CASO CLINICO

Sindrome de Cantrell. A propdsito de un caso

Pentalogy of Cantrell. a Case Report

Junior Greco A., Claudia Gémez F., Norma Astigarraga F. "

RESUMEN

Introduccién: El sindrome de Cantrell caracterizado por
disrupcion del esternén bajo, ectopia cordis, defectos anteriores
del diafragma, pared abdominal anterior supraumbilical,
pericardio y cardiopatias. Con incidencia aproximada de
1:100.000 nacimientos, afectando al sexo masculino con mayor
predileccion 2:1. En general, los casos reportados de Sindrome
de Cantrell tienen un prondstico malo. La supervivencia es
excepcional y depende del tamafio y la complejidad de los
defectos cardiacos y de la pared abdominal, ademas de
anomalias concomitantes. Caso Clinico: Neonato de sexo
masculino de 40 semanas. Nacido por parto vaginal. Peso:
2,750Kg. Apgar 8/8. A las 24hs polipneico, tiraje intercostal
bajo, sin Oxigeno, Saturacion de 95%, acianotico, toérax
asimétrico a expensa de tumoracion abarca parte de torax y
abdomen superior, excursiona con los movimientos
respiratorios. Abdomen asimétrico por tumoraciéon en area
toraco-epigastricoumbilical, se palpa latidos cardiacos; se ve y
se palpa asas intestinales. Ictus cordis en region epigastrica,
pulsos periféricos palpables, buen llenado capilar, R1 y R2
normofoneticos, no soplos ni galope. Ecocardiografia informa
CIA de 18 mm sin repercusion hemodinamica. A los 5 meses de
edad se realiza correccion de onfalocele, se explora cupula
diafragmatica que se encuentra indemne. Diagnostico acabado
con Angio-TAC se observa ectopia cordis parcial
toracoabdominal, falta de la porcidn distal del esternon, defecto
del pericardio; disrafia columna sacra, hemivertebra dorsal,
fusion de costillas y anomalia de la cardtida izquierda.
Discusion: El Sindrome de Cantrell es una enfermedad compleja
que requiere la intervencion multidisciplinaria del equipo para
llegar al diagnostico preciso y decidir el mejor tratamiento.

Palabras clave: Pentalogia de Cantrell, Sindrome de Cantrell-
Haller-Ravitch, Sindrome Toracoabdominal, Recién Nacido.

ABSTRACT

Introduction: The pentalogy of Cantrell is characterized by
ectopia cordis, defects of the lower sternum, anterior diaphragm,
supra-umbilical portion of the anterior abdominal wall, and
pericardium, as well as heart defects. Its incidence is
approximately 1 in 100,000 births, and affects males
disproportionately, at a ratio of 2 to 1. Generally, the reported
cases of pentalogy of Cantrell have demonstrated poor
prognosis. Survival is the exception, and is dependent on the
degree and complexity of defects of the heart and abdominal
wall as well other anomalies present. Case Report: We report
the case of the male newborn of 40 weeks gestation, delivered
vaginally, weighing 2.750 kg, with an Apgar score of 8/8. At 24
hours the patient was polypneic, with lower chest retraction,
saturation of 95% without oxygen, and acyanotic, with
asymmetrical chest expansion causing bulging in part of the
chest and upper abdomen and excursion accompanying
respiration. The abdomen was asymmetric due to thoracic,
epigastric, and umbilical bulging, with palpable heart beat and
bowel loops visible and palpable. Apex beat was located in the
epigastric region, peripheral pulse was palpable, capillary refill
good, and S1 and S2 sounds were normal without murmurs or
gallop rhythm. Echocardiography reported an 18 mm atrial
septal defect without hemodynamic repercussion. At age 5
months correction of the omphalocele was done and the
diaphragm dome was checked and found to be unaffected.
Diagnosis was completed with computerized tomographic
angiography which observed partial thoracic-abdominal ectopia
cordis, absence of the distal portion of the sternum, defects of the
pericardium, dysraphism of the sacral spinal cord, rib fusion,
and anomalies of the left carotid. Discussion: The pentalogy of
Cantrell is a complex condition requiring interdisciplinary team
intervention to reach an exact diagnosis and determine the ideal
treatment.
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INTRODUCCION

La ectopia cordis es una malformacioén congénita rara, que
se caracteriza principalmente porque el corazén esta
localizado total o parcialmente fuera de la cavidad
toracica y puede presentarse de forma aislada o asociada a
otros defectos de la linea media. Esta malposicion
cardiaca congénita, fue descrita por primera vez por
Stensen en 1917 y Van Praagh la clasificé en 5 tipos
dependiendo de la localizacion del corazén fuera del
térax: a) cervical, b) toracica, c) toraco-abdominal, d)
abdominal y e) toraco-cervical, de éstas la de peor
prondstico es la cervical con una mortalidad del 100% y la
mas comuin es la toracica (65% de todas las ectopias) .
Cantrell y cols. en 1958 describieron un sindrome que
incluia la variedad toraco-abdominal descrita por Van
Praagh, asi como otros defectos de la linea media
caracterizado por: 1) defecto de la linea media abdominal
supraumbilical, 2) defecto de la parte inferior del
esternon, 3) defecto del diafragma anterior, 4) defecto del
pericardio diafragmatico y 5) malformaciones congénitas
intracardidcas .

La supervivencia en los pacientes portadores de este
sindrome es excepcional y depende del tamafio y la
complejidad de los defectos cardiacos y de la pared
abdominal, ademas de anomalias concomitantes.

CASO CLINICO

Neonato de sexo masculino de 40 semanas de edad
gestacional. Nacido por parto vaginal. Peso: 2,750 Kg.
APGAR 8/8. A las 24 hs, el recién nacido se encuentra
polipneico, con tiraje intercostal bajo, acianotico, torax
asimétrico a expensas de la presencia de una tumoracion
que abarca parte de térax y abdomen superior, excursiona
con los movimientos respiratorios, sin oxigeno
suplementario alcanza una saturacion de 95%. Abdomen
asimétrico por tumoracion region toraco-epigastrico-
umbilical (Figura 1), se ve y se palpan latidos cardiacos y

Figura 1. RN de 24 hs de vida en quién llama la atencion el ictus cordis
enepicardio y la presencia de onfalocele.

gorgorismos y a la auscultacion presenta ruidos
hidroaereos. El ictus cordis se encuentra en la region
epigastrica, los pulsos periféricos palpables, con llenado
capilar normal. R1 y R2 normofoneticos, no se auscultan
soplos ni galope. Se constata ademas la presencia de
onfalocele. La Ecocardiografia informa una
Comunicacion Interatrial (CIA) de 18 mm sin repercusion
hemodinamica (Figura 2).

3/29/2012 PHILIPS
12-03-29-080040 PEDIATRIA HCIPS 8:03:58 AM
+Long. = 1.82 cm

cm/fs =

-60
Pediatrico-
S8

MI 1.1

TIS 2.0

F3 Gan. 60
Color

5.0 MHz
Gan. 70
A/5/0
Filtro 2

35Hz 12cm

Figura 2. Ecocardiografia donde se observa CIA Tipo Ostiun Secundum
de 18 mm.

A los 5 meses de edad se realiza la correccion del
onfalocele, el hallazgo quirargico evidencid, Onfalocele
con anillo aponeurdtico de aproximadamente 10 cm de
didmetro sin adherencias, mas clef esternal del 1/3
inferior. Se realiz6 el reparo de los bordes aponeurdticos, y
reintroduccion de la asas en la cavidad abdominal. Se
realizd exploracion de la cupula diafragmatica en toda su
extension sin encontrarse anormalidades.

Figura 3. Angio-TAC con reconstruccion en 3D. Origen anémalo de la
car6tida Izquierda en el tronco braquiocefalico.
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Un diagnostico acabado se consigui6 con la Angio-TAC
como se observa en las figuras 3, 4, 5, donde puede
visualizarse ectopia cordis parcial toraco-abdominal, falta
de la porcion distal del esternon, defecto del pericardio;
disrafia de la columna sacra, hemivertebra dorsal, fusion
de la novena y décima costillas y origen anémalo de la
carotida izquierda, origindndose ésta del tronco
braquiocefalico.

Figura 4. Angio-TAC, se observa la falta de pericardio diafragmatico y
porcion distal del esternon.

Figura 5. Angio-TAC con reconstruccion 3D. Falta del 1/3 inferior del
esternon y presencia de 3 nucleos 6seos.

El paciente acudia a controles periddicos en la Unidad de
Cardiologia Infantil y un equipo interdisciplinario que
decidid la utilizacion de un corsé protector. Al afio de
edad, el paciente presentd un evento paroxistico que
motivo su deceso.

DISCUSION

La Pentalogia de Cantrell, también conocida como
Ectopia cordis toraco-abdominal, Sindrome de Cantrell-
Heller-Ravitch, Sindrome de pentalogia y Hernia
diafragmatica-peritoneo-pericardica, es una anomalia que
incluye la variedad toraco-abdominal 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 esternén, 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 tUnico, diverticulo
ventricular, entre otras .

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

La mayoria de los casos son esporadicos, aunque se ha
encontrado asociacién con herencia familiar, como los
hallados en 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 21 7,
infeccion viral, exposicion a sustancias toxicas como
amino-propionitrilo y teratdgenos como la quinidina,
warfarina, talidomida e incluso a la deficiencia de
vitamina A"

La incidencia estimada es de 1 en 65 000 a 1 en 200 000
nacidos; siguiendo estos datos los varones suelen ser mas
afectados que las mujeres (relacion 2:1) .

Laalteracion embrionaria de esta afeccion se encuentra en
una migracion modificada del mesodermo esplacnico y
somatico que afecta al desarrollo del corazon y los grandes
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vasos, con rotura temprana del corion o saco vitelino que
condiciona la afectacion de la linea media, alrededor de
los dias 14-18 de gestacion ™.

En la revision de la literatura médica de pacientes con
Pentalogia de Cantrell, se menciona la presentacion de las
cardiopatias congénitas en el 80%. Las mas comunes son:
Comunicacion Interventricular (CIV) (100%), CIA
(53%), Estenosis Pulmonar (33%), Tetralogia de Fallot
(TF) (20%) y Doble Via de salida del Ventriculo Derecho
(20%)"".

La ectopia cordis puede estar asociada a otras alteraciones
como espina bifida, diversas malformaciones del sistema
nervioso central como hidrocefalia, anencefalia,
meningocele, Cefalocele '*'", testiculos
intraabdominales, diverticulo de Meckel, poliesplenia,
atresia colonica o de ano, alteraciones craneofaciales
como labio y paladar hendido, hipertelorismo,
implantacion baja de pabellon auricular, micrognatia "*,
pulmoén hipoplasico, escoliosis, onfalocele, hernia
diafragmatica, ausencia de vesicula biliar, higroma
cistico, defectos en las extremidades como siringomielia,
hipoplasia de extremidades, clinodactilia, ectrodactilia .
También se ha encontrado enfermedad renal poliquistica,
hendidura esternal congénita y malformaciones
vasculares como origen comun de las arterias cardtidas
(COCA)"™.

La forma clasica descrita por Cantrell puede detectarse en
el segundo trimestre del embarazo con el hallazgo tipico
de actividad cardiaca fuera del torax. El diagndstico
ultrasonogréfico se hace a partir del primer trimestre"",
que es cuando se identifica la ectopia cordis y el
onfalocele, los cuales constituyen los datos ecograficos
mas significativos para el diagnostico y la referencia a
centros de tercer nivel.

Se ha sugerido complementar el estudio con tomografia
computada, ya que la ausencia de esterndn y las anomalias
diafragmaticas son muy dificiles de demostrar por medio
de ultrasonido™.

Los defectos se encuentran en un rango de lo minimo a lo
severo; por lo tanto, el diagnostico depende de 1a habilidad
del ecografista. La extension total del sindrome puede no
ser aparente al momento del nacimiento, o bien, ser tan
obvia como la ectopia cordis e incluir defectos del
esternon que van desde el acortamiento a la ausencia total,
y de la diastasis de los rectos a la existencia de un gran
onfalocele *”.

El diagnostico diferencial se hace con ectopia cordis
aislada, defectos aislados de la pared abdominal,

Sindrome de bandas amnioticas, anomalias tronco-
corporales, Sindrome de Beckwith-Wiedemann y
alteraciones cromosomicas. La ubicacion del defecto en la
pared abdominal y la existencia o ausencia de anomalias
en otras regiones corporales orienta el diagndstico.

Se recomienda como primer abordaje la correccion
quirargica de los defectos toraco-abdominales cuando
estos no son restrictivos, y la correccion de las lesiones
cardiacas se debera realizar mas tarde”””; sin embargo,
otros  recomiendan la correccion de las lesiones
intracardiacas antes de la reconstruccion de la pared
toracica y abdominal, sobre todo si la asociacion de
lesiones es compleja® >,

El problema principal que se debe evitar en el
perioperatorio y el postoperatorio es la alta presion
abdominal ¢ intratoracica, que causa disminucion en el
retorno venoso y consecuentemente reduccion del gasto
cardiaco y arritmias.

La malformacién cardiaca congénita se trata
quirargicamente de manera convencional, segin la
patologia de que se trate. Asi, para el caso de la CIV, el
tratamiento es el cierre quirargico 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.

El prondstico de la Pentalogia de Cantrell va a depender
principalmente de la magnitud y del grado de complejidad
de sus anormalidades cardiacas, siendo éstas la causa
principal de mortalidad fetal*”.

La mortalidad en nifios con Pentalogia de Cantrell es alta,
no mas del 5% de los casos son sobrevivientes®”. Son
datos de mal prondstico para los nifios con Pentalogia de
Cantrell, la hipoplasia pulmonar, la cardiopatia compleja,
la cirugia cardiaca tardia. Muy pocos sobreviven a la
reparacion quirtrgica cardiaca y las principales causas de
muerte son taquiarritmias o bradicardias, hipotension,
rotura del diverticulo e insuficiencia cardiaca®”.

El Sindrome de Cantrell es una enfermedad compleja que
requiere la intervencion de un equipo multidisciplinario,
por lo que consideramos importante su publicacion con el
objetivo de brindar informacién al personal médico que
pudiera encontrarse con estos pacientes, que ayude a la
realizacion de un buen diagnostico, el cual es la base para
la toma de decisiones tempranas y oportunas, y de esta
manera poder brindarle al paciente un mejor prondstico
conun adecuado tratamiento.
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