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RESUMO :

A Pentalogia de Cantrell € uma patologia congénita rara, descrita em 1958 por
Cantrell, que envolve malformacdes da parede abdominal anterior, pericardio,
diafragma, esterno e coracao. Sua incidéncia é estimada em 1 caso para cada 65.000
nascidos vivos. O prognostico é reservado, variando conforme o espectro de sua
apresentacdo, o grau de exposicdo do coracao e as anomalias associadas. Até hoje,
poucos relatos da sindrome em seu espectro completo foram descritos. A deteccéo
precoce e a correta classificacdo dos achados ecogréficos tém um grande impacto no
seguimento e cuidados perinatais destes neonatos, permitindo um melhor
aconselhamento aos pais, podendo ainda indicar a via de parto mais adequada e, em
algumas situacdes, orientar a técnica de correcdo cirargica. Descreve-se um caso de
gravidez gemelar, monozig6tica, monocoriénica e diamniética, na qual um dos fetos foi

diagnosticado com a forma completa da sindrome durante acompanhamento pré-natal.

PALAVRAS-CHAVE : Pentalogia de Cantrell, gravidez gemelar, ultrassonografia
obstétrica.



SUMMARY :

The Pentalogy of Cantrell is a rare congenital disease, first described by
Cantrell in 1958, involving defects of the anterior abdominal wall, pericardium,
diaphragm, sternum and heart. Its incidence is estimated at 1 case per 65,000 live
births. Prognosis is poor, varying according to the spectrum of its presentation, the
degree of exposure of the heart and associated anomalies. A few reports of the
syndrome in its full spectrum have been described. Early detection and correct
classification of the ultrasound findings have a major impact on monitoring and on the
perinatal care of these neonates, allowing better advice to the parents. It may also
indicate the most appropriate mode of delivery and even orientate the surgical
technique in specific situations. We report a case of a monozygotic, monochorionic and
diamniotic twin pregnancy, in which one of the fetuses was diagnosed with the

complete form of the syndrome during prenatal care.
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INTRODUCAO :

A Pentalogia ou Sindrome de Cantrell foi descrita pela primeira vez em 1958,
por Cantrell et al *. Em seu espectro completo, é caracterizada pelos seguintes
achados: (1) defeito na porcao baixa esternal, (2) defeito na parede abdominal supra-
umbilical, (3) defeito no diafragma anterior, (4) defeito no pericardio parietal e (5)
malformacdes cardiovasculares **. Com aproximadamente 900 casos descritos na
literatura, trata-se de uma sindrome rara, cuja incidéncia € estimada em 1 caso para
cada 65.000 nascimentos, com uma prevaléncia de 5,5/1.000.000, sendo mais comum

no sexo masculino (57,5%) 3.

O diagndéstico é geralmente realizado no segundo trimestre gestacional, através
da ultrassonografia obstétrica. Os casos em que os defeitos pericardicos e
diafragmaticos sdo pequenos, ou ainda se ocorrem no segmento inferior do esterno,
mas sem herniacdo do coragdo, podem ser de dificil diagnéstico. A presenca de
lesBes intra-cardiacas associadas pode ser detectada através da ecocardiografia fetal
e da cateterizacdo cardiaca % Algumas estratégias adicionais de diagndstico por
imagem, como a ressonancia nuclear magnética fetal permite um delineamento
acurado dos defeitos abdominais, sendo também recomendadas para o planejamento

pré-operatorio e estimativa do progndstico °.

Uma revisao da literatura médica aponta para a possibilidade de ocorréncia da
sindrome em diferentes graus de severidade. Em 1972, Toyama, através da revisdo
de 61 casos, sugeriu a classificagdo da sindrome em trés classes: 1) Classe | -
sindrome completa, cuja presenca dos cinco defeitos caracteriza o diagndstico de
certeza; 2) Classe Il - provavel sindrome, com quatro defeitos presentes, incluindo as
malformacdes intra-cardiacas e da parede anterior do abdome; e 3) Classe Il -
sindrome incompleta, com diferentes combina¢des das malformacdes, porém com o

defeito esternal sempre presente °.

A patogénese da sindrome ainda ndo foi completamente elucidada. As
anormalidades sado decorrentes de um defeito na fusdo medial do mesoderma,
responsavel pela formagdo da parede téraco-abdominal. Cantrell et al (1958)
sugeriram uma falha no desenvolvimento de um segmento do mesoderma lateral em
torno do 14° a 18° dia da idade gestacional . Embora sua etiologia permaneca
desconhecida, postula-se que tenha uma origem multifatorial, envolvendo aspectos
hereditarios e ambientais. Suspeita-se que mutacdes nos genes do cromossomo X

estejam relacionadas a génese dos defeitos de fusdo das paredes téraco-abdominal,



enquanto outros estudos sugerem uma heranca ligada ao X observadas em algumas

familias ",

A Pentalogia de Cantrell é uma malformacdo grave, associada a elevados
indices de morbi-mortalidade perinatal, necessitando portanto de uma abordagem
multidisciplinar e uma conduta individualizada para cada caso conforme o tipo e a

extensdo das malformacdes 3“.

A conduta obstétrica, consiste na pesquisa de
anomalias intra-cardiacas associadas e a solicitacdo de cariétipo fetal 2. O tratamento
consiste na abordagem das malformagBes cardiacas através de cirurgia
cardiovascular corretiva ou paliativa, correcdo da hérnia ventral e defeitos

diafragmaticos, assim como das anormalidades associadas.

Aproximadamente 10% dos gémeos monozigéticos nascem com algum tipo de
anormalidade, o qué representa uma chance de 2 a 3 vezes maior de ocorréncia em
comparacdo com as gestacdes de feto Unico (2-3%) °. Alagappan et al (2005),

descreve um caso da sindrome em um par de gémeos concordantes *.

Poucos casos da sindrome em sua apresentagdo completa ou diagnosticados
em gestacdo gemelar constam na literatura médica. No presente estudo, sera descrito
um caso da Sindrome de Cantrell em um dos fetos de uma gravidez gemelar
monozigética, monocoridnica e diamnidtica, diagnosticada no curso da 12° semana de

gestacéo.



RELATO DO CASO :

E. M., 24 anos de idade, Gesta 3, Para 1 (uma cesarea), Aborto 1, compareceu
a uma clinica particular de ultrassonografia para a realizagdo de um exame de
ultrassom obstétrico no dia 23/04/2009, apresentando uma idade gestacional,
calculada a partir da data da ultima menstruagéo (DUM), de 14 semanas. Analisando-
se 0s antecedentes pessoais e familiares da gestante, nenhuma intercorréncia e/ou
patologia de base materna foi identificada. Nenhum histérico familiar de malformacéao

fetal foi relatado também.

Na avaliagdo morfologica de primeiro trimestre evidenciou-se para o feto
definido com feto 1 um comprimento cranio-nadega (CCN) de 63,5 mm e uma
transluscéncia nucal (TN) de 2,5 mm; para o feto definido como feto 2, observou-se
um CCN de 59,2 mm, uma transluscéncia nucal de 4,2 mm e a presenca de ectopia
cordis. As hipGteses diagnoésticas formuladas nesta ocasido foram de: gestagdo topica
gemelar monozigética, monocoriénica e diamniética de 12,4 semanas (+/- 1 semana);

defeito de parede anterior do térax — Ectopia Cordis.

Uma segunda avaliacdo ecogréfica foi realizada, na qual foram identificados os
seguintes achados: o 1° feto apresentou uma biometria compativel para 16,4
semanas, com um peso estimado de 154 gramas, sem que se verificasse defeitos
estruturais, além de apresentar uma camara amnica com um adequado volume de
liguido amnidtico (VLA); O 2° feto apresentou biometria compativel para 16 semanas e
um extenso defeito da parede tdraco-abdominal, verificando-se evisceracdo das
estruturas toracica e abdominal, estabelecendo-se o diagnostico sindrébmico da

Pentalogia de Cantrell. Ambos os fetos pertenciam ao sexo masculino.

Na andlise morfolégica dos fetos, realizada no curso da 222 semana de

gestacao, o feto 1 ndo apresentou anormalidades estruturais (Figuras 1, 2, 3 e 4).
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Fig. 1. Feto 1 — Imagem ultrassonografica do polo cefalico fetal com as medidas da
circunferéncia cefalica e a avaliagdo da fossa posterior.
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Fig. 2: Feto 1 — Imagem ultrassonografica demonstrando o imero e a circunferéncia
abdominal.
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Fig 3: Feto 1 — Imagem ultrassonogréafica demonstrando o fémur e a circunferéncia
abdominal.
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Fig 4: Feto 1 — Imagem ultrassonografica da FCF em modo M.



O feto 2 ndo apresentou alteracbes no polo cefalico (Figura 5), nem nos
membros superiores e inferiores (Figura 6), apesar da evisceracdo das estruturas
téraco-abdominais (figura 5). O VLA de ambas as camaras amnicas apresentavam-se

normais.

FETO 2

Fig. 5: Feto 2 — Imagem ultrassonografica demonstrando a evisceragéo das estruturas

abdominais dispersas na camara amnica e o polo cefalico.
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Fig. 6: Feto 2 — Imagem ultrassonografica demonstrando os 0ssos longos da perna



Na terceira avaliacdo ecografica realizada no curso da 26° semana gestacional,

ndo se detectou anormalidade estrutural no feto 1 (Figuras 7 e 8).

Fig. 7: Feto 1 — Imagem ultrassonogréfica demonstrando o fémur e a circunferéncia

abdominal.
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Fig 8 : Feto 1 - Imagem ultrassonografica demonstrando o Umero e o polo cefalico.



O feto 2, neste estudo ecografico, apresentou-se com uma frequéncia cardiaca

de 157 bpm, além do extenso defeito da parede téraco-abdominal (Figuras 9 e 10).

PHILIPS

Fig 9: Feto 2 — Imagem ultrassonogréafica demonstrando o polo cefélico e o fémur.

09-07-2

Fig 10: Feto 2 - Imagem ultrassonografica da FCF em modo M com o coragéo
disperso na camara amnica (ectopia cordis).
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O VLA apresentou-se normal em ambas as cavidades amnidticas e a analise

Doppler velocimétrica do territorio vascular placentério e fetal apresentava-se dentro
dos limites de normalidade (Figuras 11, 12 e 13).
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Fig. 11: Feto 1 — Andlise Doppler velocimétrica da artéria umbilical.
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Fig 12: Feto 2 — Andlise Doppler velocimétrica da artéria umbilical.
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Fig 13: Feto 2 — Analise Doppler velocimétrica da artéria cerebral média.

Seguindo-se a esta avaliacdo, foi realizada a ecocardiografia fetal, ndo se
verificando alteragbes morfofuncionais no coragéo do feto 1. No feto 2, o exame n&o

foi conclusivo pela dificuldade técnica de sua realizacao.

No transcorrer da 282 semana de gestacdo foi realizada a inducdo da
maturidade pulmonar fetal com glicocorticéide (betametasona), na dosagem de 12 mg
ao dia, por 48 horas. Ap6s 1 semana, houve a deflagracdo de contracdes uterinas,
configurando-se um quadro de ameaca de parto prematuro, que pode ser postergado
por mais uma semana. Neste intervalo de tempo, foi realizada a Ultima avaliacdo
ecografica, verificando-se no feto 1 biometria compativel para 29,5 semanas e um
peso fetal estimado de 1325 gramas (Figura 14). O aspecto ecografico do feto 2

permaneceu inalterado (Figura 15).
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Fig 14 : Feto 1 — Imagem ultrassonogréafica da FCF em modo M.

Fig 15 : Feto 2 - Imagem ultrassonografica da FCF em modo M com o coragéo
disperso na camara amnica (ectopia cordis).
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No dia seguinte a esta avaliacdo, a gestante deflagrou contracbes uterinas
efetivas, ocasido em que a equipe médica assistente decidiu pela realizacdo do parto
operatorio. O primeiro feto ndo apresentou ao nascimento nenhuma anormalidade
estrutural, com um peso de 1.300 gramas e um indice de Apgar de 8 e 9 para os 1° e
5° minutos, respectivamente. O segundo feto nasceu com extenso defeito na parede
anterior do térax e abdome, exposicdo de visceras abdominais, pesando 1100 gramas
e apresentando indice de Apgar 8 e 9, falecendo 24 horas apds o parto. O outro
gémeo faleceu em seguida, decorrentes de complicagdes inerentes a prematuridade
(Fotos 1 e 2).

Foto 1: Nascimento do feto 1 — sem anormalidade estrutural.
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Foto 2: Recém-nascido 2 — Observa-se extenso defeito de parede anterior do térax e
abdome, com exposicao do coracgdo, figado, estbmago e intestinos.
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DISCUSSAO :

A avaliacdo ultrassonografica realizada no primeiro trimestre gestacional tem
como objetivos a determinacdo da idade gestacional, o rastreamento e configuracdo
do risco de aneuploidias fetais, além da detec¢cdo de malformagBes congénitas

1011 " F sabido que o aumento da translucéncia nucal em um feto

maiores
cromossomicamente normal podera estar associado a anormalidades estruturais,

sobretudo cardiacas, além de sindromes genéticas e 6bito fetal 10

Em uma metanalise realizada por Sotiriadis et al (2013), demonstrou-se que 45%
dos fetos cromossomicamente normais com algum tipo de anomalia cardiaca
congénita apresentaram uma TN acima do percentil 95 no primeiro trimestre ™. No
presente estudo, ambos os fetos apresentavam uma TN acima de 2,5 mm, sobretudo
o feto 2, cuja TN de 4,2 mm e um CCN de 59,2 mm apresentava-se acima do percentil
95 estabelecido para a curva de normalidade correspondente. Esses resultados estao
de acordo com os da literatura médica e segundo estudo realizado por Zidere e Allan
(2008), trés casos diagnosticados com a Sindrome de Cantrell apresentaram uma TN

significativamente aumentada *2.

A hipétese de Pentalogia de Cantrell deve ser estabelecida quando da co-
existéncia de Ectopia Cordis e um defeito ventral da parede abdominal. Na 22
avaliacdo ultrassonogréfica, detectou-se o extenso defeito na parede téraco-abdominal
no feto 2, com evisceracdo de algas intestinais e do figado para a cavidade amnidtica,
descartando-se a possibilidade de Ectopia Cordis isolada. A auséncia de
anormalidades do polo cefélico, a integridade do corddo umbilical e dos membros
superiores e inferiores afastaram a possibilidade da Sindrome de Body-Stalk, também
considerada como um possivel diagnéstico diferencial da pentalogia de Cantrell *2.

Apesar de existirem relatos em que o diagnéstico da Sindrome de Cantrell foi
estabelecido no primeiro trimestre ®, sabe-se que o diagnéstico definitivo de um defeito
na parede abdominal anterior deve ser evitado antes de completadas as primeiras 12
semanas de gestacgdo, pois durante este periodo, o processo embriol6gico de retorno
do intestino a cavidade abdominal a partir da base do corddo umbilical ainda esta em
evolucdo em fetos considerado normais *2. No caso clinico em discuss&o, na primeira
avaliacdo ecogréfica foi estabelecido a presenca de ectopia cordis, sem contudo se

estabelecer em definitivo o diagnéstico da sindrome.

Segundo a classificagdo de Toyama, o feto em andlise é portador da sindrome

completa, apresentando ectopia cordis, extenso defeito em parede abdominal anterior,
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agenesia do terco distal do esterno, malformacdo do pericardio diafragmético e da
porcdo anterior do diafragma. Foram relatadas associa¢cdes da sindrome com
anomalias cranio-faciais ou do sistema nervoso central (fendas labio-palatinas,
encefalocele e hidrocefalia) e defeitos em érgdos abdominais (agenesia de vesicula
biliar e poliesplenia) °. Manohar et al (2013) relataram um caso raro de associagéo da
Pentalogia a exencefalia e meningomielocele em um feto de uma primigesta de 19
anos de idade, com histérico de consanguinidade °. No caso em discussdo, nenhuma

dessas anormalidades descritas foram identificadas.

A Sindrome de Cantrell esta associada a altas taxas de letalidade, e a sobrevida
destes pacientes estd na dependéncia da complexidade do defeito cardiaco e da
severidade das malformacdes extra-cardiacas associadas °. O recém-nascido (RN)
motivo deste estudo, portador da Sindrome de Cantrell em sua forma completa,
evoluiu para 6bito em 24 horas apdés o nascimento. A deflagracdo prematura do
trabalho de parto, assim como a complexidade da alterac&o estrutural ndo permitiram
0 planejamento para correcdo cirdrgica pés-natal, o que também é relatado em outros
estudos. Em uma série de casos relatados por Mallula et all (2013), todos os fetos com
apresentacdo completa faleceram nas primeiras horas ou dias de vida em decorréncia
de complicagbes como hipertensdo pulmonar, sindrome da veia cava superior e

coagulacéo intravascular disseminada **.

Frente a essas consideracfes, chama-se a atencdo para a importancia da
avaliacdo ecogréfica precoce na detec¢do de malformagfes estruturais maiores. Esta
propedéutica tem por fim orientar o seguimento pré-natal e pds-natal, além de se
estabelecer um prognéstico, de acordo com a severidade das anormalidades

identificadas.
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