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RESUMEN

La Pentalogía de Cantrell es una rara y a menudo fatal ano-
malía congénita de 5 estructuras asociadas: pared abdomi-
nal, esternón, diafragma, pericardio y corazón. La etiología 
exacta aún es desconocida, pero el síndrome es considerado 
de causas heterogéneas. Reportamos un caso de un feto fe-
menina con una Pentalogía de Cantrell incompleta( clase II) 
que presentó: ectopia cordis, fisura esternal y onfalocele.

ABSTRACT

Pentalogy of Cantrell is a rare and often fatal congenital 
abnormality of 5 associated structures: the abdominal wall, 
sternum,diaphragm, pericardium and heart. The exact cause 
remains still unknown, but the syndrome is considered to be 
of heterogeneous origin. We report a case of a female fetus 
with a incomplete(class II) Pentalogia of Cantrell presenting: 
ectopia cordis,sternal cleft and omphalocele.

INTRODUCCIÓN

Pentalogía de Cantrell (PC) es un desorden congénito poco 
frecuente, fue definido por Cantrell y colaboradores en 19581-

11, consiste en múltiples defectos asociados en el desarrollo 
de la línea media, conformada por defecto en la pared 
abdominal supraumbilical, anomalías del esternón, defecto en 
el diafragma anterior, pericardio diafragmático y alteraciones 
cardiacas1-7,9-19. De manera más reciente se ha descrito la 
hexalogía de Cantrell que consiste en la Pentalogía completa 
más un defecto en la arteria umbilical 6,12. La incidencia de 
la Pentalogía de Cantrell es de  5.5 por millón de nacidos 
vivos, donde un 72% se originan en Estados Unidos y 
Europa. Se estima una relación hombres y mujeres 1.35-2 
: 1 5,6,7,9,10,13,14. Presenta una tasa de mortalidad elevada de 
aproximadamente un 61%1,6, 21.

REPORTE DE CASO

Mujer de 27 años de edad, vecina de los Lirios, Limón, Costa 
Rica, ama de casa, en unión libre, conocida sana. Cursa su 
quinta gestación, sus cuatro embarazos previos fueron vía 
vaginal. Paciente consulta al servicio de emergencias por 
trauma obstétrico el 19-02-2015 motivo por el cual se realiza 
ultrasonido obstétrico,  que  documenta embarazo de 18,2 

semanas de gestación  con sospecha de feto con múltiples 
malformaciones, razón por la que se coordina estudio 
morfológico en  el Hospital Calderón Guardia,  ubicado en la 
provincia  San José, el día 24-02-2015. Dentro de los hallazgos 
observados se menciona producto pélvico de 17.5 semanas, 
oligohidramnios,   ventriculomegalia, mielomeningocele, 
ectopia cordis , escoliosis, onfalocele,  banda amniótica, 
longitud cervical 41mm, y patrón de perfusión uterina de alta 
resistencia. Posteriormente el 23-3-2015 en el Hospital Tony 
Facio, ubicado en la provincia Limón, se realiza nuevamente 
ultrasonido morfológico donde se describe: producto pélvico 
de 21.4 semanas, placenta anterior derecha, oligoamnios, 
ventriculomegalia leve izquierda, mielomeningocele, ectopia 
cordis torácica, onfalocele con compromiso hepático e 
intestinal y banda amniótica en miembro inferior izquierdo 
sin compromiso vascular, ecocardiografía fetal normal.El 
día 2-07-2015   con 36.1 semanas, se presenta al servicio 
de emergencias donde se diagnostica  fase latente de labor 
de parto prematuro, por lo que se decide programar para 
cesárea, obteniendo recién nacido vivo cefálico, femenina,  
peso 2160 gramos, talla 44 cm, apgar 1-1/ 5 y 10 minutos. 
Al examen físico  se describe neonato con defecto a nivel 
de esternón inferior y línea media de abdomen superior, 
presentando ectopia cordis, onfalocele con compromiso 
intestinal y hepático y mielomeningocele(figura 1). A los 30 
minutos del nacimiento el neonato fallece.

Figura 1. Recién nacido con ectopia cardis y onfalocele con 
compromiso hepático e intestinal.

REVISIÓN BIBLIOGRÁFICA Y DISCUSIÓN

La Pentalogía de Cantrell se clasifica de acuerdo al número 
de malformaciones presentes, ya que no todos los casos 
presentan los cinco defectos clásicos, por lo que podemos 
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encontrar diferentes variantes con ciertos grados de 
severidad. De hecho Toyama propuso la clasificación de esta 
entidad en 3 clases: clase I: Diagnóstico definitivo con los 
5 defectos presentes. Clase II: Diagnóstico probable con 4 
defectos presentes incluidos defectos en la pared abdominal 
y malformaciones cardiacas. Clase III: Expresión incompleta 
con una mezcla de defectos que incluye anormalidad en el 
esternón1,4,5,7,10,11,14,15,16,20

La causa exacta aún no se conoce pero el síndrome es 
considerado de origen heterogéneo producto de diversos 
factores como cromosómicos, genéticos, físicos y químicos.11

 Desde el punto de vista embriológico una de las hipótesis 
más ampliamente aceptada es la falla en la migración de las 
estructuras del primordio mesodérmico en aproximadamente 
14-18 días de vida embrionaria o por falla en el cierre de 
los pliegues laterales en la región torácica 1,2,3,6,8,11,14,15,16,18,19. 
Otra hipótesis sugiere ruptura entre el corion y el saco 
amniótico produciendo una presión abdominal elevada 
y como consecuencia cierre incompleto del esternón, 
diafragma y pericardio10,18. Se ha postulado cierta influencia 
genética como Síndrome de Goltz-Gorlin, Trisomía 21, 
trisomía 18 y Síndrome de Turner11. También se observa una 
microduplicación del cromosoma 15q21.3 en esta entidad, 
uno de los genes alterados es el ALDH1A2 responsable de 
la enzima retinaldehido deshidrogenasa tipo 2 6,11,13. Se han 
descrito casos familiares donde se sugiere una herencia 
probablemente vinculada al gen recesivo X 6,7,8,10,11,13.

Pentalogía de Cantrell con ectopia cordis es una anomalía 
poco frecuente con una incidencia de 5,5-7,9 por millón de 
nacidos vivos, con una alta tasa de mortalidad perinatal20. 
Dentro de las alteraciones intracardiacas más frecuentes 
están: defecto en el septo ventricular 100%, defecto en el 
septo atrial 53%, Tetralogía de Fallot en un 17.3%, estenosis 
o atresia pulmonar 33% y divertículo ventricular izquierdo 
20%2,3,5,10,11,13,14,15,17,19, como anomalías extracardiacas que 
más se asocian con ectopia cordis se mencionan: onfalocele 
y defectos craneofasciales2,4,7,10,18, de manera menos 
frecuente se presentan alteraciones en los miembros como 
pie equinovaro o agenesia de tibia y radio13.

El diagnóstico prenatal se realiza mediante el ultrasonido 
2D mas imagen Doppler, estos son métodos  de primera 
elección para evaluar los defectos presentes. El ultrasonido  
3D y resonancia magnética se utilizan para detectar 
malformaciones más complejas1,2,4,5,6,8,9,10,14,18,19,21, un ejemplo 
de utilidad del ultrasonido en 3D para el diagnóstico de 
deformidades vertebrales como lordoescoliosis lumbar ya 
que es incapaz de ser detectada por ultrasonido en 2D9.

Para realizar el diagnóstico post natal se recurre a radiografía 
de tórax, ecocardiografía, TAC, angiografía y resonancia 
magnética 6.

Dentro de las metas quirúrgicas incluyen corrección de los 
defectos intracardiacos, hernia ventral y el daño diafragmático. 
Determinar el orden y la secuencia de la reparación quirúrgica 
entre el defecto toraco- abdominal y el daño cardiaco va a 
depender de la presentación clínica6,7,15. La corrección del 

onfalocele no requiere una corrección  quirúrgica urgente 
debido  a que presenta un bajo riesgo de ruptura, mientras 
que para el divertículo ventricular está indicada la corrección 
temprana por el riesgo de ruptura traumática o espontánea3.  
Se incluyen dentro  de las complicaciones post quirúrgicas 
las infecciones de piel, disfunción pulmonar, bradicardia, 
hipotensión, ruptura de divertículo, hipertensión pulmonar, 
falla cardiaca y arresto cardiaco6.

En general la Pentalogía de Cantrellz está asociada a un mal 
pronóstico que varía dependiendo del defecto de la pared 
abdominal y esternal además de la malformación cardiaca 
con una tasa de mortalidad elevada21,10. Las malformaciones 
cardiacas tiene mayor influencia negativa en el pronóstico 
de la patología1,10,16.Por si sola la ectopia cordis presenta 
una mortalidad que oscila entre el 50% y 100%, con una 
supervivencia no mayor al 5% 2,6,11.
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