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Abstract 
The patient had been discovered with ectopia cordis after birth. His mother’s history of pregnancy 
and childbirth were as follows: having diabetes, early pregnancy with “catching cold”, no anemia, 
no pregnancy hypertension syndrome, no heart disease and other diseases. In addition, there 
were no metabolic diseases and familial hereditary. Physical examination on admission showed 
the following. The patient’s skin from the bottom of the sternum to the umbilicus was thinner than 
that of the surrounding, and the skin was about 6 cm; it can be seen that a bulging about 2 × 2.5 
cm2 was regularly pulsing, and the color of the skin was deeper than that of the surrounding skin; 
the position of the umbilical region was high, and the abdomen was flat. Moreover, ultrasound and 
CT diagnosis revealed that the patient had sternal defect, pericardium defect, anterior diaphrag-
matic defect, midline deficiency of epigastric wall of the umbilicus, cardiovascular abnormalities; 
therefore the child was diagnosed as completely pentalogy of Cantrell. The child was partly hete-
rotopic of the heart, which is a common thoracic and abdominal type of heart ectopia. Pentalogy of 
Cantrell is currently a clinically rare congenital malformation disease, thus clinical surgery is dif-
ficult and the survival rate is low. And prenatal ultrasound screening is of great significance for 
the early detection and diagnosis of the disease. 
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摘  要 

患儿出生后即发现“胸外心”入院，母亲妊娠期有糖尿病、孕早期感冒，无贫血、妊娠高血压综合征、

心脏病等疾病，无家族遗传及代谢性疾病。入院查体：胸骨下端至脐部皮肤变薄，长约6 cm，见一膨出

物约2 × 2.5 cm2规律搏动，皮肤颜色较周围皮肤颜色深，脐部位置偏高，腹部平坦。B超和CT诊断结果

显示，该患儿胸骨缺损、心包部分缺损、膈肌前部缺损、脐上腹壁中线缺如伴心脏膨出、心血管畸形，

因此明确诊断为完全Cantrell五联症。患儿为部分心脏异位，属于常见的胸腹型心脏异位。Cantrell五联

症是临床上一种罕见的先天性畸形疾病，临床手术难度大，患儿生存率低。产前超声筛查对早期发现及

诊断该病具有重要意义。 
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1. 引言 

Cantrell 五联症是一种罕见的先天性畸形疾病，包括胸骨缺损、心包部分缺损、膈肌前部缺损、脐上

腹壁中线缺如伴心脏膨出、心血管畸形 5 种特征。Cantrell 五联症在全世界范围内非常少见，发病率低，

病死率高,防病机制不明确。我们对一例因心脏异位入院并采用心脏超声与三维 CT 成像诊断为 Cantrell
五联症的患儿，进行回顾性分析，现报告如下。 

2. 资料与方法 

2.1. 一般资料 

该病例报道已经获得患儿家属知情同意。患儿男，7 小时 50 分，因其出生后即发现“胸外心”入院。

患儿系第 2 胎第 2 产，38 + 4 周孕，出生体重 4290 g。单胎，自然受孕，无宫内窘迫、胎膜早破，有脐

带绕颈，羊水、胎盘正常，剖宫产。Apgar 评分：1 分钟 9 分(具体扣分项目不详)，5 分钟 10 分，10 分钟

10 分。患儿病程中无发绀、气促，无尖叫、激惹、惊厥发作，无皮肤出血倾向，精神可。母亲妊娠分娩

史如下：有糖尿病，孕早期有“感冒”，无贫血、妊娠高血压综合征，无肝炎、结核、心脏病，无输血

史，孕期用药不详。家族史如下：母，26 岁，孕前身体健康，无吸烟喝酒，流产 0 次，死胎 0 次；父，

35 岁，身体健康，有吸烟，无饮酒；无家族遗传及代谢性疾病，患儿有 6 岁哥哥，身体健康。患儿母亲

妊娠期 25 周胎儿心脏彩超显示胎儿心脏形态及结构位置未见异常，见图 1。 

2.2. 方法 

入院后查体：胸骨下端皮肤变薄，可见一膨出物约 2 × 2.5cm2，规律搏动，心率 110~140 次/min，心

前区可闻及 II/VI 心脏杂音；胸骨下端至脐部皮肤变薄，长约 6 cm，皮肤颜色较周围皮肤颜色深，脐部

位置偏高，腹部平坦。患儿血压 63/37 mmHg，血氧饱和度(SPO2) 93%，呼吸(R) 44 次/min。住院静脉血

血气分析和血常规+C 型反应蛋白(CRP)正常，心肌损伤标记物(化学发光法)肌酸激酶同工酶质量 28.47  
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Figure 1. Fetal heart color doppler ultrasound at 25 weeks of pregnancy 
图 1. 患儿母亲妊娠期 25 周胎儿心脏彩超 

 
ng/ml，提示肌酸激酶(CK-MB)增高，考虑与心脏原发疾病相关。心电图和无创心排量(ICON)检查结果正

常。 
患儿心脏超声，见图 2，显示：胸骨剑突缺失，心尖位于胸骨下，右心室及左心房大小形态正常，

左室前后径正常，心尖向前膨出呈憩室样，大小约 2.4 × 1.5 cm2，颈部约 1.0 cm，可见血流进入退出；房

间隔中份可见裂隙样中断约 3.0 mm，室间隔连续；卵圆孔未闭，房水平左向右分流，动脉导管未闭，大

血管水平左向右分流，左心室收缩功能测值正常范围内，见表 1；合并有膈肌前部缺损、心包部分缺损。

提示：先天性心脏病，Cantrell 五联症。 
患儿三维 CT 成像结果：心脏呈右旋位，位于正中偏右，肝脏位于右上腹，胃泡位于左上腹；房间

隔缺损，动脉导管未闭，肺动脉主干稍增粗。左心室心尖部舌状突起形成憩室，并于剑突下形成腹壁疝。

见图 3。 

3. 讨论 

Cantrell 五联症又被称为 Cantrell 综合征，最早在 1958 年被 Cantrell 首先描述并命名，是一种罕见的

先天性畸形疾病，包括胸骨缺损、心包部分缺损、膈肌前部缺损、脐上腹壁中线缺如伴心脏膨出、心血

管畸形 5 种特征[1] [2]。并非所有的 Cantrell 五联症患儿均具备这 5 种典型特征[3]。Cantrell 五联症临床

表现有所不同，其中大部分患儿在出生后或出生后不久死亡，然而少数可成长至儿童甚至成年[4]。B 超

结合 CT 诊断[5]结果显示，该患儿胸骨缺损、心包部分缺损、膈肌前部缺损、脐上腹壁中线缺如伴心脏

膨出、心血管畸形，因此明确诊断为 Cantrell 五联症 I 型[6] (完全 Cantrell 五联症)。患儿为部分心脏异位，

属于常见的胸腹型心脏异位。文献表明完全心脏异位十分罕见，一旦出现多表现为新生儿急症，病死率

极高，死亡原因多为心力衰竭、败血症和缺氧[7]。患儿病程中无败血症及缺氧等临床表现，但心肌损伤

标记物肌酸激酶同工酶质量以及 N 端前脑钠肽显著增高，说明患儿有心力衰竭表现可能。 
Cantrell 五联症在全世界范围内仅 200 多例，发病率低，病死率高[8]。目前对于该病的研究相对较少，

因此 Cantrell 五联症发生机制以及病因尚不明确，可能与染色体异常相关，有少数病例报道显示其与 18-
三体综合征及 X 染色体连锁遗传相关[9] [10]。Cantrell 五联症是临床上一种罕见的先天性畸形疾病，临

床手术难度大，患儿生存率低。产前超声筛查对早期发现及诊断该病具有重要意义。一旦发现应终止妊娠，

减少对孕妇的伤害，避免 Cantrell 患儿的出生。患儿母亲在妊娠期已完善 B 超检查，但未发现胎儿异常。 
因患儿生命体征平稳，无急诊手术特征，目前手术风险较大，手术病死率高达 51.6%，暂未手术治

疗，在出生后第 4 天因家长要求已出院。建议患儿及父母完善染色体检查和基因检测，并在合适时机(依
据自身情况尽早或在成年以后)及时安排外科手术治疗，术后进行长期随访。 

4. 结论 

患儿入院后查体结果为部分心脏异位，但心率正常，无具体临床表现。心脏彩色超声结合 CT 诊断 

https://doi.org/10.12677/acrp.2018.61001


高淑强 等 
 

 

DOI: 10.12677/acrp.2018.61001 4 亚洲儿科病例研究 
 

 
Figure 2. Color ultrasound of the heart: left ventricular diverticulum, patent foramen ovale and patent ductus 
arteriosus 
图 2. 患儿心脏彩色超声：左心室憩室，卵圆孔未闭，动脉导管未闭 

 

 

 
Figure 3. Three dimensional CT imaging of the heart: right deviation of the 
heart, atrial deficiency, patent ductus arteriosus, and left ventricular diverticu-
lum 
图 3. 患儿心脏三维 CT 成像：心脏右旋位，房缺，动脉导管未闭，左心

室憩室 
 
Table 1. Left ventricular systolic function test [heart: radial line (mm), area (cm2), velocity (m/s), pressure (mmHg), volume 
(ml)] 
表 1. 左心室收缩功能测值(心脏：径线 mm，面积 cm2；速度 m/s，压力 mmHg，容量 ml) 

二维及 M 型超声测值 LV:22.1 IVS:2 LVPW:2 RV:9 RVOT:12.6MPA:11.0 

频谱多普勒 MV_E:1.16 AV:0.92 PV:0.77  

心功能测定 SV:11.1 EF(%):67.5 FS(%):35.4  
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患儿胸骨缺损、心包部分缺损、膈肌前部缺损、脐上腹壁中线缺如伴心脏膨出、心血管畸形等 5 种特征，

先天性心脏病，为 Cantrell 五联症。患儿母亲妊娠期有糖尿病、孕早期有感冒，无肝炎、结核及心脏病

等疾病，无家族遗传及代谢性疾病，患儿发病原因和发生机制不明，有待进一步研究。 
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