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Resumen

El sindrome de Poland es una deformidad congénita poco frecuente, esporadica y de patogenia incierta. Se
caracteriza por ausencia/hipoplasia del pectoral mayor, alteraciones de la mano y de la glandula mamaria
ipsolateral. Se presenta un caso de un varén con clinica sugestiva de sindrome de Poland en el hemitérax
izquierdo, sin alteracion de la extremidad superior, aunque asociaba dextrocardia y herniacion pulmonar, una
relacién poco frecuente. Se hace hincapié en la necesidad de contar con un equipo multidisciplinario para su
manejo inicial y tratamiento a largo plazo.
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Abstract

Title: Poland syndrome. Case report and review of the literature

The Poland syndrome is a rare, sporadic and congenital deformity with uncertain pathogenesis. It is
characterized by absence or hypoplasia of the pectoralis major muscle, malformations of the hand and
involvement of the ipsilateral mammary gland. A case of a newborn with clinical manifestations suggestive of
Poland syndrome on the left hemithorax, associated dextrocardia and defect pulmonary despite being a rare
association. Emphasis on the need for a multidisciplinary team in the initial management and long-term
treatment.

Keywords: Dextrocardia, pectoral hypoplasia, Poland syndrome.

Introduccion

El sindrome de Poland (SP) es una alteracion musculoesquelética congénita descrita por Alfred Poland en
18411, caracterizada por la ausencia total o parcial del pectoral mayor asociada a anormalidades de la
extremidad superior ipsolateral. Puede haber ausencia del pectoral mayor sin anomalias del miembro

superiorZ,
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Nos encontramos ante una anomalia rara, cuya incidencia media es de 1/30.000 recién nacidos, aunque
puede variar entre 1/7.000 y 1/100.000, y es mas frecuente en los varones que en las mujeres (con una
ratio de 27:17). La mayoria de casos (75%) se producen en el hemicuerpo derecho?® y sin defectos costales.
Se considera una alteracion unilateral*. No existe un patron hereditario, y es excepcional la recurrencia

familiar3.

La patogenia no esta bien definida, aunque el defecto principal podria tener un origen mesodérmico®.

El diagnéstico es clinico y se caracteriza por los siguientes aspectos:

+ Ausencia unilateral de las porciones costal y esternal de los musculos pectoral mayor y pectoral menor, y
de los cartilagos costales.

+ Simbraquidactilia en la mano ipsolateral.

* Ausencia de las falanges media y distal, con sindactilia y sin sinostosis 6sea.

* Hipoplasia de la piel y del tejido celular subcutaneo del torax anterior e hipoplasia/aplasia del pezon.
Hipotricosis pectoral y axilar.

+ Anomalias de otros musculos de la cintura escapular y, habitualmente, pterigién de la axila (deformidad
de Sprengel).

* En un 15% de los casos se asocia al sindrome de Mdebius.

+ Excepcionalmente presenta asociadas otras enfermedades: atrofia muscular peroneal, neurofibromatosis

tipo 1, displasia facioauricula vertebral, leiomiosarcoma, dextrocardia y aplasia de los dedos de la mano®*.

El objetivo de este trabajo era presentar un recién nacido con clinica sugestiva de SP, cuya peculiaridad
radica en la afectacion del lado izquierdo asociada a dextrocardia, sin afectacion de los miembros

superiores.

Caso clinico

Varon de 12 dias de vida, remitido de un hospital comarcal para el estudio de una malformacién costal
izquierda y dextrocardia. Era el quinto hijo de unos padres sanos de origen marroqui, no consanguineos, sin
antecedentes de defectos congénitos. El embarazo fue parcialmente controlado, y la madre niega la ingesta
de farmacos o sustancias toxicas. El parto fue eutdcico, producido a las 37 + 4 semanas de edad gestacional
(SEG). El recién nacido tenia un peso de 3.950 g (p >95), una longitud de 51 cm (p 50) y un perimetro
cefalico de 35 cm (p 90-97). Presentaba una discreta dificultada respiratoria y taquipnea, aunque no requeria
la aplicacién de oxigeno. Destacaba una deformidad torécica izquierda y una protuberancia del segundo y

cuarto arcos costales izquierdos, con hipoplasia del musculo pectoral mayor del mismo lado (figura 1).
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Sobre este defecto se observaba una aréola mamaria izquierda hipoplasica e hipopigmentada, sin estructura
glandular. Presentaba signos clinicos compatibles con dextrocardia, como el latido de punta desplazado al

cuarto espacio intercostal derecho. El resto de la exploracion fue irrelevante.

En la radiografia de la parrilla costal no se advertian imagenes sugestivas de alteraciones 6seas, y se
confirmé la dextrocardia (figura 2). La radiografia de las extremidades superiores mostraba una morfologia

normal de los metacarpos y las falanges.

El ecocardiograma puso de manifiesto la presencia de dextrocardia y dextrocinex con situs solitus cardiaco,
sin cardiopatia estructural. Ademas, se realizé una analitica bésica sanguinea y una ecografia abdominal y
transfontanelar, que resultaron normales. El paciente evolucion6 favorablemente, desaparecio la taquipnea y
no presentd ningln otro sintoma ni problemas de alimentacién. Actualmente tiene 2 afios de edad, y cabe
resaltar que en los controles semestrales realizados en la consulta de neonatal se observd una hernia
pulmonar que protruia entre los primeros arcos costales izquierdos, sin repercusion respiratoria, por lo que

esta pendiente de valoracion por parte del servicio de cirugia pediatrica.

Discusion

El SP (OMIM 173800) es una alteracion musculoesquelética congénita poco frecuente, que se caracteriza
esencialmente por la presencia de hipoplasia unilateral del pectoral mayor y anormalidades de la extremidad
superior ipsolateral. Segun la bibliografia, se considera una enfermedad de naturaleza esporadica, de

predominio masculino (68-75%)%!", y en un 67-70% de los casos el defecto se localiza en el lado derecho?™!.

Su presentacién clinica es variable, tanto en gravedad como en extension'. En la poblacién general la
ausencia muscular mas comun es la del pectoral mayor, pero sélo el 13,5% de los casos asocia un SP7. Es
infrecuente que todas las anomalias estén presentes en un mismo paciente®'213, En mas de un tercio de los
pacientes®'* es caracteristica la hipoplasia de la piel y del tejido celular subcutaneo de la pared anterior del

térax, asi como la ausencia o hipoplasia de la mama ipsolateral, con o sin hipotricosis axilar y pectoral.

Las anomalias de las manos son variables, y puede haber sindactilia, braquidactilia o0 ambas de forma
ipsolateral. La caracteristica casi constante es la hipoplasia, y a menudo la aplasia de las falanges medias y/o
fusion de las falanges media y distal con sindactilia entre las falanges proximales's. De ahi la aparicion de
varias propuestas de clasificacién en funcidén del tipo de anomalia de la mano™. Sin embargo, puede

presentarse sin defectos de la mano ni costales'"1817, como en el paciente del caso que nos ocupa.

La aplasia de las porciones anteriores de las tres primeras costillas, con una depresion del térax, se produce
en un 11-25% de los casos®'4'8, No suele alterar la mecanica respiratoria, ya que los musculos principales

(diafragma, intercostales, accesorios, recto anterior, oblicuos, transverso e intercostales internos) no estan
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afectados, y la dificultad respiratoria suele ser transitoria, como sucedié en este paciente. La progresién de la
deformidad torécica ocurre durante el periodo de crecimiento, por lo que hay que realizar un seguimiento a

largo plazo en estos pacientes.

Por otro lado, este paciente asociaba dextrocardia, y son escasos los casos descritos con esta asociacion
(56%)3513.19, En el SP, la dextrocardia no se acompafia de situs inversus ni otras anomalias cardiacas?. Por
ello, cabe destacar el buen prondstico de estos pacientes. En los pacientes con dextrocardia, el defecto de la
pared toracica afecta a las costillas izquierdas??!. Se postula que la dextrocardia podria ser consecuencia de
una alteracion en el desarrollo vascular o de la ocupacion del hemitérax izquierdo?. El paciente presentaba
también una herniacidén pulmonar a través del defecto toracico, situacién descrita en la bibliografia en un 8%

de los casos, que podria producir consecuencias respiratorias, aunque que no se dieron en este caso®.

La etiopatogenia del SP no esta clara, aunque parece no tener una base hereditaria. Sélo hemos hallado en
la bibliografia un Unico caso descrito de SP en gemelos monocigotos'. Un posible origen de ello podria
situarse en los tiempos coincidentes de la individualizacién de la porcién esternocostal del pectoral mayor, de
la condrificacion de la falange media y la separacion de los dedos sobre la séptima SEG10.13, Sin embargo,
esta teoria no explicaria la unilateralidad del SP. Por ello, la hipotesis mas aceptada? postula que hacia la
sexta SEG se produce un defecto del mesodermo que provoca hipoplasia o estenosis de la arteria subclavia
en su porcién proximal o0 sus ramas, lo que deriva en un déficit temprano de flujo sanguineo en la regién
pectoral y la extremidad de ese lado, con una disminucion parcial o total del tejido en esta zona; asimismo, la
hipoplasia de la arteria braquial seria responsable de las alteraciones de la extremidad superior y de la mano.
La localizacion y el grado de obstruccion de la arteria subclavia determinarian la extension y la severidad de

la clinica35:23,

Se ha descrito la asociacion del SP a otras anomalias del desarrollo: Parker et al., en 1981, refieren la
presencia de un sindrome de Mdebius en un 15% (paralisis facial congénita y estrabismo convergente),
Cobben et al., en 1992, un sindrome de Goldenhar (microsomia hemifacial), y Erol et al., en 2004, un
sindrome de Klippel-Feil (fusion congénita de vértebras cervicales). Todas ellas podrian sugerir un
mecanismo etiopatogénico comun?132425, Por ello, otros autores, como Browes, apoyan la hipotesis vascular
y concretan que la oclusion ocurriria hacia la sexta SEG vy, segun su localizacién, se producirian diversos
patrones de anomalias®2%6.27, Ademas, podria haber factores desencadenantes: mecanicos (trombosis,
hemorragias o compresiones), embrionarios, que alteraran el desarrollo de los vasos, y externos (infecciones,

hipoxia, hormonas sexuales, anticonceptivos orales, tabaco)3827.28,

Finalmente, los objetivos del tratamiento son funcionales, estéticos y psicologicos. Los funcionales se centran

en las anomalias de la mano, para mejorar la realizacion de la pinza'0?°. Esta cirugia correctora se realizara
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antes de la edad escolar, antes de que el nifio desarrolle patrones funcionales anormales362, La ausencia
del musculo pectoral pocas veces causa problemas funcionales o respiratorios en los pacientes, y 1o que
puede condicionar el tratamiento es el defecto estético, por la posible presencia de problemas psicol6gicos.
Es el caso de la hipoplasia/aplasia mamaria en las mujeres o la ausencia del pectoral mayor en los
varones3303!, En las mujeres es necesaria en ocasiones la intervencién de la mama contralateral para
igualarlas®2. En el hombre el objetivo sera reemplazar el musculo ausente®?, Otras indicaciones quirirgicas
son la depresion toracica unilateral con riesgo de progresar, la falta de proteccion del pulmén y el movimiento
paradéjico del torax3. Las técnicas quirdrgicas utilizadas son las transposiciones musculares, las protesis

mamarias, los expansores tisulares, el trasplante de costilla autdlogo o la malla protésica®.10:30:31.33,

De momento este paciente presenta una adecuada funcionalidad de la extremidad y sin repercusién
secundaria a la hemia pulmonar, por lo que sigue los controles clinicos en la consulta de neonatos a la

espera de su valoracion quirdrgica.

Conclusion

Presentamos un caso de SP por la baja frecuencia de esta afeccién, con la excepcionalidad de una
afectacion del hemicuerpo izquierdo y su asociacion a dextrocardia y herniacién pulmonar. Es importante
considerar que el aspecto estético de esta malformacion adquiere mayor relevancia en la etapa de la
pubertad, por las implicaciones psicoemocionales que desencadena, por lo que es necesario realizar un

seguimiento a largo plazo de los pacientes por parte de los servicios de cirugia y de salud mental.
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Figura 1. Vista anteroposterior del paciente al nacer. Se observa la protuberancia
de la parrilla costal izquierda en su parte superior, junto con la hipoplasia mamilar
ipsolateral
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Figura 2. Radiografia anteroposterior de la parrilla costal, en la que se observa la dextrocardia,
sin otras lesiones ¢seas
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