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RESUMEN

La pentalogia de Cantrell es la conjuncién de cinco defectos congénitos (defectos
del corazén, pericardio, diafragma, esternén y la pared abdominal anterior), que
representa un desafio Unico para los gineco-obstetras. Aunque la incidencia es
pequefa, es fundamental identificarlo en el primer trimestre. En este reporte se
comunica un caso de pentalogia de Cantrell diagnosticado en su primer control
prenatal en el segundo trimestre de gestacion.

Palabras clave. Ectopia cordis, Pentalogia de Cantrell, Anomalias 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.
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INTRODUCCION

El sindrome de Cantrell (SC) o pentalogia de Cantrell se describi6 por
primera vez en 1958. Involucra multiples anomalias congénitas, como
son el defecto de la pared abdominal anterior en la linea media, hen-
didura esternal distal, defecto en el diafragma anterior, defecto del
pericardio apical con comunicacion pericardio-peritoneal y anomalias
intracardiacas®.

La prevalencia de este sindrome varia entre 1:65 000-200 000 nacidos
vivos; en paises desarrollados, se comunica 5,5 por un millén de recién
nacidos vivos®. La mayoria de los casos son esporadicos, con predo-
minancia en el sexo masculino, aunque se ha encontrado asociacion
con herencia dominante ligada al cromosoma X, aneuploidias como
trisomia 18 y 21, infeccion viral, exposicién a sustancias tdxicas como
aminopropionitrilo y teratégenos como la quinidina, warfarina, talido-
mida e incluso la deficiencia de vitamina A®. Se postula que el defecto
del tabique transversal es el responsable de esta malformacion, que
ocurre entre los dias 14y 18 de desarrollo embrionario. El defecto tiene
lugar en el proceso de migracion o fusion de la linea media anterior del
cuerpo™*3. 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 pentalogia de Cantrell diagnos-
ticado prenatalmente en nuestro pais, con la revision de la principal
literatura en diagndstico prenatal.

Caso cLiNico

Paciente de 39 afios, G3P1011, que inici6 sus controles prenatales a

las 17 semanas de edad gestacional. Se realiz6 ecografia, observan-
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dose gestacion Unica activa de 17 semanas y 6
dias con ponderado fetal de 172 gramos. El feto
mostraba un defecto de la pared abdominal su-
praumbilical, que comprometia la porcién infe-
rior de esternon y por donde protruia el higado,
intestinos y corazon (se observo el corazény la
porcion inferior de ambos pulmones en el defec-

to); la insercién del cordéon umbilical era normal
(figuras 1 a 4). El estudio con Doppler evidencié
la alteracion de la vasculaturay precisé la exten-
sion del defecto (figuras 3y 4). Asi mismo, se ob-
servo defecto bilateral del labio-palatino (figura
1A), posicion anormal en flexién permanente
de manos y polidactilia preaxial (figura 4B). Se

FiGUrA 1. IMAGEN QUE MUESTRA LA CORRESPONDENCIA ENTRE LA IMAGEN 3D (DERECHA) Y LA ANATOMIA DEL PRODUCTO. SE OBSERVA EL AMPLIO DEFECTO DE
LA PARED ANTERIOR QUE CONTIENE HIGADO, INTESTINOS Y CORAZON. FLECHA AMARILLA: DEFECTO LABIOPALATINO BILATERAL

FiGURA 2. A: IMAGEN DEL PRODUCTO CON ECTOPIA CORDIS. FLECHA AMARILLA: VENTRICULO DERECHO A TRAVES DE DEFECTO ESTERNAL INFERIOR. B: CORTE SA-
GITAL DE LA ULTRASONOGRAF{A, DONDE SE OBSERVA EL DEFECTO ABDOMINAL CONTENIDO POR MEMBRANA. FLECHA BLANCA: PULMON FETAL DENTRO DEL DEFECTO.
LAS FLECHAS AMARILLAS MUESTRAN LA CORRESPONDENCIA ENTRE LAS ESTRUCTURAS VISIBLES EN EL ULTRASONIDO Y LA PATOLOGIA FINAL.
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hizo el diagndstico de sindrome de Cantrell (SD),  de genética solicitadas. Tres semanas después
a descartar probable aneuploidia. No se logré  ingresd por rotura de membranas, con 20 sema-
evaluacion completa del corazén debido ala po-  nas 6 dias de gestacion, produciéndose el parto
sicion fetal, por lo cual se planifico examen en  de un &bito fetal el mismo dia. Se corroboro6 los
4 semanas. La paciente continué con sus con-  hallazgos prenatales. Al momento del parto se
troles prenatales, pero no se realizé las pruebas ~ rompi6 la membrana que cubria el defecto, im-

FiGura 3. A: CORTE CORONAL DEL DEFECTO; LA FLECHA SENALA LA VISION DE CUATRO CAMARAS DEL CORAZON, ZONAS HIPERECOGENICAS ADYACENTES CORRES-
PONDEN A PULMONES FETALES EXTRA-TORACICOS. 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 (LINEA PUNTEADA) EL CAYADO AORTICO HASTA EL CORAZON EXTRATORACICO.

FiGUrA 4. A: CORTE SAGITAL CON POWER DOPPLER, QUE MUESTRA LOS VASOS AORTICOS (FLECHA BLANCA: ARTERIA MESENTERICA) QUE IRRIGAN LOS ORGANOS
DEL DEFECTO. FLECHA AMARILLA: INGRESO DE CORDON UMBILICAL EN LA PARTE BAJA DEL DEFECTO. B: IMAGEN DEL PRODUCTO, DONDE SE OBSERVA EL NACIMIEN-
TO DEL CORDON UMBILICAL EN LA PARTE INFERIOR DEL DEFECTO (FLECHA AMARILLA); SE OBSERVA POLIDACTILIA (FLECHA NARANJA).
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presionando una facies sindrémica con implan-
tacion baja de orejas, hipertelorismo y defecto
bilateral labio-palatino (figuras 1, 2 y 4), lo cual
aumento la sospecha de aneuploidia. Los fami-
liares no autorizaron la necropsia.

DiscusioN

EI SC se compone de un defecto en la linea media
de la pared abdominal supraumbilical, hendidu-
ra esternal distal, defecto del pericardio apical
con comunicacion pericardio-peritoneal (los dos
ultimos explican la ectopia cordis), defecto en el
diafragma anterior, y anomalias intracardiacas,
como defectos del septo ventricular, del septo
auriculo-ventricular, tetralogia de Fallot, este-
nosis pulmonar, entre otros®”. En el presente
caso, se demostraron todas las caracteristicas,
excepto por la cardiopatia (figuras 1 a 4), dado
gue no se pudo realizar la evaluacion optima del
corazon. No todos los casos expresan las cinco
caracteristicas, por lo que Toyama (1972) sugirié
clasificarla por los hallazgos clinicos de la penta-
logia, que influyen en el prondstico y tratamien-
to de la enfermedad:

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

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

Clase 3: diagndstico incompleto, combinaciones
variables de los defectos (siempre incluyendo las
anomalias esternales)®.

La ectopia cordis, que se define como la ubica-
cion extra-toracica del corazdn, es una de las
malformaciones cardiacas asociadas al SC (figu-
ra 3A), pero no es necesaria para el diagnostico
ni esta siempre presente.

El diagnostico prenatal de la SC debe realizarse
idealmente durante el primer trimestre, y confir-
mar la extension del compromiso en el segun-
do, durante los examenes de rutina. La ultra-
sonografia volumétrica 3D y el power Doppler
nos permiten evaluar con mayor precision la
extension de la enfermedad y malformaciones
asociadas (figuras 3y 4). Siempre debe ampliar-
se con una ecocardiografia, al ser la cardiopatia
un determinante del pronostico. Puede realizar-
se resonancia magnética fetal en casos no aso-
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ciados a defectos genéticos, para planificacion
preoperatoria posnatal@®'?. Durante el ultra-
sonido de rutina, la sospecha de ectopia cordis
y onfalocele son dos hallazgos ecograficos que
deben llevarnos a descartar el SC™. Cuando el
defecto es pequefio, la presencia de derrame
pericardico asociado con onfalocele en el primer
trimestre requiere confirmacion en el segundo
trimestre®”),

La variedad de presentacion del fenotipo es am-
plia, tal es asi que Sepulveda™ publica una serie
de 7 casos con diagndstico de ectopia cordis en
el primer trimestre, en un periodo de 15 afios
en tres centros; 4 fueron catalogados como SC,
todos caracterizados por el gran defecto en pa-
red abdominal, que contenia higado y corazon.
En cambio, Zidere” muestra en 3 casos con
diagnostico prenatal temprano que, al llegar al
segundo trimestre, la ectopia cordis se habia
resuelto, pero persistié una efusion pericardica
que puso en evidencia la comunicacion entre pe-
ricardio y peritoneo; todos los casos se asocia-
ron a cardiopatias severas.

El diagndstico diferencial incluye ectopia cordis
toracica aislada (recordemos que la ectopia cor-
dis puede ser: toracica, toraco-abdominal, abdo-
minal y cervical), sindrome de banda amnidtica
y anomalia del tallo corporal™. Los estudios
genéticos son necesarios por la alta asociacion
con aneuploidias (trisomia 18, principalmente),
que es la principal sospecha en el presente caso.
Ademas, el andlisis cromosdmico también per-
mite informar y aconsejar mejor a las familias.

ElI SC con ectopia cordis (EC) se ha asociado con
una alta tasa de mortalidad perinatal, al reque-
rir multiples procedimientos quirurgicos por
etapas>"”. PosSpiech-Gasio, en ocasion de la pu-
blicacion de un caso, retine los casos publicados
con diagndstico prenatal de SC, encontrando 57
€asos, en su gran mayoria evaluados en el pri-
mer trimestre. De ellos, Unicamente 10% sobre-
vivid, 10% tuvo muerte perinatal y 10% muerte
fetal™. Podriamos decir que el prondstico, en
lineas generales, se basa en la presencia de
ectopia cordis, la complejidad de la malforma-
cion intracardiacay las malformaciones de otros
sistemas asociadas?.

En conclusidn, el diagnostico de esta patologia
debe realizarse en el primer trimestre. La com-
binacién de Doppler colory volumetria 3D mejo-
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ra aun mas la deteccion del defecto, lo cual nos
debe llevar a un asesoramiento oportuno a los
padres.
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