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ABSTRACT
Pentalogy of Cantrell. Clinical case

Pentalogy of Cantrell is a rare disease that results from alterations in embryo development. It is characterized
by defects of the lower sternum, midline supraumbilical abdominal wall defect, deficiency of the anterior
diaphragm, defects in the diaphragmatic pericardium and cardiac anomaly. Case Report: The case of a male
neonate with a prenatal diagnosis of abdominal wall defect is presented, who was subsequently diagnosed with
Pentalogy of Cantrell. This study emphasizes the prenatal diagnosis possibilities and the poor prognosis for
these patients when their clinical presentation is associated with severe lung hypoplasia.
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RESUMEN

La pentalogia de Cantrell es una enfermedad poco frecuente que resulta de alteraciones embrioldgicas del mes-
odermo, caracterizada por defecto en la porcion baja esternal, defecto de la pared abdominal supraumbilical,
defecto diafragmatico anterior, defecto del pericardio diafragmatico y anomalia cardiaca. Caso clinico: Se
presenta el caso de un neonato de sexo masculino con diagnostico prenatal de defecto de la pared abdominal,
en quien posteriormente se realizo el diagnostico de Pentalogia de Cantrell. Al presentar este caso se destaca la
posibilidad diagnoéstica en la vida fetal, y el pobre prondstico de estos pacientes cuando su presentacion clinica
se asocia a hipoplasia pulmonar severa.

(Palabras clave: Cardiopatia congénita, defecto de la pared abdominal, pentalogia de cantrell).
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Introduccion

Caso clinico

La pentalogia de Cantrell es una rara com-
binacion de defectos de la linea media supra
umbilical, descrito por Rivera et al. en el afio
1958. Es una enfermedad poco frecuente la
cual consiste en ectopia cordis toracoabdomi-
nal e involucra 5 defectos congénitos asociados
1) hendidura de la parte inferior del esternén;
2) defecto de la pared abdominal; 3) deficien-
cia anterior del diafragma; 4) defectos intracar-
diacos; 5) defectos pericardio diafragmaticos.
Son mas afectados los varones en una propor-
cion de 2:1 y suelen tener sintomatologia mas
severa que en las mujeres.

Los defectos de pared abdominal ocurren
en 1 de cada 2.000 nacidos vivos, y los defec-
tos abdominales mas comunes de la pared son
la gastrosquisis y el onfalocele. La presencia
de un onfalocele se ha asociado con enferme-
dades como la pentalogia de Cantrell, el sin-
drome de banda amniotica, y el sindrome de
Beckwith-Wiedemann.

Estos defectos congénitos pueden ser diag-
nosticados tan pronto como en el primer tri-
mestre del embarazo. El diagnostico prenatal
de los defectos congénitos y la posibilidad de
monitoreo fetal permite planificar con pre-
cision el momento de la atencion inicial del
recién nacido y planear la mejor opcion de
tratamiento. La ecografia y la resonancia mag-
nética nuclear posnatales suelen ser de utilidad
una vez que se sospecha su presencia.

Se presenta a continuacion un caso clinico
que debido a la combinacion de defecto en la
pared abdominal, defecto del diafragma ante-
rior, pericardio diafragmatico, defecto cardia-
co, y alteracion en la longitud del esternén se
le diagnostico la pentalogia de Cantrell, en el
cual el pronostico fue desfavorable, ya que
ademas de las anomalias existentes estaba aso-
ciado el riesgo de la hipoplasia pulmonar.

El objetivo de esta comunicacion es infor-
mar de una patologia de baja prevalencia, en
la cual es posible hacer el diagnostico durante
la vida fetal. Se expone el curso clinico y su
manejo demostrando la BAJA tasa de super-
vivencia cuando existen malformaciones car-
diacas importantes o asociacion con hipoplasia
pulmonar.
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Neonato nacido a término de 38 + 2 sema-
nas de edad gestacional, peso de 3.170 g, talla
50 cm, apgar 7/10, con antecedente de defecto
en pared abdominal gigante, y falta de integri-
dad diafragmatica, por ecografia prenatal.

Naci6 con defecto en pared abdominal gi-
gante de 5 cm x 5 cm aproximadamente, que se
cubri6 con apdsito estéril tipo bolsa de polivi-
nilcloruro, y se hospitalizé en Unidad de Cui-
dados Intensivo Neonatal (UCIN) para valora-
cion por cirugia y atencion multidisciplinaria.

Durante el segundo dia de vida en oca-
siones presentd desaturaciones hasta 82%,
con mejoria rapida, pero paulatinamente se
acompand de taquipnea y retracciones, con
dificultad respiratoria progresiva y cianosis,
por lo cual se decidié soporte ventilatorio con
ventilacion mecanica invasiva. Con diagnosti-
co asociado de hipoplasia pulmonar, requirié
progresivamente aumento de parametros y se
cambid a modo ventilatorio de alta frecuencia
como estrategia de proteccion, posteriormente
fue candidato para 6xido nitrico segun proto-
colo institucional.

Se le realizo estudio ecografico completo
para descartar malformaciones asociadas, eco-
grafia cerebral y renal normales, y ecocardio-
grafia que muestra dextro posicion, presencia
de foramen oval permeable (FOP), insuficien-
cia valvular mitral, insuficiencia de la valvula
tricispide leve e hipertension pulmonar mode-
rada a severa, presencia de imagen compatible
con higado a nivel del torax.

Valorado por cirugia con diagnostico de 6n-
falocele y comunicacion pericardio-peritoneal,
se programo para cirugia. A través del onfalo-
cele, el 16bulo hepatico izquierdo e intestinos
eran visibles. (figura 1). El esternén era anato-
micamente completo, pero mas corto.

El primer tiempo quirargico se realizo al 2°
dia de vida para reinsercion y fijacion del silo
(figura 2).

Al 7° dia de vida, luego del segundo tiempo
quirargico en el cual se inicio el cierre progre-
sivo de la cavidad abdominal y reparacion de
la ventana pericardio diafragmatica definitiva,
el paciente mejord la saturacion con el inicio
de la ventilacion de alta frecuencia y el 6xido
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Figura 1. Onfalocele con exposicion del 16bulo hepatico iz-
quierdo e intestino.

Figura 2. Intervencion quirurgica del paciente. Recién naci-
do con onfalocele, se observa el silo colocado en el defecto
de la pared abdominal.

nitrico, pero aumentd el nivel de parametros
de fase aguda, por lo que requirié cambio de
antibidtico y cultivos. Dado una hemoglobina
en el limite inferior (tabla 1), se realizo trans-
fusion de globulos rojos.

A los 14 dias de vida, con onfalocele cerra-
do parcialmente con parche en la piel y con de-
fecto pericardio diafragmatico anterior cerrado
con parche, continuaba criticamente enfermo
con soporte inotropico y ventilatorio, pero per-
mitiendo retiro de 6xido nitrico segin proto-
colo. Y se le realiza una ultima intervencion
quirargica a los 16 dias de vida para cierre de-
finitivo y remodelacion de la pared abdominal.

A pesar de que no se encontrd aislamiento
microbiano en los cultivos y no hubo descom-
pensacion desde el punto de vista infeccioso,
el paciente persistio con dificil manejo venti-
latorio, sumado a las malformaciones descritas
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Tabla 1. Evoluciéon analitica

Hb Hto Leucocitos Plaquetas PCR
18,9 56 18.650 271.000 1

15,7 47 11.340 235.000 1.8
13,7 41,2 7.560 94.100 2,8
11,3 32,9 10.780 220.900 15,6
10 33 12.080 407.000 4,9

Hb: Hemoglobina; Hto: hematocrito; PCR: proteina C reactiva.

previamente, la hipertension pulmonar, por lo
cual a pesar de los procedimientos quirirgicos
fallece al veinte y un dia de vida.

Discusion

En 1958, Cantrell y cols, describieron un
sindrome poco comun en el cual se integran
cinco anomalias: un defecto de la pared abdo-
minal en la linea media, un defecto esternal
inferior, un defecto en el diafragma anterior,
un defecto pericardico diafragmatico y anor-
malidades congénitas del corazon!. Aunque
la ectopia cordis toracoabdominal (comuni-
cacion directa del corazon entre el torax y la
cavidad abdominal) esta frecuentemente aso-
ciada con pentalogia de Cantrell, puede o no
estar presente’.

Desde entonces hasta la fecha se han pu-
blicado un total de 160 casos en la literatura®.

La frecuencia de la enfermedad es baja: 2
de 1.716 autopsias con una prevalencia repor-
tada de 0,079 por cada 10.000 nacidos vivos*>.

Es de importancia la presentacion de este
caso clinico debido a esta poca prevalencia,
demostrandose la posibilidad diagnostica des-
de la vida fetal y la poca supervivencia a pe-
sar del manejo multidisciplinario, mas en los
pacientes con cardiopatia asociada ¢ hiperten-
sién pulmonar severa como se muestra en este
paciente.

Se tiene certeza de que es un sindrome pro-
ducto de trastornos del mesodermo y se han
encontrado formas completas, incompletas y
fenotipos atipicos y complejos de la pentalo-
gia, asi como la presencia de numerosas ano-
malias asociadas: desde defectos de extremi-
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dades hasta infarto de bazo y rifiones, atresia
intestinal, perforacion intestinal, sindrome de
intestino corto, ano imperforado, agenesia de
vesicula biliar y tetralogia de Fallot®’. A su vez
anormalidades cromosomicas, paladar hendi-
do e hipoplasia pulmonar®’.

Esta entidad presenta asociacion con car-
diopatias congénitas en el 80%. Las mas co-
munes han sido: CIV (100%), CIA (53%), EP
(33%), tetralogia de Fallot (20%)'*!!.

Sin embargo, también se ha escrito su aso-
ciacion con la atresia pulmonar, atresia mitral,
transposicion de los grandes vasos, doble via
de salida del ventriculo derecho, drenaje veno-
so anomalo y ventriculo inico con y sin este-
nosis pulmonar!?,

El manejo obstétrico debe incluir una bus-
queda exhaustiva de las anomalias asociadas
sobre todo las cardiacas mediante ecocardio-
grafia fetal y la realizacion de cariotipo'.

Respecto al manejo de la pentalogia, es
importante mencionar que debido al poco te-
jido en las estructuras que debieron cerrarse y
que no lo concretaron, la reparacion quirtrgica
consiste en acabar lo que el crecimiento y de-
sarrollo normales no hicieron'.

La mayor parte de los nifios que fallecen
dentro de las primeras horas de vida, ocurre
como consecuencia del gran defecto de la pa-
red anterior del térax y abdomen como ruptura
de visceras abdominales expuestas durante el
parto, dificultades respiratorias por herniacion
de visceras, sepsis e insuficiencia cardiaca'®.
De ahi que el manejo oportuno de los érganos
expuestos mediante solucion estéril y de anti-
biodticos de amplio espectro cuando se trate de
la ectopia cordis toracica asi como de cubrir
con material protésico hipoalergénico, modifi-
cara sustancialmente el pronostico de la enfer-
medad'S.

En general el pronodstico es desfavorable,
ya que ademas de las anomalias existentes gra-
vita el riesgo de hipoplasia pulmonar bilateral,
en ocasiones incompatible con la vida!’. La
tasa de sobrevivencia no sobrepasa el 5%/'%2!.

Conclusion

La etiologia del sindrome se desconoce,
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pero la anormalidad primaria se produce antes
de los 21 dias de vida fetal, con insuficiencia
en la fusion de la linea media del septo trans-
verso del diafragma. Lo que conduce a la falta
de cierre de la pared abdominal. Por lo que se
hace de vital importancia la realizacion de este
diagnostico en la vida fetal para la temprana
intervencion al momento del nacimiento. Pre-
sentamos el caso de un paciente, en quien se
integro6 el diagnostico de esta pentalogia al en-
contrarse en la ecografia prenatal un defecto en
pared abdominal gigante, y falta de integridad
diafragmatica, demostrandose que aunque la
pentalogia de Cantrell es un sindrome poten-
cialmente letal, sobre todo si se asocia a otras
malformaciones, no contraindica la realizacion
de cirugias paliativas o correctivas segun sea
el caso. Y los estudios prenatales, y posnatales
oportunos, direccionan la eleccion del mejor
tratamiento.
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