Cantrell Pentalojisi: Olgu Sunumu

PENTALOGY OF CANTRELL : CASE REPORT
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Ozet

Amag: Cantrell pentalojili bir olgunun ultrasonografik olarak
tespit edilmesi.

Olgu sunumu: Cantrell pentalojisi peritoneoperikardiyal diafram
hernisidir. Sternum  ve abdominal duvardaki defekt
primordial mesodermal yapilarin yanlig gelismesi sonucunda
ortaya ¢ikmaktadir. Bu makalede, 17. gestasyonel haftada,
genis omfalosel, abdominal ektopia kordis ve kongenital
kardiak anomali tespiti ile Cantrell Pentalojisinden kusku-
landigimiz ve terminasyonundan sonra bunun patolojik ince-
leme ile dogrulandigi, kraniorasisizis gibi bir noral tiip
defektinin eslik ettigi bir olgu sunulmaktadir.

Sonuc¢: Dikkatli erken ultrasonografik inceleme ile Cantrell
pentalojisi teshis edilebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Cantrell pentalojisi, Ektopia kordis,
Omfalosel

T Klin Jinekol Obst 2003, 13:325-328

Summary

Aim: To investigate a case of pentalogy of Cantrell by ultrasound.

Case report: Pentalogy of Cantrell is a disease characterized by
diaphragmatic hernia. It occurs because of the defective de-
velopment of primordial sternal and abdominal wall. We re-
port a case of pentalogy of Cantrell, diagnosed at 17" gesta-
tional age by a large omphalocele, abdominal ectopia cordis
and congenital heart anomaly and accompanied by a neural
defect as craniorachisis; diagnosis of which is verified by
pathologic analysis after termination.

Conclusion: Pentalogy of Cantrell can be diagnosed by early
attentive ultrasonographic investigation.

Key Words: Pentalogy of Cantrell, Ectopia cordis,
Omphalocele
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Cantrell pentalojisi, Cantrell-Haller-Ravitsch Sendro-
mu olarak da adlandirilan peritoneoperikardiyal diafram
hernisidir. Tlk olarak 1958 yilinda Cantrell ve arkadaslar
tarafindan, 5 olguluk bir seride; abdominal duvar, sternum,
diafram, perikard ve kalpde anormal bulgular ile tanim-
lanmistir (1). Pentalojiyi meydana getiren patolojiler:

1) Supra-umblikal abdominal duvarda orta hat
defekti,

ii). Diafragma anterior parcasinda yetmezlik,
iii). Sternum alt ucunda defekt ,

iv). Diafragmatik perikardiyumun yoklugu,
v). Konjenital kalp bozukluklaridir.

Prevalans konusunda yeterli bilgi yoktur. Mevcut
olgularda erkek kiz orani 1:1°dir. Sternum ve abdominal
duvardaki defekt primordial mesodermal yapilarin yanlis
gelismesi sonucunda ortaya ¢ikmaktadir. Diafragmatik ve
perikardial defekt, transvers septumun gelismesindeki
parsiyel ve total kapanma bozuklugu nedeniyledir. Buna
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kargin, kardiak anomaliler epimyokardiyumun yanlig
gelismesinin sonucudur (2). Viicudun kapanmasi, viicut
sap1 harig, 6. gestasyonel haftada sonlanmaktadir. Viicut
sapinda ise umblical damarlar, allantois, ekstraembriyonik
¢Olom, omfalomezenterik kanal bulunmaktadir.
Ektomezodermik viicut kivrimlari (2 lateral, 1 kranial ve 1
kaudal) tam olarak gelisip birlesmemektedir. Lateral
kivrimlarin  gelismemesi sonucunda 5-6. gestasyonel
haftada izole omfaloseller olusurken, kranial kivrimin
gelismemesi sonucunda ise pentalojiyi olusturan diger
patolojiler olusmaktadir (3). Patolojiyi baslatan etkenin,
gebeligin 28 ile 32. giinleri arasinda diaframin transvers
septumunun olusmamasi nedeniyle, ¢ift lateral abdominal
mezoderm  kivrimlarinin  ventromediale  gdgiiniin
gerceklesmemesi oldugu sanilmaktadir. Bu embriyolojik
defektler sonrasinda pentaloji meydana gelmektedir (4).

Bu makalede, 17. gestasyonel haftada, genis
omfalosel, abdominal ektopia kordis ve kongenital kardiak
anomali tespiti ile Cantrell Pentalojisinden
kuskulandigimiz ve terminasyonundan sonra bunun
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patolojik inceleme ile dogrulandigi, kraniorasisizis gibi bir
noral tiip defektinin eslik ettigi bir olgu sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Aile anamnezinde herhangi bir 6zellik bulunmayan
26 yasinda, 4 yillik evli; 7 gravida, 1 parite ve 5 abortusu
olan; son adet tarihi bilinmeyen bu gebeliginde anensefali
tanis1 ile merkezimize refere edilen anne, arastirilmak
iizere klinigimize kabul edildi. Yasayan ¢ocugu olmayan
ve esiyle akrabaligi bulunmayan hastanin ilk gebeligi 28.
gestasyonel haftada néral tiip defekti nedeniyle termine
edilmis, daha sonraki iki gebeligi ise 12. ve 14.
gestasyonel haftalarda spontan abortusla sonuglanmistir.
Takip eden gebelikleri ise sirastyla 16., 16. ve 18.
gestasyonel haftalarda tespit edilen fakat tanilan
belirlenemeyen fetal anomali nedeniyle tibbi tahliye ile
sonlandirilmistir. Hastanin klinigimizde yapilan rutin
biyokimya tetkikleri normal sonu¢landi. Kan sayiminda
hemoglobin diizeyi 10 gr/dL bulunarak normalin altinda
oldugu goriildii. Annenin kan grubu B Rh (+), esinin kan
grubu da AB Rh (+) olarak tespit edildi. Rubella IgM (-),
CMV IgM (-) bulundu. Anne ve babanin yapilan
kromozom analizlerinde sirasiyla 46XX ve 46XY
kromozom yapilariyla normal G-band yapilar: saptanarak
genetik olarak normal olduklart goriildii.

Yapilan ultrasonografik incelemede plasenta posterior
duvarda, grade 1 ve amnion sivisi normal olarak tespit
edildi. Noral tiiplin kraniyal boliimiiniin, 25. embriyolojik
giinde kapanmamasi sonucunda, telensefalonun ve kafatasi
kemiklerinin gelismemesine bagli olarak olusan anensefali
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ve noral tiipiin kaudal kisminin 27. giinde kapanmamasinin
en agir formu olan rasisizis’in bir arada oldugu
kraniorasisizis patolojisinin mevcut oldugu ilk tespit edilen
gozlemdi. Kranial kemik cati, serebral hemisferler,
diensefalon yapilari, orta hat olugsumlari, beyin sap1 ve
diger intrakranial yapilar izlenmedi. Sadece yiiz ve frontal
kemiklerinin olusturdugu anensefaliye 0Ozgii gozlik
seklindeki orbita ¢ukurlart belirgin olarak izlendi. Kolumna
vertebralisin uzunlugu vertebra sayisindaki azalmaya bagl
olarak kisalmisti ve tiim uzunlugu boyunca agtk olarak
izlenmekteydi. Sadece servikodorsal vertebralar hizasinda
anjiomatdz stroma ve bir miktar da noral dokudan ibaret
olabilecek, herhangi bir zarla cevrili olmayan yumusak
doku kitlesi izlendi (Sekil 1a). Patolojik incelemede noral
dokuya rastlanmadigi rapor edildi.

Fetal batinin incelenmesinde; karaciger sag ve sol
loblarinin, fetal bagirsaklarin ve abdominal bosluk
yerlesimli ektopia kordisin, batin i¢i damarlarla beraber
amniyoperitoneal bir membran ile kapli olarak karin 6n
duvardan disartya dogru protriide oldugu goriildii (Sekil
1b). Bu olusumlarin aralarinda, omentum ince bir band
halinde izlendi. Amnioperitoneal membran ile kapli olan
omfalosel kesesi, bir taraftan da umblikal kord ile devam
etmekteydi. Umblikal kordun tek umblikal arter icerdigi
gozlendi (Sekil 1c). Genis olan omfalosel kesesinin
icerisinde; yer degistirmis kalbin de gdzlenmesi,
omfaloselin, abdominal ektopia kordis ile beraberligini
gosterdi. Ektopik kalbin degerlendirilmesinde, dort kadran
goriintiisiinin  olmadig1 tespit edildi. Tek ventrikiil ile
beraber diger anormal kardiak bulgularin eslik ettigi
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Sekil 2a. Cantrell pentalojili olgunun anterior goriiniimi

diisiiniildii; fakat gebelik haftasinin kiiciik olmasi ve karin
boslugunda karacigere yakin komsuluk halindeki kalbin
ana damarlarindaki rotasyonlar nedeniyle, mevcut patoloji
ultrasonografik olarak tanimlanamadi.

Ust ekstremiteler ve bir alt ekstremite distal uclaria
kadar normaldi. Bir taraf alt ekstremitede talipes
equinovarus mevcuttu. Amniotik bant sendromu igin
karakteristik olabilecek herhangi bir destriiktif lezyona
rastlanmadi.

Biparietal c¢ap (BPD) olgiimii gerceklestirilemedi,
fetal miad tayininde femur uzunlugu (FL) 6l¢iimii (24mm)
yapilarak fetiisiin 17 hafta 1 giinlik oldugu tespit edildi.
Genis omfalosel, abdominal ektopia kordis ve konjenital
kardiak anomali nedeniyle, olgunun ndral tiip defekti ile
kombine olmus Cantrell Pentalojisi olabilecegi diisiiniildii.
Aile bilgilendirilip onay alindiktan sonra gebeligin
terminasyona karar verildi. Terminasyondan sonraki
makroskopik bulgular (Sekil 2a,2b) ve yapilan fetal
patolojik degerlendirme sonografik bulgulari
desteklemekteydi.

Olgularin  prognozu anomalilerin giddetine bagh
olacaktir. Dogum sirasinda organ riiptiirii, konjestif kalp
yetmezligi, kardiorespiratuar  zorluk ve  kardiak
kompresyon gibi komplikasyonlar beklenmelidir. Cogu
hastada basit bir omfalosel gibi goriinen lezyonun cerrahi
diizeltilmesine  gidildiginde, sonradan bu vakalarda
Cantrell pentalojisi oldugu bulunmustur (6). Toyama’nin
1972 yilinda yaptig1 literatiir taramasinda (bes defektin
tiimiiniiniin de mevcut oldugu) Cantrell pentalojili 36 hasta
arastirilmig; hastalarin  21’inin  (%58) dogumda veya
yasamin ilk ay1 igerisinde oldiikleri goriilmiistiir. Bu 21
bebegin 9’unda (%43) yarik dudak, yarik damak, pes
ekinovarus, kolonun malrotasyonu, hidrosefali, anensefali
ve tanimlanamayan bas ve yiiz anomalileri izlenmistir.
Kalan 15 bebekten sadece 2’si (%14) neonatal periyodda
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Sekil 2b. Cantrell pentalojili olgunun posterior goriiniimii

sag kalabilmislerdir (7).

Cantrell pentalojisinde mevcut olan intrensek
nedenlerin muhtemelen heterojen olmasinin  yanisira
kromozomal anomalilerinde etiyolojide rol aldiklar
distiniilmektedir. Normal kromozom yapisina sahip
olgular rapor edilmigse de, pek ¢ok Cantrell pentalojisi
olgusunda 46XX-17q+, 45X/46XX, Trizomi 18 ve Trizomi
13 gibi farkli kromozom anomalilerinin mevcudiyeti
goriilmiigtiir. En sik rastlanan ise, Trizomi 13 ve Trizomi
18°dir. Bu olgularda genetik danisma 6nemlidir. Normal
kromozom yapisina sahip Cantrell pentalojisi sporadiktir
ve gozardi edilebilecek rekiirrens riskine sahiptir. Buna
karsin pentaloji ile beraber olabilen bazi kromozom
anomalilerinin rekiirrensi yapilarinda vardir ve dikkate
alinmasmni  gerektirecek kadar yiiksektir (8). Biz,
olgumuzda fetal karyotip tayinini, teknik nedenlerle
gergekletiremedik.

Cantrell pentalojisi, prenatal donemde ultrasonografik
olarak, karin on duvari defektinin neden oldugu
torakoabdominal organlarin evantrasyonunu igeren genis
omfalosel ile ektopia kordisin birlikteligi halinde
diisiiniilmelidir. Omfalosel kesesi; karaciger, bagirsaklar ve
biiyiik damarlari i¢ine almaktadir. Abdominal veya torakal
ektopia kordis, olgularin ikinci majoér bulgusudur. Bunun
tespiti igin, basit omfalosel oldugu diisiiniilen olgularda;
kalbin yeri, pozisyonu ve intra-kardiak defektler mutlaka
detaylt olarak arastirilmalidir. Bu esnada pentalojinin
Ozelliklerinden olan kongenital kardiak defektler de
taninabilir. Pentalojinin kongenital kardiak bozukluklart
basligi altinda; ventrikiiler septal defekt (%100), atrial
septal defekt (%53), fallot tetralojisi (%20) ve sol
ventrikiiler divertikiil (%20) bulunmaktadir. Cift damar
cikisht sag ventrikiil, pulmoner stenozis, ¢ift tarafli vena
cava superior gibi kardiak patolojilere de rastlanmaktadir
(2). Kardiak patolojilerin farkli kombinasyonlarmnin
hepsinde de ventrikiiler septal defekt mutlaka vardir (4).
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Sonografi ile batin orta hat defektinin supra-umblikal
yerlesimi ayirt edilemez. Diafragma, sternum ve perikardi
ilgilendiren patolojiler ise ultrasonografik olarak direkt
tespit edilemezler, ancak bu defektlerin sonucunda gelisen
torakoabdominal ektopia kordis taninabilir. Pentalojiye tek
umblikal arter, plevral ve perikardial eflizyon gibi
patolojiler de eslik edebilir (9).

Toyama, Ghidini ve arkadaglari (5,7) yaptiklar
literatiir taramasinda, Cantrell pentalojisi oldugu teyid
edilen 58 olgunun 5’inde santral sinir sistemi veya
craniofasial ~malformasyonlarin  birlikteli§inin ~ rapor
edildigini goérmislerdir. Bu malformasyonlar anensefali,
meningosel, sefalosel, hidrosefali ve tanimlanamayan bas
ve yiiz anomalileridir. Bir olguda da eksansefali rapor
edilmistir (5,7).

Ultrasonografik incelemede tespit edilen patoloji,
Cantrell pentalojisinin kriterlerinden olan; igerisinde
karacigerin, ince ve kalin barsaklarin mevcut oldugu
genis bir omfalosel ve ektopia kordisin birlikteligidir.
Ektopia kordis; sternum alt ug¢ defektinin, anterior
diafragma pargasmin ve diafragmatik perikardin
olmamasi sonucunda gelisen anatomik lokalizasyonunu
kaybetmis olarak izlenen kalbin olusturdugu sonografik
bir bulgudur. Genis torakoabdominal kanal boyunca kalp
degisik seviyelerde izlenebilir. Ektopik kalp tamamen
goglis  kafesi  disinda, karaciger komsulugunda
izlenebilecegi gibi, sadece sternumdaki defekt nedeniyle
olan agikliktan disariya dogru ¢ikinti yapmis sekilde de
izlenebilir. Kalbin apeksi yar1 seffaf bir zar ile
ortiilmiistiir. Tanis1 en erken 17. gestasyonel haftada
yapilmistir  (6) ancak daha da erken yapilmas:
miimkiindiir.

Ayirict tanida goz oniine alinmasi gereken patolojiler,
izole torasik ektopia kordis veya ektopia kordis ile assosiye
olan amniotik band sendromu ve viicut sap1 anomalisi
sendromudur. Amniotik band sendromu i¢in tipik olan
destriikte edici defektlerin pentalojide olmamas1 ve
abdominal organlarla, ektopik kalbin iginde oldugu
kesenin; viicut sapmnin (umblikal kordun) igine dogru
deplase olmas1 Cantrell pentalojisinin diger iki sendromdan
ayird edilmesinde yararli bir bulgudur (10).

1993 yilinda pediatrik cerrahlarin 18 aylik doneme
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kadar yasattiklar1 Fallot tetralojisiyle beraber olan bir
Cantrell pentalojisi olgusu yayinlanmistir (4). Ayni yayinda,
her 10 aileden 5’inde mevcut patolojinin bilinen Oliimciil
yapisl nedeniyle terminasyon karar verildigi
sOylenmektedir.

Basarili onarmmi olan olgular literatiirdeki sayisinin
artmasi, multiple gebelik kayiplari olan kiymetli bebek
konumundaki Cantrell pentalojili fetuslarin daha olumlu
kosullarda pediatrik cerrahlara teslim edilmesini saglayabilir.
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