TCC RESUMIDO
INTRODUCAO

A Pentalogia de Cantrell (PDC) ¢ uma sindrome congénita rara, descrita inicialmente em 1958,
caracterizada por cinco defeitos anatomicos principais: falhas na parede abdominal supraumbilical,
esterno inferior, diafragma anterior, pericardio diafragmatico e malformagdes cardiacas congénitas.

Sua incidéncia varia entre 1:65.000 e 1:200.000 nascidos vivos, com discreto predominio no sexo
masculino. A classificagdo proposta por Toyama em 1972 divide a sindrome em trés categorias,
conforme o numero e o tipo de anomalias presentes. Apesar de sua etiologia ainda ndo ser
completamente elucidada, sugere-se origem multifatorial envolvendo defeitos de fusdo do
mesoderma, mutacdes genéticas € anomalias cromossdmicas, como as trissomias 13 e 18.

A sindrome apresenta alta taxa de mortalidade, especialmente nos casos completos (classe I) e com
defeitos cardiacos complexos. O diagnostico pode ser realizado precocemente por meio de
ultrassonografia e complementado por ressondncia magnética e ecocardiografia fetal. Embora
mundialmente haja cerca de 250 casos descritos, no Brasil sdo raros, com aproximadamente nove
relatos, dois dos quais no estado de Goids.

Dada a gravidade e raridade da PDC, o estudo visa relatar um caso ocorrido na regido Centro-
Oeste do pais e revisar criticamente a literatura, contribuindo para o aprimoramento do diagnostico
e manejo da sindrome.

RELATO DE CASO

SAS, 37 anos, casada, branca, secretaria, residente e natural de Rio Verde, Goias (GO),
Brasil, com hipertensdo arterial ndo complicada, sem outras comorbidades. G2 PO Al (gestagdo
anembrionada de 5 semanas). Iniciou pré-natal, na cidade de Goiania-GO, com aproximadamente 6
semanas (sem) e 6 dias (d), segundo data da ultima menstruacao (DUM) em 11/11/2022.

A paciente apresentou resultados de exames soroldgicos negativos para sifilis, hepatites B
e C, HTLV, HIV I/l e Toxoplasmose, Citomegalovirus e Rubéola IgG reagente e IgM nao reagente.
Demais exames: glicemia em jejum, hemograma completo, EAS e urocultura dentro dos padroes de
normalidade e vitamina B12 um pouco elevada (981 h pg/mL). Além disso, a paciente negou o uso
de medicagdo teratogé€nica ou ter historico de uso de drogas ilicitas. Entretanto, ndo realizou
suplementagdo de acido folico no periodo perigestacional.

SAS referiu que o esposo tem um casal de filhos saudaveis de relacionamento anterior e
que ela e o conjuge ndo sdo consanguineos. Em relacdo aos antecedentes familiares, sua mae teve
trés abortamentos por Toxoplasmose, segundo informagdes colhidas (SIC) e a tia materna duas
perdas gestacionais (natimortos) e referiu que um deles “ndo tinha o0ssos” € o outro nasceu com
sindactilia nos dedos das maos (SIC).

Na ultrassonografia (USG) de 8 sem e 6 d, notou-se a pulsagdo cardiaca a nivel do cordao
umbilical, quando se fez a hipdtese diagnostica (HD) de extrofia cardiaca. Com 11 sem e 4 d,
evidenciou-se translucéncia nucal aumentada com 5,6 mm, defeito de fechamento da parede
abdominal anterior e aparentemente do terco inferior do térax, com exteriorizacdo de parte do
figado, coluna vertebral levemente tortuosa em funcdo da exteriorizagao de contetido abdominal,
além de fluxo cardiaco na protusdo abdominal, levantando suspeita de Pentalogia de Cantrell (PC).



A partir de 15 sem, foi iniciado o uso de metildopa 250mg, duas vezes ao dia até o final
da gravidez. Nova USG, com 15 sem e 6 d, também observou a exteriorizacdo do estobmago e de
aproximadamente 2/3 do coragdo. O Caridtipo do feto foi realizado, por amniocentese, em 13/03/23
(17 sem e 3 d) com caridtipo 46, XX. Com 20 sem, a paciente foi encaminhada para
acompanhamento psicoldgico.

Nova USG, realizada com 20 sem e 6 d, notou-se, ao exame cardiaco, presenca de ampla
comunicagdo interventricular perimembranosa, ¢ na USG morfologica de segundo trimestre, com
24 sem, foi confirmada protrusdo de parte do figado e das algas intestinais e de aproximadamente
50% do coragdo fetal.

Devido a gravidade do caso, com 27 sem ¢ 5d de gestacdo, foi realizada uma junta
médica. Tal junta corroborou, com novos exames de imagem, além dos dados acima, a presenca de
comunicagao atrioventricular inica com dupla via de entrada de ventriculo unico tipo esquerdo com
camara rudimentar em regido anterior e defeito extenso em regido ventral fetal de 5,4cm, recobertos
por saco herniario, com inser¢ao do cordao na parte superior do mesmo.

Em USG com dopplervelocimetria, realizada com 28 sem e 5d, evidenciou-se indice
cérebro/umbilical alterado e ambas as artérias uterinas com indice de pulsatilidade (IP) elevados,
denotando altera¢do nos fluxos tutero e feto-placentarios e com peso fetal estimado em 1083g (8°
percentil de Barcelona (CALCULADORAS...)), evidenciando uma restricdo do crescimento fetal,
porém com parametros do perfil biofisico normais.

Com excecdo da restricdo de crescimento fetal, a gravidez transcorreu sem grandes
alteragdes até¢ 35 sem e 5d, quando a paciente desenvolveu pré-eclampsia tardia, com edema de
membros inferiores e picos hipertensivos. Devido a piora do quadro e dos exames laboratoriais,
optou-se por interrup¢ao da gravidez e o parto cesareo foi indicado com 36 sem e 2d em 23/07/23.

Conforme relatorio da pediatria, RN pré-termo, pequeno para a idade gestacional, baixo
peso (2200 gramas), percentil 7 de Barcelona, sexo feminino, Apgar 7 e 8, apresentando onfalocele
com celosomia (auséncia parcial do esterno e hérnia de visceras abdominais), com alteragdo do
diafragma, ictus visivel, microtorax; cistos amnidticos e pé torto congénito a esquerda (FIGURAS
5).

Apds o nascimento, a crianga ficou internada em UTI particular de Goiania e foi
transferida, com 19 d, para a UTI neonatal de um hospital especializado em patologias infantis
complexas.

Por meio do relatério da angiotomografia, realizada com 22 d de vida, foi confirmado
uma cardiopatia complexa: mesocardia; veia cava superior esquerda persistente; dupla via de
entrada em ventriculo esquerdo com dupla via de saida e vasos transpostos; via de saida pulmonar
estreitada; tronco pulmonar curto; arco aortico tortuoso e calibre preservado.

Em Tomografia Computadorizada (TC) de abdome, notou-se diastase dos musculos reto-
abdominais na regido supraumbilical da parede abdominal anterior, com insinuagcdo e hernia¢ao
parcial do figado. Ja na TC de torax, foram observadas pequenas alteragdes pulmonares bilaterais,
sugestivas de processo inflamatdrio/infeccioso e auséncia da parte inferior do osso esterno,
notando-se herniag¢do parcial do coragdo através da parede anterior toracica. Assim, foi ratificado o
diagndstico de Pentalogia de Cantrell.

Com 25 d de vida, a RN foi submetida a cateterismo com implante de dois stents Palmaz
Blue na via de saida ventricular direita em valvula pulmonar descrito em outra publica¢do. O
ecocardiograma transtoracico de controle demonstrou os stents corretamente implantados na via de
saida do ventriculo direito, abrangendo tanto o infundibulo quanto a valva pulmonar, com gradiente



sistolico maximo estimado em 21 mmHg, presenca de regurgitagdo pulmonar significativa e
manutenc¢do do fluxo anterogrado para ambas as artérias pulmonares (LOMBARDI et al., 2024)

No pos-operatorio, foi realizada uma anticoagulagao profilatica com enoxaparina (1 mg/
kg/dia) por 48 horas, sendo posteriormente substituida por acido acetilsalicilico (5 mg/kg/dia). A
evolucdo clinica nos dias subsequentes foi favordvel, com melhora progressiva da saturagdo
periférica de oxigénio (de 70% para 89%) e redugcdo da necessidade de suporte ventilatorio,
incluindo a fragédo inspirada de oxigénio (FiO, reduzida para até 65%) (LOMBARDI et al., 2024)

Apos 63 dias de internacdo em UTI, apesar da “tentativa” de reanimagdo, a crianca
evoluiu para 6bito devido @ ma formacdo cardiaca complicada por insuficiéncia cardiaca e sepse as
7:40 do dia 24/09/23.

Buscou-se aconselhamento genético e tanto no exame materno (07/12/23), quanto no da
RN (26/07/23), observou-se Cariotipo convencional com bandeamento G sem altera¢des (46, XX).
Foi solicitado Painel de Portador de Doenga Recessiva, o qual nao foi realizado pela paciente.

DISCUSSAO

O presente artigo descreve um caso raro de Pentalogia de Cantrell diagnosticado precocemente,
ainda na oitava semana gestacional. Trata-se de uma sindrome congénita complexa, caracterizada
por cinco defeitos anatdmicos: malformacdes da parede abdominal, esterno, diafragma, pericardio e
coracdo. A apresentacdo clinica foi compativel com a forma completa da sindrome, conforme
classificagdo de Toyama, e acompanhada de malformagdo cardiaca grave, que culminou no 6bito
neonatal, mesmo apos intervengdes como cateterismo com implante de stent e suporte intensivo em
UTL

A etiologia da sindrome ¢ atribuida a falhas no desenvolvimento da mesoderme lateral entre a
terceira e quarta semanas de gestacdo, levando a defeitos de fechamento da linha média. As
malformagdes cardiacas associadas comprometem o débito cardiaco fetal e contribuem para a alta
mortalidade. No caso descrito, ndo foram detectadas alteragdes cromossOmicas no cariotipo fetal e
materno, mas foi identificada a auséncia de suplementacdo periconcepcional com 4cido folico —
fator conhecido por influenciar negativamente na organogénese cardiaca.

O diagnostico pré-natal foi possivel através da ultrassonografia morfoldgica precoce,
complementada por ressonancia magnética e ecocardiografia fetal, possibilitando o planejamento
terapéutico antecipado. No periodo pds-natal, exames como tomografia e ecocardiograma
confirmaram as anomalias e guiaram a tentativa de manejo clinico e cirargico.

A apresentagdo clinica incluiu ectopia cordis em sua forma toracoabdominal, frequentemente
associada a formas completas da sindrome. A dupla via de saida do ventriculo direito foi a principal
malformagdo cardiaca encontrada. O tratamento envolveu tentativa de corre¢do com stent pulmonar,
embora sem sucesso prolongado, evidenciando a complexidade e letalidade do quadro.

O manejo cirtirgico da Pentalogia de Cantrell ¢ complexo e envolve multiplas etapas.
Inicialmente, busca-se reconstruir a parede abdominal e o diafragma utilizando malhas, préteses ou
técnicas de fechamento progressivo. Em seguida, abordam-se as cardiopatias estruturais com
técnicas que variam de acordo com a anomalia especifica, como correcao de CIV, CIA ou tetralogia



de Fallot. A reconstrucdo esternal ¢ necessaria para estabilizar o torax e proteger o coragdo, podendo
ser realizada com materiais reabsorviveis ou metalicos.

A condugdo anestésica exige cuidados rigorosos, incluindo controle da pressao intra-abdominal
e suporte ventilatorio, dada a frequéncia de hipoplasia pulmonar e instabilidade hemodinamica. Em
casos selecionados, um manejo conservador inicial pode ser adotado, visando proteger estruturas
expostas e adiar cirurgias invasivas.

O prognostico € reservado nos casos completos, com mortalidade superior a 50%, especialmente
na presenga de ectopia cordis. A sobrevida € mais provavel em formas incompletas e com
cardiopatias menos severas. O acompanhamento a longo prazo ¢ essencial para monitorar o
crescimento, o desenvolvimento neurologico e eventuais complicacdes tardias. O diagnostico
precoce permite a equipe multidisciplinar e a familia discutir de forma ética e informada as
possibilidades terapéuticas, incluindo intervencdes pds-natais e cuidados paliativos, quando
indicados.

CONSIDERACOES FINAIS

A Pentalogia de Cantrell representa um desafio diagndstico e terapéutico devido a complexidade
das anomalias associadas. O avanco nas técnicas de imagem permite um diagnostico precoce,
possibilitando um planejamento adequado para o seguimento € o possivel tratamento. O manejo
cirurgico continua sendo a unica abordagem curativa, embora a sobrevida dependa da gravidade do
quadro clinico. Pesquisas futuras podem esclarecer melhor os fatores genéticos e embriologicos
envolvidos na sindrome, contribuindo para um melhor entendimento e prognostico dos pacientes.
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