Kocatepe Tip Dergisi
Kocatepe Medical Journal
18:162-165/Ekim/2017

OLGU YAZISI / CASE REPORT
CANTRELL PENTALOJiSi: OLGU SUNUMU
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Cantrell pentalojisi; supraumbilikal torako-abdomi-
nal duvar defekti, diyafram 6n kisminin olmamasi,
perikardin diyaframla iliskili parcasinin olmamasi,
sternum alt bolgesinde defekt ve kalp anomalileri
ile tanimlanan, nadir goriilen ve postnatal donemde
mortalite orani yiksek seyreden bir dogumsal mal-
formasyondur. Etyopatogenezi tam olarak bilinme-
se de gebeligin erken haftalarinda lateral mezoder-
min migrasyonundaki yetersizlige ya da eksiklige
bagh oldugu distinilmektedir. Migrasyon yetersiz-
ligindeki defekte ve olustugu gestasyonel haftada-
ki degisiklige bagh olarak, yukarida sayilan bes ana
fenotipik bulgu her zaman gorilmeyebilir. Cantrell
pentalojisi, kendi arasinda goriilen fenotipik 6zellik-
lere gore (g sinifa ayrilir. Bu olgu sunumunda kistik
higroma, ektopia kordis, atrioventrikiiler septal de-
fekt ve omfalosel nedeniyle sevk edilen ve Cantrell
pentalojisi tanisi konulan 13 haftalik bir gebelik tarif
edilmistir.

ANAHTAR KELIMELER: Cantrell pentalojisi, ektopia
kordis, abdominal duvar defekti, kistik higroma

Gelis Tarihi / Received: 08.11.2015
Kabul Tarihi / Accepted: 24.12.2015

Yazigma Adresi / Correspondence: Dr. Sibel OZLER
Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi
sibelozler@gmail.com

ABSTRACT

Cantrell’'s pentalogy is a rare congenital malforma-
tion which consists of the supraumbilical abdomi-
nal wall defect, the defect in the lower sternum, the
agenesis of the anterior portion of the diaphragm,
the absence of the diaphragmatic part of the peri-
cardium, and the structural cardiac anomaly. This
congenital malformation has a high mortality rate
of in the postnatal period. Its etiopathogenesis is
not yet certain. It is thought to be due to the lack or
inadequacy of the migration of lateral mesoderm in
the early weeks of pregnancy. Five main phenoty-
pic findings of Cantrell’s pentalogy may not always
be present in the affected cases because of the al-
terations in the migration defects. The subjects di-
agnosed with Cantrell’s pentalogy can be examined
in three categories based on the phenotypic featu-
res. This is a case report of a 13-week-old pregnancy
which is diagnosed with Cantrell’s pentalogy due to
the presence of cystic hygroma, ectopia cordis, om-
phalocele and atrioventricular septal defect.

KEYWORDS: Cantrell's pentalogy, ectopia cordis,
abdominal wall defects, cystic hygroma



163

GiRiS

Cantrell pentalojisi nadir gorilen bir dogum-
sal anomalidir; prevalansi 1/65.000-1/200.000
arasinda degismektedir. Bu sendrom, ilk olarak
1958 yilinda, orta hatta supraumbilikal tora-
ko-abdominal duvar defekti, anterior ve peri-
kardiyal diyafram defekti, sternum alt bolim
defekti ve kalp anomalisi belirlenen olgularda
Cantrell ve arkadaslar tarafindan tanimlanmis-
tir. Cantrell pentalojisinin patogenezi ile ilgili
olarak bircok hipotez 6ne sirulmusse de bu
dogumsal anomalinin nasil ortaya ¢iktigi kesin
olarak aydinlatilamamistir. Patogenezle ile ilgi-
li hipotezlerden en ¢ok kabul goren, gebeligin
erken evresinde, orta hatta meydana gelen
lateral mezoderm migrasyonunun yetersiz ol-
masi ya da olmamasidir (1). Cantrell pentalojisi
tanisi koymak icin yukarida sayilan bes dlcutun
de bulunmasi gerekir. Ancak, lateral mezoderm
migrasyon defektindeki farkhhklara bagli ola-
rak Toyama ve arkadaslari tarafindan Uc¢ veya
dort Olgltl iceren olgular da tanimlanmistir
(2). Buna gore; sinif 1, kesin tani; bes olcut de
mevcut; sinif 2; muhtemel tani, intrakardiyak ve
ventral abdominal defekt ile birlikte dort olclit
de mevcut; sinif 3; tam olmayan ekspresyon,
sternal anormalliklerle birlikte cesitli defektlerin
birlikte bulunmasi olarak bildirilmistir. Bu yazi-
da, kistik higroma, ektopia kordis, atrioventriku-
ler septal defekt ve omfalosel birlikteligi nede-
niyle gebeligin 13. haftasinda tani konulan bir
Cantrell pentalojisi olgusu sunulacaktir.

OoLGU

Otuz iki yasinda, gravida 3, para 2 olan ve son
adet tarihine gore 13 haftalik gebeligi olan has-
ta, birden cok sayidaki dogumsal anomali nede-
niyle calisma merkezine refere edildi. Hastadan
alinan anamneze gore; esler arasinda herhangi
bir akrabalik iligkisi bulunmamaktaydi ve esle-
rin onceki ¢cocuklarinda herhangi saglik sorunu
yoktu.

Hastanin yapilan transabdominal ultrasonda,
13 haftalik ile uyumlu tek canli fetus gordldu.
Fetusta, kistik higroma belirlendi (Sekil 1). Ayri-
caicerisinde bagirsaklarin, karacigerin ve kalbin
yer alan genis bir omfalosel saptandi (Sekil 2).
Santral sinir sisteminde hidrosefali ile birlikte

Sekil 1: Kistik Higroma (kirmizi ok)

Sekil 2: Ektopia kordis (sari ok), omfalosel icinde karaci-
ger (yesil ok) ve bagirsaklar (beyaz ok).

korpus kallozum agenezisi gozlemlendi (Sekil
3). Fetusta ektopia kordis yani sira kalpte atri-
oventrikuler septal defekt (AVSD) izlendi (Sekil
4). Herhangi bir ekstremite defekti ve spinal
defekt saptanmadi. Hastaya Cantrell pentalo-
jisi teshisi konuldu. Aileye bilgi verilerek onam
formu alindi ve elektif terminasyon yapildi. Ter-
minasyon sonrasi yapilan sitogenetik inceleme
sonucu normal olarak rapor edildi.

Sekil 3: Hidrosefali (kirmizi ok), Korpus kallozum agene-
zisi (sar1 ok).



Sekil 4: Ektopia kordis ve AVSD (sari ok).
TARTISMA

Cantrell pentalojisi, bes major bulgu ile sey-
reden dogumsal bir anomalidir. Cantrell pen-
talojisinin bes major bulgusu; supraumbilikal
torako-abdominal duvar defekti, anterior ve pe-
rikardiyal diyafragm defekti, sternum alt bolim
defekti ve intra-kardiak defekt olarak siralanma-
sina ragmen farkli varyasyonlarina da rastlan-
maktadir. Cantrell pentalojisi tanisi konulan ol-
gular; farkli fenotipik ozelliklerin goériinmesine
gore Ug¢ gruba ayrilmistir. Bu ayirimin yapilmis
olmasi, etyopatogenezin henliz tam olarak ay-
dinlatilamadigini distindiirmektedir. Sunulan
olguda, klasik Cantrell pentalojisinin fenotipik
bulgularindan olan kardiak anormallikler (ek-
topia kordis, AVSD), torako-abdominal duvar
defekti (omfalosel), perikardial diyafram defekti
ve sternum defekti mevcuttur. Bu bulgulara ila-
ve olarak kistik higroma ve santral sinir sistemi
anormallikleri (hidrosefali ve korpus kallozum
agenezisi) de belirlenmistir.

Cantrell pentalojisiyle ilgili literatlir taramasi ya-
pildiginda; bes major bulguya eslik eden yarik
damak ve/ veya dudak ve ensefalosel gibi orta
hat defektleri (3), hidrosefali, vertebral anomali-
ler (4), parmak anomalileri, mikroftalmi, pulmo-
ner hipoplazi, sol akciger yoklugu, pes ekinova-
rus (5) ve kloaka ekstrofisi (2,6) gibi defektlere
de rastlanmaktadir.

Kaul ve arkadaslar, Cantrell pentalojisi tanisi
alan on olguyu incelemis; iki olguda tam emb-
riyolojik defekt gozlemlemis ve sekiz olgunun
ise klasik Cantrell pentalojisinin farkl fenotipik
Ozelliklerini gosterdigini rapor etmistir. Olgula-
rin %40'Inda sternal ve perikardiyal defekt oldu-
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gunu ve buna ek olarak pulmoner hipoplazinin,
pulmoner arter stenozunun ve kormozomal
anomalilerin mevcut oldugunu belirtmislerdir.
Tanimlanan sekiz olgudan besinin okul 6ncesi
doneme kadar gelebildigi, ancak ciddi sekelle-
rin ortaya ciktigi ve konusma gibi sosyal bece-
riler icin strekli rehabilitasyon gereksinimi duy-
duklari bildirilmistir (7).

Mallula ve arkadaslari, prenatal donemde Cant-
rell Pentalojisi tanisi konulan bes olguyu retros-
pektif olarak incelemis, tim olgularda normal
karyotip analizi ile birlikte dogumsal kalp hasta-
hg1 bulundugunu belirlemistir. Bu olgularin or-
talama dogum zamani 36 6/7 hafta olarak sap-
tanmistir. Bahsedilen olgularin dérdi yasamin
ilk yihnda kaybedilmistir (8). Cakiroglu ve arka-
daslari, gestasyonel yasi 12 3/7 hafta ile uyumlu
ikiz gebelikte, bir fetusta Ust ekstremite yoklu-
gu, kifoskolyoz, ektopia kordis, karacigeri ve ba-
girsaklari iceren omfalosel ile tanimlanan Cant-
rell Pentolojisi bulundugunu ve diger fetusun
ise normal oldugunu rapor etmistir (9). Cantrell
pentalojisi, kalitsal bazi sendromlar ile birliktelik
gosterebilir. Ornegin, X-dominant olarak gecis
goOsteren orta hat defektlerinin (torako-abdo-
minal sendrom) bazi 6zelliklerini tasimaktadir.
Torako-abdominal sendrom; Xq25-g26.1 bol-
gesindeki mutasyona bagli olarak meydana
gelmektedir. Bu sendrom; kistik higroma, do-
gumsal kalp anomalileri, bliylik damar transpo-
zisyonu, ektopia kordis, hidrosefali, anensefali,
omfalosel, diafragma hernisi ve sternum flizyon
defektleri ile tanimlanmaktadir (10). Robert ve
arkadaslari, Cantrell pentalojisi saptanan iki ol-
guda X-linked PORCN mutasyonu belirlemistir.
X-linked PORCN mutasyonu ortaya ¢ikan klasik
Goltz-Gorlin sendromu; seyrek saglar, anoftal-
mi, bifid burun, dizensiz vermillion; asimetrik
ekstremite anomalileri; kaudal ¢ikinti; lineer ap-
lastik cilt kusurlar ve tek tarafli isitme kaybi ile
tanimlanmistir (11). ilk kez 1988'de, Fox ve arka-
daslari (12), Edward sendromu ile birlikte olan
Cantrell pentalojisini tanimlamistir. Sunulan
olguda bes major bulguya ilave olarak santral
sinir sitemi anormallikleri bulunmasina ragmen
sitogenetik analiz sonucu normal olarak rapor-
lanmistir.

Cantrell pentolojisi, mortalite ve morbitide-
si yuksek seyreden ve prognozu oldukga kotu
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olan bir sendromdur. Prognoz, kardiyak defek-
tin siddeti ve iliskili anomalilerin varligina goére
degismektedir. Tedavi kardiyak defektin ve di-
ger iliskili anomalilerin diizeltme ameliyatlarin-
dan olusmaktadir (13). Akhtar ve meslektaslari;
ektopia kordis, perimembrandz VSD, diafram
defekti, alt sternum ve Ust abdominal duvar
defekti olan olguyu yasamin 14. ayinda basari-
I bicimde ameliyat ettiklerini bildirmistir (14).
Zhang ve arkadaslari, torako-abdominal ve kar-
diyak defekti nedeniyle Cantrell Pentalojisi tani-
si konulan sekiz olguda cerrahi diizeltme ope-
rasyonu yapmistir. Bu olgulardan yedisinde tek
operasyon ile diizelme saglanirken bir olguda
ise ikinci bir ameliyata gerek duyulmustur (15).
Sonug olarak, Cantrell pentalojisi nadir goriilen
ve postnatal donemde mortalite orani yuksek
yapisal defektler iceren bir sendromdur. Erken
prenatal dénemde tanisinin konulmasi ve ai-
leye bu sendromun prognozu, etiyolojisininde
kromozomal mutasyonlarin olabilecegi ve mut-
laka genetik inceleme yapilmasi konusunda bil-
gilendirilerek gebeligin erken donemde termi-
nasyonu saglanmahdir.

KAYNAKLAR

1. Cantrell JR, Haller JA, Ravitch MM. A syndrome of congenital
defects involving the abdominal wall, sternum, diaphragm,
pericardium, and heart. Surg Gynecol Obstet 1958; 107: 602-14.

2. Toyama WM. Combined congenital defects of the anterior
abdominal wall, sternum, diaphragm, pericardium and heart.
A case report and review of the syndrome. Pediatrics 1972; 50:
778-86.

3. Bognoni V, Quartuccio A, Quartuccio A. First trimester
sonographic diagnosis of Cantrell’s pentalogy with exencephaly.
J ClinUltrasound 1999; 27: 276-8.

4.Nanda S,Nanda S, Agarwal U, Sen J, et all. Cantrell’s syndrome
- report of two cases with one atypical variant. Arch Gynecol
Obstet 2003; 268: 331-2.

5. Gun [, Kurdoglu M, Mungen E, et al. Prenatal diagnosis of
vertebral deformities associated with pentalogy of Cantrell: The
Role of Three Dimensional Sonography? J Clin Ultrasound 2009;
38:446-9.

6. vanHoorn JH, Moonen RM, Huysentruyt CJ, et al. Pentalogy
of Cantrell: two patients and a review to determine prognostic
factors for optimal approach. Eur J Pediatr 2008; 167: 2935.

7. Kaul B, Sheikh F, Zamora IJ, et al. 5, 4, 3, 2, 1: embryologic
variants of pentalogy of Cantrell. J Surg Res 2015; 199(1): 141-8.

8. Mallula KK, Sosnowski C, Awad S. Spectrum of Cantrell’s
pentalogy: case series from a single tertiary care center and
review of the literature. Pediatr Cardiol 2013; 34(7): 1703-10.

9. Cakiroglu Y, Doger E, Yildirim Kopuk S, et al. Prenatal
Diagnosis of Cantrell’s Pentalogy Associated with Agenesis of
Left Limb in a Twin Pregnancy. Case Rep Obstet Gynecol. 2014;
2014:314284.

10. Carmi R, Boughman JA. Pentalogy of Cantrell and associated
midline anomalies: a possible ventral midline developmental
field. Am J Med Genet 1992; 42: 90-5.

11. Smigiel R, Jakubiak A, Lombardi MP, et al. Co-occurrence
of severe Goltz-Gorlinsyndromeandpentalogy of Cantrell -
Case reportandreview of theliteratlire. Am J Med Genet 2011;
155A(5): 1102-5.

12. Fox JE, Gloster ES, Mirchandani R. Trisomy 18 with Cantrell
pentalogy in a stillborn infant. Am J Med Genet 1988; 31(2):
391-4.

13. Marino AL, Levy RJ, Berger JT, Donofrio MT. Pentalogy of
Cantrell with a single-ventricle cardiac defect: collaborative
management of a complex disease. Pediatr Cardiol 2011; 32:
498-502.

14. Akhtar K, Sultan M, Ahmed W, Ullah M, Sadiq N. Successful
surgical repair of pentalogy of cantrell at 14 months of age. J
Coll Physicians Surg Pak 2014; 24 Suppl 2: S129-31.

15. Zhang X, Xing Q, Sun J, Hou X, Kuang M, Zhang G. Surgical
treatment and outcomes of pentalogy of Cantrell in eight
patients. J Pediatr Surg 2014; 49(8): 1335-40.



