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Streszczenie

Abstract

Zespot wad wrodzonych pod postacia ubytku powtok brzusznych, przepukliny przeponowej, ubytku przeponowej czesci
osierdzia, wady serca i ektopii serca oraz zaburzen rozwoju mostka nazywany jest pentalogia Cantrella (pentalogy of Cantrell).
Jest to wada wystepujaca sporadycznie, tworzaca si¢ w okresie od okoto 3. do 14. tygodnia zycia plodowego, cechujaca sie
ztym rokowaniem. Literatura medyczna odnotowala na §wiecie mniej niz 200 przypadkéw tego zespolu z réznym nasileniem
zaburzen w rozwoju plodu. W niniejszej pracy przedstawiono opis przypadku noworodka pici zenskiej z rozpoznang
pentalogia Cantrella. Pierwsza wada rozpoznang w zyciu plodowym byta przepuklina pepowinowa. Po urodzeniu dziecko
zostalo zaintubowane ze wzgledu na cigzka niewydolnos¢ oddechowo-krazeniows. Badanie radiologiczne klatki piersiowej
uwidocznilo zacienienie prawego pluca i przesuniecie serca na prawa strone. W toku diagnostyki stwierdzono réwniez
tetralogie Fallota, ubytek dolnej czgéci mostka oraz podejrzenie braku przepony w centralnej czgsci. W drugiej dobie zycia
wykonano zabieg odtworzenia ciagglosci przepony i zamkniecia wrét przepukliny. Po zabiegu stan dziecka byt krytyczny, lecz
ustabilizowat si¢ w nastgpnych dobach leczenia. Obecnie dziecko, cechujace si¢ prawidlowym rozwojem psychoruchowym,
znajduje si¢ pod stalg opieka specjalistéw. Noworodki z ta wada wymagaja wieloletniej, wielokierunkowej, kosztownej i kompleksowej
opieki medyczne;.

Stowa kluczowe: zespot wad wrodzonych, przepuklina przeponowa, przepuklina pepowinowa, wada serca

A very rare syndrome of congenital defects, comprising an abdominal wall defect, diaphragmatic hernia, defect of the
diaphragmatic part of the pericardium, heart malformations, ectopia cordis and sternal defects is known as pentalogy of Cantrell.
It develops approximately from the 3™ to the 14" week of gestation, and is associated with a poor prognosis. Fewer than
200 cases, presenting with a varied severity of the malformations, have been noted worldwide. In this study, we report a case
of a female newborn diagnosed with pentalogy of Cantrell. The first defect identified during foetal life was omphalocele.
After birth, the infant was intubated due to severe cardiorespiratory failure. Chest radiography showed opacity of the right
lung and displacement of the heart to the right. On further studies, a diagnosis of tetralogy of Fallot and a sternal defect as
well as a suspicion of a lack of the central portion of the thoracic diaphragm were also established. In the second day of life,
surgery restoring the continuity of the diaphragm and closing the rings of hernia was performed. After the procedure, the
baby’s condition was critical, but stabilised over the next days of treatment. Currently, the child shows normal psychomotor
development and remains under constant care of specialists. Infants with pentalogy of Cantrell require expensive and
complex multidisciplinary, medical care for many years.

Keywords: congenital syndrome, diaphragmatic hernia, umbilical hernia, heart defect
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WSTEP

wrodzonych. Po raz pierwszy zostala opisana przez

Cantrella w 1958 roku, ktory wskazat takie anoma-
lie rozwojowe, jak: szczelina mostka, przepuklina pepkowa,
przepuklina przednia przepony, ektopia serca i ubytek prze-
grody miedzykomorowej. Czesto$¢ wystepowania tego za-
burzenia jest bardzo mata - wedtug réznych autoréw za-
wiera sie w przedziale od 1:65 000 do 1:200 000, przy czym
schorzenie wystepuje czeéciej u chlopcoéw®?. W rozwoju
plodu obserwuje si¢ zmienne defekty. Zaburzenie to roz-
poznaje sie bardzo czesto za pomoca badania ultrasono-
graficznego wykonywanego zaréwno w okresie prenatal-
nym, jak i po urodzeniu®. Klasyfikacja wedtug Toyamy
dzieli chorych na trzy grupy, w ktérych: 1) stwierdza sie
pig¢ réznych zaburzen rozwojowych - rozpoznanie zespo-

Pentalogia Cantrella jest zespolem rzadkich wad

tu jest pewniejsze; 2) stwierdza sie cztery objawy i zabu-
rzenia rozwojowe przedniej ciany brzucha oraz wade ser-
ca — rozpoznanie zespolu jest prawdopodobne; 3) stwierdza
sie niektére objawy zespotu, w tym wade mostka - rozpo-
znanie zespolu jest niepewne®. Patogeneza wystepowania
tych powaznych anomalii jest nieznana. Pod uwage bie-
rze si¢ czynniki genetyczne, srodowiskowe i wady naczyn.
Rozpoznanie pentalogii Cantrella w badaniu ultrasonogra-
ficznym jest mozliwe po 12. tygodniu ciazy. W przypadku
zozonoéci wad proponuje si¢ mozliwo$¢ zakonczenia cigzy.
Najlepszym sposobem leczenia pacjentek decydujacych si¢
na kontynuacje cigzy jest objecie ich opieka przez specja-
listyczny zesp6l medyczny. Zabiegi chirurgiczne powin-
ny natomiast by¢ wykonywane bezposrednio po porodzie.
Leczenie i pielegnacja wystepujacych rownolegle zaburzen
rozwojowych u noworodkéw sa duzym wyzwaniem dla
lekarzy, pielegniarek i specjalistéw wielu dziedzin. W ni-
niejszej pracy przedstawiono opis przypadku noworodka,
u ktorego zespot Cantrella zdiagnozowano po porodzie.

OPIS PRZYPADKU

Noworodek z cigzy II, porodu II, pici zenskiej, urodzony
przez cigcie cesarskie na przetomie 37. i 38. tygodnia ciazy
z powodu stanu po cieciu cesarskim i cienkiego dolnego od-
cinka blizny u matki. Urodzeniowa masa ciala dziecka byla
niska i wynosita 2300 g. W skali Apgar noworodek otrzy-
mal kolejno 7 pkt w 1. minucie Zycia, a nastepnie 8/8/8 pkt
odpowiednio w 3., 5. i 10. minucie zycia. Z przeprowadzo-
nego wywiadu uzyskano informacje o stanie zdrowia ro-
dzicoéw i rodzenstwa. Rodzice mtodzi i zdrowi, matka
w trakcie cigzy bylta pod opieka ginekologiczng, nie choro-
wala. Rodzenstwo zdrowe, bez istotnych przebytych choréb
w wywiadzie. W badaniu ultrasonograficznym w 14. tygo-
dniu cigzy uwidoczniono tylko przepukline pepowinowa.
Mimo ze metoda ultrasonograficzna pozwala na stwierdze-
nie wielu wad genetycznych oraz nieprawidfowoséci w bu-
dowie poszczegolnych ukladéw, w omawianym przypadku
pozostale wady nie zostaly rozpoznane.

DOI: 10.15557/PiMR.2017.0059

INTRODUCTION

by very rare congenital defects. It was reported for the

first time by Cantrell in 1958. He described develop-
mental anomalies including sternal cleft, omphalocele, ante-
rior diaphragmatic hernia, ectopia cordis and ventricular sep-
tal defects®. The syndrome’s incidence is extremely low and
different combinations of anomalies occur during the devel-
opment of a foetus. According to different authors, the inci-
dence ranges between 1:65,000 and 1:200,000, affecting males
more often than females®?. The syndrome is frequently iden-
tified with the use of ultrasound analysis either in utero or
after birth®. According to Toyama’s classification, Cantrell’s
syndrome is classified into three groups: 1) class I presents
with five different developmental defects and is a definite di-
agnosis; 2) class II presents with four symptoms and develop-
mental anomalies of the abdominal wall and heart defects and
is a probable diagnosis; 3) class III presents with some symp-
toms of pentalogy, including breastbone defect and is consid-
ered an incomplete diagnosis (expression)®. The pathogen-
esis of the defects is unknown. Genetic and environmental
factors as well as vascular defects are considered to play a role.
Pentalogy of Cantrell may be diagnosed on ultrasound stud-
ies after week 12 of pregnancy. If the defects are very com-
plex, the possibility of terminating pregnancy is offered to the
mother. The best way of management for those patients who
decide to continue pregnancy is care by a specialist multidis-
ciplinary medical team, and surgery performed immediate-
ly after birth. Treatment and care of complex developmental
disorders in newborns is a huge challenge for physicians, sur-
geons, nurses and other specialists from various areas of med-
icine. We report a case of a newborn diagnosed with pentalo-
gy of Cantrell upon birth.

Pentalogy of Cantrell is a syndrome characterised

CASE REPORT

A female neonate by a gravida 2, para 2 mother was deliv-
ered at 37-38 weeks through a caesarean section performed
due to a previous caesarean section and a thin lower section
of the scar. The girl had low birth weight of 2,300 g and Apgar
score of 7/1, followed by 8/3, 8/5 and 8/10. Family history
(parents, sibling) was nonremarkable. The mother received
obstetric care and was healthy throughout the pregnancy.
A prenatal ultrasound scan performed at 14 weeks revealed
omphalocele as the sole significant finding. Despite the fact
that ultrasound facilitates a successful diagnosis of multiple
genetic defects and anomalies of various systems in utero, it
failed to identify the remaining malformations in this case.
Immediately upon birth, the newborn was intubated and
transported to an intensive care unit due to severe respira-
tory and circulatory failure, a diagnosis of omphalocele and
a suspicion of diaphragmatic hernia. On admission, the child
was ventilated with 100% oxygen, with a maximal saturation
of up to 80%. Abnormal, asymmetrical movements of the
chest and suppression of the right side of the parasternal
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Bezposrednio po urodzeniu noworodek zostal zaintubowa-
ny i przewieziony na oddzial intensywnej terapii z rozpo-
znaniem cigzkiej niewydolnosci oddechowe;j i krazeniowej
oraz rozpoznaniem przepukliny pepowinowej i podejrze-
niem przepukliny przeponowej. Przy przyjeciu dziecko byto
wentylowane 100-procentowym tlenem, a saturacja wyno-
sita maksymalnie 80%. Obserwowano nieprawidiowe, nie-
symetryczne ruchy klatki piersiowej, a takze sttumienie
nad prawg strong przymostkowo. Brzuch dziecka byt miek-
ki, nie stwierdzono jednak perystaltyki. Krazenie stabilizo-
wano wlewem dobutaminy ze wzgledu na niskie wartosci
ci$nienia tetniczego. W pierwszej godzinie pobytu na od-
dziale intensywnej terapii wykonano zdjecie rentgenowskie
klatki piersiowej z kontrastem, w ktérym stwierdzono za-
cienienie prawego pluca, prawidtowo ustawiong przepone,
przesuniety na prawa strone cien serca i oskrzeli oraz pra-
widlowo zakontrastowane przelyk i zotadek. Zalozono do-
step dozylny centralny, a takze pobrano posiewy z jamy ust-
nej, odbytu, drzewa oskrzelowego i krwi. Prowadzono zapis
elektrokardiograficzny, kontrole wysycenia krwi tlenem
i pomiar ci$nienia tetniczego. Noworodek zostal zacewni-
kowany do pecherza moczowego w celu oceny diurezy go-
dzinowej. Prowadzono ciagla wentylacje mechaniczng (con-
tinuous mechanical ventilation, CMV). Wlaczono zywienie
pozajelitowe i antybiotykoterapie. W toku diagnostyki
dziecko poddano konsultacji kardiologicznej, genetycznej
i radiologicznej, stwierdzajac kolejne wady, takie jak dek-
stropozycja serca z tetralogia Fallota, ubytek dolnej czesci
mostka oraz podejrzenie ubytku przepony w centralnej cze-
$ci, co przemawialo za obrazem pentalogii Cantrella. Mimo
ciezkiego stanu dziewczynke zakwalifikowano do zabiegu
i w 2. dobie zycia przekazano na blok chirurgii dziecigcej,
gdzie wykonano odtworzenie ciaglosci przepony i zamknie-
cie wrot przepukliny. Po zabiegu stan dziecka byt krytyczny,
krazenie normowano wlewem noradrenaliny i dobutaminy,
prowadzono wentylacje mechaniczna z duzymi ci$nieniami,
intensywne leczenie oraz pielegnacje. Noworodka umiesz-
czono w inkubatorze, zastosowano ciaglte monitorowanie
parametrow zyciowych, kontrole diurezy godzinowej i oce-
ne bolu, wdrozono terapi¢ przeciwbolowg. Prowadzono
wnikliwg obserwacje w kierunku powiktan, ocene skutecz-
nosci wentylacji mechanicznej, toalete drzewa oskrzelowe-
go oraz kontrole i pielegnacje wktucia centralnego.

W kolejnych dobach leczenia stan dziecka powoli sie stabi-
lizowal. Aminy katecholowe stopniowo redukowano, az do
odstawienia w 5. dobie Zycia. Najtrudniejszym problemem
staly sie wentylacja mechaniczna i redukgcja ci$nien, ktéra
byta utrudniona przez podparcie przepony po zamknieciu
przepukliny. W 7. dobie zycia dziecko ekstubowano i pod-
taczono do wentylacji nieinwazyjnej. Od 8. dnia zycia roz-
poczeto zywienie dojelitowe przez sonde. W 12. dobie zycia
dziewczynke w stanie srednim przekazano na oddzial no-
worodkowy w celu dalszego leczenia i nauki jedzenia przez
smoczek. Posiewy z krwi i oskrzeli przy wypisie byly jatowe.
Obecnie dziecko jest pod stalg kontrola lekarzy specjalistow
i psychomotorycznie rozwija si¢ prawidtowo.
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intercostal area were observed. The abdomen was normal,
however, no peristalsis was detected. Due to low blood pres-
sure, dobutamine infusion was administered to stabilise the
circulatory function. Contrast-enhanced chest radiography
was performed during the first hour in the intensive care unit,
revealing opacity of the right lung, a normally positioned di-
aphragm, displacement of the heart and bronchi to the right,
and a normal picture of the oesophagus and stomach. A cen-
tral venous catheter (CVC) was placed and oral, anal, bron-
chial and blood swabs were collected. Electrocardiography
was performed, and saturation of oxygen in the blood and
blood pressure measured. A bladder catheter was placed
to evaluate hourly diuresis. Continuous mechanical venti-
lation (CMV) was conducted, and parenteral nutrition and
antibiotic therapy administered. In the course of the diag-
nosis, the patient underwent cardiac, genetic and radiolog-
ical consultation, with further defects identified, including
heart dextroposition with tetralogy of Fallot, a defect in the
lower part of the sternum and a suspicion of a defect of the
central portion of the diaphragm, which supported the rec-
ognition of pentalogy of Cantrell. Despite her serious condi-
tion, the girl was found eligible for surgery, and in the sec-
ond day of life she was transferred to the paediatric surgery
unit, where the reconstruction of the continuity of the dia-
phragm and closure of hernia were performed. After surgery,
the child’s condition was critical. The circulation was stabi-
lised with the infusion of noradrenaline and dobutamine,
high-pressure mechanical ventilation was performed and in-
tensive treatment and care were provided. The newborn was
placed in an incubator, and her vital signs were continuous-
ly monitored, hourly diuresis and pain assessment were per-
formed, and analgesic therapy implemented. The child was
monitored for complications, the effectiveness of mechani-
cal ventilation was assessed, bronchial hygiene was carefully
maintained, and adequate monitoring and care of the central
venous catheter was ensured.

The infant’s condition improved slowly over the follow-
ing days. Catecholamine dose was partially reduced, until
it could be discontinued in the fifth day of 5 life. The most
significant problems that still occurred were mechanical
ventilation and pressure reduction, hampered by the sup-
port of the diaphragm after the closing of hernia. The baby
was extubated on the 7™ day of life, and put on noninva-
sive ventilation (NIV). On the 8" day of life, enteral nu-
trition was started. On the 12 day of life the patient was
transferred to the neonatal unit in a stable condition, where
treatment was continued and bottle training was started.
Blood and bronchial cultures were negative on discharge
from hospital. Currently, the patient remains under perma-
nent specialist care and is carefully followed up, with her
psychomotor development assessed as normal.

DISCUSSION

Cantrell’s syndrome belongs to the so-called rare defects
group and is associated with a high infant mortality rate,
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OMOWIENIE

Zespol Cantrella nalezy do tak zwanych rzadkich wad.
Jest obarczony duza $miertelno$cia noworodkéw, gtéwnie
w konsekwencji towarzyszacych bardzo zlozonych wad ser-
ca 1 hipoplazji ptuc. Przektada si¢ to na malg liczbe publi-
kacji poswigconych tej tematyce. Wady zwigzane z zespo-
fem powstaja miedzy 3. a 14. tygodniem zycia plodowego.
Przyczyny rozwoju tych zaburzen nie sa doktadnie znane.
Opisywany przypadek obrazuje wady rozpoznane w zy-
ciu plodowym i po urodzeniu. Zgodnie z rekomendacja-
mi Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego z 2015 roku,
w ktorych zaleca sie koniecznos¢ wykonywania badania ul-
trasonograficznego w 11.-14. tygodniu, 18.-22. tygodniu
i 28.-32. tygodniu cigzy®, w 14. tygodniu ciazy przepro-
wadzono badanie ultrasonograficzne, w ktorym stwierdzo-
no przepukline pepowinows. Przepuklina pepowinowa
to wada powlok jamy brzusznej polegajaca na nieprawi-
dfowym zamknigciu si¢ faldow zarodka, ktérej dodatko-
wo towarzysza wady wrodzone: serca, oSrodkowego ukta-
du nerwowego, nerek, przewodu pokarmowego, przez co
rokowanie jest niepomyslne. Leczenie przebiega jednoeta-
powo i polega na odprowadzeniu trzewi do jamy brzusznej
oraz odtworzeniu cigglosci powtok.

W opisywanym przypadku noworodka w 2. dobie zycia za-
kwalifikowano do zabiegu chirurgicznego, ktéry polegat na
odtworzeniu ciggloéci przepony, odprowadzeniu zawarto$ci
przepukliny oraz na zamknieciu jej wrot z korzystnym roz-
wigzaniem. Po zabiegu nie obserwowano zaburzen ze stro-
ny przewodu pokarmowego, a w 8. dobie zycia wprowa-
dzono zywienie dojelitowe przez sonde. Wada serca, jako
najczestsza sktadowa zespotu Cantrella, wptywa na roko-
wanie i czas przezycia noworodkéw. Wielu autoréw podaje,
ze tetralogia Fallota wystepuje u okolo 20% dzieci z zespo-
tem Cantrella. Powstaje ona miedzy 15. a 32. dniem Zycia
plodowego. Przyczyny jej rozwoju nie sg znane. Ta powaz-
na wada serca obejmuje cztery rzne wady: ubytek w prze-
grodzie migdzykomorowej, zwezenie ujscia tetnicy ptucnej,
przerost miesnia prawej komory serca i przesuniecie aor-
ty w prawo nad otwor w przegrodzie miedzykomorowej”.
W opisywanym przypadku badania prenatalne nie pozwoli-
ty rozpoznaé wady w zyciu plodowym, diagnoza zostata po-
stawiona po urodzeniu. Stwierdzenie tetralogii Fallota jest
jednoznaczne ze wskazaniem do leczenia operacyjnego.
Leczenie chirurgiczne tej wady moze by¢ jedno- lub dwu-
etapowe. Ze wzgledu na fakt, ze wada nie zagrazala zyciu
dziecka, decyzj¢ o postepowaniu chirurgicznym odlozono
na pozniejszy termin. Dodatkowg wada serca, ktorg rozpo-
znano po urodzeniu, byta dekstropozycja serca, co oznacza,
ze serce jest catkowicie przesuniete na prawg strone, przy
czym koniuszek serca zwrdcony jest w lewo. Przypuszcza
sie, ze dekstropozycje serca w okresie prenatalnym wywo-
tujg inne wady - pozasercowe, a jedng z nich jest przepu-
klina przeponowa, ktéra przesuwa prawidtowo zbudowane
serce na prawg strone klatki piersiowej. Doniesienia z litera-
tury medycznej pokrywaja si¢ z opisywanym przypadkiem,

DOI: 10.15557/PiMR.2017.0059

mostly due to complex heart defects and pulmonary hypo-
plasia. As a result, few publications regarding this subject
are available in the literature. Defects that comprise pen-
talogy of Cantrell arise between the 3 and 14™ week after
conception. Their exact aetiology remains unclear.

In the case described above, the defects were only partially
identified in utero, with most of them revealed after the ba-
by’s birth. In the 14™ week of gestational life, omphalocele
was found on an ultrasound study. According to the rec-
ommendations of the Polish Gynaecological Society from
2015, a minimum of three ultrasound examinations is indi-
cated during nine months of pregnancy. First one, between
week 11 and 14 of gestational life, second - between week
18 and 22, and the final one - between week 28 and 32
Omphalocele is a defect of the abdominal wall involving in-
complete fusion of embryonic folds, additionally accompa-
nied by other congenital anomalies, such as heart defects,
malformations of the central nervous system, kidneys and
digestive tract. Taking into account all those problems, the
prognosis is mostly unfavourable. Treatment is performed
in a single step and involves the placement of the viscera
in the abdominal cavity and restoring the continuity of the
abdominal wall.

In the case we are reporting, in the 2™ day of her life, the
newborn was found eligible for surgery restoring the con-
tinuity of the abdominal wall, draining the contents of her-
nia and closing its walls. After the operation, no digestive
tract disorders were noticed, thus in the 8% day of the in-
fant’s life, the enteral feeding through a probe was intro-
duced. The heart defect, as the most frequent component
of Cantrell’s syndrome, has a significant influence on the
prognosis and survival time. According to most authors,
tetralogy of Fallot occurs in approximately 20% of children
with Cantrell’s syndrome. Tetralogy of Fallot arises between
the 15™ and 32 day of the embryo life. Its aetiology re-
mains unknown. This serious heart disease consists of four
different defects, namely ventricular septal defect (VSD),
pulmonary valve stenosis, right ventricular hypertrophy
and displacement of the aorta to the right above the hole
in the interventricular septum (an overriding aorta)?.

In this case, prenatal tests failed to identify the defects dur-
ing pregnancy, hence the diagnosis was made after delivery.
The recognition of tetralogy of Fallot is a clear indication
for surgery, that could be one- or two-stage. As the defect
was not life-threatening, surgical treatment was deferred.
An additional heart defect that was detected upon baby’s
birth was dextroposition of the heart, i.e. the heart’s dis-
placement to the right, with the apex of the heart turned
to the left. Dextroposition of the heart is assumed to be
a result of other, non-cardiac defects, with diaphragmat-
ic hernia among them, likely pushing a properly formed
heart to the right side of the chest. The existing reports
available in the literature are consistent with the case we
are describing, where the diagnosed diaphragmatic hernia
could have had an influence on the heart’s migration to the
right®. A very serious defect, which is a part of pentalogy
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w ktérym rozpoznana przepuklina przeponowa mogta mie¢
wplyw na przesuniecie serca w prawg strone®.

Bardzo powazng wadg serca, ktora wchodzi w skltad pen-
talogii Cantrella, jest ektopia serca, polegajaca na czgscio-
wej lub catkowitej lokalizacji serca poza klatka piersiowa.
Wystepuje ona raz na 5,5 do 7,9 miliona zywych urodzen,
czedciej u plei zeniskiej®. W omawianym przypadku ektopia
serca nie wystepowala, co wedtug klasyfikacji Toyamy moze
wskazywaé na prawdopodobienstwo pentalogii Cantrella.
U opisywanego noworodka rozpoznano takze przepu-
kline przeponows, ktéra nalezy do ciezkich wad wrodzo-
nych, obarczonych duzym wskaznikiem $miertelnosci.
Mozna ja wykry¢ w prenatalnym badaniu ultrasonograficz-
nym, co udaje si¢ w 2/3 przypadkéw!'?. Przepuklina prze-
ponowa tworzy si¢ w I trymestrze ciazy, gdy bfona optuc-
nowo-otrzewnowa taczy sie z innymi cze$ciami przepony.
Powstaly otwor stanowi droge przemieszczenia si¢ trzewi
do klatki piersiowej!"?, W rezultacie dochodzi do niedo-
rozwoju pluc oraz nieprawidtowosci rozwojowych naczyn
plucnych. To z kolei przeklada sie na niewydolnos¢ odde-
chows i nadci$nienie ptucne po porodzie. W przypadku
rozpoznania przepukliny przeponowej w zyciu prenatal-
nym stosuje si¢ maloinwazyjna metode, okreslang jako feto-
skopowa okluzja tchawicy balonem, ktora zwigksza szanse
przezycia ptodu. Natomiast po urodzeniu dziecka lecze-
niem z wyboru jest postgpowanie chirurgiczne. Niestety,
nie u wszystkich noworodkéw z tg wada udaje sie ustabi-
lizowa¢ stan ogdlny, co stanowi warunek podjgcia zabiegu
operacyjnego. Jest to zwigzane z wystepujacym nadciénie-
niem plucnym i hipoplazja ptuc. Leczenie przedoperacyj-
ne polega na objeciu dziecka specjalistyczng opieka na od-
dziale intensywnej terapii, czesto na wlaczeniu wentylacji
oscylacyjnej oraz podazy tlenku azotu, co ma zapewnic
wla$ciwa wymiane gazows. Czestotliwo$¢ oddechéw po-
dawanych noworodkowi przez respirator wynosi wowczas
8-12 Hz, czyli 480-720 oddechéw na minutg, a tlenek azotu
rozszerza dodatkowo naczynia plucne. Czasami przed za-
biegiem lub po zabiegu operacyjnym stosuje si¢ pozaustro-
jowa oksygenacje membranows (extracorporeal membrane
oxygenation, EMCO) jako metode pozaustrojowego natle-
nowania krwi, co nie bylo jednak konieczne w przypadku
opisywanym w niniejszej pracy. Mimo ogromnego poste-
pu chirurgii oraz leczenia $miertelno$¢ wsréd noworodkow
dotknietych ta wada nadal jest wysoka i wynosi 40-70%.
Przyczyny powstawania przepukliny przeponowej sg nie-
znane. Podaje sie, ze na jej rozwdj moze wplywac przyj-
mowanie przez kobiete w okresie cigzy niektérych lekow,
np. przeciwpadaczkowych. W badaniach eksperymental-
nych dotyczacych powstawania tej wady podkresla sie duza
role niedoboru witaminy A"?. Ze wzgledu na fakt, Ze wro-
dzona przepuklina przeponowa rzadko jest wadg izolowa-
ng, w jej powstaniu mozna si¢ dopatrywa¢ udzialu innych
czynnikdw, ktore maja wplyw na rozwoj wad wspélistnie-
jacych. Podaje sie, ze znaczenie mogg tu mie¢ infekcje wi-
rusowe przebyte w pierwszych miesigcach ciazy, cukrzy-
ca, ekspozycja na promieniowanie rentgenowskie i srodki
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of Cantrell, is ectopia cordis, which involves partial or full
heart location outside the chest. It occurs once in every 5.5
to 7.9 million live births, with a predilection for females®.
In our patient, however, ectopia cordis was not present, thus
the case fell into class II, or probable pentalogy of Cantrell
according to Toyama’s classification.

Diaphragmatic hernia was also recognised in the case de-
scribed, a serious birth defect associated with a high mor-
tality rate. It may be detected on prenatal ultrasound exam-
ination in 2/3 of all cases"?. Diaphragmatic hernia forms
in the first trimester of pregnancy, when the pleural-peri-
toneal membrane connects with the other parts of the di-
aphragm. The resulting hole allows the viscera to migrate
into the chest!!'?. As a result, pulmonary hypoplasia and
pulmonary vascular abnormalities develop. This, in turn,
leads to respiratory failure and pulmonary hypertension
after birth. If diaphragmatic hernia is identified in utero,
a minimally invasive method called fetoscopic tracheal oc-
clusion with a balloon is used to improve the chances of sur-
vival. After the birth of the child, surgical correction is the
treatment of choice. Unfortunately, it is not always possible
to achieve a stable condition in all infants with this defect,
allowing for surgical treatment. This is associated with the
occurring pulmonary hypertension and pulmonary hypo-
plasia. Preoperative management consists of specialist care
in the intensive care unit, often involving oscillatory ven-
tilation and supply of nitric oxide to ensure adequate gas
exchange. The frequency of breaths given by the ventila-
tor to a newborn is 8-12 Hz, which is 480-720 breaths per
minute, and nitric oxide additionally widens the pulmonary
vasculature. Sometimes, before or after surgery extracorpo-
real membrane oxygenation (EMCO) is applied as a meth-
od of extracorporeal oxygenation of blood, which, however,
was not necessary in the case described above. Despite the
enormous surgical and therapeutic advancements mortality
among newborns affected by this defect is still high, ranging
from 40% to 70%. The underlying causes of the defect are
unknown. It has been suggested that certain drugs, e.g. an-
tiepileptics (AEDs), taken by the woman during pregnan-
cy may contribute to the development of the anomaly. Also,
experimental studies have pointed to vitamin A deficiency
as playing an important role in the occurrence of hernia?.
As congenital diaphragmatic hernia is seldom an isolated
defect, other factors may be suspected to play a role in its
formation, also contributing to concomitant defects. Also,
a history of viral infections in the first months of pregnan-
cy, diabetes, exposure to X-rays or chemicals as well as al-
coholism and systemic lupus erythematosus (SLE) have all
been suggested as potential factors!?. In the case of our pa-
tient, however, the mother’s medical history was negative
in respect of all the above.

Planning and taking action consistent with the current state
of knowledge brings tangible benefits. It is best for the child
and the mother when a defect/defects are detected in the
prenatal period. Advanced prenatal diagnosis permits the
identification of malformations and monitoring of foetal
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chemiczne oraz alkoholizm i toczen rumieniowaty ukla-
dowy". W omawianym przypadku Zadne z wyzej wymie-
nionych czynnikéw nie zostaly potwierdzone przez matke
w wywiadzie.

Planowanie i podejmowanie dzialan zgodnych z aktualna
wiedzg przynosi wymierne korzys$ci. Dla dziecka i matki
najkorzystniejsza jest sytuacja, gdy wada lub wady zosta-
ja zdiagnozowane w okresie prenatalnym. Rozwinigta dia-
gnostyka prenatalna pozwala na rozpoznanie i monitoro-
wanie rozwoju plodu, na podjecie decyzji o terminacji ciazy
lub jej kontynuacji, a nastepnie ustalenie terminu i sposobu
porodu. Umozliwia to powziecie decyzji dotyczacej wyboru
oé$rodka, w ktérym odbedzie si¢ pordd i zostanie przepro-
wadzone specjalistyczne leczenie dziecka bez koniecznosci
narazania noworodka na transport lub brak specjalistycz-
nego sprzetu. Dzigki przyjetym algorytmom i schemato-
wi postepowania znacznemu skrdceniu ulega czas oczeki-
wania na zabieg chirurgiczny, a prawidtowe przygotowanie
do operacji pozwala na jej przeprowadzenie jednoetapowo,
co mialo miejsce w omawianym przypadku!>1).
Pentalogi¢ Cantrella mozna zaliczy¢ do najwigkszych wy-
zwan medycyny prenatalnej i chirurgii. Wada ta cechuje sie
indywidualnym rokowaniem i w znacznej mierze zalezy od
stopnia i rodzaju towarzyszacych anomalii. Jest obarczo-
na duzg $miertelnoscig, a takze — w wyniku rozpoznania
prenatalnego — prawdopodobienstwem wczesnej termina-
cji cigzy. Przektada sie to na malg liczbe opisywanych przy-
padkdw i ograniczong liczbe publikaciji.

Konflikt interesow

Autorzy nie zglaszajg Zadnych finansowych ani osobistych powigza#
z innymi osobami lub organizacjami, ktére moglyby negatywnie wpty-
ngd na tres¢ publikacji oraz rosci¢ sobie prawo do tej publikacji.

Pismiennictwo / References

1. Cantrell JR, Haller JA, Ravitch MM: A syndrome of congenital
defects involving the abdominal wall, sternum, diaphragm, peri-
cardium, and heart. Surg Gynecol Obstet 1958; 107: 602-614.

2. van Hoorn JH, Moonen RR, Huysentruyt CJ et al.: Pentalogy
of Cantrell: two patients and a review to determine prognostic
factors for optimal approach. Eur J Pediatr 2008; 167: 29-35.

3. Kumar B, Sharma C, Sinha DD et al.: Ectopia cordis associated
with Cantrell’s pentalogy. Ann Thorac Med 2008; 3: 152-153.

4.  Siles C, Boyd PA, Manning N et al.: Omphalocele and pericardi-
al effusion: possible sonographic markers for the pentalogy of Cantrell
or its variants. Obstet Gynecol 1996; 87: 840-842.

5. Toyama WM: Combined congenital defects of the anterior
abdominal wall, sternum, diaphragm, pericardium, and heart:
a case report and review of the syndrome. Pediatrics 1972; 50:
778-792.

6.  http://www.ptgin.pl/index.php/lekarze/rekomendacje2/reko-
mendagje [cited: 31 January 2017].

DOI: 10.15557/PiMR.2017.0059

development, facilitating an informed decision about ter-
mination or continuation of pregnancy, and then opti-
mum timing and method of delivery. It is also allows to re-
fer the mother to a medical centre where delivery can be
best managed and specialist treatment of the child prompt-
ly undertaken, without compromising the newborn’s condi-
tion by transport or a lack of specialist equipment. Thanks
to approved algorithms and protocols, the waiting time for
surgery can be shortened significantly, with proper preop-
erative management allowing to carry it out in one step,
as was the case here(>!),

In fact, pentalogy of Cantrell is one of the greatest chal-
lenges of contemporary prenatal medicine and surgery.
The prognosis is individual and largely depends on the ex-
tent, severity and type of the anomalies present. It is associ-
ated with a high mortality rate, and in cases of prenatal di-
agnosis, with a likelihood of early termination of pregnancy
as well. This accounts for the small number of reports and
other publications available on the subject.
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