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OZET

Amag: 20. gebelik haftasinda prenatal tanisi konan ve postmortem otopsi ile dogrulanan, noral tiip defektinin eslik
ettigi Cantrell Pentalojisi olgusunu sunmak.

Olgu: Sternum alti ve anterior diyafragmada defekt ile meydana gelen omfalosel, perikardiyumun yoklugu ve kalp
anomalisi ile seyreden bu sendromun prenatal donemde yapilan ultrasonografisinde; ensefalosel ve kalbi de (tam
atrio-ventrikiiler septal defekt ile) i¢ine alan biiyiik bir omfalosel izlendi. Gebelik dykiistinde herhangi bir ila¢ alim,
akraba evliligi veya toksik maddeye maruz kalma tespit edilmedi. Bu malformasyonun yasamla bagdasmamasi
nedeniyle aileye bilgi verildi. Yazili bilgilendirilmis onam alindiktan sonra gebelik indiiklenerek vajinal yoldan termine
edildi. Dogumu takiben yapilan postmortem genetik incelemede prenatal tant dogrulandi.

Sonug: Ultrasonografi ile omfalosel tanisi kolaylikla konulabilmekte olup, buna kalp anomalilerinin eslik ettigi
olgularda Cantrell Pentalojisi hatirlanmalidir. Ensefalosel ve diger tip néral tiip defektleri bu hastaliga olduk¢a nadir
eslik etmekte olup literatiirde 20°den az vaka bildirilmistir.
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SUMMARY

A PRENATALLY DIAGNOSED PENTALOGY OF CANTRELL CASE WITH ENCEPHALOCE:
A RARE VARIANT

Aim: The aim of this study is to present a prenatally diagnosed and postnatally confirmed Pentalogy of Cantrell case
also with neural tube defect.

Case: Characteristic features of Cantrell Pentalogy are omphalocele due to the defect of anterior diaphragm and
lower sternum, absence of pericardium and cardiac anomaly. We are presenting a case with encephalocele and
omphalocele containing the heart anomaly with atrioventricular septal defect detected during prenatal ultrasonography.
There is no consanguinity and history of drug usage or toxin exposure during pregnancy. As these malformations
cause a very low chance of survival, pregnancy was terminated after an informed consent. Postmortem genetic

evaluation of the fetus confirmed the prenatal findings.
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Conclusion: It is easy to diagnose omphalocele during pregnancy but if it associates with heart anomalies, Cantrell

Pentalogy must be remembered. Encephalocele and other types of neural tube defects very rarely associate with this

disorder and there were fewer than 20 cases reported in the literature.
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GIRiS[

Cantrell Pentalojisi (CP), abdominal duvar
defektlerinin sik rastlanmayan bir sekli olup baglica
bes anomaliyi igerir; orta hat epigastrik abdominal
duvar defekti, alt sternum defekti 6n diafragma defekti,

perikardiyal diyafragmadefekti ve kalp anomalisi. [

Bu bulgularin varligi ilk olarak 1958 yilinda
Cantrell tarafindan tanimlanmugtir(D. [1

Sendromun sik rastlanilmamasi sebebi ile insidansi
hakkinda yorum yapmak gii¢ olmakla beraber, Carmi
ve ark. kardiyovaskiiler anomalileri taramaya yonelik
popiilasyon tabanli yaptiklari ¢alismada, her iki
cinsiyetin sendromdan ayni oranda etkilendigini
gostermisler ve sikligini yaklagik 5.5/1.000.000 olarak
bildirmislerdir®. [

Cantrell bu sendromun 2 gruba ayrilan defektler
sonucu meydana geldigini ifade etmistir(1). Birinci
grup; mezoderme ait yapilarin gelismemesi sebebiyle
meydana gelen diyafragma, perikardiyum ve
intrakardiyak defektlerden olusmustur. Diyafragma
defekti transvers septumun gelismemesi, perikardiyal
defekt transvers septuma komsu somatik mezodermin
gelismemesi ve intrakardiyak defektler ise epi-
myokardiyuma ait anormal geligim sonucu olusmustur.
fkinci grup ise periprimordiyal yapilarin ventral
migrasyonunda eksiklik sonucu meydana gelen sternal
defekt ve epigastrik omfaloselden olusur.l

CP’de siklikla en goriiniir patoloji omfalosel
olurken bazen de rektus diastazi ile smirlt kalabilir.
On diyafragma defekti ve perikardiyal defektleri
prenatal tespit edebilmek miimkiin olmakla beraber,
epigastrik omfalosel, alt sternal defekt ve intrakardiyak
defektleri tespit edebilmek daha kolaydir(3).[]

Bir bagka bulgu izlenmese dahi epigastrik
omfalosel ile prezente olan fetiislerde, 6zellikle kardiyak
anomalilerin eslik ettigi olgularda CP ydniinden
aragtirma yapilmalidir. Omfalosel, karaciger, mide ve
fetal kalbin bazi boliimlerini i¢ine alabilecegi kadar
biiyiik olabilecegi gibi, sadece rektus kasi defektinin

eslik ettigi ventral herni seklinde sinirli olabilir. [
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Noral tiip defekti bu sendromla birlikte nadirde
olsa rapor edilmistir. Literatiirdeki olgu sayis1 20’nin
altindadirG.9-11 ]

Amacimiz, abdominal duvar defektlerinin sik
rastlanilmayan bu formuna ait vaka sunumunu prenatal
ve postnatal bulgular ile literatiir esliginde tartigmaktir.

OLGUL

22 yasinda, G1 PO ve gebeligin 20. haftasinda
anensefali 6n tanisi ile antenatal klinigine refere edilen
olgunun yapilan obstetrik ultrasonografisinde (ALOKA
4000 Prosound, Aloka Co., Ltd., Tokyo, 3-7 MHz); fetiise
ait biometrik 6lg¢timler haftasi ile uyumluydu. Batin ve
toraksin degerlendirmesinde; mide, karaciger, bagirsak
anslarinin ve kalbin eslik ettigi biiyiik bir karmn 6n duvar
defekti izlendi (Resim 1). Fetal ekokardiyografide; situs
solitus, atriyo-ventrikiiler ve ventrikiilo-arteriyel baglantinin
konkordant yapida oldugu, mitral ve trikiispit kapaklarin
normal morfolojik yapida olmakla beraber biiyiik bir
atriyo-ventrikiiler septal defektin (AVSD) varlig1 izlendi
(Resim 2). Kraniyal yapilarin degerlendirilmesi sirasinda
posterior ensefalosel tespit edildi. Oykiide ilag alimi,
toksik ajan maruziyeti veya akraba evliligi gibi etyolojide
etkili olabilecek bulgu tespit edilemedi.

Resim 1: Omfalosel kesesi icinde yer alan kalpte izlenen atriyoven-

trikiiler septal defekt (okla gosterilmis).



Resim 2: Karaciger ve kalbin izlendigi omfalosel kesesi (kirmizi ok)

ve kalbin sistolii sirasinda ventrikiiler septal defektin gozlenmesi

(mavi ok).D

Tim bu patolojik komponentlerin bir araya
getirilmesi ile Cantrell Pentalojisi (CP) tanist kondu.
Aile CP bulgularina ek olarak yasam sansini etkileyen
ensefalosel bulgusu nedeni ile karyotip tayini igin
girisimsel miidahaleye izin vermedi. Verilen genetik
danigma sonrasi, ailenin yazili onami alindiktan sonra

gebeligin indiiklenmesiyle 400 gr kiz bebek dogurtuldu.
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Sekil 3: Cantrell pentalojisi olan fetiisiin nden goriiniimii.l
Postmortem yapilan genetik degerlendirme ve

otopsi ile prenatal tant dogrulandi (Resim 3, 4). Yapilan
degerlendirmede yaklasik 20 haftalik geligim gosteren

Prenatal tanis1 konmusg Cantrell pentalojisi olgusu

fetiiste ensefaloselin yerlesim ve biiyiikliigiine bagh
olarak agir mikrosefali, propitotik gozler, kalin dudaklar,
diisiik ve agag1 dogru katlanmig kulaklar, {ist oksipital
yerlesimli ensefalosel, agir kifoskolyoz, omfalosel,
ektopia kordis, bilateral ekin deformitesi tespit edildi.
Muayene bulgulari ensefaloselin eslik ettigi bir Cantrell

Pentalojisi ile uyumluydu.

Sekil 4: Cantrell Pentalojisi bulgularina ek olarak ensefaloselin

eslik ettigi sagittal goriiniim.

TARTISMAL

CP’nin tanis1 omfalosel ile kolaylikla konabilecegi
gibi, ayirici tanida olguda tespit edilen ek anomaliler
ve nadir bulgular tan1y1 karmasik hale getirebilir. [0

Ayiricl tanida Cantrell pentalojisiyle en sik
karistirtlan durumlar ektopia kordis (EK), basit
omfalosel, amniotik bant sendromu ve limb body wall
(LBW) defektidir. [

Ayiricer tanida ilk akla gelebilecek EK olgulari
torako-abdominal, servikal ve torasik olmak tizere iig
tiptir. EK’de hemen her zaman kalp anomalisi mevcut
olmakla beraber tam veya tam olmayan sternal defekt
de mevcuttur. Bununla birlikte CP’de goriilen
perikardiyal, diyafragmatik ve abdominal duvar
defektleri EK olgularinda izlenmez. Bu sebeple torako-
abdominal defektlere eslik eden EK olgular gercekte
CP tanisint alir. CP ve EK arasindaki diger bir ortak
bulgu da, her iki anomaliye kalp defektlerinin eslik
etmesidir(1-0)(Tablo I). Olgumuzda biiyiik bir abdomen
on duvar defekti (mide, karaciger, bagirsak anslari ve
kalbi igceren) mevcut olup, kalpte de AVSD (atriyo-
ventrikiiler septal defekt) vardi.
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Tablo I: Cantrell Pentalojisinde izlenen kalp anomalileri. I

Kalp Anomalisill %
ventrikiiler septal defektl] 37.5
atrioseptal defektll 20

pulmoner stenozisll 12.5
Fallot tetralojisill 7.5
sol ventrikiiler divertikiilim[ 7.5
vendz doniis anomalisi (Vena Kava)ll 7.5
trikiispid atrezisill 2.3
trunkus arteriozus[l 23
pulmoner vendz déniis anomalisill 23

Ek olarak, kalbin batin 6n duvarinin disinda yer
almasi ile de vakamiz basit bir omfalosel olgusu
olmaktan ¢ikiyordu.ll

CP olgularinda spinal anomaliler, kifoskolyoz ve
klinodaktili sik izlenmekle beraber, kraniyo-fasiyel
anomaliler de (yarik dudak ve/veya damak, ensefalosel)
unutulmamalidir(?). Carmi ve ark yarik damak ve/veya
dudak, ensefalosel bulgularinin orta hat ventral
defektleri oldugunu ve CP ile iligkisini 6ne stirmiislerdir
(3). Olgumuzda da CP’nin bulgularina ek olarak
ensefalosel mevcut idi. Ancak néral tiip defektinin bir
¢ok formu olmasina karsin bu sendromla birlikteligi
nadirdir-10-12) ]

Ayiricl tanida yer alan amniyotik bant ve LBW nin
bu sendromdan ayrilmasi ultrasonografide, ekstremite
defektlerinin izlenmemesi ve fetiisiin plasentaya yapisik
olmamasi ile yapildi.[

CP’de prognoz genellikle intrakardiyak anomalinin
tipine ve CP bulgularina ait olmayan ek anomali
varliklariyla iligkilidir(®).0

Kromozom analizi CP’de dahil olmak tizere
omfaloselin eslik ettigi tiim durumlarda onerilmelidir.
Bununla birlikte, olgumuzda CP bulgularina ek olarak
yasam siiresini etkileyen major bir malformasyon
sebebi ile (ensefalosel), aile gebeligin devamina ve
kromozom tayini i¢in girisimsel miidahaleye izin
vermedi. [

CP bulgular1 disinda prognozu etkileyebilecek
bir ek bulgusu olmayan olgularda dogum sonrasi cerrahi
diisiiniliirken, ek major bulgularin (ensefalosel vb.)
eslik ettigi olgularda aileye terminasyon segenegi
sunulmalidir.[

CP olgularinin baslica sporadik oldugu diisiiniil-
mekle beraber, Carmi ve ark. Xq22-q27 nolu
kromozomlardaki genetik baglantiy1 isaret ederek X’e
bagli gecisten bahsetmistir(®). Ek olarak, torako-
abdominal sendroma ait genlerin de Xq25-q26.1
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bolgesinde lokalize oldugu gosterilmistir(.0
Olgumuzda aile onay1 olmadigi i¢in laboratuar
diizeyinde genetik caliyma yapilamamis olup, aileye
takip eden gebeliklerinde diisiik oranda da olsa rekiirrens
agisindan gebeligin 12. haftasinda fetiise batin 6n
duvari degerlendirilmesi yaptirmasi onerilmistir.[
Sonug olarak, omfalosel ve kalp anomalisinin
birlikte eslik ettigi olgularda akla Cantrell Pentalojisi
gelmelidir. Olgunun prognozu agisindan kromozomal
degerlendirme, ek ultrasonografik belirtegler veya
malformasyonlar aranmalidir. Olgumuz, ensefaloselin
eslik ettigi nadir bir varyant olmasi nedeniyle

bildirilmistir.
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