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ABSTRACT

Introduction: pentalogy of Cantrell is a rare congenital anomaly with an incidence of less than one in 100 000
pregnancies. It is characterized by a defect in the abdominal wall at the level of the supraumbilical midline, the
lower segment of the sternum, the anterior diaphragm, the diaphragmatic pericardium, and cardiac abnormalities
such as ectopia cordis. Few cases of this entity have been reported in the literature in Bolivia. It is a constellation
of congenital defects that pose a unique challenge, hence the importance of diagnosis in the prenatal stage.
Clinical Case and Discussion: an 18-year-old pregnant woman came to our hospital, was consulted by
Gynecology and Obstetrics, and an ultrasound was performed which revealed a defect in the anterior abdominal
wall with viscera outside the fetal cavity (liver, heart, stomach and intestinal loops, 24,3 weeks of pregnancy and
multiple fetal malformations. A discussion of the case was held with specialists in Gynecology and Obstetrics,
Pediatrics, Genetics, Family Physician, Imaging and Psychology. Taking into account the poor prognosis and the
complexity of the anomalies, the patient was told that this could represent a threat and risk for her. At the request
of the parents and with prior informed consent, the patient was admitted to the gynecology service, prepared and
admitted to the operating room for cesarean section. A female product was obtained, with multiple malformations,
a large defect in the anterior thoracoabdominal wall from the navel to the upper third of the body of the sternum,
omphalocele. Part of the heart outside the thoracic cavity, presence of a uterine cavity, and a large thoracic cavity.
of defects in the diaphragm, liver and intestinal loops outside the abdominal cavity.

Conclusions: the case highlights the importance of early prenatal diagnosis, even in settings with limited
resources. Despite the lack of access to more complex studies, the appropriate use of ultrasound, combined with
the expertise of the operator, allowed this complex congenital malformation to be identified at an early stage.
The timely identification of these conditions not only facilitates multidisciplinary counseling for the pregnant
woman and her family, but also opens the possibility of making informed decisions, including the option of
terminating the pregnancy before the period of viability, if the parents so consider. In severe cases, such as ours,
where the prognosis is generally unfavorable, an early diagnosis can better prepare families emotionally and
psychologically, as well as allowing them to consider all possible options with due ethical and medical guidance.

Este trabajo estd bajo una Licencia Creative Commons Atribucion 4.0 Internacional.
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RESUMEN

Introduccion: la Pentalogia de Cantrell es una anomalia congénita, rara, con una incidencia menor a uno por cada
100 000 embarazos, se caracteriza por defecto de la pared abdominal a nivel de la linea media supraumbilical,
segmento inferior del esternon, diafragma anterior, del pericardio diafragmatico y alteraciones cardiacas como
la ectopia cordis. En Bolivia se han reportado pocos casos de esta entidad en la literatura, es una constelacion de
defectos congénitos que plantean un desafio Unico, ahi la importancia en el diagnostico en la etapa prenatal.
Caso Clinico y Discusion: gestante de 18 afios, acude a nuestro hospital, se realiza interconsulta por
Ginecoobstetricia, se realiza ecografia la cual reveld defecto de pared abdominal anterior con visceras fuera de
cavidad fetal (higado, corazon, estdbmago y asas intestinales, embarazo de 24,3 semanas y multiples malformaciones
del feto. Se realiza una discusion del caso los especialistas de Ginecoobstetricia, pediatria, genética, médico de
familia, imagenologia y psicologia. Teniendo en cuenta el mal prondstico y la complejidad de las anomalias se
explica a la paciente que esto puede representar una amenaza y riesgo para la misma. A solicitud de los padres
y previo consentimiento informado, se ingresa a la paciente al servicio de ginecologia se prepara e ingresa a
quirdéfano para cesarea. Se obtiene producto sexo femenino, con multiples malformaciones, un gran defecto de la
pared toracoabdominal anterior desde el ombligo hasta un tercio superior del cuerpo del esternon, onfalocele. Una
parte del corazon fuera de la cavidad toracica, presencia de defectos en el diafragma, higado y asas intestinales
fuera de la cavidad abdominal.

Conclusiones: el caso, pone en evidencia la importancia del diagnostico prenatal temprano, incluso en entornos con
recursos limitados. A pesar de la falta de acceso a estudios de mayor complejidad, el uso adecuado de la ecografia,
combinado con la experticia del operador, permitio identificar esta malformacion congénita compleja en una etapa
temprana. La identificacion oportuna de estas condiciones no solo facilita el asesoramiento multidisciplinario a la
gestante y su familia, sino que también abre la posibilidad de tomar decisiones informadas, incluyendo la opcion
de interrupcion del embarazo antes del periodo de viabilidad, si asi lo consideran los padres. En casos graves,
como el nuestro, donde el pronostico es generalmente desfavorable, un diagndstico temprano puede preparar
mejor a las familias emocional y psicologicamente, ademas de permitirles considerar todas las opciones posibles
con la debida orientacion ética y médica.
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INTRODUCCION

La Pentalogia de Cantrell es una anomalia congénita, rara, con una incidencia menor a uno por cada 100 000
embarazos, se caracteriza por las siguientes alteraciones: defecto de la pared abdominal a nivel de la linea media
supraumbilical, segmento inferior del esternon, diafragma anterior, del pericardio diafragmatico y alteraciones
cardiacas como la ectopia cordis.?

La pentalogia de Cantrell fue descrita por primera vez en 1958 cuando Cantrell et al. publicaron una serie de
cinco casos sobre esta anomalia.®) En Bolivia se han reportado pocos casos de esta entidad en la literatura, es
una constelacion de defectos congénitos que plantean un desafio Unico, ahi la importancia en el diagnostico en
la etapa prenatal.*> Los defectos del corazon, pericardio, diafragma, esternon y pared abdominal anterior son
patognomonicos. El diagnostico temprano, los cuidados de apoyo y la planificacion con un equipo multidisciplinario
son componentes clave en el manejo de pacientes con pentalogia de Cantrell.®® Este trastorno congénito requiere
atencion multidisciplinaria, un mejor entendimiento sobre esta condicion va a mejorar un diagnodstico temprano.
Reportamos un caso en una poblacion rural, donde el diagndstico prenatal fue excepcional por las limitaciones
desde el punto de vista imagenoldgico, sin embargo, la presentacion clinica fue un pilar para dicho diagndstico,
es evidente el desafio y la complejidad asociada a la pentalogia de Cantrell.

CASO CLINICO

Gestante de 18 afios de edad, procedente del area rural, acudié a nuestro hospital para su evaluacion. En su lugar
de origen realiz6 un control prenatal en el primer nivel el mes anterior. A su llegada, refiere que no cuenta con
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laboratorio, ni ecografia. Se solicita interconsulta con la especialidad de Ginecoobstetrica para su evaluacion. La
paciente no refiri6 antecedentes personales ni familiares de interés, niega habitos toxicos y no reportd exposicion
a ninguna sustancia toxica durante el embarazo. Al examen fisico, gestante conciente vigil con peso 54,8 kg,
talla 154 cm, Presion arterial (PA 95/64 mm hg, Frecuencia Cardiaca (FC) 59 lpm, altura uterina (AU) 26 cm,
maniobras de Leopold situacion longitudinal, posicion dorso derecho, presentacion indiferente, movimientos
fetales presentes, frecuencia Cardiaca Fetal (FCF) 143 lpm, edad gestacional embarazo de 26 semanas, por fecha
de ultima menstruacion (FUM). Se solicito estudios de laboratorios y una ecografia obstétrica.

Los resultados de los laboratorios se encontraron dentro de pardmetros normales, el informe ecografico revelo,
producto Gnico, sexo femenino, liquido amniotico particulado, se observa defecto de pared abdominal anterior con
visceras fuera de cavidad fetal (higado, corazon, estdmago y asas intestinales) (figura 1 A-1B). El informe ecografico
evidencia un embarazo de 24,3 semanas y multiples malformaciones fetales, a partir de este conglomerado de
hallazgos se llega un posible diagnostico de “Pentalogia de Cantrell”.

Figura 1A. Corte transversal a nivel del torax inferior del feto, se observa higado H fuera de cavidad abdominal, corazon y
estomago C y S parcialmente fuera de cavidad

Figura 1B. Corte transversal mas caudal que el anterior a nivel del ombligo, se observa defecto de la pared abdominal con
protrusion de asas intestinales hiperecoicas fuera de cavidad

Ante estos hallazgos ecograficos, se realiza una discusion del caso los especialistas en Ginecoobstetricia, pediatria,
genética, médico de familia, imagenologia y psicologia. Posteriormente, se explico a la gestante y a su familia
sobre los riesgos, complicaciones y pronostico del feto, ademas, se interconsulta al departamento de genética, el
cual determina la presencia de un sindrome de secuencias de bridas amnioticas y malformaciones incompatibles
con la vida. Teniendo en cuenta el mal prondstico y la complejidad de las anomalias se explica a la paciente los
riesgos potenciales para su salud durante la continuacion del embarazo; el equipo de especialistas en junta médica
y en concordancia con genética recomiendan realizar interrupcion legal del embarazo (ILE), debido a la condicion
de incompatibilidad de la vida del feto. A solicitud de los padres y previo consentimiento informado, el equipo del
hospital acept6 realizar la intervencion quirurgica, se ingresa a la paciente al servicio de ginecologia se prepara e
ingresa a quir6fano para cesarea, con anestesia regional. Se obtiene un producto sexo femenino, peso 715 gramos,


https://doi.org/10.59471/ijhsc2025238

I;H S‘% PENTALOGY OF CANTRELL: A CHALLENGE IN PRENATAL DIAGNOSIS. A CASE REPORT IN BOLIVIA
- ——

Benito Aguirre-Cruz, Jhossmar Cristians Auza-Santivafiez, Elizeth Mendoza-Contreras, Ritdber Alfredo Quispe Sarmiento, Pestafias-Leon Alexin Raul, Delly Espejo-

Alanoca, Blas Apaza-Huanca, Dilma Villca-Villca

con multiples malformaciones, en el examen fisico, el recién nacido presentaba un gran defecto de la pared
toracoabdominal anterior el cual se extendia desde el ombligo hasta un tercio superior del cuerpo del esternon, un
cordon distorsionado en la region del ombligo debido a un onfalocele.

Una parte de su corazon se encontraba fuera de la cavidad toracica, ademas presencia de defectos en el diafragma,
higado edematoso y asas intestinales fuera de la cavidad abdominal. (figura 2A-2B). resto del examen fisico, en la
region facial se describe una cara dismorfica y la columna vertebral presentaba una escoliosis grave con base en
todos los hallazgos, se lleg6 al diagnostico de “Pentalogia de Cantrell”.

Figura 2A. Se observa en la imagen higado edematoso, estdbmago y asas intestinales fuera de cavidad, corazon
parcialmente fuera de cavidad

Figura 2B. Se observa en la imagen higado y asas intestinales fuera de cavidad, corazon fuera cubierto por el higado

Los familiares fueron informados de los hallazgos, a los pocos minutos de nacido, el bebé fallecié. Los padres no
dieron su consentimiento para una autopsia, tampoco se realiz6 una biopsia para estudios posteriores.

DISCUSION

La pentalogia de Cantrell es un trastorno raro complejo de la pared ventral del cuerpo, que se refiere a una
combinacion compleja de defecto del esternon, ectopia cordis, anomalias cardiacas, defectos del diafragma
anterior y pericardio diafragmatico y defecto supraumbilical de la pared abdominal.®” Otras anomalias asociadas
incluyen anomalias en linea media, como hendidura facial y encefalocele. Dada la asociacion con trisomias 18 y
13, se recomienda la consulta genética. La mayoria de estos casos son esporadicos y el riesgo de recurrencia es
bajo. El pronostico de este trastorno es malo.® Con base en los 60 casos revisados por Tayoma, el sindrome se
clasifica como completo o incompleto seglin el nimero de malformaciones presentes.”” Diagnodstico definitivo
de clase 1 y estan presentes los cinco defectos. Diagndstico probable de clase 2, si estan presentes los cuatro
defectos: defectos intracardiacos y de la pared abdominal ventral. Clase 3: expresion incompleta, con diversas
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combinaciones de defectos presentes e incluye una anomalia esternal.

En nuestro caso clinico lo clasificamos en la forma clase 2 del sindrome debido a la presencia gran defecto de
la pared toracoabdominal anterior, un cordén distorsionado en la regién del ombligo debido a un onfalocele,
corazon fuera de la cavidad toracica y presencia de defectos en el diafragma, higado y asas intestinales fuera de
la cavidad abdominal. Nuestro caso tuvo un pronostico desfavorable, en concordancia con la literatura la cual
sugiere que la mortalidad es mayor en los recién nacidos con forma completa y anomalias cardiacas adicionales
asociadas.!”!V E] diagndstico prenatal es fundamental una destreza en la realizacion de la ecografia obstétrica y
diagnosticarse incluso a las 10 semanas de gestacion utilizando la ecografia de imagenes bidimensionales (2D)
tradicional; en cuya etapa un onfalocele y una ectopia cordis son hallazgos comunes.>'*!'¥) En Bolivia no todos
los establecimientos de salud, cuentan con equipos de ecografia de alta resolucion con nuevas tecnologias como
el 3D o0 4D y especialistas afines a la sonografia obstétrica, la evaluacion ecografica, lo que limita el acceso a un
diagnoéstico temprano en areas rurales. En nuestro caso, la paciente no recibié una ecografia durante el primer
trimestre del embarazo, lo que retraso el diagnostico hasta la semana 24,3 de gestacion. Este retraso subraya la
importancia de mejorar el acceso a tecnologias de imagenologia en regiones con recursos limitados. El manejo y
el prondstico del caso dependen del tamafio del defecto de la pared abdominal y las anomalias asociadas. Después
del diagnostico prenatal, se puede ofrecer la interrupcion del embarazo en casos graves, cuando la amniocentesis
muestra un cariotipo anormal.!!*>!9

CONCLUSIONES

El caso que presentamos, pone en evidencia la importancia del diagndstico prenatal temprano, incluso en entornos
con recursos limitados. A pesar de la falta de acceso a estudios de mayor complejidad, el uso adecuado de la
ecografia, combinado con la experticia del operador, permiti6 identificar esta malformacion congénita compleja
en una etapa temprana. Este hallazgo subraya el papel fundamental que desempefian tanto la tecnologia accesible
como la capacitacion continua de los profesionales de la salud en la deteccion de anomalias fetales. La identificacion
oportuna de condiciones como la Pentalogia de Cantrel, no solo facilita el asesoramiento multidisciplinario a la
gestante y su familia, sino que también abre la posibilidad de tomar decisiones informadas, incluyendo la opcion de
interrupcion del embarazo antes del periodo de viabilidad, si asi lo consideran los padres. Aumentar la conciencia
sobre esta rara condicion entre obstetras, imagenologos y ecografistas es esencial para mejorar la capacidad de
diagnoéstico temprano. En casos graves, como el nuestro, donde el prondstico es generalmente desfavorable, un
diagnoéstico temprano puede preparar mejor a las familias emocional y psicologicamente, ademas de permitirles
considerar todas las opciones posibles con la debida orientacion ética y médica.
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