Cantrell Pentalojisi Prenatal Tanist: Olgu Sunumu
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Cantrell Pentaloji, nadir goriilen ve omfalosel iligkili ektopic cordis ve ¢esitli
intrakardiak anomalilerin prognozda 6nemli rol oynadig bir sendromdur. Bu sendromun
spektrumuna bes anomali dahil olmakla beraber biitlin anomalilerin birlikte gortildiigii
komplet Cantrell Pentaloji goriilme siklig1 cok diisiiktiir ve vakalar halinde bildirilmistir.
Komplet tipinin prognozunun inkomplet vakalara kiyasla daha kotii oldugu bilinir. Sporadik
vakalar halinde rastlanan Cantrell Pentalojisinin etiyolojisi bilinmemektedir. Gebelikte,
perinatal ve neonatal donemde prognozun kotii olmasi nedeniyle multidisipliner yaklasim
onerilir. Biz de bu vaka takdiminde komplet Cantrell Pentalogy vakamizi literatiir 1s181inda

tartistik.
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ABSTRACT

Cantrell pentalogy is a rare syndrome and omphalocel related ectopic cordis and
multiple intracardiac anomalies play important roles in prognosis. The spectrum of this
syndrome includes five anomalies but complete cantrell pentalogy with all anomalies seen s
extremely rare and reported as cases. It is known that prognosis of the complete type is worst
than incomplete cases. Cantrell pentalogy seen as sporadic cases and etiology is unknown.
Multidisciplinary approach is recommended because of bad prognosis in pregnancy, perinatal
and neonatal period. In this case report, we discussed our Cantrell pentalogy case in the light

of the literature.
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Giris

Cantrell pentalojisi (CP), ilk olarak 1958 yilinda tanimlanmistir. Nadir goriilen ve
genellikle lethal anomalilerle seyreden CP spektrumu bes anomali igerir. Anterior
diafragmanin eksikligi, orta hat supraumblical abdominal duvar defektleri, diafragmatik
perikardiumda defektler, sternumun diisiikligii ve ¢esitli konjenital intrakardiyak anomaliler
bu spektrumu olusturur. Ancak; bu defektlerin tiimiiniin bir arada gortldiigii komplet CP

vakalari ¢ok nadir bildirilmistir (1).

Genellikle sporadik vakalar halinde bildirilen CP’nin etiyolojisi bilinmemektedir (2).
Konsepsiyondan yaklasik 14-18 giin sonra, intraembriyonik mezodermin
differansiyasyonundaki anormallikler; CP*de goriilen defektlerin gelismesine neden olarak
gosterilmistir. Ozellikle; sternum ve abdominal duvar defektlerinin mesodermal striiktiirlerin

migrasyonundaki bozukluklarla iligkili olabilecegi diistiniilmektedir (3).



CP’nin erkek fetiislerde goriilme oraninin daha yiiksek oranda oldugu ve erkek fetiis
ile kiz fetiiste oranin 2.7:1 oldugu rapor edilmistir. Calismalar sonucu elde edilen veriler
farklilik gostermekle beraber CP Sendromunun yeni doganda insidansinin milyonda 5,5 ile
7,9 arasinda degisebilecegi bildirilmistir (4). Neonatal donemde acil cerrahi girisim gerektiren
bu sendromda, acil girisim yapilmasina ragmen morbidite ve mortalite oranlarinin yiiksek

oldugu izlenmistir.

Guniimiizdeki ¢calismalardan elde edilen veriler, CP Sendromunda, Ebstein's
anomalisi, Fallot's tetralojisi ve tek atrium gibi intrakardiyak anomalilerin yiiksek oranda
tespit edilebilecegini desteklemis ve vakalarin cogunda perikardiyumun olmadigi
gozlenmistir. Ancak; daha 6nceleri kabul edilen kardiak defektlerin prognozu belirlemedeki
onemi giiniimiizdeki ¢alisma sonuglari ile desteklenmemistir (5-6). Giiniimiizde; kardiak
defektlerin prognozu belirlemedigi ancak survi iizerinde etkili olabilecegi kabul edilmistir (7).
CP’de goriilen diger konjenital anomalilerin baslicalari; kraniofasial anomaliler, hidrosefali
gibi santral sinir sistemi anomalileri, tibia ve radius yoklugu gibi iskelet sistemi
malformasyonlari, polispleni, safra kesesinin yoklugu ve diger ekstrakardiyak anomaliler
olarak izlenmistir. Genel olarak; bifid sternum dahil sternal defektler 26%, xiphoid yoklugu
10%, omphalosel daha sik olmakla beraber anterior abdominal defektlerin 63% siklikta
izlenebildigi tespit edilmistir. Ayrica; vakalarin 91 %’inde diafragmanin ventral retrosternal
defektlerine rastlanmistir (7,8). CP’nin prenatal tanis1 gebeligin erken doneminde genellikle
gebeligin 10. haftasinda konulabilmekte ve tan1 koymada prenatal ultrasonografi yapilmasi
yeterli olmakla beraber CP tanisi sonrasi optimal degerlendirme amaciyla magnetik rezonans

ve prenatal fetal ekokardiyografi yapilmasinin gerekli oldugu desteklenmistir (9)

Biz de; klinigimizde erken donemde prenatal ultrasonografi ile nadir goriilen komplet

CP tanis1 koydugumuz vakanin 6zelliklerini bildirmeyi amacladik.



Olgu Sunumu

26 yasinda primigravida gebe, son menstruel siklusunun tarihine gore 13+0 gebelik
haftasinda yapilan rutin muayenesi esnasinda anatomik goriintiileme amaciyla ultrasonografi
yapildi. Sonografik muayene i¢in Elegra, 3.5MHz convex transducer; Siemens Medical
Solutions USA, Inc. Malvern, Pa, USA cihazi kullanildi. Ultrasonografik muayenede; tek
fetiis saptand1 ve fetiiste batin ve toraks 6n duvari izlenmedi, kalp ve karacigerin orta hat
defektinden genis supraumbilikal omfaloselden disari ¢iktig1 ve kistik higroma, vertebral
kolonda thoraco- lumbal ileri derecede sekil bozuklugu oldugu goriildi. (Resim 1, 2, 3).
Fetiistin ultrasonografik muayenesinde; alt gogiis ve iist abdominal duvar defektleri,
sternumda anterior diafragma ve fetal spin defektleri saptanmasi nedeniyle bulgularin komplet
CP ile uyumlu olabilecegi diisiiniildii. Obstetri hekimi ve pediatrik cerrahi tarafindan, aileye
gebeligin prognozu ve neonatal donemde acil cerrahi girisim gerekliligi olacagi buna ragmen
yeni dogan morbidite ve mortalite riskinin yiiksekligi hakkinda bilgi verildi. Aile gebelik ve
yeni doganin koétii prognoz ve diisiik survisi nedeniyle gebeligin terminasyonunu istedi.
Hastadan aydinlatilmis onam formu alindi. Terminasyon planlanarak klinige yatirilan hastaya
tek doz intravajinal misoprostol uygulanarak indiiksiyona baslandi. Hastaya indiiksiyon
terapisi baslandiktan 12 saat sonra abortus gerceklesti. Abortus sonrasi fetiiste yapilan
incelemede supraumblikal batin 6n duvari ve toraks 6n duvarini igine alan orta hat defekti
saptandi. Kalp ve batin i¢i organlarin bu defekten disar1 protriize oldugu saptandi (Resim 4).
Dermal biopsi ile fetal karyotip analizi yapildi ve 46,XY oldugu tespit edildi. Abort sonrasi
fetiiste dermal biyopsi ile histopatolojik inceleme yapildi ve kromozomal anomali varligi

arastirildi. CP Sendromunda siklig1 artan Turner sendromu ve trizomi varligini bizim



vakamizda izlenmedi ve 46 XY oldugu tespit edildi. Abortus sonrasi takip edilen hastada
genel durumun iyi olmasi, kanama bulgularinin saptanmamasi ve vital bulgularin stabil

seyretmesi iizerine taburcu edildi.

Tartisma

CP Sendromu, nadir goriilen kongenital anomalilerin izlendigi kompleks bir
sendromdur. Genellikle gebeligin ilk trimestrinde tan1 konulabilen bu sendromun ¢esitli

fenotipleri tanimlanmastir.

CP genelde ti¢ alt sinifa ayrilmaktadir. Class 1 CP sendromu; bes defektin bir arada
oldugu komplet formdur. Class 1, CP Sendromunda prognozu en kétii gidisli olan ve ¢ok
nadir saptanan fenotipidir. Class 2 CP Sendromu; intrakardiak ve ventral duvar
anormalliklerinin dahil oldugu teshiste muhtemelen dort defektin bulundugu fenotip olarak
tanimlanmistir. Class 3 CP Sendromu; sternal anormalliklerin dahil oldugu, gesitli defektlerin
kombinasyonunun bir arada bulundugu inkomplet tip olarak tanimlanmigtir (10,11).
Giliniimiizde; genel goriis daha ¢ok ectopic cordis ile iliskili defektlerin kotii prognozla iligkili
olabilecegi yoniindedir. CP Sendromunda; mortalite riski yiiksektir ve survi oraninin 40%’dan

diisiik oldugu bildirilmistir (12).

Prenatal ultrasonografi ile gebeligin 10. haftasi gibi erken donemde CP Sendromu
tanisinin konulabilecegi ve bu nedenle perinatal ultrasonografik muayenenin ilk trimestrde
onemli yeri oldugu kabul edilmistir. CP Sendromu tanisi konulduktan sonra fetal kromozamal
anomali varliginin incelenmesi onerilmektedir. CP Sendromu saptanan vakalarda trizomiler
ve Turner sendromu goriilme riskinin yiiksek oldugu ve bu nedenle kromozomal analizlerin
yapilmasi gerektigi rapor edilmistir (7). CP Sendromlu vakalarda, dogumdan sonra acil olarak

omphaloselin operasyonla onarilmasi gerektigi ve miimkiinse es zamanli olarak sternal,



diafragmatik ve perikardiyal defektlerin diizeltilmesi 6nerilmistir. Ancak; cerrahi
operasyonlarin torako-abdominal kavitenin hipoplazisi nedeniyle zor olabilecegi ve
infantlarin pulmoner hipoplaziye bagl respiratuvar yetmezlikten etkilenebilecegi izlenmistir
(8). Bir galismanin cerrahi sonuglarinda; dort torasik defektli ve dokuz torako-abdominal
defektli infantta {i¢ vakanin cerrahi girisim Oncesi extrakardiyak defekten dolay: 61diigiinii ve
cerrahi girisim yapilan diger vakalarda survinin 3,5-9,5 yil arasinda oldugunu gosterilmistir

(13).

Bizim, vakamizda da; komplet CP Sendromu varligini saptadik. Perinatal ve neonatal
prognozun ve survinin en kotii seyrettigi ve ¢ok nadir bildirilen komplet CP sendromu ile
ilgili aileye bilgi verilerek ve ailenin istegi iizerine gebelige son verdik. Abort sonrasi fetiiste
histopatolojik inceleme yaptik ve kromozomal anomali varligini arastirdik. CP Sendromunda
siklig1 artan Turner sendromu ve trizomi varligini bizim vakamizda izlemedik. Nadir goriilen
CP Sendromunda survinin ve prognozun kotii seyrettigi ve bu nedenle multidisipliner
yaklagimin 6nemli oldugu goriisiine biz de katiliyoruz. CP Sendromlu vakalarin perinatal ve
neonatal donemde obstetrisyen, pediatrist ve pediatrik cerrahi tarafindan izlenip bu vakalarda
genetik analiz yapmanin gerekli oldugu kanaatindeyiz. Bu hastalarda olas1 subkromozomal
anomaliler acisindan da molekiiler karyotipleme gibi ileri genetik analizler yapilmasi

Onerilmektedir.

Komplet CP sendromu vakalar halinde bildirilmistir. Prognoz ve survinin kot seyirli
oldugu bu sendromda, gebeligin 10. haftasi gibi erken donemde tan1 koymak miimkiin

olabilmektedir. Konjenital anomalilerin saptanmasi, morbidite ve mortalitenin tahmin



edilebilmesi i¢in gebeligin ilk trimesterde yapilan perinatal ultrasonografinin 6nemli ve

gerekli olduguna inaniyoruz.
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Resim 1: Renkli doppler ultrasonografide izlenen genis omfalosel ve ectopia cordis.



Resim 2: Kistik higromanin sonografik gériiniimii



Resim 3: Lumbar lordoskolyozun sonografik goriiniimii






Resim 4: Gastrointestinal organlarin eviserasyonu ile birlikte genis omfalosel ve sternum ve

gbgiis kafesi yoklugu izlenen vakanin postmortem goriiniimii.






