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RELATO DE CASO

Variável Incompleta da Pentalogia de Cantrell: Relato de Caso eRevisão Bibliográfica
Pereira, LSS1; Souza, DB2
	Resumo

Objetivo: Relatar o caso de um paciente pediátrico portador da variante incompleta da Pentalogia de Cantrell, bem como revisar, analisar e discutir a bibliografia acerca do tema.
Material e Métodos:Realizado análise do prontuário do paciente e revisão da literatura utilizando os bancos de dados MEDLINE, LILACS-BIREME e PUBMED.
Discussão:A Pentalogia de Cantrell é uma anomalia congênita rara que foi primeiramente descrita em 1958 por Cantrellet allcaracterizada pela associação de defeitos na parede abdominal, terço inferior do esterno, diafragma, pericárdio e coração. Diagnósticos diferenciais são feitos principalmente com alterações que cursem com ectopia cordis tais como: Ectopia torácica simples, Síndrome da Banda Amniótica e alguns casos da Síndrome de Body-Stalk. O diagnóstico pode ser feito por meio de ultrassonografia no primeiro trimestre de gestação e o tratamento é invariavelmente cirúrgico..
Conclusão:A síndrome e suas variantes apresentam prognóstico reservado, dependente principalmente da complexidade das alterações cardíacas, e apesar dos avanços na medicina a taxa de mortalidade ainda é muito elevada.
Palavras-chave: Cantrell, Toyama, ectopia cordis, agenesia esterno, onfalocele

	Abstract
Objective: To report a case of a pediatric patient with incomplete variant of Pentalogy of Cantrell and review, analyze and discuss the literature on the topic.

Material and Methods: Analysis of patient records and literature review using MEDLINE, PUBMED and LILACS-BIREME data.

Discussion: Pentalogy of Cantrell is a rare congenital anomaly that was first described in 1958 by Cantrell et all characterized by the association of defects in the abdominal wall, lower third of the sternum, diaphragm, pericardium and heart. Differential diagnoses are made primarily with pathologies that course with ectopia cordis such as: simple thoracic ectopia, amniotic band syndrome and some cases of Body-Stalk Syndrome.The diagnosis can be made by ultrasound in the first trimester of pregnancy and the treatment is invariably surgical.
Conclusion:The syndrome and its variants have a poor prognosis, mainly dependent on the complexity of cardiac abnormalities, and despite advances in medicine, mortality rates are very high.
Keywords: Cantrell, Toyama, ectopia cordis, sternal agenesis, omphalocele



Introdução

A Pentalogia de Cantrell é uma síndrome congênita rara que envolve defeitos na parede abdominal, esterno, diafragma, pericárdio e coração. Foi descrita primeiramente por Cantrellet. al em 1965 e caracterizada a seguir: 1

· Defeito em linha média da parede abdominal

· Defeito na porção inferior do esterno

· Defeito na porção anterior do diafragma

· Defeito no pericárdio diafragmático

· Malformação cardíaca congênita

Em 1972, Toyama propôs a seguinte classificação baseada em 60 casos descritos na literatura: 2 
1. Diagnóstico confirmado: todos os elementos da pentalogia presentes

2. Diagnóstico provável: quatro defeitos presentes entre eles malformação intracardíaca, defeitos na parede abdominal e do esterno.
3. Variante incompleta: combinações variáveis de defeitos, incluindo sempre defeito do esterno.
Metodologia
Realizado análise do prontuário da paciente, além de revisão da literatura utilizando os bancos de dados MEDLINE, LILACS-BIREME e PUBMED; sendo selecionados artigos publicados desde a publicação do primeiro caso. 

Relato do Caso
G.E.S.F., 1 ano e 8 meses, sexo feminino, nascida de parto cesáreo por descolamento prematuro de placenta com 28 semanas e 3 dias, peso do nascimento 1035g. 
Nasceu em más condições de vitalidade, hipotônico, bradicárdico, sem respiração espontânea sendo feito dois ciclos de ventilação com CFR e posteriormente acoplado a ventilação mecânica.Índices de apgar 5 no primeiro minuto e 7 no quinto minuto. 
No exame físico inicial do recém nascido foi visualizado abdome assimétrico com presença de onfalocele com membrana íntegra e batimentos cardíacos visíveis em topografia de apêndice xifoide.  
Com 1 dia de vida foi submetida a ecocardiograma que revelou:situssolitus, conexões venosas sistêmicas e pulmonares em concordância, conexões atrioventriculares e ventrículo-arterial também em concordância, ausência de alterações cardíacas estruturais e agenesia do terço distal do esterno.  
No segundo dia de vida foi submetida à correção cirúrgica da onfalocele que transcorreu sem intercorrências.

Com 46 dias de vida após resultado de cariótipo normal, família foi informada do diagnóstico de Síndrome de Cantrell classe III de Toyama. 
Criança permaneceu em unidade de terapia intensiva por 3 meses e apresentou diversas intercorrências  típicas da prematuridade e condição clínica associada. Recebeu alta hospitalar dependente de O2 em boas condições clínicas. 

Necessitou de nova internação em unidade de terapia intensiva pediátricaaos 10 meses de vida devido a quadro de sibilância que evoluiu para insuficiência respiratória. Ficou em ventilação mecânica por 8 dias e ventilação não invasiva por 3 dias. Recebeu alta após 15 dias sem necessidade de uso de oxigênio suplementar.
 Criança segue em acompanhamento ambulatorial com pneumologista devido a quadro de broncoespasmos frequentes, única medicação de uso contínuo: corticóide inalatório.
Discussão

A síndrome de Cantrell também conhecida por Pentalogia de Cantrell é uma síndrome rara que consiste na associação de defeitos da parede abdominal, da porção inferior do esterno, da porção retroesternal do diafragma, do pericárdio e malformação cardíaca. 1

Ocorre em aproximadamente 1 para 5 milhões de nascidos vivos, sendo mais frequente em meninos 2:1, 16  que também apresentam quadros mais severos. 5

A etiologia da Pentalogia de Cantrell ainda não está bem definida3, a teoria mais aceita foi proposta por Cantrellet al em 1958. É descrita como uma falha no desenvolvimento de segmentos do mesoderma entre os dias 14 e 18 da vida embrionária. 1,3 Ocorre antes ou imediatamente após a diferenciação do mesoderma primitivo nas camadas somáticas e esplâncnicas 4 e resulta na falha do desenvolvimento do septo transverso do diafragma e na migração errônea dos pares de pregas mesodermaisventromediais do abdome superior. 3

Kaplan et al  atribuem os defeitos  à ruptura do córion por volta de 21 dias de gestação o que resulta na compressão da cavidade torácica impedindo a fusão adequada na linha média no desenvolvimento da parede torácica. 7

A ocorrência da síndrome pode estar ligada a fatores genéticos, uma vez que casos familiares foram descritos; pode se tratar de herança recessiva ligada ao cromossomo X; pode estar associada  trissomia do 13, 18, 21 e Síndrome de Turner.6 Outras associações incluem infecções virais, abuso materno de beta-aminopropionitrilo, inalação de cloro, 36 uso de warfarina, talidomida e deficiência de vitamina A.35

Em alguns casos foi descrito uma mutação do gene TAS, mapeado na área  Xq25-q21.1, como tendo papel na fusão errônea do esterno, defeitos cardíacos, da parede abdominal e diafragma. 29,30

Há diversas apresentações da Pentalogia de Cantrell. É possível encontrar  protrusão cardíaca pela parede torácica ou apenas deslocamento cardíaco transitório e intermitente. Defeitos na parede abdominal podem variar de uma pequena diástesedo reto abdominal (13%), hérnia epigástrica (11%), hérnia umbilical (7%),   até uma onfalocele (67%). No diafragma pode ser observado um defeito em forma de V que permite a conexão entre a cavidade peritoneal e pericárdica. 8,9 Pode ser encontrado esterno bífido com ausência do processo xifóide (10%) ou ausência total do esterno (4%). 34

Dentre as malformações cardíacas, a mais comum é o defeito no septo ventricular (quase 100%), seguido por defeito no septo atrial (50%), estenose pulmonar (33%), Tetralogia de Fallot (20%) e divertículo ventricular.10 Em 75 % dos casos o pericárdio pode estar ausente. 28

Várias outras anomalias associadas têm sido descritas, incluindo anomalias craniofaciais e do sistema nervoso central como fenda palatina, lábio leporino, encefalocele, hidrocefalia. 25 Defeitos em membros também já foram descritos como pé torto congênito, ausência do rádio ou tíbia e dedos infranumerários. 26,33 Defeitos de órgãos internos como agenesia da vesícula biliar e poliesplenia também já fora relatados. 27

O diagnóstico pode ser realizado no primeiro trimestre gestacional se for visualizado ectopia cordis e onfalocele por meio da untrassonografia 2D. 11,12 Porém pode não ser tão fácil, principalmente nas variantes mais leves de ectopia cordis como na anterior, parcial ou transitória. O rastreio 3D permite uma avaliação fetal mais detalhada e permite uma melhor avaliação óssea fetal. 12 Uma vez que suspeita-se da Pentalogia de Cantrell deve-se prosseguir com exames mais detalhados como uma ressonância nuclear magnética. 13O ecocardiograma fetal e análise cromossômica estão altamente indicados. 14

Após o nascimento, deve-se solicitar ecocardiograma, para diagnóstico de anomalias cardíacas congênitas associadas; radiografia simples de tórax e ultrassom tóracoabdominal para investigar demais componentes da síndrome. 15

Diagnósticos diferenciais incluem a princípio a ectopia cordis isolada16. Na síndrome de bandas amnióticas pode-se encontrar-se associado à ectopia cordis defeitos costoesternais, gastrosquise ou defeitos supraumbilicais. 17

Outros diagnósticos diferenciais são feitos com defeitos isolados da parede abdominal, síndrome de Backwith-Wiedemann, osteogenesisimperfecta, alterações na mineralização, alterações cromossômicas, síndrome de bodystalk, Síndrome de Donnai-Barrow, 16 complexo OIEC ( onfalocele, extrofia de bexiga, , ânus imperfurado e defeitos espinhais. 17

O manejo da Síndrome é controverso, e a complexidade dos defeitos normalmente exige múltiplos procedimentos. 18 Alguns defendem que o defeito esternal seja corrigido precocemente pois a dificuldade aumenta conforme o crescimento do paciente. 22

A correção cirúrgica da ectopia cordis normalmente não é realizada logo após o nascimento,  isso se deve principalmente a dificuldade em reduzir o coração à cavidade torácica hipoplásica. 20

O principal problema a ser evitado no período pre e peri operatório é o aumento da pressão intrabdominal e intratorácica, uma vez que isso reduz o retorno venoso que induz a redução da fração de ejecão e favorece o aparecimento de arritmias. 21

Porém, apesar da alta mortalidade, muitos cirurgias corretivas e paliativas tem sido realizadas ainda no período neonatal e infância. Nos casos de ectopia cordis abdominal é recomendado que a correção cirúrgica da onfalocele seja feita urgente e concomitantemente com a correção dos defeitos diafragmáticos, pericárdicos e esternais. 20

A correção definitiva da malformação cardíaca é postergada até a criança atingir idade, peso e pressão adequada na artéria pulmonar. 21

Toyama demonstrou uma taxa de sobrevivência de 20% incluindo casos incompletos e variantes da síndrome. 2 A Pentalogia de Cantrell completa tem menores taxas de sobrevivência ficando em torno de 8,5%.19

De acordo com a maioria dos autores, a efetividade e sucesso do tratamento assim como a sobrevida a longo prazo dependem primariamente da malformação cardíaca. 4

Crianças com Pentalogia de Cantrell associada a ectopia cordis, hipoplasia pulmonar, malformação cardíaca complexa, ou que são submetidas a correção cirúrgica tardiamente apresentam pior prognóstico. 23 A mortalidade em casos de ectopia cordis é alta, em média apenas 5% sobrevive. 24

Pacientes com malformações cardíacas complexas que são submetidos a correção cirúrgica nos primeiros dias de vida chegam a ter taxa de mortalidade de 50%. Ruptura cardíaca, tamponamento, morte súbita, endocardite, tromboembolismo, falência cardíaca e arritmia foram descritos como complicações e causa de morte. 30

Geralmente a Pentalogia de Cantrell é fatal sem intervenção cirúrgica, 6,31 sendo a média de sobrevida em torno de 36 horas. 32 Apesar das altas taxas de mortalidade cirurgias corretivas têm sido realizadas  com sucesso, porém os casos são em sua maioria com graus menores de ectopia cordis, pequenas onfaloceles e anomalias cardíacas simples. 30,31
Conclusão

A pentalogia de Cantrell é uma síndrome rara cuja complexidade exige manejo por uma equipe multidisciplinar. Atualmente dispõe-se de métodos de diagnóstico e alta suspeição da síndrome ainda no período intrauterino o que é fundamental para uma melhor programação do tratamento. A taxa de mortalidade ainda é muito elevada principalmente nos casos em que a ectopia cordis está presente.

A paciente em questão classificada como classe III de Toyama,não apresentava ectopia cordis ou malformações cardíacas estruturais. Foi submetida a correção precoce da onfalocele e  portanto a boa evolução clínica do quadro é compatível com os dados da literatura de casos com melhor prognóstico.
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