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Sindrome de Poland: anomalia congénita

poco frecuente, reporte de caso

Cristiam Morales', Sergio Bedoya’

Resumen

Introduccién: el sindrome de Poland consiste en una malformacién toracica, secundario a la age-
nesia o hipoplasia de musculo pectoral mayor; puede estar asociado a otras alteraciones osteo-
musculares, cutaneas, urogenitales o cardiacas, con una herencia autosémica dominante (OMIM
173800). Su incidencia varia de 1 cada 30.000 a 100.000 nacidos vivos, predominantemente en
hombres y compromiso del lado derecho, con una patogenia desconocida.

Caso clinico: se describe el caso de un neonato que presentd asimetria toracica, pezén descendi-
do y pérdida de continuidad de arcos costales, con sospecha de condicidn respiratoria, pero sin
signos de dificultad respiratoria, se descartaron otras malformaciones y se confirmd adecuada
integridad y funcionalidad pulmonar.

Conclusiones: el sindrome de Poland es una afeccién rara a nivel global, con diferentes malfor-
maciones a nivel del térax o extremidades, incluso otros drganos como corazdn, vias urinarias o
biliares. El diagndstico es clinico, conocer las principales caracteristicas clinicas que acompafan la
agenesia o hipoplasia del pectoral mayor como determinante para el diagndstico, con o sin afec-
taciéon de extremidades o del térax, facilita el diagndstico.
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Summary

Introduction: the Poland syndrome, a thoracic malformation secondary to agenesis or hypoplasia
of the pectoralis major muscle, might be linked to other musculoskeletal, cutaneous, urogenital
or cardiac disorders, with an autosomal dominant inheritance (OMIM 173800). Its incidence varies
from 11in 30,000 to 100,000 live births, predominantly in men and right-sided involvement, with an
unknown pathogenesis.

Case: we describe the case of a newborn who presented thoracic asymmetry, lowered nipple and
loss of continuity of costal arches, with suspected respiratory condition, but did not show signs
of respiratory difficulty, other malformations were ruled out and adequate lung integrity and
functionality were confirmed.

Conclusions: Poland syndrome is a rare condition worldwide, with different malformations in the
thorax or extremities, including other organs such as the heart, urinary tract or biliary tract. The
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diagnosis is clinical, knowing the main clinical
characteristics that accompany the agenesis or
hypoplasia of the pectoralis major muscle as a
determinant for the diagnosis, with or without
involvement of the extremities or thorax,
facilitates the diagnosis.
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Resumo

Introdugdo: a sindrome de Poland consiste
em uma malformagdo tordcica, secundaria a
agenesia ou hipoplasia do mdsculo peitoral
maior, podendo estar associada a outras
alteragbes osteomusculares, cutaneas,
urogenitais ou cardiacas, com heranga
autossdmica dominante (OMIM 173800). Sua
incidéncia varia de 1 a cada 30.000 a 100.000
nascidos vivos, predominantemente em
homens e com comprometimento do lado
direito, com patogenia desconhecida.

Caso Clinico: descreve-se o caso de um neonato
que apresentou assimetria tordcica, mamilo
descendido e perda de continuidade de arcos
costais, com suspeita de condi¢ao respiratdria,
mas sem sinais de dificuldade respiratdria.
Outras malformagbes foram descartadas,
e a adequada integridade e funcionalidade
pulmonar foram confirmadas.

Conclusdao: a sindrome de Poland é uma
condicao rara em nivel global, com diferentes
malformagbes no tdérax ou extremidades,
incluindo outros dérgaos como coragdo, vias
urindrias ou biliares. O diagndstico é clinico.
Conhecer as principais caracteristicas clinicas
que acompanham a agenesia ou hipoplasia
do peitoral maior, como determinante para
o diagndstico, com ou sem afetacdo de
extremidades ou do tdrax, facilita o diagndstico.

Palavras chave: Sindrome de Poland
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Introduccion

El sindrome de Poland es una anomalia congénita de
la pared toracica, de fenotipo variable, consistente en
agenesia o hipoplasia de musculo pectoral mayor uni-
lateral, con mayor frecuencia derecho, pero ésta puede
presentarse de forma bilateral en menor proporcion,
acompaiiarse de afectacion de otras estructuras del t6-
rax, como arcos costales u otros musculos, y con afec-
tacion de otros organos o segmentos corporalest-,

La incidencia aproximada es de 1 por cada 30.000
nacidos vivos, pero es variable: 1 en 7.000 - 10.000 en
Espaiia, 1 en 17.000 en Japén, 1 en 100.000 en Fran-
cia®9; sin estadisticas en Colombia, con dos reportes
de casos en los afios 2012 y 20217¥. La relacion hom-
bre/mujer entre 4:1 y una afectacion del hemicuerpo
derecho en el 75% de los casos™?.

Las anomalias de la pared tordcica pueden pre-
sentarse con compromiso muscular, alteraciones os-
teocartilaginosas, como hipoplasia o aplasia de ar-
cos costales, afecciones del esterndon o depresion de
la pared toracica®. La afeccion de las extremidades,
comprometiendo brazo, antebrazo o mano®, las cuales
pueden ser multiples y variadas, siendo mas frecuente
braquidactilia por braquimesofalangia y la sindactilia
respetando el pulgar®.

Caso clinico

Neonato a término, masculino, parto por cesarea, con
adaptacion neonatal espontanea, Apgar 7-9, logrando
metas de saturacion, se encontrd asimetria en la expan-
sion del hemitorax derecho, un apéndice que protruye
del térax, pezon descendido y ausencia de continuidad
de arcos costales quinto y sexto, sin requerimientos de

Figura 1. Radiografia de tdrax: elevacién del hemidia-
fragma derecho. No hay alteracién del parénquima pul-
monar. Disminucién del volumen pulmonar derecho.
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oxigeno ni signos de dificultad respiratoria, se traslada
a unidad de cuidados intensivos neonatales para es-
tudios complementarios, inicialmente radiografia de
torax (Figura 1).

Se realizaron estudios ecograficos de cerebro, co-
razon, vias urinarias y abdominal dentro de limites de
normalidad, cirujano pediatrico describe: torax con
asimetria, atrofia del hemitorax derecho, no se palpan
algunos cuerpos costales y presenta una masa blanda
en la piel de pediculo estrecho que se extrae facilmen-
te (Figura 2), sin evidencia de alteraciones a nivel de
manos, con impresion, diagnostica: sospecha de sin-
drome de Poland, sin indicacion quirtrgica, ecografia
de torax y pleura con movilidad diafragmatica normal,
sin signos de engrosamiento pleural, sin derrame pleu-
ral. En TAC de torax se describe: elevacion del hemi-
diafragma derecho con disminucion del volumen del
pulmoén derecho, ademads, acortamiento de los arcos
costales derechos del primero al sexto.

Paciente con buena evolucion, cuatro dias de es-

Figura 2. 1. Asimetria del hemitérax derecho con de-
presion. 2. Placa areola-mamilar derecho descendido
y apéndice blanda.

tancia hospitalaria desde el nacimiento, se considero
alta hospitalaria con orden de valoracion ambulatoria
por genética.

Discusion

Actualmente se desconoce la etiologia, planteandose
diferentes teorias teniendo en cuenta componente ge-
nético, disrupcion vascular durante la embriogénesis
y exposicion teratogénica (infecciones virales durante
la gestacion, cigarrillo o medicamentos)®. El com-
ponente genético se encuentra en dos tipos: fenotipo
mosaico para presentacion de casos familiares y mu-
taciones somaticas durante el desarrollo, explicando
los casos aislados!?. Su presentacion mas frecuente es
de forma aislada, pero puede asociarse a otros sindro-
mes como Moebius, Klippel o Pierre®. En cuanto a la
patogenia, la teoria mas aceptada, consecuencia de in-
terrupcion del suministro de la arteria subclavia, entre
la sexta y la séptima semana embrionaria, en la que se
da remodelacion de arcos adrticos, antes del origen de
la arteria toracica pero después de la formacion de las
arterias vertebrales®!9.

El diagnostico es clinico al identificar las malfor-
maciones toracicas, principalmente encontramos au-
sencia o hipoplasia de otros musculos del torax (pecto-
ral mayor o menor, serrato anterior, deltoides o dorsal
ancho); buscar alteraciones en extremidades, pueden
no estar presentes y no son las tnicas asociadas, tam-
bién osteoarticulares: agenesia o hipoplasia de arcos
costales, pectum carinatum o excavatum, hipoplasia
de la clavicula; anormalidad de la mama, areola o pe-
z6n, compromiso de los miembros superiores como
elevacion congénita de la escapula por ausencia de
la parte superior del serrato anterior (anormalidad de
Sprengel), sinostosis radiocubital o fusiones vertebra-
les"?, y descripciones de dextrocardia, anormalidades
genitourinarias o hepatobiliares®.

Se describe una clasificacion de tres tipos refirien-
do las anormalidades mas frecuentes que acompafian
el defecto en el musculo pectoral. Tipo 1 0o minimo:
defecto pectoral aislado; tipo 2 o parciales: defecto
musculo pectoral con A: anomalia de las extremida-
des, o B: con anormalidad de las costillas, y tipo 3 o
completa: defecto pectoral asociado de alteracion de
los miembros superiores y las costillas®. El pacien-
te descrito en caso clinico se puede clasificar en tipo
2B por la presencia de alteraciones a nivel del hemi-
torax derecho, con asimetria toracica evidente clinica
y radiologicamente, la afectacion por acortamiento de
arcos costales 1, 2, 3, 4, 5y 6, areola hipoplasica, sin
afectacion de extremidades, se descartd compromiso
cardiaco, urinario y hepatobiliar. Sin indicacion de
tratamiento quirtrgico para corregir deformidad to-
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racica, pero con necesidad de seguimiento durante la
infancia y la pubertad®?,

Conclusiones

El sindrome de Poland es una afeccion rara a nivel
global, con diferentes malformaciones a nivel del
torax o extremidades, inclusive otros drganos como
corazén, vias urinarias o biliares. El diagndstico es
clinico, conocer las principales caracteristicas clinicas
que acompaian la agenesia o hipoplasia del pectoral
mayor como determinante para el diagndstico, con o
sin afectacion de extremidades o del torax, facilita la
valoracion.
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