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NOTA CLINICA

PEDIATRICA
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Secuencia de Poland: aportacion de dos nuevos casos
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Resumen

La secuencia de Poland es una anomalia musculosquelética
congeénita caracterizada por la ausencia de la porcion esternal
del musculo pectoral mayor asociada a braquisindactilia. Se
presenta con una incidencia aproximada de 1/20.000-30.000
nacidos vivos (un 75% de los casos corresponde a varones), y
en un 70% esté afectado el lado derecho. Ademas de la aso-
ciacion con la braquisandactilia, la ausencia del pectoral mayor
puede presentarse aislada o bien asociada a otras malforma-
ciones, especialmente de la zona pectoral o del brazoy la mano
homolaterales, como sindactilia, ausencia del pectoral menor,
hipoplasia de la extremidad o amastia. También se puede aso-
ciar a alteraciones de otros territorios, como dextrocardia, sin-
drome de Moebius o neurofibromatosis.

La etiologia es desconocida y habitualmente no presenta
base hereditaria. Se ha propuesto como teoria patogénica una
hipoplasia de la arteria subclavia fetal. El tratamiento es qui-
rargico, fundamentalmente con fines estéticos o para corregir
las alteraciones funcionales de la mano que esta anomalia
conlleva.

Aportamos dos casos tratados en nuestro servicio de pedia-
tria: uno corresponde a un varén recién nacido, con afectacion
del pectoral mayor e hipoplasia del arco anterior de las costi-
llas 2-5, y el otro a una nifia de 9 afios afectada de asma me-
diada por inmunoglobulina E (IgE), que asocia a la agenesia del
pectoral mayor una hipoplasia de la mama, una hipoplasia de
la mano y braquisindactilia.

Palabras clave

Secuencia o sindrome de Poland, agenesia, pectoral, malfor-
macion, torécico, braquisindactilia, muscular, esquelética, hi-
poplasia

Abstract

Title: Poland sequence: two new cases

Poland sequence is a congenital musculoskeletal disorder
characterized by agenesis of the sternal portion of the pectora-
lis major muscle and brachysyndactyly. The incidence is about
1/20,000 to 1/30,000 live births. The ratio of males to females
is 3:1 and the right is the side affected in 70% of cases. The
agenesis of the pectoralis major muscle can be the only mani-
festation or can be associated with other lesions in the pecto-
ral region and ipsilateral upper extremity: brachysyndactyly,
absence of the pectoralis minor muscle, hypoplasia of the arm
or hand or amastia. Its association with other conditions, like
dextrocardia, Moebius syndrome or neurofibromatosis is also
possible.

The etiology is unknown, and it is usually not hereditary.
Hypoplasia of the fetal subclavian artery has been proposed as
an underlying cause. The treatment is surgical, mainly for cos-
metic reconstruction or improvement in the function of the
affected hand.

We report two new cases observed in our service. One invol-
ves a male infant with agenesis of pectoralis major and hypo-
lasia of anterior arch of the 2" to 5" ribs. The other patient is
a 9-year-old girl with Igk-mediated asthma and agenesis of the
pectoralis, breast hypoplasia, Sprengel's deformity and bra-
chysyndactyly.

Keywords

Poland syndrome, agenesis, pectoral, malformation, thoracic,
brachysyndactyly, muscular, skeletal, hypoplasia

Introduccion

La secuencia de Poland (también denominada sindrome com-
plejo o anomalia de Poland) es una malformacion musculos-
quelética definida por la ausencia de la porcién esternal y/o
costal del pectoral mayor asociada a braquisindactilia homola-
teral, segln la definicién mas cominmente aceptada. Sin em-
bargo, existe una gran variabilidad clinica, ya que la agenesia
del pectoral mayor se puede presentar de manera aislada o
asociada a muchas otras malformaciones: ausencia de otros

Fecha de recepcién: 27/12/05. Fecha de aceptacion: 28/12/05.

musculos de la cintura escapular, hipoplasia de tejidos regio-
nales (hipoplasia o agenesia de la mama y del tejido celular
subcutaneo), dextrocardia, sindrome de Moebius, etc.

Su causa Gltima se desconoce, pero se sospecha una pato-
genia vascular por una disminucion del flujo de la arteria sub-
clavia en el feto alrededor de las 6-7 semanas de vida.

Se presenta con una frecuencia estimada de 1/20.000-
1/30.000 recién nacidos vivos, aunque se sospecha que su in-
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cidencia real es mucho mayor, dado que muchos casos no se
comunican y hay formas poco aparentes.

El diagnéstico es clinico, por la presencia de las alteraciones
caracteristicas del proceso.

El tratamiento es fundamentalmente quirdrgico y con finali-
dad estética y para corregir las malformaciones asociadas de
la mano.

Casos clinicos

Caso 1
Recién nacido varodn, sin antecedentes familiares de interés.

Corresponde a una segunda gestacion de 40 semanas de
duracién segun fecha de la Ultima regla, bien controlada y sin
incidencias.

Las ecografias fueron normales y no se realiz6 amniocen-
tesis.

El parto fue distdcico, con cesarea electiva por presentacion
transversa, amniorrexis artificial en la intervencién, anestesia
raquidea y monitorizacién normal. El liquido amniético, la pla-
centa y el corddén fueron normales. Se establecieron los si-
guientes pardmetros: test de Apgar 9-10, peso 3.650 g, talla
52 cm, PC 36 cmy PT 35 cm.

Durante la exploracién al nacimiento se aprecié una defor-
midad tordcica, por lo que se ingresé al neonato para observa-
cién y estudio.

En la exploracién fisica se apreciaban las siguientes carac-
teristicas: recién nacido activo y reactivo; buena coloracién
cutaneomucosa; paladar, claviculas y raquis integros; orificios
naturales permeables.

La auscultacion cardiaca era ritmica, sin soplos, y los pulsos
centrales y periféricos simétricos.

El neonato presentaba una buena entrada de aire bilateral, sin
signos de disnea, asi como una depresion de la zona pectoral
anterosuperior derecha, con retraccién a la inspiracién; no se
observaba ninguna masa muscular en dicha zona, aunque sf una
fosita preauricular derecha, sin otras malformaciones (figura 1).

En la radiografia de térax se apreciaba una hipoplasia de las
costillas 2-5 del hemitdrax derecho, mas notoria en el arco an-
terior (figura 2).

Se realizd una analitica general, una ecocardiografia, una
ecografia cerebral y abdominal y una serie esquelética, cuyos
resultados fueron normales.

Se dio de alta al paciente a los 6 dfas de vida con una correc-
ta tolerancia enteral, un peso de 3.470 g y una exploracion fi-
sica normal, exceptuando las malformaciones ya citadas.

Al mes de vida se realiza control evolutivo en que se sigue
apreciando retraccion de la parrilla costal en la cara anterior

del hemitérax derecho con la inspiracidn, sin que la exploracion
aporte nuevos datos.

Caso 2

Nifia de 9 afios de edad, sin antecedentes familiares de inte-
rés, visitada en consultas externas de alergia por presentar
bronquitis espasticas recurrentes desde los 3 afios.

En la exploracién se apreciaba la falta de la porciéon esternal
del pectoral mayor derecho, con hipoplasia de la mama dere-
cha; el pezdn no presentaba anomalfas (figura 3).

No mostraba una respiracion paradéjica y la auscultacion
cardiopulmonar era normal.

Se apreciaba también una hipoplasia de la mano derecha
con braquisindactilia de los dedos 2 y 3. La afeccion se situaba
en las falanges proximales (figura 4), y no se detectaban otras
malformaciones asociadas.

Nacida en otro centro, fue diagnosticada en el periodo neo-
natal de malformacion toracica y sindactilia. Se realizé una

Figura 2. Radiografia de tdrax. Hipoplasia de arco anterior
de las costillas 2-5
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Figura 3. Agenesia del
pectoral mayor con hipoplasia
de la mama

Figura 4. Hipoplasia de la mano con braquisindactilia

valoracién de la mano por cirugia infantil y, dada la buena fun-
cionalidad de la mano, se decidi6 no realizar intervencion qui-
rdrgica.

Ademas del asma, presentaba como (nico antecedente rele-
vante una adenoidectomia en el afio 2004 por hipertrofia ade-
noidea con obstruccion de las vias respiratorias altas.

El desarrollo psicomotor y pondoestatural han sido normales
hasta la actualidad y la paciente no presenta ninguna limita-
cion en su vida cotidiana.

En la radiografia de térax no se detectaron alteraciones cos-
tales.

Se realizd una consulta al servicio de cirugfa infantil para
plantear una intervencion reparadora de la mama.

Discusion

El sindrome o secuencia de Poland (OMIM 173800) fue descri-
to inicialmente por Alfred Poland en 1841 a partir de un estudio

necrapsico’. Se define como una aplasia o hipoplasia unilateral
de la porcién esternal del pectoral mayor asociada a braquisin-
dactilia homolateral?; sin embargo, clinicamente se trata de un
cuadro muy heterogéneo que puede variar entre la agenesia
aislada de las porciones costal y/o esternal del pectoral hasta
su asociacion con otras multiples anomalias®?', entre las cua-
les las mas frecuentes son las alteraciones de la mano homo-
lateral (braquisindactilia, sindactilia, hipoplasia de la mano).
Otras malformaciones posiblemente asociadas son las siguien-
tes: hipoplasia o aplasia del pezén y la mama, hipoplasia de la
piel y el tejido celular subcuténeo de la zona, hipotricosis axilar
y pectoral, alteraciones musculosqueléticas torécicas (hipopla-
sia 0 ausencia de fragmentos costales, hipoplasia y agenesia
del pectoral menory anomalias de otros misculos de la cintura
escapular), sindrome de Moebius, deformidad de Sprengel,
dextrocardia, neurofibromatosis, atrofia peronea, pie equino
varo, sindrome de Adams-Olivier, hipoplasia glitea y de la ex-
tremidad inferior homolateral, criptorquidea, displasia fascio-
auriculovertebral, leiomiosarcoma, leucemias y linfomas no
hodgkinianos. Este sindrome no se ha relacionado con un défi-
cit mental, y la esperanza de vida no se ve afectada.

Se han descrito casos de afectacion bilateral???3, aunque
hay autores que no consideran apropiado incluirlos entre el
sindrome de Poland puesto que la definicién expresa su cardc-
ter unilateral, por lo que proponen denominar a estos cuadros
bilaterales displasias toracicas?*2.

La incidencia estimada oscila, segin las series, entre
1/20.000 y 1/30.000 recién nacidos vivos?®®, En Espafia la in-
cidencia registrada por el Estudio Colaborativo Espafiol de
Malformaciones Congénitas (ECEMC) se sitta en 1/42.845 na-
cidos vivos (0,23 casos por cada 10.000)". En todas las series
se aprecia un predominio en la afectacién de varones de
aproximadamente un 75%, asi como una predileccién por el
lado derecho en una proporcién del 70%.

Eltrastorno no tiene un patrn hereditario determinado, aun-
que se han descrito multiples casos con agrupacion familiar, lo
que sugiere algun tipo de herencia. Se ha postulado una trans-
mision autosémica dominante con penetrancia variable®'. En
ausencia de familiares afectados, el riesgo de recurrencia es
bajo, pero es fundamental la exclusién de formas leves o no
diagnosticadas en los progenitores para proporcionar un con-
sejo genético adecuado.

La etiologia es desconocida. La teoria patogénica mas
aceptada en la actualidad seria la vascular’%0, que explicaria
el defecto a partir de una hipoplasia o estenosis de la arteria
subclavia que alteraria el desarrollo de las zonas irrigadas.
De esta manera, un agente teratogénico causaria una inte-
rrupcion o una disminucién del flujo vascular en etapas muy
precoces del desarrollo fetal, situdndose el periodo vulnera-
ble entre las 6 y 7 semanas. En el embrién de esta edad la
porcién esternocostal del pectoral mayor se separa de la por-
cion clavicular, y se produce la condrificacién de las falanges
medias y la separacion de los dedos de la mano*'. La dismi-
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nucion del flujo vascular regional causaria una alteracion de
todo este campo de desarrollo.

La patogenia en cascada a partir de una lesion inicial favo-
receria la denominacion de secuencia mas que la de sindrome
de este proceso.

Este mecanismo patogénico seria com(n para otras entida-
des, como la anomalia de Kippel-Feil, el sindrome de Moebius,
la anomalia de Sprengel y otras. Dichos procesos corresponde-
rian a interrupciones precoces en el desarrollo fetal del flujo de
la subclavia o de sus ramas, en las que la intensidad y la loca-
lizacién de esta obstruccién determinarian la forma clinica.
Para estos cuadros se ha sugerido el término «secuencia dis-
ruptiva por interrupcion del flujo de la subclavia» (subclavian
artery supply disruption sequence [SADS])®.

Puesto que se han descrito casos de sindrome de Poland
asociados a defectos del tubo neural, hay autores que también
proponen para ellos este mismo mecanismo coman?243,

El diagndstico del proceso se establece por las caracteristi-
cas clinicas. Debe realizarse la bisqueda de las malformacio-
nes asociadas anteriormente citadas.

Puede establecerse un diagndstico diferencial con los siguien-
tes cuadros*: amastia con anomalias ureterales, sindrome de
Becker, sindrome de Lange, displasias ectodérmicas, progeria, pte-
rigium multiple, Schinzel-Giedion, sindrome mamario radial, Smi-
th-Lemli-Opitz, sindrome de Turner y trisomias 4, 18, 20 y 21.

Para el diagnéstico sera til realizar radiografias de térax, que
permitiran apreciar la integridad o no de la parrilla costal, asf
como una tomografia computarizada torécica para valorar la
afeccion de otros grupos musculares o en el preoperatorio®.

El tratamiento sera multidisciplinario (genética, pediatria,
cirugia y soporte psicoldgico).

El tratamiento quirdrgico ird orientado inicialmente a la re-
cuperacion funcional de la mano, en caso de una malformacion
asociada de ésta que lo precise?. En la preadolescencia debe-
ré plantearse el tratamiento de la asimetria tordacica. En los
nifios varones habitualmente se realizard con un colgajo del
dorsal ancho®*, y en las nifias sera necesario el uso de préte-
sis mamarias después de la colocacién de expansores tisula-
res®5! En los casos en que haya una disrupcion de la parrilla
costal con herniacién pulmonar, ésta debera corregirse.

Los dos casos clinicos que aportamos ilustran la heterogeni-
cidad del cuadro. Uno de ellos se asocia a evidentes anomalias
locorregionales (hipoplasia de la mama, braquisindactilia e hi-
poplasia de la mano), mientras que el otro presenta una total
integridad del brazo y la mano, con afectacion Gnicamente del
arco anterior de las primeras costillas. En ninguno de los dos
casos se encontraron otras malformaciones asociadas.

La paciente de mayor edad se encuentra en la actualidad
pendiente de cirugfa reparadora de la mama. En el nifio recién
nacido se mantiene actualmente una actitud de observacion
expectante. I
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