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Ik trimesterde tanisi konulan Cantrell pentalojisi:
Noral tip defektinin eslik ettigi nadir bir olgu
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Ozet

Amag: Bu calismanin amaci gebeligin 12. haftasinda tanisi konu-
lan noéral tiip defektinin eglik ettigi Cantrell pentalojisi olgusunu
literatiir esliginde tartismaktr.

Olgu: Yirmi sekiz yaginda, bir yasayani olan gebenin ilk trimester
ultrasonografi taramasi esnasinda fetusta ektopia kordis, omfalose-
li iceren genis torakoabdominal defekt ve akrani izlendi. Aileye ge-
belik prognozu hakkinda bilgi verildi. Ailenin terminasyon yéniin-
de karar vermesi nedeniyle yazili onam alindiktan sonra gebelik
termine edildi. Postmortem patolojik inceleme sonucu prenatal ta-
n1 dogrulandi.

Sonug: Ik trimester prenatal ultrasonografi taramasinda batin 6n
duvari defekd ile birlikte ektopia kordis varliginda Cantrell penta-
lojisi akla gelmelidir. Noral tip defektleri bu olgularda oldukca
nadir gorilmektedir.

Anahtar sozciikler: Cantrell pentalojisi, ektopia kordis, omfalo-
sel, noral tiip defekti.

Girig

Cantrell pentalojisi, ilk olarak 1958 yilinda Cantrell
ve ark. tarafindan tanimlanan karin duvari, sternum, di-
afram, perikard ve kalp defektlerini iceren bir sendrom-
dur." Bu sendrom; orta hat supra-umbilikal karin én
ylizii defekti, sternum alt ucu defekti, perikardin diyaf-
ram yliziiniin olmamasi, 6n diyafram eksikligi ve cesitli
kardiyak anomalileri iceren bes defektten olusmakta-

dir.”” Cantrell sendromu olduk¢a nadir olup insidanst
yaklagik olarak 1/100.000 olarak bildirilmistir.""

First trimester diagnosis of pentalogy of Cantrell: a
rare case associated with neural tube defect

Objective: The aim of this paper is to discuss a case of pentalogy
of Cantrell with neural tube defect diagnosed at the 12th week of
pregnancy.

Case: Ectopia cordis, omphalocele with large thoracoabdominal
defect and acrania were detected in a fetus during the first
trimester ultrasound scan of a 28-year-old, G2, P1 pregnant. The
family was informed about the prognosis of pregnancy. After
obtaining written informed consent due to the family’s decision of
termination, the pregnancy was terminated. As a result of post-
mortem pathological examination, the prenatal diagnosis has been
confirmed.

Conclusion: Pentalogy of Cantrell should be considered in the
presence of anterior abdominal wall defect and ectopia cordis in
the first trimester prenatal ultrasound screening. Neural tube
defects are extremely rare in these cases.

Key words: Pentalogy of Cantrell, ectopia cordis, omphalocele,
neural tube defects.

Komplet pentaloji olduk¢a nadir olup mevcut sen-
dromu olusturan komponentlerin bir veya daha fazlasi-
nin bir arada oldugu inkomplet vakalar daha sik goril-
mektedir. Erkeklerde 2:1 oraninda daha sik goriilmek-
tedir.” Ensefalosel, meningomiyelosel, anensefali, spina
bifida ve kraniyorasisizis gibi noral tiip defektleri Can-
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trell pentalojisi ile birlikte gériilebilmektedir.*”" Bu ¢a-
lismada 12. gebelik haftasinda ultrasonografik olarak
akraninin eglik ettigi Cantrell pentalojisi tarus: konulan

olgunun literatiir eslifinde sunulmasi amaglanmistir.
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Ik trimesterde tanisi konulan Cantrell pentalojisi

Olgu Sunumu

Yirmi sekiz yaginda, bir saglikli yagayani olan gebe
poliklinige 12 hafta 3 giinlikk gebeligi varken rutin ilk
trimester tarama testi icin bagvurdu. Hastanin obstetrik
ozgecmisinde ilk gebeliginin 32 haftalik intrauterin
exitus nedenli sonlandirildigi 6grenildi. Yapilan obstet-
rik ultrasonografi degerlendirmesinde intrauterin, tek,
canli ve tepe-makat uzunlugu 60 mm olan 12 hafta ile
uyumlu fetus saptandi. Ultrasonografik incelemede ak-
rani, sternal defekt ve ektopia kordis izlendi (Sekil 1).
Bununla birlikte, karin 6n duvar1 defekti ve bu defekt-
ten digar1 protriize olmug barsak anslari izlendi. Mev-
cut bulgular varlig1 ile olguya Cantrell pentalojisi tani-
st konuldu. Kardiyak degerlendirmede dért odacik go-
rintiisti net olarak izlenemedi. Ekstremite degerlendir-
mesinde her iki alt ekstremitede pes ekinovarus saptan-
dr. Aileye mevcut bulgular ve gebelik prognozu hakkin-
da ayrmul bilgi verildi.

Ailenin gebelik terminasyonu yoniinde karar ver-
meleri nedeniyle yazili onamlar1 alinarak 400 mikrog-
ram vajinal misoprostol uygulamas: ile 12 saat sonra
abortus gercgeklestirildi. Abortus sonrast herhangi bir
sorunu olmayan hasta ertesi giin taburcu edildi. Abor-
tus sonrast fetusun makroskopik incelemesinde torakal
ve abdominal duvarda defekt, akrani ve noral tip de-
fekti izlendi. Barsak anslar1 batn diginda, kalp toraks
disinda (ektopia kordis) izlendi (Sekil 2 ve 3). Patolojik

inceleme sonucu torakal defekt ile ektopia kordis, batin
6n duvar defekti ile barsak anslarmmn herniasyonu, ak-
rani ve noral tiip defekti oldugu rapor edildi.

Tartisma

Cantrell pentalojisi nadir bir sendrom olup tani
koymada ilk dikkat ¢eken 6zellikler batin 6n duvar de-
tektine bagl omfalosel ve sternal defekte bagli ektopia
kordis ile kalp anomalisinin birlikte bulunmasidir.
Komplet ve biiyiik defektlerin oldugu, 6zellikle ektopi-
a kordis ve biiyiik omfalosel varliginda olgulara tam ilk
trimesterde konulabilmekle birlikte; defektlerin kiiciik
oldugu ve inkomplet olgularda taninin ikinci trimeste-
re kaymast s6z konusudur.” Bizim olgumuzda biiyiik
batin 6n duvar defekti ve ektopia kordis birlikteligi ta-
ninin ilk trimesterde konulmasinda etkili olmustur.
Pentalojinin tiim komponentleri her olguda olmayabi-
lir. Toyoma ve ark.” pentalojiyi olugturan komponent-
lerin bulunmalarma gére ti¢ grupta siniflama yapmugtir.
Buna gore Tip I'de tiim komponentler mevcut iken
Tip II'de dort defekt ve Tip III’de defektlerin cesitli
kombinasyonlart inkomplet olarak bulunmaktadir. Bu
olguda tim komponentler mevcut olup olgu Tip I ola-
rak degerlendirilmistir.

Sendromun etyolojisi tam olarak bilinmemekle bir-
likte, erken embriyonik hayatta mezodermin orta hatta
ventromedial yonde migrasyonundaki yetersizlik sonu-

Sekil 1. Fetusin ultrasonografik gorintisu.
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Cakmak B ve ark.

Sekil 2. Kalbin toraks disinda ve barsaklarin karin boslugu disinda
izlendigi fetus goruntusu. [Bu sekil, derginin www.perina-
taldergi.com adresindeki gevirimici stirimdtnde renkli géru-
lebilir]

cu olustugu diisiiniilmektedir.” Bunun diginda koryo-

nik veya yolk kesesi riiptiiriine bagh mekanik teratoje-
nite etkisi ile de olugabilecegi belirtilmistir.” Etyoloji-
ye yonelik genetik calismalarda, DNA analizlerinde to-
rakoabdominal sendrom geninin Xq22-Xq27 bolgesi
veya Xq25-Xq26 bolgesi ile iligkili oldugu bildirilmis-
tir.”"” Bununla birlikte baz1 ailesel olgularda X kromo-
zomunda lokalize genlerdeki mutasyonlar nedeniyle X
gecisli kaliimdan soz edilmektedir."’ Ancak bugiine
kadar etyolojiyi aciklayacak spesifik genetik bozukluk
tam olarak ortaya konulamamustir. Cogu olgu bizim
sundugumuz olguda oldugu gibi ailesel yatkinhik 6ykii-
stiniin olmadig1 sporadik vakalardir.

Cantrell pentalojisinda prognoz, kalp anomalisinin
derecesi ile eslik eden diger anomalilerin varlig1 ve sid-
detine bagl olmaktadir, ancak sendrom genel olarak le-
tal kabul edilir. Sendroma bazen diger sistemleri ilgilen-
diren anomaliler de eglik edebilmektedir. Baz vakalarda
vertebral anomaliler bildirilmisken."” bazi vakalarda ise
vertebral anomaliler ile pes ekinovarus birlikteligi bildi-
rilmistir.”” Alanbay ve ark. 16 haftalik bir gebelikte pen-
taloji ile birlikte yartk damak-dudak, tst ekstremite hi-
poplazisi, pes ekinovarus ve vertebral anomali varligini
bildirmiglerdir."" Pentaloji ile birlikte bildirilen diger
anomaliler ise noral tiip defekd ile iliskili anomaliler-
dir." Polat ve ark. prenatal tanisi konulmus ii¢ pentalo-
ji vakasmnn ikisinde birlikte kraniorasisizis varligini bil-
dirmislerdir."” Bagka bir olgu sunumunda ilk trimester-
de prenatal tanis1 konulmug Cantrell pentalojisinde en-

Perinatoloji Dergisi

Sekil 3. Akrani ve noral tlp defektinin izlendigi fetts gortintisa.
[Bu sekil, derginin www.perinataldergi.com adresindeki ce-
virimici strimdnde renkli gordlebilir]

sefalosel saptanmugtir."” Bizim sundugumuz olguda da
pentaloji ile birlikte akrani, noral tip defekd ve pes eki-
novarus saptanmustir. Bu olguda 6zellikle akrani varlig:
fetal prognoz iizerine belirgin olumsuz etkisi olacagin-
dan aileye verilen ayrintli bilgi sonucu aile gebelik ter-
minasyonu yoniinde karar vermistir.

Sonuc

Sonug olarak; karin 6n duvar1 defekt ile birlikte
kalp anomalisi ve/veya ektopia kordis saptanan olgular-
da Cantrell pentalojisi olasiligi akilda tutulmalidir.
Cantrell pentalojisi saptanan olgularda diger sistem
anomalilerinin de olaya eglik edebilecegi unutulmama-
li ve bu yonde de detayli ultrasonografik degerlendirme
yapilmalidir.

Cikar Cakismast: Cikar cakismasi bulunmadigi belirtilmigtir.
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