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Resumen Presentamos el seguimiento de un caso clínico de pentalogía de Cantrell detectado
en la ecografía del primer trimestre. Se trata de una paciente de 33 años, G2C1, sin antece-
dentes médicos de interés. Acude en su semana 13 + 2 para ecografía del primer trimestre. La
ecografía se informó como feto único con una longitud céfalo-nalga de 50,1 mm y una trans-
lucencia nucal de 7,5 mm. Se observa masa cardiopulmonar extracorpórea, diagnosticándose
de ectopia cordis, megavejiga, afectación renal bilateral y pies zambos, etiquetándose al feto
como portador de la pentología de Cantrell.

La paciente solicitó interrupción voluntaria del embarazo. La anatomía patológica describió
feto con peso y talla adecuados a edad gestacional, que presentaba por la cara anterior extrofia
visceral, identificándose tanto corazón como paquete intestinal y vejiga.

Por tanto, el uso de la ecografía del primer trimestre no solo permite el diagnóstico de la
viabilidad fetal y la datación de la edad gestacional, sino que hoy en día permite también el
diagnóstico de patología malfomativa estructural sin necesidad de esperar a la ecografía de la
semana 20 para la toma de decisiones.

Con este trabajo pretendemos describir la utilidad de la ecografía de primer trimestre en el
diagnóstico de patología morfológica, tratando en nuestro caso la pentalogía de Cantrell.
© 2011 Elsevier España, S.L. Todos los derechos reservados.
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Utility of first trimester ultrasound on prenatal diagnosis of Cantrell’s pentalogy: a

case report

Abstract We report the case of a 33 year old patient, G2P1, who presented with a Pentalogy
of Cantrell in the first trimester ultrasound scan (13+2 weeks). The ultrasound shows a single
pregnancy, with CRL of 51.1 mm and nuchal translucency of 7.5 mm that has a toracic mass
diagnosed as ectopia cordis, a megabladder, bilateral renal malformation and clubfoot, being
diagnosed of Pentalogy of Cantrell. The patient asked for abortion. Pathology analysis described
a fitus adequate for gestational age with midline toraco-abdominal defect with evisceration of
heart, intestines and bladder.
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Therefore, the use of first trimester ultrasound scan permits not only the diagnosis of fetal
viability and gestational age, but also the diagnosis of fetal structural defects with no need for
waiting for the 20th week allowing early decision making.

The will of this report is to describe the use of first trimester ultrasound for the diagnosis of
structural defects, in this case the Pentalogy of Cantrell.
© 2011 Elsevier España, S.L. All rights reserved.

Introducción

La pentalogía de Cantrell es un síndrome poco frecuente, de
etiología desconocida, que fue descrito por Cantrell, Haller
y Ravitsch en 1958. Consiste en la presencia de 5 altera-
ciones: un defecto del diafragma anterior, un defecto de
la línea media en la pared abdominal supraumbilical, un
defecto del pericardio diafragmático, un defecto de la por-
ción inferior esternal y anomalías cardíacas1. Sin embargo,
rara vez se encuentra en su forma completa, siendo más fre-
cuente su forma incompleta. Su incidencia se estima menor
de 1/100.000 nacidos vivos, afectando a varones y mujeres
en proporción 2:12

El diagnóstico por ecografía convencional se realiza
generalmente en el segundo trimestre de gestación, mos-
trando ectopia cordis asociada a una masa proveniente de un
defecto en la pared abdominal3. Sin embargo, hoy en día la
detección prenatal de la pentalogía de Cantrell puede rea-
lizarse en el primer trimestre de gestación. En este artículo
presentamos el caso de una mujer de 33 años con diagnóstico
prenatal de pentalogía de Cantrell en el primer trimestre.

Caso clínico

Mujer de 33 años, grávida 2, con una cesárea, acude
en la semana 13 + 2 para ecografía del primer trimes-
tre. La ecografía se informa como feto único con una
longitud céfalo-nalga de 50,1 mm y una translucencia
nucal de 7,5 mm (fig. 1). Se observa masa cardiopulmo-
nar extracorpórea (fig. 2), diagnosticándose como posible

Figura 1 Feto con pentalogía de Cantrell. Medición de la
longitud céfalo-nalga. Se observa una masa cardiopulmonar
extracorporea.

Figura 2 Feto con pentalogía de Cantrell. Translucencia nucal
aumentada.

ectopia cordis, megavejiga, afectación renal bilateral y pies
zambos.

La paciente no refiere antecedentes de interés salvo un
brote de herpes zoster en el pasado e intervenciones por
cesárea y bartholinitis.

La paciente solicita la interrupción voluntaria del emba-
razo, tras la cual se recoge una biopsia de piel para estudio
citogenético. Tras un cultivo de 13 d de duración y el estudio
de 28 metafases de 46 cromosomas, no se evidencia alte-
ración numérica ni estructural en la secuencia de bandas,
obteniéndose un cariotipo de 46,XY (normal de varón). En el
estudio anatomopatológico de la muestra obtenida se obser-
van feto y placenta. El feto, con peso y talla adecuados
a edad gestacional, presenta por la cara anterior extrofia
visceral, identificándose tanto corazón como paquete intes-
tinal y vejiga. Los pies son zambos. No se observan otras
malformaciones ni malposiciones orgánicas. La placenta es
congestiva con signos involutivos.

Discusión

La pentalogía de Cantrell consiste en la presencia de un
defecto del diafragma anterior, un defecto de la línea media
en la pared abdominal supraumbilical, un defecto del peri-
cardio diafragmático, defecto de la porción inferior esternal
y anomalías cardiacas1.

Se puede clasificar en 2 tipos: la forma torácica o
clásica y la toracoabdominal. La forma clásica presenta
defectos esternales, ausencia de pericardio parietal, orien-
tación cefálica del ápex cardiaco y una cavidad torácica
de pequeño tamaño. La forma toracoabdominal presenta un
defecto del tercio inferior del esternón y habitualmente se
asocia a un defecto diafragmático del pericardio parietal y
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onfalocele3. En nuestro caso se trata de una forma tora-
coabdominal, asociada también a una extrofia vesical y pies
zambos.

Su etiopatogenia parece debida a un defecto del des-
arrollo de un segmento del mesodermo lateral alrededor de
los 14-18 d de vida embrionaria. La consecuencia es un fallo
del desarrollo del septo transverso del diafragma y un fallo
en la migración ventromedial de los pliegues mesodérmicos
del abdomen superior. El corazón y los órganos abdominales
superiores pueden protruir a través del defecto en la por-
ción inferior del esternón y el desarrollo anormal de la pared
abdominal4.

A día de hoy, no se conoce la etiología de este proceso5.
En los casos familiares se ha descrito en una herencia domi-
nante ligada al X6. El síndrome toracoabdominal, que forma
parte de este síndrome, se ha localizado en Xq24-q27, en
un intervalo de 2,5 Mb7.El síndrome de Cantrell también se
ha asociado a infecciones virales, abuso materno de beta-
aminopropionitrilo e inhalación de cloro3. En cuanto a las
cromosomopatías se ha visto asociado a la trisomía de cro-
mosomas, más frecuentemente a la trisomía 188.

El diagnóstico de la pentalogía de Cantrell puede rea-
lizarse durante el primer trimestre de gestación mediante
la ecografía, al encontrar un onfalocele supraumbilical
conteniendo el hígado, el intestino delgado, el colon y oca-
sionalmente el estómago. El diagnóstico diferencial con el
onfalocele simple (physiologic midgut herniation) es senci-
llo, ya que este nunca contiene el hígado. La identificación
de ectopia cordis junto con el onfalocele es crítico para
el diagnóstico, por lo que debe prestarse especial aten-
ción para demostrar un desplazamiento cardiaco total o
parcial, resultante de defectos en el esternón, diafragma
y pericardio9

El síndrome de Cantrell se ha visto asociado, como en
nuestro caso, a un aumento de la translucencia nucal o
higroma quístico. El mecanismo exacto del aumento de
la translucencia nucal no está claro, aunque parece ser
el resultado de la congestión venosa debida al desplaza-
miento cardiaco, asociado a defectos cardiacos, compresión
mediastínica por hernia diafragmática u onfalocele9.

La pentalogía de Cantrell presenta un pronóstico omi-
noso, habiéndose descrito tan solo un 8% de supervivencia
en los casos de pentalogía de Cantrell completa, aunque
este es más optimista en las formas incompletas, en las
que se ha descrito una supervivencia de hasta el 60%, espe-
cialmente en aquellas formas que no presentan defectos
intracardiacos10.

El diagnóstico diferencial entre la pentalogía de Cantrell
y otros defectos de pared es muy importante. El diagnóstico
diferencial incluye la ectopia cordis aislada, el síndrome de
banda amniótica y body stalk anomaly. Las características
claves para diferenciar estos síndromes son: la posición del
defecto abdominal en relación con la inserción del cordón
umbilical, los órganos eviscerados, la presencia o ausencia
de bridas amnióticas y las anomalías asociadas. El onfalocele
en la pentalogía de Cantrell suele asociarse a un defecto de
la línea media en el punto de inserción del cordón umbilical.
Un defecto lateral grande y excéntrico y la adherencia de
la placenta al defecto se observan típicamente en el body

stalk anomaly. La presencia de un defecto inexplicable de
la pared ventral asociado a defectos en las extremidades y
presencia de una brida amniótica, sugiere el síndrome de la
banda amniótica. En nuestro caso, se observa ectopia cordis,
junto al defecto de la línea media abdominal, sin presentar
adhesión a la placenta ni bridas amnióticas o defectos en los
miembros11.

La pentalogía de Cantrell se asocia a múltiples anoma-
lías cardiacas. Entre ellas se han visto: tetralogía de Fallot,
CIV, atresia tricuspidea, anomalía de Ebstein, canal auriculo-
ventricular común, atresia mitral, retorno venoso pulmonar
anómalo, ventrículo único, estenosis pulmonar, atresia pul-
monar, estenosis aórtica, coartación de aorta, transposición
de los grandes vasos, divertículo en ventrículo izquierdo,
divertículo biventricular, y vena cava superior izquierda per-
sistente. Estos defectos se asocian con mayor frecuencia a
la forma toracoabdominal12.
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