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Vaka Takdimi

Tam ektopia kordisli bir Cantrell pentalojisi vakasi
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Pentalogy of Cantrell is a rare combination of midline developmental defects.
This malformation syndrome, which was first described by Cantrell et al in
1958, is characterized by five distinctive congenital defects: supraumbilical
thoracoabdominal wall (omphalocele, diastasis recti), lower sternum,
diaphragmatic pericardium, anterior diaphragm, and cardiac anomaly. Ectopia
cordis is another rare, fatal abnormality characterized by complete or partial
displacement of the heart outside the thoracic cavity, and it can often be seen
as a component of the pentalogy of Cantrell. We describe a male neonate
who had complete ectopia cordis, omphalocele, and sternal, diaphragmatic
and pericardial defect. The pulsating heart and major vessels could be seen
outside the thoracic cavity. He had cyanosis and was intubated soon after
birth, but developed pneumothorax and died on the third day of life. By
presenting this very rare and dramatic case, we emphasize the importance
of prenatal diagnosis and the necessity of surgical experience in developing
surgical techniques.
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OZET: Cantrell pentalojisi orta hat gelisimsel bozukluklarinin nadir goriilen
bir birlikteligidir. ilk kez 1958’de tanimlanan bu malformasyon sendromu,
orta hat umbilikus iizeri torako-abdominal duvar defekti (omfalosel, diyastazis
rekti), alt sternum, diyafragmatik perikard, 6n diyafram defektleri ve kalp
anomalisi gibi bes ayirt ettirici dogustan malformasyonun birlikteligi ile
karakterizedir. Nadir ve Gliimciil bir bagka anomali olan ektopia kordis kalbin
tamamen veya kismi olarak toraks disinda yerlesmesi olarak tanimlanir ve
siklikla Cantrell Pentalojisi’nin bir bileseni olarak goriiliir. Bu yazida bu
malformasyon sendromu ile dogan, tam ektopia kordis, omfalosel, sternum,
diyafram ve diyafragmatik perikard defekti olan bir erkek yenidogan bebek
sunulmustur. Hastada kalp atimlar1 ve kalpten ¢ikan ana damarlar toraks
disinda goriilebiliyordu. Siyanozu olan ve dogumdan hemen sonra entiibe
edilerek solunum destegi verilen bebek, pnomotoraks gelistirdi ve yasaminin
ligilincii giinii eksitus oldu. Bu ¢ok seyrek goriilen dramatik vakay1r sunarak
prenatal tani, cerrahi deneyim ve gelismis tekniklere olan gereksinimin dnemi
vurgulanmak istendi.

Anahtar kelimeler: Cantrell pentalojisi, ektopia kordis, orta hat gelisim bozuklugu.

Orta hat gelisimsel bozukluklarinin nadir bir
birlikteligi olan Cantrell pentalojisi, ilk kez
1958’de Cantrell ve arkadaslari! tarafindan
tanimlanmistir. Orta hat supraumbilikal
torakoabdominal duvar gelisiminde bozukluk
sonucunda olusabilecek omfalosel veya
diyastazis rekti (I), diyafragmatik perikard (II),
on diyafram (III) ve sternumun alt kisminda

(IV) gelisimsel bozuklukla beraber konjenital
kalp hastaligr (V) birlikteligi pentalojinin bes
bilesenini olusturur.! Tani i¢in bulgularin
tamaminin bulunmasi sart degildir ve literatiirde
bugiine kadar tanimlanan 90’dan fazla vakanin
tamami tim bu bulgular1 icermez.2¢ Toyama
ve arkadaslarinin’ siniflamasina gore, bes
bulgunun tamamini i¢ceren vakalar kesin



84 Kilig ve ark.

Sekil 1. (a, b) Ektopia kordis, alt sternal ve supraumbilikal karin duvar1 defekti; (c) ©n-arka akciger grafisinde sag
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diyafram defekti.

tani, sinif I; bes bulgudan dérdiinii iceren
vakalar, olasi tani, sinif II; daha az bulgu
iceren vakalar ise tam olmayan ekspresyona
bagli, sinif III olarak gruplandirilabilir. Seyrek
goriilen bir baska orta hat gelisim bozuklugu
olan ektopia kordis, kalbin toraks disinda
gorlilmesi olarak tanimlanabilir. Servikal,
torakal, torakoabdominal veya abdominal olarak
goriilebilen ektopia kordis, torakoabdominal
oldugunda Cantrell pentalojisinin en az ii¢
bilesenini karsilar.6-8 Ektopia kordis, Cantrell
pentalojisininin en sik goriilen bilesenidir ve
birlikte olduklarinda mortalite orani yiiksektir.
Bu yazida ektopia kordis ile beraber Cantrell
pentalojisini olusturan bes bulgunun tamamini
gosteren bir yenidogan sunulmaktadir.

Vaka Takdimi

Bir gilinliik yenidogan erkek bebek, saglikli
anne ve babanin ikinci ¢ocugu olarak sorunsuz
ve takipli bir gebelik sonrasinda 39. gebelik
haftasinda miikerrer sezaryen ile 3050 gr
agirliginda hastanemiz disinda bir merkezde
dogdu. Anne baba arasinda akrabalik ve
ailede herhangi bir dogustan malformasyon
oykiisii belirlenemedi ve bes yasinda saglikli
bir kiz kardesi oldugu 6grenildi. Gebelik
siiresince anne herhangi bir teratojen ajan ile

karsilasmamuis, enfeksiyon gecirmemis ve rutin
obstetrik ultrasonografik incelemeleri normal
olarak saptanmisti. Dogumda kalbin toraks
disinda ritmik attig1 gozlenen, supraumbilikal
abdominal duvar defekti, omfaloseli, siyanozu
ve bradikardisi olan hasta entiibe edilerek
hastanemize sevk edildi. Fizik muayenesinde
viicut agirhigr 3040 gr (50-75. persentil), bas
cevresi 34 cm (25. persentil) olarak saptanan
hastada sternum defekti ile birlikte kalbin
tamami ve kalpten c¢ikan ana damarlar toraks
disindayd: ¢iplak goézle goriilebiliyordu (Sekil
la ve 1b). Iki santimetre gapinda omfaloseli
olan hastada, herhangi bir kraniyofasiyal
malformasyon, ekstremite anomalisi veya
noral tiip defekti yoktu. Akciger grafisinde
olasi diyafram defektine isaret eden elevasyon
mevcuttu (Sekil 1c). Ekokardiyografik
incelemede Fallot tetralojili patent duktus
arteriyozus (PDA) saptandi. Entiibe ve mekanik
ventilatdre bagl sekilde kiivozde izlenen hastaya,
genis spektrumlu antibiyotik tedavisi ve total
parenteral nutrisyon baslandi. Hayatinin ikinci
glinli sol akcigerde pnomotoraks gelistiren
hastaya gogiis tlipi takildi ve sualti drenaji
yapildi. Yiiksek mortalite riski nedeniyle cerrahi
girisim yapilamayan hastanin ii¢lincii giinde
genel durumu kotiilesti ve kardiyak arrest
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sonrasl resiisitasyona yanit vermeyerek eksitus
kabul edildi.

Tartisma

Cantrell pentalojisi, karin duvari, sternum,
diyafram, perikard ve kalp gibi orta
hat olusumlarinin seyrek goriilen bir
malformasyonudur. ilk tanimlandigi 1958
yilindan beri sikligi, 1: 65000 ile 1: 200000
arasinda bildirilmektedir.? Erkek bebeklerde
1.3:1 oraninda daha sik goriliir. Cok seyrek
goriilmesi nedeniyle sikliginin oldugundan
daha az hesap edildigi diistiniilmektedir.10
Kalbin toraks disinda yerlesmesi seklinde
tanimlanan ektopia kordis ise siklikla hayatin
ilk giinlerinde enfeksiyon, kalp yetmezligi
veya hipoksemi sonucu 6liimle sonuglanan bir
durumdur. Siklig1 5.5-7.9: 1 milyon canli dogum
oraninda bildirilmistir.l! Tam ektopia kordis,
kalbin perikard olmaksizin toraks disinda
olmasi, parsiyel ektopia kordis, perikard ve
deri ile orttld kalbin ciplak gozle goriilmesi
seklinde tanimlanir.l! Ektopia kordis %100
oraninda ventrikiiler septal defekt (VSD),
%53 oraninda atriyal septal defekt (ASD) ile
birliktedir.” Cantrell pentalojisinde, pentalojiyi
olusturan bilesenlerin her biri farkli klinik
siddette ortaya cikabilir. Seyrek goriilmesi ve
klinik siddetin degiskenlik gdstermesi hastaligin
hem tani almasini hem de cerrahlarin deneyim
kazanarak soruna uygun cerrahi yaklasimlar
gelistirmelerini giiclestirmektedir.

Patogenezi tam olarak anlasilmasa da Cantrell
pentalojisi, embriyonik yasamin ilk haftalarinda
mezoderm hiicrelerinin kusurlu olusum,
farklilasma ve migrasyonundan kaynaklanir.!!
Embriyonik yasamin 14-18. giinlerinde ilkel
mezoderm hiicrelerinin somatik ve splanknik
tabakalara farklilagsmasindaki sorun, kalp,
perikard, karin duvari ve diyafram gelisiminde
kusur ile sonuglanir.!! Etiyolojiye yonelik
tartismalarda teratojen ile karsilasma,
amniyotik bant etkisi ve andploidi tartisilsa
da multifaktdriyel, sporadik bir anomali olarak
kabul edilir. Herhangi bir ailevi yatkinlik
gosterilmemistir. Trizomi 18 ve trizomi 21
ile bildirilen izole vakalar vardir.2!2 Carmi
ve arkadaslar1!?® 14 etkilenmis vakanin DNA
orneklerinde baglant1 analizi yaparak olas1 geni
Xq22- Xq27 bolgesi ile iliskilendirmis, Parvari ve
arkadaslari'# yine baglanti analizi ve polimorfik
belirtecler kullanarak TAS (torakoabdominal
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sendrom) geninin olasi lokalizasyonunu Xq25-
q26 bolgesine sinirlamislardir. Ancak etiyoloji
ve spesifik genetik bozukluk heniiz tam
aydinlatilmis degildir.

Cantrell pentalojisinde karin duvari
malformasyonlarindan omfalosel, diyastazis
rekti, epigastrik ve umbilikal herninin ortak
defektleri goriilebilir.!> En sik goriilen abdominal
duvar defekti sunulan vakada da bildirilen
omfaloseldir.15 On diyafram ve perikard
defektleri de siktir. Intrakardiyak lezyonun
siddeti ¢ok degisken olabilir. VSD hemen tiim
vakalarda goriiltir.27.15> ASD, pulmoner stenoz
ve Fallot tetralojisi de bildirilmistir. Ozellikle
torakoabdominal ektopia kordis, Toyoma’nin’
calismasinda en sik kardiyak patolojidir. Ancak
ektopia kordis, Cantrell pentalojisi i¢in bir ana
bilesen degildir; yani ektopia kordis olmadan
da Cantrell pentalojisi tanist konabilir.%7 Bu
vakada ektopia kordis, genis VSD’li Fallot
tetralojisi PDA ile birlikte pentalojinin bir
komponenti olarak goriilmekteydi. Pentalojiyi
olusturan bes ana bilesene eslik edebilecek
diger anomaliler; kraniyofasiyal malformasyonlar
(yarik dudak damak, anoftalmi, mikroftalmi,
hipertelorizm), kistik higroma, meningosel,
anensefali, pulmoner hipoplazi, vertebral
anomaliler, parmak anomalileri, pes ekinovarus,
adrenal agenezi, renal agenezi, intestinal
malrotasyon, herniasyon ve hipospadias olarak
bildirilmistir.157.15 Bu vakadaki siyanozun Fallot
tetralojisine bagli oldugu diisiiniilmekle birlikte
olas1 pulmoner hipoplazi ve pnémotoraks
gelismesi de siyanoza etki eden faktorler olarak
distnilmisttir.

Dikkatli prenatal ultrasonografi ile Cantrell
pentalojisi gebelikte ilk trimesterde tani
alabilir.16 Ozellikle ektopia kordis ve biiyiik
omfalosel prenatal taniyi kolaylastiran
bulgulardir, lezyonun kii¢lik olmas: taninin
ikinci trimestere kaymasina neden olabilir.16 Ug
boyutlu ultrasonografi, Doppler ultrasonografi
ve fetal manyetik rezonans goriintiileme ile
tani alan vakalar da bildirilmistir.2.3.7.16.17 Bu
yazida sunulan hastanin annesinin gebelikte
ultrasonografik kontrollerinin diizenli yapildig:
oykiide belirtilmektedir. Ancak kompleks
konjenital malformasyonun tanisi prenatal
dénemde konamamistir. Yasam sansi bu kadar
diisiik olan ciddi konjenital malformasyonlu
bebeklerin prenatal tanisi biiyiik énem
tasimaktadir. Erken prenatal tani ile anneye zaten
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kaybetme olasilig1 ¢ok yiiksek olan bir fetusu
tasidig1 gebeligin devami veya sonlandirilmasi
konusunda karar verme imkani taninabilir.
Annenin bebegin yapisal bozuklugunu bilerek
dogurmaya karar verdigi durumda ise anne ve
bebegin en az zarar gorecegi dogum seklini ve
uygulanacak girisimleri dnceden kararlastirma
imkan1 olabilir. Sunulan vaka i¢in taninin
prenatal donemde konmamis olmasi anne ve
bebek acisindan bu imkanlarin kullanilmasini
mimkiin kilmamistir. Bu durum prenatal
ultrasonografinin egitimli ve yeterli hekimler
tarafindan yapilmasinin 6nemini bir kez daha
ispatlamaktadir.

Cantrell pentalojisi, torakoabdominal ektopia
kordis veya noral tiip defekti ile birlikte
oldugunda mortalite orani yiiksektir, ancak
uygun zamanli, uygun cerrahi yaklasimla sag
kalan vakalar bildirilmistir.611.18 Cerrahi basari
i¢in oncelikle, goriintiileme yontemleri, gerekirse
anjiyografi kullanilarak malformasyonlarin
siddeti ve vaskiilarizasyon yapist iyi belirlenmeli,
duruma uygun operasyon stratejisi belirlenmeli,
operasyon sonunda yiiksek intratorasik veya
intraabdominal basing yaratacak girisimlerden
kacinilmali, hastalarin perioperatif bakim ve
kardiyorespiratuar izlemine dikkat edilmelidir.
Gerekli durumlarda iki basamakli ameliyat
stratejisi Onerilebilir.!8

Sonug olarak Cantrell pentalojisi orta hat
gelisimsel bozukluklarinin ¢cok seyrek goriilen
bir birlikteligidir. Ozellikle bu vakadaki gibi
ektopia kordis ile beraber oldugunda sagkalim
orani diisiiktiir. Prenatal tanis1t miimki{in olan ve
prognozu cerrahi diizeltmenin basarisina bagli
olan bu hastaligin diisiik insidansi ve bulgularin
klinik siddetinin degiskenligi, hem gii¢ tani
almasindan hem de ideal cerrahi yaklasim
icin gereken deneyimin olusturulamamasindan
sorumludur. Bu nedenle ¢ok seyrek goriilen bu
carpict vakayr sunarak, Cantrell pentalojisini
cocuk sagligr ve hastaliklar1 uzmanlarina
hatirlatmak istedik.
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