REVCOG 2011; 16 (3): 93-97

CASO CLINICO

PENTALOGIA DE CANTRELL

Dra. Yolani Rosario!, Dr. Pedro Herndndez?, Dr. Wallter Lépez?, Dr. Byron Ovalle, Dr. Rodolfo Andrino®,

Dr. César Reyes?

Introduccion:

La Pentalogia de Cantrell es un raro desorden caracterizado
por una combinacién de defectos severos de esterndn,
diafragma, corazon y paredes abdominales, en ocasiones
asociado a una multiplicidad de anomalias congénitas. Puede
afectar a ambos sexos.

El primer relato sobre esta entidad fue en 1958 por Cantrell
y Mayor. Afecta a 5.5 infantes por un millén de nacimientos.
Son mas afectados los varones en una proporcién de 2:1y
suelen tener signo sintomatologia mas severa que en las
mujeres. Resulta de defectos embriolégicos mesodérmicos
que ocurren probablemente entre el dia 14 y 18 de vida
embrionaria.

Abstract:

Cantrell's Pentalogy is a very rare disorder characterized
by a combination of severe defects of the sternum,
diaphragm, heart and abdominal wall, sometimes
associated with multiple congenital anomalies. It can
affect both sexes. Cantrell and Mayor first described
this entity in 1958. Affects infants and 5.5 million births,
males are more affected in a 2:1 ratio and usually have more
severe symptoms and signs in women. This entity results from
mesodermal defects that probably occur between the 14th
and 18" day of embryonic life.

Caso

Paciente femenina de 25 afos referida por médico particular
porque un ultrasonido reporto un embarazo simple de 30
semanas 1 dia con un feto Unico vivo con defecto de Pared
Abdominal: a) Gastrosquisis, b) Corazén Ectépico.

La paciente con su primera Gestacion; sin fecha de ultima
regla, sin control prenatal.

Al examen fisico abdomen globoso Utero gravido ocupado
por feto Unico vivo en ceféalica por Leopold, trabajo de parto
activo y una altura uterina de 26cms. Frecuencia cardiaca
fetal 148 por minuto con buenos movimientos fetales.
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Al examen ginecoldgico genitales externos de aspecto sano,
al especulo cérvix dilatado, sin hemorragia, no leucorrea; al
tacto vaginal se encuentra:
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una dilatacion de 8 cms., un borramiento del 80%,
consistencia media, cérvix posicion medial con membranas
ovulares enteras. Arco subpubico >90° no se palpan espinas
prominentes.

Se decide ingreso a Servicio de Labor y Partos para atencion
del parto.
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Figura 4: Fuente: Caso clinico Hospital General San Juan de Dios

En el monitoreo de la paciente durante el trabajo de parto
activo en el periodo expulsivo ya no se ausculta frecuencia
cardiaca fetal. Figura 4

Figura 5 Fuente: Caso clinico Hospital General San Juan de Dios

Después del parto es evaluado por Pediatra Recién nacido
de sexo masculino con peso 2 Ibs., con defectos a nivel de
la linea media; observandose corazon y visceras totalmente
exteriorizadas. Figuras 5,6y 7.

-~
Figura 6: Fuente: Caso clinico Hospital General San Juan de Dio

Figura 7: Fuente: Caso clinico Hospital General San Juan de Dios.
Pentalogia de Cantrell

Concepto y clasificacion

La pentalogia de Cantrell es una entidad que forma parte de
los defectos de la pared abdominal y de la ectopia cordis,
malposicion cardiaca descrita por primera vez por Abott
en 18981 y que Van Praagh clasifico, de acuerdo con la
localizacion del corazén fuera del térax, en: 1) cervical, cuando
el corazén se encuentra en el cuello y el esterndn esta intacto;
2) toracocervical, donde el corazén se exterioriza a través de
un defecto en la porcion superior del esternén; 3) toracico,
aqui existe un defecto esternal y el corazén protruye a través
de la pared anterior del térax; 4) toracoabdominal, el defecto
se encuentra en la porcién inferior del esternén y epigastrio,
y 5) abdominal, el esternén esta indemne y una solucion de
continuidad en el diafragma permite el desplazamiento del
corazon al abdomen superior.

La pentalogia de Cantrell —también conocida como ectopia
cordis toracoabdominal, sindrome de Cantrell- Heller-
Ravitch, sindrome de pentalogia y hernia diafragmatica
peritoneo-pericardica— es una anomalia que incluye la
variedad toracoabdominal de la ectopia cordis y en la que
se asocian cinco anomalias: defecto epigastrico de la linea
media abdominal supraumbilical, defecto del tercio inferior
del esternon, deficiencia del segmento anterior del diafragma,
defectos pericardicos y malformaciones cardiacas congénitas,
entre las que destacan la comunicacion interventricular,
comunicacion interauricular, tetralogia de Fallot, doble via
de salida del ventriculo derecho, ventriculo Unico, diverticulo
ventricular, entre otras.*

En 1972, Toyama sugirid6 la siguiente clasificacion, que
depende de los hallazgos clinicos de la pentalogia y que tiene
que ver con el pronéstico y el tratamiento de la enfermedad.
Clase 1: diagnostico exacto; se aprecian los cinco defectos
descritos por Cantrell; clase 2: diagnostico probable, con
cuatro defectos (que incluyen las anomalias intracardiacas
y de la pared abdominal); clase 3: diagndstico incompleto,
combinaciones variables de los defectos (siempre incluyendo
las anomalias esternales).

Epidemiologia y etiologia

La incidencia de este sindrome en paises desarrollados es de
5.5 por un millén de recién nacidos siendo el sexo masculino
es el mas afectado, con una proporcion de 2:1.
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La mayoria de los casos son esporadicos, aunque se ha
encontrado asociacion con herencia familiar, como los casos
de tres hermanos que tenian defectos graves en la pared
del diafragma, y en dos de ellos el espectro sindrémico de la
pentalogia de Cantrell,® también se ha asociado a herencia
dominante ligada al cromosoma X, diferentes aneuploidias
como trisomia 18 y infeccién viral, exposicion a sustancias
téxicas como amino-propionitrilo y teratdgenos como la
quinidina, warfarina, talidomida e incluso a la deficiencia de
vitamina A."2

La presentacion de esta enfermedad en gemelos monocigotos
y siameses toracopagos ha sido motivo de publicacion
en la literatura y se asocia a diversas malformaciones
tanto cardiacas como extracardiacas, generalmente de
consecuencias fatales, aunque también existen informes
en la literatura de gemelos en los que uno era portador del
sindrome y otro normal.®

Patogénesis

La patogénesis es poco conocida, sin embargo se cree que
tiene lugar entre los dias 14 y 18 de la vida embrionaria.
Cantrell sugirié que las anomalias podian ser divididas en dos
tipos de acuerdo con el mecanismo embriolégico de desarrollo.
En el primer tipo, una alteracién del desarrollo mesodérmico
produciria defectos tanto diafragmaticos, pericardicos como
intracardiacos. En tanto que, en el segundo tipo, la migracién
ventral inadecuada de estructuras del primordio produciria los
defectos esternales y el onfalocele.

De esta manera, las alteraciones en la diferenciaciéon del
mesodermo, entre los catorce y los dieciocho dias después
de la concepcioén, explicarian la formacion del conjunto
de defectos observados en la pentalogia de Cantrell y los
defectos del diafragma y pericardicos serian consecuencia
de las anormalidades en el desarrollo del septum transverso.?
Se ha postulado que la formacién excesiva de los espacios
celdmicos en el periodo embrionario temprano, ademas de la
reduccion de los elementos mesodérmicos somaticos, impide
la migracion normal y la fusion de las dos mitades del cuerpo
humano, con la consecuente alteracion en la fusion de la
linea media que se aprecia en el sindrome de las bandas
amnidticas o en la pentalogia de Cantrell.®

Sin embargo, el desarrollo embrioldgico de estas anomalias
es sumamente complejo, debido a que el esternoén, la pared
abdominal y parte del diafragma se forman del mesodermo
somatico, en tanto que el miocardio se origina del mesodermo
esplacnico; cualquier episodio que ocurra antes de la
diferenciacion de ambos puede producir defectos en todas
las estructuras involucradas.

De ahi que en la literatura se informen casos de presentacion
diversa y que justifican la utilizacion de la clasificacion de
Toyama. Por ejemplo, es posible que se presenten defectos
cardiacos sin alteraciones en el esterndn o pericardio, o
bien asociados a otras anomalias musculoesqueléticas y
craneofaciales, que son considerados como parte de la
pentalogia de Cantrell.?°

Conocer lo que ocurre en el desarrollo embrionario temprano
y las bases moleculares implicadas es esencial para entender
el desarrollo de esta patologia tan compleja, de ahi que la
investigacion en modelos animales de experimentacion sea
una herramienta util que permitira, a través de la epigenética,
identificar causas conocidas o probables que finalmente
posibiliten al médico brindar informacién veraz a los padres,
fortalecer el asesoramiento genético e incluso considerar
las probabilidades de que se presente la enfermedad en la
siguiente descendencia.

Manifestaciones clinicas y malformaciones asociadas
Las manifestaciones clinicas dependen del tipo y gravedad
de las malformaciones asociadas, las que dividiremos en
dos grupos: las anomalias cardiovasculares y otros defectos
congeénitos asociados.

Anomalias cardiovasculares

Se ha informado que hasta el 95% de los casos con la
pentalogia tienen cardiopatias asociadas; entre éstas, la
comunicacion interventricular y la comunicacion interauricular
se presentan en cerca de la mitad de los casos.* También se
ha comunicado la asociacién con tetralogia de Fallot,'? doble
via de salida del ventriculo izquierdo,' transposicién de los
grandes vasos,™ vena cava superior izquierda persistente,
doble via de salida del ventriculo derecho, ventriculo tnico,
canal auriculoventricular completo, atresia mitral,™ entre otros
hallazgos.

De ahi que, desde el punto de vista cardiovascular, los
pacientes pueden presentarse desde asintomaticos hasta
con disnea, insuficiencia cardiaca, cianosis y crisis de hipoxia,
dependiendo de la anomalia cardiaca asociada.

Entre las anomalias cardiacas que acompanan el sindrome se
encuentran los diverticulos ventriculares,'® que son pequefias
saculaciones, generalmente apicales, y que rara vez se
presentan como malformaciones aisladas,'® no forman parte
de ningun sindrome malformativo congénito, se manifiestan
clinicamente con trastornos electrocardiograficos, dolor
toracico o muerte subita por rotura del diverticulo.”® De acuerdo
con los hallazgos histopatolégicos los diverticulos se dividen
en dos grupos: a) diverticulo muscular (diverticulo verdadero),
que se caracteriza por conservar las tres capas de la pared,
persistiendo cierta cinética muscular que generalmente esta
en sincronia con el resto del ventriculo y se asocia con mayor
frecuencia a alteraciones estructurales de la linea media
toracoabdominal y a cardiopatias congénitas; b) diverticulo
fibroso,® formado exclusivamente por material fibroso, en
general no se asocia con otros trastornos. El diagnostico se
efectua en principio mediante ecocardiografia,30 aunque en
muchos casos no esta clara la diferenciacion entre diverticulo,
aneurisma y pseudoaneurisma, sobre todo si la localizacion
es apical. El cateterismo con ventriculografia esta indicado
s6lo cuando se sospecha cardiopatia isquémica.™ Algunos
trabajos han utilizado técnicas gammagraficas con el fin
de evidenciar alteraciones en la captacion miocardica que
luego deben ser confirmadas con otras técnicas, también la
resonancia magnética promete ser util para la evaluacion de
esta entidad.'>'® El tratamiento es quirlrgico siempre que se
asocien otros defectos cardiacos,* es controvertido el manejo
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de los que no forman parte de la pentalogia y cuando los
pacientes se encuentran asintomaticos, ya que existe el
riesgo de muerte subita; sin embargo, en términos generales
se acepta que los diverticulos verdaderos o musculares son
menos proclives a la rotura y, por tanto, subsidiarios de un
manejo conservador.

Otros defectos congénitos asociados

La ectopia cordis se asocia a otras alteraciones como
espina bifida,® diversas malformaciones del sistema nervioso
central como hidrocefalia, anencefalia, meningocele,
cefalocele, exencefalia, craneora-quisquisis,®’” testiculos
intraabdominales, diverticulo de Meckel, poliesplenia,?
atresia colénica o de ano,®" alteraciones craneofaciales
como labio y paladar hendido, hipertelorismo, implantacion
baja de pabellén auricular, micrognatia,? pulmén hipoplasico,
escoliosis, onfalocele, hernia diafragmatica, ausencia de
vesicula biliar, higromacistico, defectos en las extremidades
como sirenomelia, hipoplasia de extremidades, clinodactilia,
ectrodactilia.”®

También se ha encontrado enfermedad renal poliquistica, "7
hendidura esternal congénita'® y malformaciones vasculares
como origen comun de las arterias carétidas (COCA)."® Otras
anomalias son: ascitis, cordéon umbilical con dos vasos y
malrotacién de colon. Cada defecto congénito asociado tiene
su sintomatologia caracteristica, que permite sospechar su
presencia como una entidad asociada.

Tratamiento

El manejo obstétrico, ademas del asesoramiento genético,
debe incluir una busqueda exhaustiva de las anomalias
asociadas y la realizacién de cariotipo.

La mayor parte de los neonatos fallecen dentro de las
primeras horas de vida extrauterina debido a que por el
defecto de la pared anterior del térax o del abdomen hay
riesgo de ruptura visceral, sepsis, dificultad respiratoria por
herniacion de las visceras, insuficiencia cardiaca e hipoxia
grave por las malformaciones cardiacas asociadas,®*® de
ahi que la unica opcion terapéutica es la cirugia posnatal
inmediata con reparacionde la ectopia, de la cardiopatia y de
otras malformaciones asociadas.

El manejo oportuno del corazén expuesto mediante solucion
estéril y el empleo de antibiéticos de amplio espectro podrian,
potencialmente, modificar las complicaciones.

Se ha publicado que el manejo preanestésico de la
enfermedad con monitoreo del comportamiento ventilatorio,
hidroelectrolitico y hemodinamico del paciente durante la
intervencion quirurgica modifica sustancialmente el prondstico
de la enfermedad.?

El tratamiento dependera de las anomalias asociadas, de la
presencia de la cardiopatia y de la extension del defecto de
la pared abdominal y toracica; casi siempre el tratamiento
requiere varias etapas, la primordial es el cubrimiento de
las visceras expuestas en el periodo neonatal temprano,
corrigiendo siempre en primer término el defecto de la pared
toracica y posteriormente la pared abdominal.

En funcion de la extension del defecto de la pared toracica
se puede corregir mediante cierre directo, como en el caso
de pentalogia de Cantrell parcial y hendidura esternal,88 o
bien utilizando diversos materiales para cubrir el corazon y
los 6rganos expuestos, siempre evitando la angulacion y la
torsién de los grandes vasos. Uno de ellos es el empleo de
duramadre que se fija a la pared anterior del térax, a ambos
lados del diafragma y a su porcién posterior,89 el uso de
colgajos de piel, epiplén y de material protésico hipoalergénico
como Goretex, teflén o silicona' son otras alternativas de
manejo.

Cuando la pentalogia se asocia a onfalocele también es
indispensable su correcciéon en un segundo tiempo. De
acuerdo con la dimension del defecto éste se clasifica en:

tipo 1) si el cuello es menor de 4 cm y el diametro mayor del
saco menor de 8 cm, y el tipo Il) de dimensiones superiores.
En los onfaloceles de gran tamafio el higado se puede
encontrar totalmente o parcialmente dentro del saco, por lo
que en principio el manejo sera conservador dejando granular
el saco pincelandolo con mercurocromo y expuesto al aire
bajo tienda estéril para que, una vez que epitelice y después
de 8 semanas, se cierra el defecto de la pared de manera
progresiva mediante diversas técnicas quirurgicas, entre las
que destacan la técnica de Schuster (que emplea laminas de
Silastic) y de la Gross (que utiliza la piel del abdomen).?®

Sin embargo, a pesar de las modernas técnicas quirargicas y
el manejo perioperatorio multidisciplinario, la correccion de la
pentalogia de Cantrell sigue siendo un reto para el cirujano,
debido al amplio espectro de anomalias asociadas y a la
gravedad de las malformaciones cardiacas.

Algunos autores consideran que primero se debe corregir el
defecto cardiaco in situ, dejando el corazén expuesto para
corregirlo posteriormente en un segundo tiempo quirurgico,
argumentando la posibilidad de que el paciente presente
bajo gasto cardiaco y arritmias cardiacas letales al tratar de
colocar el corazén en una cavidad toracica pequefia.*® Otros,
en cambio, apoyan corregir primero los defectos de la pared
abdominal y toracica, precisamente para construir una nueva
cavidad y evitar asi la insuficiencia cardiaca secundaria a
colocar el corazén en una cavidad virtual, para posteriormente
hacer la construccion total en niflos mas grandes.89 Sin
embargo, siempre que sea posible, deben corregirse todos
los defectos en un solo tiempo, ya que el prondstico es mejor,
con menos morbimortalidad.

La malformacién cardiaca congénita se trata quirdrgicamente
de manera convencional, segun la patologia de que se trate.
Asi, para el caso de la comunicacion interventricular, el
tratamiento es el cierre quirurgico del defecto; la tetralogia
de Fallot se tratara mediante correccion total; sin embargo,
pueden existir malformaciones cardiacas graves que
ameriten tratamiento paliativo o correctivo en varios tiempos
quirdrgicos.

Pronéstico
El manejo obstétrico debe incluir una busqueda exhaustiva de
las anomalias asociadas, sobre todo cardiacas y la realizacion
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de cariotipo.100 El diagndstico debe efectuarse dentro del
primer trimestre de la gestacion y, de corroborarse, el manejo
obstétrico debera hacerse en centros especializados, ya
que el pronéstico de la enfermedad dependera del manejo
oportuno y de las malformaciones asociadas.

El parto por cesarea aparentemente no ofrece ventajas,
sin embargo algunos autores consideran que disminuye la
posibilidad de infeccién o de ruptura visceral.

La gran mayoria de los nifios que fallecen dentro de las
primeras horas de vida extrauterina es debido a alteraciones
respiratorias y hemodindmicas por herniacion de las visceras,
sepsis, perforacién y torsion intestinal con obstruccion,
insuficiencia cardiaca por compresion de la vena cava que
impide el retorno venoso al corazon o por torsion de los
grandes vasos, arritmias cardiacas letales y desequilibrio
hidroelectrolitico.

La mortalidad informada en la ectopia cordis cervical es del
100% y la supervivencia en los defectos tora-coabdominales,
a pesar del tratamiento correctivo, es del 28%.

Son factores de mal prondstico la extension del defecto
toracoabdominal, la anomalia cardiaca congénita asociada y
la presencia de otras malformaciones extracardiacas.

Pequefios defectos en la pared, con cardiopatias congénitas
leves pueden sobrevivir en la etapa adulta.®?
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