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Resumen
La pentalogia de Cantrell es una entidad grave e
incompatible con la vida. Basada en un espectro
de anomalias que incluyen: diafragma anterior,
defectos en la linea media de la pared abdomi-
nal supraumbilical, defecto en el diafragma pe-
ricardico, anomalias intracardiacas congénitas
y defectos sobre el sector inferior del esternon.
Se presenta como variantes completas e incom-
pletas, con una incidencia estimada que oscila
en 1-65.000 hasta 1 cada 200.000 casos. Dado
que es posible su diagnostico prenatal en eta-
pas tempranas decidimos presentar un caso cli-

nico con el fin de mostrar una forma completa
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de presentacion en el cual abordamos al diag-
nostico en una etapa tardia con implicancias en

el pronostico reproductivo de la paciente.

Palabras clave: pentalogia de Cantrell, malfor-

maciones congénitas, diagnostico prenatal.

Abstract

Introduction: The Pentalogy of Cantrell is a se-
rious entity and incompatible with life. Based
on a spectrum of anomalies that include: ante-
rior diaphragm, defects in the midline of the su-
praumbilical abdominal wall, defect in the pe-
ricardial diaphragm, congenital intracardiac
anomalies and defects in the lower sternum. It
is presented as complete and incomplete va-
riants, with an estimated incidence ranging from
1-65,000 to 1 per 200,000 cases. Given that it
is possible to prenatally diagnose it in the ear-

ly stages, we decided to present a clinical case
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in order to show a complete form of presenta-
tion in which we approach the diagnosis at a la-
te stage with implications for the patient's repro-

ductive prognosis.

Key Words: Pentalogy of Cantrel, Congenital

malformations, prenatal diagnosis

INTRODUCCION
La pentalogia de Cantrell es una entidad cli-
nica descrita por primera vez en el afio 1958.
El espectro completo de esta patologia con-
siste en cinco anomalias que incluyen: defi-
ciencia del diafragma anterior, defectos en la
linea media de la pared abdominal supraum-
bilical, defecto en el diafragma pericardico,
anomalias intracardiacas congénitas y de-
fectos sobre el sector inferior del esternén
(ectopia cordis).®

En cuando a su incidencia se trata de
un sindrome raro con una incidencia esti-
mada que en las diferentes series oscila en
1-65.000 hasta 1 cada 200.000 casos.?3

La patogénesis que aun no ha sido total-
mente dilucidada, algunos autores incluyen-
do Cantrell plantean una falla en el desarro-
llo embrionario a nivel de un segmento del
mesodermo entre los 14 y 18 dias post ges-
tacion, resultando en los defectos cardiacos,
pericardico y diafragmatico.®? Algunos au-
tores plantean una posible asociacion con
la trisomia 18 y herencia vinculada al cromo-
soma X. La falla comienza con ausencia de
desarrollo del septo transverso del diafrag-
ma y como consecuencia los pliegues meso-
dérmicos del abdomen superior no emigran
ventro medialmente; llevando a la eviscera-
cién de los distintos érganos a través del de-
fecto de la pared abdominal. La ectopia cor-
dis que consiste en la separacidon completa
o incompleta del esterndn determina la ubi-
cacién anémala del corazén fuera de la ca-
ja toracica. Las lesiones intracardiacas resul-
tan de un desarrollo anormal del epimiocar-
dio, que se deriva del mesodermo esplanico.
Mientras que los defectos intracardiacos va-
rian, la mayoria incluye defectos en la septa-
cion cardiaca.
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CASO CLIiNICO

Se analizara la historia clinica de una pacien-
te de 27 afios, procedente de Venezuela, que
cursando 27 semanas de edad gestacional
de un embarazo bien controlado, fue envia-
da a la maternidad del Hospital de Clinicas
con el planteo diagnostico de un feto porta-
dor de una pentalogia de Cantrell, para fina-
lizacion de la gravidez.

Durante dicha gravidez se realizé segui-
miento ecografico que orient6 a una altera-
cion en la linea media desde las 13 semanas
donde se infomaba ciemopatia abdominal a
nivel de pared, onfalocele. Una segunda eco-
grafia realizada a las 24 semanas donde se
destaca defecto de cierre en pared téraco-
abdominal anterior (43 x 45 mm), por enci-
ma de la insercion del cordén umbilical, que
permite exteriorizacién del higado y punta
del corazén (hernia diafragmatica), onfaloce-
le epigastrico, planteo de pentalogia de Can-
trell con asimetrias de camaras cardiacas,
comunicacion interventricular, arteria umbi-
lical Unica (Figuras 1 a 4). En dicha ecografia
se estimé un peso fetal de 784 gramos. En
esta instancia se solicité asesoramiento con
genetista.

Frente a las imagenes aportadas en las
sucesivas ecografias se decide valoracion

Figura 1.
Corte sagital del feto en el que se identifica despropor-
cién téraco abdominal

Figura 2.

Figura 3.

Figura 4.

Figuras 2, 3, 4: Corresponden a cortes axiales del feto a

nivel de torax donde se identifica desplazamiento del co-
razén en situacién medial, a nivel abdominal, identifican-
dose la protrusion hepética y corte a nivel umbilical iden-
tificando el onfalocele

con la Unidad de Perinatologia del BPS (Ban-
co Previsidén Social), estableciendo el diag-
nostico probable de pentalogia de Cantrell.
En relacion al manejo de este caso, por
tratarse de un conjunto de defectos de gran
severidad, incompatible con la vida extrau-
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Figura 5.

Figura 6.

Figuras 5y 6:
Neonato en el que se identifica extenso defecto de la pared abdominal y ectopia cordis
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terina se decide iniciar formulario de envio
con comision asesora del Ministerio de Sa-
lud Publica con el objetivo de finalizar la gra-
videz. Se explica situacién clinica a la pacien-
te y pareja. Se inicia soporte psicoldgico con
el apoyo de la Catedra de Psicologia Médica.
Se finalizé gravidez mediante operacion ce-
sarea por opcion de la usuaria. Se obtuvo un
recién nacido muerto de sexo masculino con
un peso de 1098 gramos, adecuado para la
edad gestacional. Es de destacar las altera-
ciones a nivel de la pared anterior del abdo-
men, con visualizacion de un onfalocele (Fi-
guras 5y 6). Se envia feto a estudio anato-
mopatolégico y necropsia asi como carioti-
po, confirmando el diagndstico.

DISCUSION

Los defectos de la pared abdominal incluyen
una serie de entidades clinicas que se carac-
terizan por una solucién de continuidad a ni-
vel de la misma, exteriorizandose el conteni-
do abdominal.

Forman un amplio espectro de anoma-
lias congénitas presentando una prevalencia
promedio de 6 casos por cada 10.000 naci-
mientos.

En funcién de la localizacion del defec-
to, de su amplitud, de la presencia o no de
membranas y de las estructuras exterioriza-
das podemos destacar las siguientes patolo-
gias:

+ Gastrosquisis.
+ Onfalocele.
+ Malformaciones del septo uro rectal.

Las dos formas mas frecuentes son: la
gastrosquisis y el onfalocele.®

La gastrosquisis es un defecto paraum-
bilical que afecta a todo el grosor de la pa-
red abdominal. El defecto se localiza tipica-
mente a la derecha de la insercion del cor-

don umbilical. Extrusion libre de visceras ab-
dominales, principalmente asas intestinales,
que se encuentran en contacto directo con
liquido amnidtico.”” Presenta una baja aso-
ciacién a anomalias estructurales y/o cromo-
somopatias. Hay evidencia que sugieren fac-
tores teratogenicos asociados en su origen
como: el uso de acetaminofen, acido acetil
salisilico y seudoefedrina si bien es discuti-
do en las diferentes series. Por otro lado una
posible vinculacion con una disrupcién vas-
cular.@

En el onfalocele existe una herniacién del
contenido abdominal recubierto por una
membrana de peritoneo y amnios. Puede re-
presentar una alteracion aislada, pero hasta
en un 67% de los casos hay asociacién con
otras alteraciones o sindromes. Es frecuente
su hallazgo en casos de anomalias cromoso-
micas, entre ellos la pentalogia de Cantrell.
No hay evidencias de vinculacién con agen-
tes teratdégenos.®

Existen defectos complejos de la pared
abdominal dentro de los cuales identifica-
mos la extrofia vesical, lextrofia cloacal, y la
pentalogia de Cantrell entre otros. Muchas
de estas afecciones asocian otras anoma-
lias congénitas que tienen importantes im-
plicancias pronosticas y en el manejo tera-
péutico.

Es por eso que la caracterizacién precisa
prenatal puede afectar positivamente en los
resultados perinatales. Sin embargo el diag-
nostico prenatal puede representar un gran
desafio.

La presentacion completa de esta enti-
dad clinica engloba distintas alteraciones
anatémicas, siendo lo habitual su presenta-
cién incompleta. Dentro de las alteraciones
descritas, se han descrito distintos tipos de
ectopia cordis: cervical, cervicotoracico, to-
racico, toracoabdominal.® En lo que refiere
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a las anormalidades intracardiacas se des-
criben: defectos septoventriculares (100%),
defectos septo auriculares (53%), tetralogia
de Fallot (20%), diverticulo ventricular (20%).
M Aunque la pentalogia de Cantrell y la ecto-
pia cordis han sido usadas de manera indis-
tinta en la descripcién original de esta pen-
talogia, es importante hacer algunas disqui-
siciones: la ectopia cordis se refiere a la pre-
sencia del corazén fuera de la cavidad tora-
cica. Esta anomalia puede aparecer de ma-
nera aislada o formando parte de la pentalo-
gia. Otras anormalidades asociadas en este
sindrome son las craneo faciales y del SNC:
labio leporino, hidrocefalia, encefalocele. A
nivel de las extremidades: ausencia de tibia
o radio e hipodactilia; y defectos en los 6r-
ganos abdominales: agenesia vesicula biliar,
polisplenia.®

Una vez establecido el diagnéstico co-
rresponde efectuar un estudio cromosémi-
Co y una investigaciéon completa en busca de
otras anomalias estructurales. Es importan-
te establecer adecuadamente los diagnds-
ticos diferenciales con el objetivo de evitar
errores diagnosticos, entre ellos: La ectopia
cardiaca aislada, hendidura esternal, onfalo-
cele, anomalia del pediculo embrionario, sin-
drome de bandas amnioticas.

En el transcurso de los afios, la introduc-
cién de nuevas tecnologias ha permitido sa-
ber mas sobre el feto, lo cual ha llevado al
diagnostico prenatal de la mayoria de los
defectos congénitos. El diagnostico prena-
tal involucra a un grupo multidisciplinario
en el que participan genetistas, bioquimi-
cos, ecografistas y perinatologos. El ultraso-
nido es una de las principales herramientas
para el diagndéstico y determinacién de ries-
go individual durante el embarazo, carecien-
do de peligros directos para la madre y el fe-
to. Gracias a la ayuda del ultrasonido es po-

sible el diagndéstico en el primer trimestre,
siendo la técnica transvaginal la de eleccion
en esta etapa. El diagndstico prenatal de la
pentalogia, con o sin ectopia cordis, se pue-
de realizar tempranamente, alrededor de las
10 semanas de gestacion, con la utilizacién
de la ecografia bi y tridimensional. Los ha-
llazgos en la ecografia prenatal junto con la
experiencia del profesional pueden ser muy
utiles en la evaluacion del prondstico de los
pacientes con este defecto y proveer de un
asesoramiento genético adecuado a los pa-
dres.” El diagnostico se basa en la identifi-
cacion de los defectos que caracterizan este
sindrome. Lo primero que llama la atencion
es la observacién de un defecto de pared an-
teriory la presencia de latidos cardiacos des-
plazados, en la cavidad abdominal o por fue-
ra del térax. Generalmente, los dos signos
mas frecuentes son la ectopia cordis y el on-
falocele. En el caso de los defectos del ester-
non y el defecto diafragmatico son los mas
dificiles de confirmar por ultrasonido.®”

Dado que el prondstico depende de la ex-
tension de los defectos la valoracién anato-
mica es crucial para optimizar el asesora-
miento prenatal y para tomar una decision
en cuanto al prondstico del embarazo.® De-
bera sospecharse esta entidad clinica en un
feto en el cual se identifique un onfalocele
asociado a un derrame pericardico, o la pre-
sencia de una hernia diafragmatica.® Otro
elemento que debera poner en alerta seran
las alteraciones a nivel de la médula espinal
con una severa lordo-escoliosis lumbar.” En
el caso de las alteraciones 6seas la técnica
3D resulta ser de mayor utilidad brindando
una mejor aproximacioén a los defectos ana-
tomicos.®”) La utilizacion de la RM, un estu-
dio que sigue siendo discutido en cuanto a
su uso rutinario en la aproximacién diagnos-
tica.("3
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Por todo lo analizado es importante te-
ner presente que en esta paciente se pu-
do haber evitado la finalizacion de la gravi-
dez mediante una operacién cesarea con un
adecuado diagnostico en el primer trimestre
ya que contamos con las herramientas que
brinda el ultrasonido para establecer el diag-
nostico precoz.

Dada la complejidad del sindrome la ex-
presion de estos defectos es variable depen-
diendo en el pronéstico la severidad de las
lesiones. Es fundamental, una vez efectua-
do el diagndstico, realizar una busqueda ex-
haustiva de las anomalias cardiacas y la rea-
lizacion de cariotipo.

La gran mayoria de los nifios que fallecen
dentro de las primeras horas de vida extra-
uterina es debido a alteraciones respirato-
rias y hemodinamicas por herniacién de las
visceras, sepsis, perforacion y torsion intes-
tinal con obstruccién, insuficiencia cardiaca
por compresion de la vena cava que impide
el retorno venoso al corazén o por torsién de
los grandes vasos, arritmias cardiacas letales
y desequilibrio hidroelectrolitico, Pequefios
defectos en la pared, con cardiopatias
congénitas leves pueden sobrevivir en la
etapa adulta.®

CONCLUSION

Se presentd una patologia poco frecuen-
te como lo es la pentalogia de Cantrell en la
cual su etiopatogenia y su forma de presen-
tacion puede ser heterogéenea.

Su diagndstico puede realizarse ya desde
el primer trimestre del embarazo median-
te estudios ultrasonograficos estandares, lo
cual permite un diagnéstico precoz asi como
la planificacién del manejo terapéutico mas

apropiado. Es de destacar que la compleji-
dad de las alteraciones conlleva una eleva-
da mortalidad neonatal pese a equipos mul-
tidisciplinarios conformados por neonatolo-
g0s, ginecologos, unidad de ecografia, gene-
tistas, cirujanos pediatricos y cirujanos car-
diovasculares. Por lo tanto, el apoyo de es-
tas familias sera fundamental en la resolu-
cion del caso.
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