordis (EC) se ha asociado con 
una alta tasa de mortalidad perinatal, al reque-
rir múltiples procedimientos quirúrgicos por 
etapas(15-17). Pośpiech-Gąsio, en ocasión de la pu-
blicación de un caso, reúne los casos publicados 
con diagnóstico prenatal de SC, encontrando 57 
casos, en su gran mayoría evaluados en el pri-
mer trimestre. De ellos, únicamente 10% sobre-
vivió, 10% tuvo muerte perinatal y 10% muerte 
fetal(18). Podríamos decir que el pronóstico, en 
líneas generales, se basa en la presencia de 
ectopia cordis, la complejidad de la malforma-
ción intracardiaca y las malformaciones de otros 
sistemas asociadas(19).

En conclusión, el diagnostico de esta patología 
debe realizarse en el primer trimestre. La com-
binación de Doppler color y volumetría 3D mejo-
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ra aún más la detección del defecto, lo cual nos 
debe llevar a un asesoramiento oportuno a los 
padres.

referencIas BIBlIográfIcas

1. Cantrell JR, Haller JA, Ravitch MM. A syndrome of congenital 
defects involving the abdominal wall, sternum, diaphragm, 
pericardium, and heart. Surg Gynecol Obstet. 1958;107:602–
14.

2. Desselle C, Herve P, Toutain A, Lardy H, Sembely C, Perrotin 
F. Pentalogy of Cantrell: sonographic assessment. J Clin 
Ultrasound. 2007;35(4):216-20. doi:10.1002/jcu.20318

3. Kaul B, Sheikh F, Zamora IJ, Mehollin-Ray AR, Cassady CI, et 
al. 5, 4, 3, 2, 1: embryologic variants of pentalogy of Cantrell. 
J Surg Res. 2015;199(1):141-8. doi: 10.1016/j.jss.2015.04.017

4. Opitz JM, Zanni G, Reynolds JF Jr, Gilbrt-Barness E. Defects of 
blastogenesis. Am J Med Genet. 2002;115:269–86.

5. Chandran S, Ari D. Pentalogy of Cantrell: an extremely 
rare congenital anomaly. J Clin Neonatol. 2013;2(2):95-7. 
doi:10.4103/2249-4847.116410

6. Kaouthar H, Jihen A, Faten J, Hela M, Fatma Q, Lilla C, Rafik B. 
Cardiac anomalies in Cantrell's pentalogy: From ventricular 
diverticulum to complete thoracic ectopia cordis. Cardiol 
Tunis. 2013;9(1):94-7. PMID: 25541632

7. Zidere V, Allan LD. Changing findings in pentalogy of Cantrell 
in fetal life. Ultrasound Obstet Gynecol. 2008;32(6):835-7. 
doi:10.1002/uog.6223

8. McMahon CJ, Taylor MD, Cassady CI, Olutoye OO, Bezold LI. 
Diagnosis of pentalogy of Cantrell in the fetus using mag-
netic resonance imaging and ultrasound. Pediatr Cardiol. 
2007;28(3):172-5. doi:10.1007/s00246-006-00321

9. Gün I, Kurdoğlu M, Müngen E, Muhcu M, Babacan A, Atay V. 
Prenatal diagnosis of vertebral deformities associated with 
pentalogy of Cantrell: the role of three-dimensional sono-
graphy?  J Clin Ultrasound. 2010;38(8):446-9. doi:10.1002/
jcu.20726

10. Bennett TL, Burlbaw J, Drake CK, Finley BE. Diagnosis of 
ectopia cordis at 12 weeks gestation using transabdominal 
ultrasonography with color flow Doppler. J Ultrasound Med. 
1991;10(12):695-6. doi:10.7863/jum.1991.10.12.695

11. Peixoto-Filho FM, do Cima LC, Nakamura-Pereira M. Prena-
tal diagnosis of Pentalogy of Cantrell in the first trimester: 
is 3-dimensional sonography needed? J Clin Ultrasound. 
2009;37(2):112-4. doi:10.1002/jcu.20498

12. Ergenoğlu MA, Yeniel A, Peker N, Kazandi M, Akercan F, 
Sağol S. Prenatal diagnosis of Cantrell pentalogy in first 
trimester screening: case report and review of literature. J 
Turk Ger Gynecol Assoc. 2012;13(2):145-8.

13. Hsieh YY, Lee CC, Chang CC, Tsai HD, Hsu TY, Tsai CH. Pre-
natal sonographic diagnosis of Cantrell's pentalogy with 
cystic hygroma in the first trimester. J Clin Ultrasound. 
1998;26(8):409-12. doi:10.1002/(sici)1097-0096(199810)26:8
<409::aid-jcu7>3.0.co;2-m

14. Sepulveda W, Wong AE, Simonetti L, Gomez E, Dezerega V, 
Gutierrez J. Ectopia cordis in a first-trimester sonographic 
screening program for aneuploidy. J Ultrasound Med. 

2013;32(5):865-71. doi:10.7863/ultra.32.5.865

15. Hertzberg BS, Nyberg DA, Neilsen IR. Ventral wall defects. In: 
NybergDA, McGahan JP, Pretorius DH, Pilu G (eds). Diagnos-
tic imaging of fetal anomalies. Philadelphia, PA: Lippincott 
Williams & Wilkins. 2003: 507–46.

16. Arensman RM, Bambini DA, Chiu B. Congenital diaphrag-
matic hernia and eventration. In: AshcraftKW, Holcomb WG, 
Murphy JP (eds). Pediatric Surgery. Philadelphia, PA: Elsevier 
Saunders:, 2005: 304–19.

17. Sadłecki P, Krekora M, Krasomski G, Walentowicz-Sadlłenka 
M, Grabiec M, Moll J, Respondek-Liberska M. Prenatally evol-
ving ectopia cordis with successful surgical treatment. Fetal 
Diagn Ther. 2011;30(1):70-2. doi:10.1159/000326300
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