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Ozet

Cantrell pentalojisi; orta hat supra-umbilikal karin 6n yiizii defekti, sternum alt ucu defekti, perikardin

diafragma yiiziiniin olmayisi,

diafragma on yiiz eksikligi

ve cesitli intrakardiak anomaliler ile

tanimlanmistir. 28 yasinda G1P0 olan hastada gebeliginin 16. haftasinda yapilan obstetrik ultrasonografide
batin ve toraks 6n duvari izlenmemistir, kalp ve karacigerin orta hat defektinden protriize oldugu tespit
edilmistir. Ayrica vertebral kolonda ileri derecede sekil bozuklugu ve bilateral ‘club foot’ goriilmiistiir, sol
iist ekstremite izlenememistir. Cantrell’s sendromu’nun etiyolojisi kesin olarak bilinmemekle birlikte bu
sendromun komponentlerinin, embriyolojik donemde mezodermal defektlere sekonder olarak gelistigi

diigiiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Cantrell sendromu, kardiak malformasyon, lordokifoskolyoz, omfalosel

Cantrell sendromu- pentalojisi nadir torako-
abdominal gelisim bozuklugu olup, ilk olarak
1958 yilinda Cantrell (1) ve arkadaglar1 tarafindan
tanimlanmistir ve abdominal duvar, diafragma,
perikardium, sternum ve kalp defektlerini igerir.
Sendrom; orta hat supra-umbilikal karin 6n yiizii
defekti, sternum alt ucu defekti, perikardin
diafragma yiiziiniin olmayisi, diafragma on yiiz
eksikligi ve cesitli intrakardiak anomaliler ile
tanimlanmistir (1, 2). Sendromda tanimlanan
anomalilerde farkliliklar olabildigi gibi literatiirde
sendroma eslik eden degisik anomalilerde
bildirilmistir. Sternum alt ucu ile gobek iistii orta
hat batin duvar1 defektleri, bunlara eslik eden
diafragma ve perikard 6n yiiz defektleri sendroma
0zglin anomaliler grubu olarak tanimlanmaktadir
(2). Ayirict tanida ektopia kordis, basit omfalosel,
amniotik bant sendromu ve limb body wall
(LBW) defekti distiniilmelidir (3).

Cantrell sendromu oldukga nadir goriilmektedir,
prevelanst 1/65.000-1/200.000 dogumda olarak
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bildirilmistir (4). Antenatal sonografide ektopia
kordis’in gdosterilmesiyle erken taniya imkan
verebilir, fakat minor defektlerde bu tani detayl
incelemeyi gerektirebilir (2). Bu olgu sunumunda,
16. gebelik haftada ultrasonografik olarak
Cantrell sendromu tanisi konan olgunun literatiir
esliginde sunulmasi amacglanmistir.

Olgu Sunumu

28 yasinda, 5 yillik evli olan hasta G1P0’ dur.
Son adet tarihine gore 16 haftalik gebe olan
hastanin yapilan obstetrik ultrasonografisinde,
fetusta batin ve toraks on duvari izlenmemistir,
kalp ve karacigerin orta hat defektin’den genis
supraumbilikal omfaloselden disar1  ¢iktig,
vertebral kolonda ileri derecede sekil bozuklugu
(torako-lumbar) ve  bilateral ‘club  foot’
izlenmistir. Sol st ekstremite ise izlenmemistir
(Resim- 1A, 1B, 2). Ultrasonografik bulgular
Cantrell pentalojisini desteklemekteydi. Aileye
genetik ve obstetrik danigma verildi. Aile belirsiz
prognoz ve diisik survi nedeniyle gebelik
terminasyonu istedi. Terminasyon planlanarak
klinige yatirilan hastaya amniosentez yapildi ve
200 mcg misoprostol/6 saat vaginal uygulamayla

indiiksiyona  baslandi. Hasta indiiksiyon
baslangicindan 16 saat sonra miidahaleli ge¢ abort
etti. Abort sonrasi fetusta yapilan gross

incelemede supraumblikal batin 6n duvar1 ve
toraks 6n duvarini i¢ine alan orta hat defekti kalp
ve batin i¢i organlarin bu defekten disar1 protriize
oldugu, bilateral yarik dudak-yarik damak
deformitesi, bilateral alt ve iist ekstremitede sekil
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bozuklugu izlenmistir (Resim-2). Amniosentez
materyalinden yapilan kromozom analizi 46 XX
olarak  rapor edilmistir.  Abortus sonrasi

takiplerinde anormal bulgu tespit edilmeyen hasta
taburcu edilmistir.

Resim 1A. Olgunun ultrasonografik goriintiisii: Batin ve
toraks On duvari defekti, umbilikal kordu (yonii asagi ok)
i¢ine alan genis omfalosel (yildiz isareti), omfalosel i¢inde
karaciger(iki yildiz) ve kalp ( yonii saga ok) disarida
izlenmektedir.

Resim 1B. Olgudaki vertebral anomalinin ultrasonografik
goriintiisii; torako- lumbar bolgede lordokifoscoliosis (ok
isareti) izlenmektedir.

Tartisma

Toyama ve ark.’t 1972 yilinda Cantrell
pentalojisini 3 siifa ayirmistir: Grup 1; tim
defektlerin bir arada olmasi, grup 2; sadece 4
defektin goriillmesi, grup 3 ise defektlerin ¢esitli
kombinasyonlarda inkomplet olarak goriilmesi
olarak tamimlanmistir (5). Bizim olgumuzda
sendrom icin Ozglin olan bes anomali ve
malformasyonun tamami saptanmistir.

Cantrell sendromunun gercek etyolojisi tam
olarak bilinmemekle beraber, patogenezinde

embriyonik hayatin 14. ve 18. giinlerinde intra
embriyonik mesodermin ventromedial ydnde
migrasyonunda  yetersizlik  sonucu  oldugu
distiniilmektedir. Bu nedenle saptanan orta hat,
sternum ve diafragma defektleri mesoderm
migrasyonun yetersizligi sonucu olusmaktadir
(6). Abdominal duvar ve sternum gelisimindeki
defekt ise mezoderm gelisimindeki bozulma ile
olusur ve farkli bir mekanizma sonucu
mezodermin ventral migrasyonunun
basarisizligindan kaynaklanir. Bildirilen olgularin
¢ogu sporadik olmakla beraber, ventral midline
gelisim bozuklugunun X kromozumunda localize
genlerdeki mutasyondan kaynaklandig1
siiphelenilmekte ve bazi ailesel olgularda X-
gecisli kalitimdan siiphelenilmektedir (7).

Resim 2. Olgunun abortus sonrasi fotografi; Olgudaki sol st
ekstremite hipoplazisi (yildiz isareti), torako-
abdominalventral defekti ile birlikte sternum alt ucu defekti,
genis omfalosel iginde kalp karaciger, bagirsaklar (ok
isareti), sol ayakta club foot (iki yildiz isareti)
goriilmektedir.

Bizim olgumuz sporadik bir olgu olup, ailesel
hikaye bulunmamaktadir. Sendroma ait anomali
kompleksi i¢inde Dbaslangic ya da temel
malformasyon omfaloseldir. Omfalosel
patogenezinde gebeligin 3. haftasindan itibaren
baslayan mezoderm migrasyonunun sefalik,
kaudal ve/veya lateral konumda yetersiz olusunun
rol oynadigr bilinmektedir. Sefalik kisim
flizyonunun yetersizligi sonucu dudak, damak,
sternum yariklar1 ve epigastriumda omfalosel
olugmaktadir. Omfalosel %45-55 oraninda tek
basina goriilmekte olup, %15 kalp anomalileri ile
birlikte ve %30 oraninda otozomal trizomiler ile
beraber goriiliir. Omfaloselin Cantrell pentalojisi
ile  birlikteliginin %10 oraninda  oldugu
saptanmistir.  Gebeligin ikinci trimesterinde
saptanan omfalosel Ozellikle kalp anomalileri,
otozomal trizomi ve Cantrell sendromu
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bakimindan uyarici bir bulgu olma niteligindedir
(8).

Kalp anomalileri agisindan sendrom gesitlilik
gostermekle  beraber, sendromun degismez
ozelliklerindendir ve prognoz iizerinde oldukca
etkilidir. Ventrikiiler septal defect (VSD) ( Fallot
tetralojisi olan/ olmayan) atrial septal defect
(ASD), pulmoner arter hipoplazisi, biiyiik
damarlarda transpozisyon ve sol ventrikiil
divertiikiilii gibi kalp anomalilerinin daha sik
gorildigli  bildirmektedir. Terme  ulasan
gebeliklerde olgularin  ¢ogu agir kardiyak
anomaliler nedeniyle kaybedilmektedir (9). Bizim
olgumuzda da torako-abdominal tip ektopia
kordis saptanmistir. Fetusun kii¢iik olmas1 ve ileri
derecede defekt olmasi nedeniyle fetal eko
yapilmamistir.

Omfalosel ile her zaman birlikte olan Cantrell
pentalojisine degisik organ ve sistem anomalileri
eslik edebilmektedir ve bu nedenle bu olgularda
detayli sonografik inceleme gereklidir.
Yayimnlanmis vakalar incelendiginde eslik eden
anomaliler; yaritk damak ve /veya dudak,
ensefalosel gibi orta hat defektleridir (10). Diger
bildirilen anomaliler  hidrosefali, vertebral
anomaliler, parmak anomalileri, mikroftalmi,
pulmoner hipoplazi, sol akciger yoklugu ve
kloakal ekstrofidir (5, 11). Ayrica vertebral
anomaliler nadir olarak dorsolumbar kifoskoliozis
olarak rapor edilmistir (12). Baska bir olgu
sunumunda da club foot ve vertabral anomali
lordoskoliozis bildirilmistir (13). Chen tarafindan
bildirilen bir olgu sunumunda da sag st
ekstremite hipoplazisi ile birlikte Cantrell olgusu
bildirilmistir (14) . Bizim olgumuzda da Cantrell

pentalojisi literatiirde olduk¢a nadir olarak
bildirilen ekstremite anomalileri; sol st
ekstremite hipoplazisi, club foot (resim-2) ve ileri
derecede vertabral anomali (resim-1B)
saptanmistir.

Olgularin  biyik c¢ogunlugunda andploidi,

ozellikle trizomi 18 bildirildiginden kromozomal
analiz yapilmas1 Ozellikle oOnerilmektedir (15).
Bizim olgumuzda yapilan fetal karyotipleme
normal olarak  bulunmustur. Son yillarda
ultrasonografideki gelismeler nedeniyle bir¢ok
anomalinin tanisini erken koyabilmek
miimkiindiir. Literatiirde nuchal kalinlik (NT)
artis1, omfalosel ve ektopia kordis gibi bulgulara
dayanilarak 1.trimesterde Cantrell sendromu
tanist kondugu gorilmektedir. Cantrell
sendromunun  ilk  trimester erken  tanisi
ultrasonografide supraumbilikal omfalosel ve
i¢ginde karaciger, ince bagirsak, kolon ve nadiren
mide goriilmesiyle konulabilir (2). i1k trimesterde
fizyolojik herni ile ayirici tanisi, iginde karaciger
olmamasi ile kolayca konabilir. Yine artmisg

nuchal kalinlik veya kistik higroma ayrica bu
olgularda rapor edilmistir. Bu nedenle kistik
higroma ve NT kalinlig1 tespit edilen vakalarda
kromozomal anomali ile birlikte Cantrell
sendromuda diisiiniilmelidir. Bizim olgumuz bu
donemde oOnerilen kontroliine gelmedigi igin NT
hakkinda bilgi edinilememistir. Olgumuzda da 16
gebelik haftasinda spesifik bulgulara dayanilarak
tan1 konmustur. Sendromun tani koydurucu bir
unsuru da kardiyak anomaliler ve ektopia
kordistir. Omfalosel ile iliskili ektopia kordisin
gosterilmesi tani ic¢in kritik onem tasimaktadir.
Ektopia kordis bu sendromda diafragma ve
sternum alt u¢ defekti ile birlikte olup genelde
torako-abdominal  konumdadir (16). Ciddi
olgularda torasik kavite disinda fetal kardiak
aktivite sonografik olarak kolayca gosterilebilir.
Bu ¢ok erken taniya olanak saglanmaktadir (2).

Omfalosel ile olan transient perikardial
efflizyon bu sendromun erken tanisindaki bir
diger ip ucudur. Bunun omfalosel olan fetuslarda
birlikte bulunan diafragmatik perikardial defekt
ve anterior diafragmatik herni i¢in bir gdsterge
oldugu belirtilmektedir (17).

Sonug olarak, Cantrell sendromu nadir goriilen
bir sendromdur. Pentaloji igerisinde dogum
sonrast yiiksek mortaliteyle seyreden anomaliler
barindirmasi1 nedeniyle gelisen ultrasonografik
degerlendirme imkanlariyla o6zellikle omfalosel
ve ektopia kordis varliginda erken gebelik
haftalarinda tespit edilerek yasama ihtimali diisiik
fetuslarin  tahliye edilmesiyle aile Onemli
sikintilardan kurtulmus olacaktir.

Cantrell’s Pentalogy : a Case Report

Abstract

Cantrell pentalogy can be defined as, the midline
supra umblical abdominal anterior wall defect,
sternal cleft, lack of diaphragmatic surface of
pericardium, diaphragm anterior wall defect and
various intracardiac defects. A 28-year-old, gravida
1, para 0 patient was referred to our unit for a
routine prenatal care on her 16th gestational week.
The ultrasonography revealed an abdominal and
thoracal visceral eventration (liver and heart), spinal
dysmorphism, bilateral clubfoot deformity without an
appearence of left upper extremity. Although the
etiology of Cantrell syndrome is unclear, the
components of this syndrome may be secondary to the
mesodermal defects in embryonic period.

Key words: Cantrell syndrome, cardiac malformation,
lordokyphoscoliosis, omphalocele
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