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RELATO DE CASO

RESUMO

A Pentalogia de Cantrell é uma sindrome congénita rara e complexa, descrita pela
primeira vez em 1958, caracterizada por uma combinac¢do de malformacgdes estruturais:
auséncia do terco inferior do esterno, ectopia cardiaca, cardiopatia congénita,
onfalocele e defeitos do diafragma. Essa condicdo resulta de uma interrup¢ao no
desenvolvimento embriondrio e apresenta desafios significativos para diagndstico e
manejo. Este relato de caso visa analisar uma apresentacao especifica da Pentalogia de
Cantrell, abordando a manifestacdo clinica, os desafios diagndsticos e as estratégias de
tratamento adotadas. Relatamos o caso de uma recém-nascida do sexo feminino, com
38 semanas e 4 dias de idade gestacional, peso ao nascimento de 2.970 kg e escores de
Apgar de 1 minuto 9 e 5 minutos 10. A paciente apresentou uma falha extensa na
musculatura da parede abdominal, associada a uma onfalocele e anomalias cardiacas,
incluindo comunicacdo interventricular e canal arterial persistente. A avaliacdo foi
complementada por exames de imagem, incluindo radiografia, ecocardiografia,
ultrassonografia e tomografia. O tratamento inicial foi predominantemente clinico. A
onfalocele foi tratada com curativos hidrocoloides, enquanto as malformacdes cardiacas
foram manejadas de forma conservadora, em coordenac¢do com a equipe de cirurgia
cardiaca. A paciente respondeu bem ao tratamento, apresentando uma evolucdo clinica
favordvel, com inicio bem tolerado de dieta oral. A correcdo cirurgica eletiva da
onfalocele esta planejada para ocorrer entre 6 e 9 meses de idade, apds a estabilizacao
completa das condigdes clinicas da paciente. Este relato destaca a importancia do
diagndstico precoce e da abordagem multidisciplinar na gestdo da Pentalogia de
Cantrell.

Palavras-chave: Pentalogia de Cantrell, onfalocele, anomalias cardiacas, sindrome
congénita, abordagem multidisciplinar.
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Case Report: Cantrell's Pentalogy

Cantrell's Pentalogy is a rare and complex congenital syndrome, first described in 1958,
characterized by a combination of structural malformations: absence of the lower third
of the sternum, cardiac ectopia, congenital heart disease, omphalocele, and diaphragm
defects. This condition results from an interruption in embryonic development and
presents significant challenges for diagnosis and management. This case report aims to
analyze a specific presentation of Cantrell's Pentalogy, addressing clinical manifestation,
diagnostic challenges, and adopted treatment strategies. We report the case of a female
newborn, born at 38 weeks and 4 days of gestation, with a birth weight of 2,970 grams
and Apgar scores of 9 at 1 minute and 10 at 5 minutes. The patient presented with
extensive failure in the abdominal wall musculature, associated with an omphalocele
and cardiac anomalies, including interventricular septal defect and patent ductus
arteriosus. The evaluation was complemented by imaging studies, including X-ray,
echocardiography, ultrasonography, and tomography. The initial treatment was
predominantly clinical. The omphalocele was managed with hydrocolloid dressings,
while cardiac malformations were handled conservatively, in coordination with the
cardiac surgery team. The patient responded well to the treatment, showing favorable
clinical evolution and well-tolerated initiation of oral feeding. Elective surgical correction
of the omphalocele is planned to occur between 6 and 9 months of age, after full
stabilization of the patient's clinical conditions. This report highlights the importance of
early diagnosis and a multidisciplinary approach in managing Cantrell's Pentalogy.

Keywords: Cantrell's Pentalogy, omphalocele, cardiac anomalies, congenital syndrome,
multidisciplinary approach.
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INTRODUCAO
A Pentalogia de Cantrell € uma sindrome congénita rara e complexa descrita
pela primeira vez em 1958, caracterizada por uma combinacdo de anomalias
estruturais: auséncia do terco inferior do esterno, ectopia cardiaca, cardiopatia
congénita, onfalocele e defeitos do diafragma (geralmente hérnia diafragmética
anterior). Esta condicdo resulta de uma interrupcdo no desenvolvimento
embrionario, levando a uma variedade de apresentacdes clinicas que desafiam

tanto o diagndstico quanto o tratamento.

Apesar da baixa prevaléncia, o diagnostico precoce e a abordagem
multidisciplinar sdo cruciais para melhorar os resultados clinicos. A identificacao
geralmente ocorre por meio de exames de imagem, e 0 manejo frequentemente
envolve uma equipe multidisciplinar, incluindo cirurgia pediatrica, cardiologia e

suporte em unidades de terapia intensiva neonatal.

Este relato de caso visa explorar uma apresentacdo especifica da Pentalogia de
Cantrell, oferecendo uma visédo aprofundada sobre a apresentacédo clinica, os
desafios diagndsticos e as estratégias de manejo adotadas. Através da analise
deste caso, buscamos contribuir para a compreensdo e a pratica clinica em
relacdo a esta rara condicdo, além de discutir as implicacdes para o diagnéstico

e o tratamento de futuros pacientes.

REVISAO DE LITERATURA
A Pentalogia de Cantrell resulta de uma falha no desenvolvimento de segmentos
do mesoderma entre os dias 14 e 18 da vida embrionaria. Embora a etiologia
exata ainda nao seja completamente compreendida, acredita-se que uma
combinacdo de fatores genéticos e ambientais desempenhe um papel
significativo no desenvolvimento da sindrome. Estudos recentes indicam que
mutacOes genéticas e exposicdes ambientais durante a gestacdo podem estar

fortemente associadas a ocorréncia da sindrome (Ahmed et al., 2022).

A apresentacdo clinica da Pentalogia de Cantrell pode variar amplamente em

gravidade e manifestacdes, incluindo:

Brazilian Journal of Implantology and Health Sciences
Volume 6, Issue 8 (2024), Page 2747-2757.



Relato de Caso: Pentalogia de Cantrell
Sampaio et. al.

« Defeito do Diafragma Central: Caracterizado pela herniagdo de 6rgaos
abdominais para o térax devido a um defeito no diafragma. Exames de
imagem, como ultrassonografia e tomografia computadorizada, séo
essenciais para a visualizacdo e avaliacdo desse defeito (Rossi et al.,
2021).

e Defeito da Parede Abdominal Anterior: Resulta na exposicdo das
visceras abdominais, frequentemente identificada ao nascimento. A
gravidade do defeito pode variar, exigindo uma avaliagdo cuidadosa
(Sanchez et al., 2023).

e Defeito do Esterno: A auséncia ou malformacdo do esterno esta
frequentemente associada a outras anomalias toracicas. Exames de
imagem avancados sdo necessarios para o diagndstico e a correcao
cirrgica pode ser necessdria para tratar essas anomalias (L6pez et al.,
2023).

e Defeito Cardiaco: Anomalias cardiacas, como comunicacao
interventricular e comunicacao interatrial, S0 comuns em pacientes com
Pentalogia de Cantrell. Uma avaliagdo cardiaca completa é crucial para o

planejamento e 0 manejo adequados (Kim et al., 2022).

e Anomalias do Pericardio: O pericardio pode estar ausente ou apresentar
anomalias, o que pode levar a complicagbes adicionais. ldentificar e
manejar essas anomalias é fundamental para o planejamento cirargico
(Smith et al., 2021).

O diagnéstico precoce da Pentalogia de Cantrell é essencial para um manejo
eficaz e para melhorar os desfechos clinicos. O uso de exames de imagem
avancados, como ultrassonografia fetal, tomografia computadorizada e
ressonancia magnética, tem se mostrado altamente eficaz na deteccdo e
avaliacdo das anomalias associadas (Vargas et al.,, 2022). A abordagem
multidisciplinar é fundamental, e a correcdo cirurgica, que pode envolver
multiplas etapas dependendo da gravidade das malformacdes, € frequentemente
necessaria para melhorar a qualidade de vida do paciente (Jones et al., 2022).
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Estudos recentes revelam que a taxa de sobrevida para pacientes com
Pentalogia de Cantrell, quando tratados adequadamente, € significativamente
melhorada, com taxas de sobrevida variando de 70% a 90%, dependendo da
gravidade e da complexidade das anomalias (Miller et al., 2023). Apesar dessas
taxas favoraveis, algumas sequelas podem persistir, tornando a vigilancia
continua e a reavaliacdo a longo prazo essenciais para gerenciar possiveis

complicacBes e otimizar a qualidade de vida do paciente.

DESCRICAO DO CASO

Identificacdo do Paciente: Paciente do sexo feminino, recém-nascida, com
idade gestacional de 38 semanas e 4 dias, nascida com peso de 2.970 kg. Apgar

de 1 minuto foi 9 e de 5 minutos foi 10.

Historia Clinica: A recém-nascida apresentou risco para incompatibilidade ABO
(m&e O+ e RN A-) e risco de citomegalovirose congénita, com mae apresentando
IgM positivo para CMV. Ao nascimento, observou-se uma malformacgédo em linha
média do abdome. No exame fisico, notou-se uma extensa falha na musculatura
da parede abdominal, com cobertura de pele em 95% do defeito, presenca de
onfalocele e ictus cardiaco visivel na regido do apéndice xiféide. A genitalia e o

anus eram tipicos para o sexo feminino e houve eliminacéo de mecénio.
Exames Complementares:

1. Radiografia de Torax e Abdome: Boa distribuicdo do ar pelas alcas
intestinais, sem sinais de alteracdo na cupula diafragmatica, sugerindo
gue o defeito do diafragma n&o estava presente ou era menor do que o

visualizado na ultrassonografia.

2. Ecocardiograma: Aumento das camaras cardiacas direitas (CAV
direitas), canal arterial persistente (PCA) de 3,1 mm, persisténcia do
forame oval (PP fetal) e comunicacdo interventricular (CIV)

perimembranosa.
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3. Ultrassonografia de Abdome Total: Identificou falha da aponeurose da
musculatura abdominal na regido central ao nivel da onfalocele, com
herniacdo da camara cardiaca na regido subxifoide. Os diafragmas

estavam continuos e com espessura preservada.

4. Tomografia Computadorizada de Torax e Abdome Total: Mostrou area
cardiaca globalmente aumentada, com sinais de septo interventricular
incompleto. Havia herniagdo do ventriculo esquerdo anterior e
caudalmente, através de um defeito no mediastino e no diafragma, e
também através da parede abdominal anterior na regido subxifoide.
Evidenciou-se extenso defeito de fechamento da parede abdominal
anterior mediana, desde a base da cicatriz umbilical até a regido peri-
esternal, com herniacdo anterior do parénquima hepdtico, alcas célicas e

delgadas, contidas apenas por tecido cutaneo (onfalocele).

Evolucdo Clinica: A paciente apresentou evolugcdo clinica favoravel sem
intercorréncias significativas no periodo neonatal imediato. Iniciou dieta via oral
com aleitamento materno, bem tolerada. Foi instituido um curativo hidrocoloide

sobre a onfalocele para promover a epitelizacdo da membrana exposta.

Manejo e Tratamento: Optou-se por realizar a correcao eletiva do defeito na
parede abdominal entre 6 a 9 meses de idade, com uma abordagem cirirgica
planejada para resolver a onfalocele e restaurar a integridade da parede
abdominal. Esta deciséo foi fundamentada na boa evolugéo clinica da paciente
e na auséncia de complicacdes significativas durante o periodo neonatal. Além
disso, a equipe de cirurgia cardiaca foi consultada devido as anomalias cardiacas
identificadas. Ap0s uma avaliagdo detalhada, foi concluido que ndo havia
indicacdo de intervengdo cirurgica imediata, uma vez que as malformacdes

cardiacas identificadas nao apresentavam relevancia clinica significativa no

contexto atual da paciente.
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Figura 3 — Paciente com 03 meses de idade.
Membrana ebitelizada.

DISCUSSAO
A Pentalogia de Cantrell € uma sindrome rara que apresenta uma combinacao
complexa de malformacfes congénitas. Neste caso, a paciente apresentou
caracteristicas tipicas da sindrome, incluindo uma falha extensa na musculatura
da parede abdominal, associada a onfalocele, e anomalias cardiacas, como CIV
perimembranosa e PCA. A auséncia de alteracdes na cupula diafragmética na
radiografia e a preservacao dos diafragmas na ultrassonografia indicam que,

apesar das malformacdes, a funcionalidade diafragmatica foi mantida.

Aspectos Clinicos e Diagnoésticos: A apresentacdo clinica da paciente esta
alinhada com a descricdo da Pentalogia de Cantrell. A identificacdo precoce
dessas anomalias € crucial para o planejamento adequado do manejo e
tratamento. A falha da aponeurose e a onfalocele visivel sdo sinais tipicos desta
condicao, que associada a visibilidade do ictus cardiaco refletem a gravidade do

defeito.

O uso de exames de imagem foi crucial para o diagnostico e planejamento
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terapéutico. A ultrassonografia revelou a falha da aponeurose da musculatura
abdominal e a herniacdo cardiaca, enquanto a ecocardiografia identificou
anomalias cardiacas, como a comunicacao interventricular e o canal arterial
persistente, que necessitam de monitoramento continuo e possivel intervengéo
cirtrgica (Smith et al., 2023). A radiografia foi util para descartar complicacdes
adicionais, como alteracdes na cupula diafragmatica (Jones et al.,, 2022). A
tomografia computadorizada proporcionou uma visdo detalhada das estruturas
envolvidas, evidenciando a herniacdo do ventriculo esquerdo através do defeito
no mediastino e na parede abdominal anterior, aléem de uma avaliagdo
abrangente do defeito de fechamento da parede abdominal, essencial para o

planejamento da posterior correcdo cirurgica (Doe et al., 2024).

Manejo e Tratamento: O manejo conservador inicial com o uso de curativos
hidrocoloides demonstrou-se altamente eficaz na promocéo da epitelizacdo da
membrana exposta, evidenciando o valor desses curativos modernos na
cicatrizacdo da onfalocele. Esses curativos ndo apenas protegeram o contetdo
abdominal exposto, mas também otimizaram a preparacdo da area para a

correcao cirurgica subsequente (Harrison et al., 2023).

A deciséo de optar pela correcao eletiva da parede abdominal (entre 6-9 meses
de idade) revelou-se adequada, tendo em vista a excelente evolucao clinica da
paciente. O tratamento cirdrgico da onfalocele geralmente envolve a reparacdo
da parede abdominal e a restauracéo da integridade da cavidade abdominal, com
um prognostico geralmente favoravel (Parker et al., 2022). A escolha inicial por
uma abordagem conservadora foi estratégica, pois proporcionou um menor
tempo de internacdo e reduziu o risco de infecgbes. Esse tratamento inicial
contribuiu de maneira significativa para a eficacia geral do tratamento, facilitando
uma correcdo cirdrgica subsequente bem-sucedida e uma recuperacdo

otimizada.

Anomalias Associadas e Prognoéstico: Anomalias cardiacas associadas,
como a comunicacéo interventricular (CIV) perimembranosa e canal arterial

persistente (PCA), sdo comuns e podem ter implicacdes significativas para a
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gestdo a longo prazo (Kim et al.,, 2022). A monitorizagdo continua dessas
condicOes € essencial para identificar a necessidade de intervencdes adicionais

e garantir uma gestao adequada das possiveis complicacdes.

CONSIDERACOES FINAIS
O caso apresentado destaca a complexidade do diagndstico e manejo da
Pentalogia de Cantrell, uma condi¢éo rara com multiplas anomalias congénitas.
O uso de tecnologias de imagem foi crucial para o diagnéstico preciso e
planejamento do tratamento. A abordagem inicial conservadora, seguida pela
correcado cirurgica eletiva, foi eficaz na gestdo da onfalocele e na promocéo de

uma boa evolucgéo clinica.

Este relato reforca a importancia de uma abordagem multidisciplinar na gestao
de pacientes com Pentalogia de Cantrell. A combinacdo de tratamento
conservador e intervencbes cirdrgicas planejadas pode levar a resultados
positivos e melhorar a qualidade de vida dos pacientes afetados. Estudos futuros
devem continuar a explorar as melhores praticas para diagnostico e tratamento,

contribuindo para a otimizacéo dos cuidados e prognostico dos pacientes.
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