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Prenatal olarak tanisi konmus Cantrell pentalojisi olgusu

A prenatally diagnosed pentalogy of Cantrell case
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Ozet

Cantrell pentalojisi olduk¢a nadir goriilen ve ektopia kordisin tam veya parsiyel formu ile birlikte omfalosel,
konjenital kalp hastaliklari ve perikardiyumda, sternum alt kesiminde ve anterior diyaframda defektler ile
karakterize bir sendromdur. Bu yazida prenatal olarak tanimlanmis Cantrell sendromlu bir olgu sunularak,
Cantrell sendromunun literatiir esliginde tartisiimasi amaclanmistir.
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Abstract

Pentalogy of Cantrell is a rare congenital syndrome; characterized by partial or complete ectopia cordis,
omphalocele, congenital heart defects and defects in the lower sternum, pericardium, and anterior diaphragm.
In this article a prenatally diagnosed case of pentalogy of Cantrell is presented and discussed with the review

of the literature.
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Girig

Cantrell pentalojisi ektopia kordisin tam veya
parsiyel formu ile birlikte omfalosel, konjenital
kalp hastaliklari ve perikardiyumun, sternum alt
kesiminin ve anterior diyaframin defektleri ile
karakterize bir sendromdur. Cantrell sendromu
ilk olarak Cantrell, Haller ve Ravitch tarafindan
5 vakalik bir seride 1958 yilinda bildirilmigtir
[1]. Cantrell pentalojisi 1/65.000-1/200.000
dogumda gorilen nadir bir sendromdur. Erkek/
kiz orani 1/1’dir [2].

Bu yazida prenatal olarak tanimlanmis bir
Cantrell sendromlu olgu sunularak, Cantrell
sendromunun literatir esliginde tartisiimasi
amaglanmistir.

Olgu

Son adet tarihini bilmeyen 33 yasindaki hasta
19 hafta gebelik ve fetal anomali suphesi ile
klinigimize sevk edildi. Dérdincl derece akraba
evliligi olan hastanin bu 3. gebelidi olup 2 kez
abortus oykisi (2.5 aylik ve 3 aylik abortus)
mevcuttu.  Ozgegmisinde dzellik olmayan
hastanin hiperemezis gravidarum nedeni ile folik

asid kullanamadidi belirlendi. Kadin Hastaliklari
ve Dogum Anabilim Dali ve Radyoloji Anabilim
Dali’nda ayri ayri yapilan obstetrik ultrasonografi
incelemelerinde 18 hafta 5 gunluk intrauterin tek
canli gebelik saptandi. Fetal karin 6n duvarinda
genis bir defektin bulundugu, karaciger, mide ve
kalbin blayuk bir kisminin bu defekt duzeyinde
ekstrakorporal yerlesimli oldugu (Resim 1a
ve 1b), defektin zarla c¢evrili olup umblikal
kordun bu kese i¢inde oldugu izlendi. Hastada
fetal omfalosel ve ektopia kordis bulgulari ile
Cantrell pentalojisi dislnuldl. Hastaya fetal
ekokardiyografi yapilmasi &nerildi. Pediatrik
Kardiyoloji Anabilim Dal’'nda yapilan fetal
ekokardiyografi sonucunda, fetal kalpte yapisal
anomali saptanmadigdi, ancak ektopik yerlesimli
olup omfalosel iginde izlendigi rapor edildi.

Hasta, Kadin Hastaliklari ve Dogum, Neonatoloji
ve Cocuk Cerrahisi Anabilim Dallarindan olusan
Perinatoloji konseyinde tartisildi. Konsey karari,
hasta ve yakinlarinin istegi ve onay! ile hastaya
tibbi tahliye uygulandi. Fetustan genetik
inceleme igin cilt biyopsisi ve intrakardiyak kan
ornegi alindi. Genetik inceleme sonucu 46, XY
normal karyotip olarak bulundu.
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Kiiglik ve ark.

Resim 1. Fetal omfalosel ve igerisinde ektopik olarak yerlesen kalbin (ektopia kordis) ultrasonografi

gorantusa.
Tartisma
Cantrell  pentalojisi  Cantrell-Haller-Ravitch
sendromu olarak da bilinir [3]. Cantrell
sendromunun konsepsiyondan 14-18 gln

sonra segmental mezodermin olusmasindaki
bir sorundan kaynaklandigi dusundlmektedir
[1,3]. Sonugta diyaframda transverse septum
gelismez ve mezodermal kivrintilarin  Ust
abdomene ventromedial migrasyonunda sorun
yasanir. Bu model Barrow ve arkadaslari [4]
tarafindan ratlarda denenmis ve deneysel
olarak ratlarda ektopia kordis ve gastrosizis
gelistirilebilmigtir

Sorunun daha ¢ok splanknik ve paryetal
mezodermlerin hentz diferansiye olmadigi,
gestasyonun 14-15. glnlerinde meydana
geldigi distunulmektedir. Splanknik mezoderme
olan etki ile kalp ve perikardiyumdaki defektler
meydana gelirken, paryetal mezoderme olan
etki ile abdominal duvar ve diyaframdaki
defektler meydana gelmektedir [4].

Cantrell’in bildirdigi ilk vakadan bu yana sinirli
saylda vaka bildirilmistir ve tam pentaloji
sikligi daha da nadirdir [5]. Pentalojinin agir
formlari olabildigi gibi daha hafif formlari da
olabilir. Cantrell pentalojisi olarak adlandirilan
bu sendromda olgularin timiinde 5 bilesenin
tamami bulunmayabilir. 1972 yilinda Toyoma
ve arkadasglari [6] pentalojinin ekspresyon
derecesine gore olgulari 3’e ayirmislardir. Tip
1'de tim 5 defekt de tanisal olarak mevcuttur.
Tip 2'de ise tahmini bir tani ile birlikte 4 veya 5
tane defekt vardir. Tip 3'de degisen derecelerde
defektlerin degisik kombinasyonlarda inkomplet
ekspresyonu vardir [6,7]. Sundugumuz olguda
konjenital kalp defekti olmadigi igin, olgu tip 3
Cantrell pentalojisi olarak disinalda.

Cantrell pentalojisi genellikle sporadik olarak
ortaya cikmasina ragmen kimi yayinlarda
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genetik bir bilesenin varligi iddia edilmigtir. Nadir
de olsa literatirde kromozomal anomali ile
Cantrell pentalojisi birlikteligi tanimlanmis olup,
bir olgu sunumunda Cantrell pentalojisi gorilen
monozigotik ikizlerde trizomi 18 saptandigdi
bildirilmistir  [5]. Ayni  zamanda Cantrell
pentalojili bir triploidili vaka da bildirilmistir [8].
Ayrica literatlrde bir ailenin iki erkek cocugunda
da Cantrell sendromu saptandigi bildiriimis
olup, bu da hastaligin ailesel bir yéninun de
olabilecegini distindirmektedir [9]. Olgumuzun
karyotip analizi birgok Cantrell pentalojisi
olgusunda oldugu gibi normal karyotip olarak
bulundu.

Cantrell sendromu ile birlikteligi bildirilen
bazi konjenital anomaliler séyle siralanabilir:
Hidrosefali, "craniorachischisis", ensefalosel,
yarik dudak ve damak, vertebral anomaliler,
kloakal ekstrofi ve pulmoner hipoplazi [3,6,7,10].
Olgularda konjenital kardiyak bozukluklar olarak
en cok ventrikiler septal defekt olmak Uzere,
atrial septal defekt, sol ventrikiler divertikl,
fallot tetralojisi, ¢ift damar ¢ikigli sag ventrikil
ve pulmoner stenoza rastlanabilmektedir [11].

Cantrell sendromu
ve fetal manyetik

tanisi  ultrasonografi
rezonans goéruntileme
ile prenatal olarak yapilabilmektedir. Fetal
3-boyutlu ultrasonografi incelemesi taniyi
kolaylastirmaktadir [12]. Omfalosel varliginda
pentalojinin diger unsurlari agisindan fetls
taranmalidir. Omfalosele eslik eden perikardiyal
eflizyon durumlarinda Cantrell sendromundan
suphelenilmeli ve tarama derinlegtiriimelidir
[13]. Ultrasonografik incelemede tespit edilen
bulgu ektopia kordis ile birlikte, igerisinde
karaciger ve kalin barsaklarin oldugu genis bir
omfaloseldir [10]. Ayirici tanida ektopia kordisle
iliskili amniyotik band sendromu, izole ektopia
kordis ve vucut sapi anomalisi akla gelmelidir
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[14]. Cantrell sendromu tanisi konulan olgularda
gebeligin devami veya tahliyesi konusunda
gebeye ve ailesine neonatalog, pediatrik cerrah,
perinatalog ve gerektiginde kalp damar cerrahi
ve genetik uzmaninin da iginde bulundugu
multidisipliner bir ekip tarafindan danismanlik
verilmelidir [15]. Cantrell pentalojisi genelde
sporadik olarak ortaya c¢ikmasina ragmen
¢cok az vakada bildirilen trizomi 18 ve diger
anomaliler nedeni ile aileye genetik danisma
verilmelidir [5].

Ultrasonografi taramasi sirasinda Cantrell
sendromuna eslik edebilecek diger bulgular
hastaligin prognozu ile yakindan iligkili oldugu
icin ayrintili olarak taranmalidir [5].

Gebelik tahliyesi olmayan olgularda Cantrell

sendromlu  bebeklerin dogumdan sonraki
prognozu genellikle ¢ok koti olmakla birlikte,
temelde prognozu belirleyen kardiyak

anomalilerin ve eglik eden ekstra kardiyak
anomalilerin  siddetidir. Duzeltici cerrahiden
sonra sag kalan az sayida vaka vardir
[5]. Hastalara yapilan dizeltici cerrahide,
intratorasik ve intraabdominal asin basing
artisindan kaginilmalidir [16].

Sonug olarak ultrasonografik olarak omfalosel
saptanan olgularda bir ihtimal olarak Cantrell
pentalojisi akla gelmeli ve ultrasonografik
tarama derinlestiriimelidir. Tanida 3 boyutlu
ultrasonografi ve fetal manyetik rezonans
goruntileme katki saglayabilmektedir.
Ultrasonografik olarak eslik eden ek anomalilerin
varlidinin saptanmasi ve olgunun kromozom
analizinin  yapilmasi prognozu belirlemek
acisindan énemilidir.
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