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ABSTRACT
Poland Syndrome and Neuronal Migration: Case Report and Review of the Literature

Poland Syndrome is a rare congenital alteration. It is characterized by hypoplasia or absence of the pectoral
muscle, hypoplasia or aplasia of the mammary gland, nipple, ribs or cartilages, and hand malformations. A
case is reported of a girl showing these malformations, and neuronal migration abnormalities. Emphasis is
made upon the need for a multidisciplinary team for management and rehabilitation. A literature review is
presented, including pathogenesis, clinical manifestations and treatment.
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RESUMEN

El Sindrome de Poland es una alteracion congénita de baja frecuencia y de caracter esporadico. Se
caracteriza por ausencia o hipoplasia del musculo pectoral; hipoplasia o aplasia de glandula mamaria,
pezon, costillas o cartilagos, y malformaciones de la mano. Se reporta el caso de una recién nacida con
Secuencia de Poland con trastorno de migracion neuronal. Se hace énfasis en la necesidad de un equipo
multidisciplinario en su manejo y rehabilitacion. Se presenta una revision de la literatura con especial
énfasis en la patogenia, manifestaciones clinicas y tratamiento.

(Palabras clave: Sindrome de Poland, focomelia, hipoplasia del pectoral).
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Introduccion

El sindrome de Poland, conocido también
como Secuencia de Poland o anomalia de
Poland, fue descrito por primera vez por Alfred
Poland en 1841'. Corresponde a una alteracion
musculoesquelética congénita caracterizada por
la ausencia total o parcial del musculo pectoral
mayor asociada a anormalidades de la extremi-
dad superior ipsilateral.

Su incidencia varia entre 1 en 7 000 a 1 en
100 000 recién nacidos vivos y en el 75 % de
los casos la anomalia se sitiia en el hemicuerpo
derecho?.

No existe un patron de herencia determina-
do, ni factores de riesgo definidos y es excep-
cional la recurrencia familiar®. La patogenia no
es bien conocida, aunque se atribuye a una
interrupcion del flujo sanguineo de la arteria
subclavia durante la sexta semana de gesta-
cion’.

El diagnostico se realiza en base a la pre-
sencia de aplasia o hipoplasia del musculo
pectoral mayor y al menos una anormalidad
asociada. Entre éstas, las mas frecuentes son
aplasia o hipoplasia del pezén, malformaciones
de la mano como sindactilia, braquisindactilia,
asimetria de extremidad superior, hipoplasia del
radio/cubito, aplasia/hipoplasia costal, ausencia
de vello axilar, anormalidades dermatologicas,
dextrocardia, anormalidades hepaticas o de via
biliar>*, La presencia de estas alteraciones es
variable y excepcionalmente se presenten to-
das en un mismo individuo.

El objetivo de este trabajo es presentar la
historia clinica de una paciente con Sindrome
de Poland y alteracion de la migracion neuronal,
y realizar revision de la literatura, con especial
énfasis en la etiopatogenia y manifestaciones
clinicas de esta enfermedad.

Caso Clinico

Recién nacido de término, sexo femenino,
segundo hijo de padres jovenes y sanos, sin
antecedentes familiares de importancia ni con-
tacto con teratdogenos durante el embarazo.
Naci6 via parto vaginal con un peso 3 340 g,
talla de 51 cm, perimetro craneano de 35 cm,
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Test de Apgar 8 al minuto y de 9 a los 5
minutos.

Al examen fisico destaco un torax asimétrico
por presencia de hipoplasia del pectoral mayor
izquierdo, focomelia de brazo izquierdo con s6lo
2 digitos (figuras 1 y 2) micrognatia, clinodactilia.
A los minutos de vida tuvo una hipoglicemia
severa con convulsiones secundarias que se
controlaron con suero glucosado endovenoso y
fenobarbital, sin repetir nuevos episodios. Des-
de que nacié fue evidente un examen
neurologico alterado con hipotonia central y
reflejos osteotendineos hiperactivos, succion lenta
y descoordinada. Tuvo un ritmo bajo de creci-
miento del perimetro craneano (1,5 cm en 45
dias desde el nacimiento) y del incremento
ponderal. Ademas, presentd un sindrome febril
hasta 38 °C en forma ciclica, sin compromiso del
estado general con hipernatremia secundaria de-
bido a aumento de pérdidas insensibles. El estu-
dio de infeccion fue normal y su fiebre interpre-
tada como secundario a probable déficit de ADH
en un paciente que tiene alteraciones de imagen
del Sistema Nervioso Central. Recibi6 Diazepam
como relajante muscular con buena respuesta.

Dentro del estudio destaca un cariotipo 46,XX
normal, radiografia de térax normal, radiografia
de columna con escoliosis moderada, ecografia
renal y abdominal normal, ecocardiografia con
comunicacion interauricular tipo osteum secun-
dum de 4-5 mm y ductus arterioso persistente
pequetio restrictivo (figura 3). El estudio de
osmolaridad plasmatica de 315,53 mOsm y
natremia 150 mEq/L (manteniéndose siempre
en rango alto) fueron patologicos. La ecografia
cerebral con ventriculomegalia leve con septum
pellucidum amplio, cuerpo calloso presente y
vermix cerebeloso amplio; el scanner cerebral
mostré megacisterna magna amplia, leve dila-
tacion de sistema ventricular, escasos surcos
sugerente de trastorno de migracion neuronal.
La resonancia nuclear magnética (RNM) de
cerebro mostré un leve aumento de la amplitud
del sistema ventricular supratentorial, lesiones
de aspecto isquémico parietooccipitales bilate-
rales y frontales parasagitales con signos de
necrosis laminar cortical, nucleos grises centra-
les normales. Imagenes sugerentes de probable
trastorno de migracion neuronal. Electroence-
falograma y potencial evocados auditivo auto-
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Figura 1. Sindrome de Poland con térax asimétrico por
hipoplasia del pectoral mayor izquierdo.

Figura 3. Columna con escoliosis moderada y visualizacion
de focomelia.

matizado (AABR) normales con un potencial
evocado visual no concluyente.

Alta a los 43 dias de vida con un peso de
3910 g, talla 51,5 cm, y perimetro craneano
37,5 cm, alimentandose por chupete y pecho
con buena respuesta. Ademas se indico trata-
miento con diazepam y fenobarbital. En segui-
miento, neurologia confirma el diagnodstico de
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Figura 2. Sindrome de Poland con focomelia de brazo
izquierdo.

trastorno de migracion neuronal observando un
notable incremento en el tono muscular con
microcefalia, retraso en el desarrollo psicomotor
severo y sin nuevos episodios de convulsiones
ni fiebre. Los potenciales evocados visuales
confirman visidn so6lo de luz/sombra y cardio-
logia el cierre del ductus arterioso persistente.
No se comprob6 déficit de ADH y no repitio
episodio de hipernatremia. Ha tenido una hospi-
talizacion por neumonia en pediatria. Actual-
mente, al afio de vida, sigue en Nineas (Organi-
zacion para cuidado de nifios especiales) que
juega un rol fundamental en la evaluacion y
rehabilitacion de nuestra paciente dado las se-
cuelas neurosensoriales que presenta.

Durante los afios 2007 y 2008 hubo 11 casos
de Sindrome de Poland en el Hospital Dr. Sétero
del Rio lo que representd una incidencia de
0,78 por 1 000 recién nacidos vivos. Todos los
casos fueron esporadicos dentro de las familias
La proporcion por sexo entre hombres y muje-
res fue de 7:4 respectivamente El 100% pre-
sentd agenesia del pectoral mayor. La lateralidad
derecha e izquierda fue semejante afectando a
6 recién nacidos a derecha y a 5 en la zona
izquierda. Hubo manifestaciones menos fre-
cuentes en orden de presentacién como altera-
cion de una extremidad y agenesia de areola (4
y 3 respectivamente). Malformaciones costa-
les, vertebrales y Sindrome de Moebius fueron
mucho menos frecuente. A diferencia del caso
presentado, ningun paciente presentd altera-
cion de migracion neuronal.
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Discusion

El sindrome de Poland es una alteracion
musculoesquelética congénita muy poco fre-
cuente, que se caracteriza esencialmente por
hipoplasia unilateral de la pared toracica y anor-
malidades de la extremidad superior ipsilateral.
Segun lo descrito en la literatura, es considera-
da una patologia de naturaleza esporadica. Es
dos a tres veces mas frecuente en el sexo
masculino, y afecta con mayor frecuencia el
lado derecho del cuerpo (60-75%)>".

En el afio 1841 Alfred Poland, describe la
ausencia unilateral de pectoral mayor, serrato
anterior y oblicuo externo abdominal, asociado
a sindactilia ipsilateral®!.

Su presentacion clinica es muy variable, con
distintos grados de extension y severidad del
defecto®. Es extremadamente raro que todas
las anomalias se encuentren presentes en un
mismo paciente’*. El rasgo clinico comtn en
todos los pacientes es la ausencia de la porcion
esternocostal del musculo pectoral mayor, aso-
ciado la mayoria de las veces a la ausencia del
pectoral menor también®. En algunos casos los
musculos dorsal ancho, serrato anterior y obli-
cuo externo abdominal también pueden estar
comprometidos.

Ademas, pueden estar presentes otras alte-
raciones de la pared toracica, como la hipoplasia
o ausencia de la glandula mamaria, aréola y
pezdn, que afecta a mas de un tercio de las
pacientes®’. Se han descrito también pezones
supernumerarios e hipoplasia o aplasia de las
costillas o cartilagos. La aplasia de las porciones
anteriores de una a tres costillas, con una depre-
sion severa del torax, ocurre en un 11-25% de
los pacientes con sindrome de Poland**!!. En
algunos casos los extremos costales de las cos-
tillas aplasticas pueden estar fusionadas, produ-
ciendo una rotacion del esternon hacia el lado
comprometido, generando un pectum carinatum
asimétrico contralateral>'’. Generalmente, la
progresion de la deformidad toracica ocurre
durante el periodo de crecimiento. Otros hallaz-
gos al examen fisico pueden ser: alopecia de la
region mamaria y axilar, e hipoplasia de la piel y
tejido subcutaneo a nivel de la pared anterior
del torax*>'2,

En un 8% de los pacientes puede haber
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herniacion del pulmoén a través del defecto
toracico®!%. Esto conlleva a un movimiento pa-
radojico de la pared toracica que puede ser
muy significativo en casos de estrés o infeccio-
nes pulmonares, asociado ademas a una dismi-
nucion de la capacidad vital, la cual puede ser
tan baja como un 48% del valor normal>!3.

Existen escasos reportes de pacientes con
sindrome de Poland y dextrocardia asociada,
con una incidencia que alcanza el 5% de los
pacientes con Poland>*!*. A diferencia de los
casos de dextrocardia aislada, en los cuales
suelen haber otras alteraciones cardiovasculares
asociadas, en los pacientes con sindrome de
Poland y dextrocardia, ésta se caracteriza por-
que no se acompafa de situs inversus ni tampo-
co de otras anomalias cardiacas'®. En todos
estos pacientes con dextrocardia, el defecto de
pared toracica compromete costillas del lado
izquierdo*®. Se postula que la dextrocardia
podria ser consecuencia de una alteracion en el
desarrollo vascular o secundario a la ocupacion
de espacio en el hemitorax izquierdo®. Es im-
portante destacar que el pronostico de estos
pacientes en general es bueno, ya que no tienen
otras malformaciones cardiacas asociadas.

Las malformaciones de la mano afectan a
un 13,5% a 56% de los pacientes con sindrome
de Poland, y estas incluyen: hipoplasia o aplasia
de las falanges media y distal, sindactilia simple
o compleja (fusion de uno o mas digitos, sin y
con compromiso 0seo respectivamente), y en
casos mas severos incluso puede haber ausen-
cia de la mano. También puede haber braqui-
sindactilia e hipoplasia o ausencia de radio,
cubito, himero y escapula. Es extremadamente
raro que la mano afectada sea contralateral al
defecto toracico y que haya compromiso de la
extremidad inferior>!%!8, Ya que existe un am-
plio rango de anormalidades de la mano que
pueden estar presentes, es que algunos autores
han propuesto sistemas de clasificacion de las
malformaciones de mano en pacientes con sin-
drome de Poland®.

El sindrome de Poland también puede co-
existir con otras patologias mas raras. Una de
las asociaciones mas conocidas es con el sin-
drome de Moébius (15% de los pacientes),
caracterizado por el compromiso de los pares
craneales VI y VII, resultando en una paralisis
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facial congénita y estrabismo convergente®?*-23,
Existen casos reportados de otras asociaciones
con alteraciones neurologicas como miastenia
gravis*, mielomeningocele?, parestesia de ex-
tremidades®® y microcefalia?’. No hay repor-
tes con asociacion de sindrome hipotonico,
trastornos de la deglucion, trastornos endocrinos,
sindromes febriles especificos que pudieran ex-
plicar la evoluciéon de nuestra paciente. Los
trastornos de la migracion neuronal cerebral no
estan descritos en la literatura lo que hace
especialmente diferente este reporte clinico. Se
desconoce si existe algin factor comun en la
etiologia de estas patologias. Si se ha demostra-
do asociacidn con alteraciones renales, como
agenesia renal unilateral, doble sistema pieloca-
liciliario y reflujo vesicoureteral, lo cual se de-
nomina defecto acro-pectoral-renal y puede fi-
nalmente desencadenar hipertension de causa
renal>2%2,

El sindrome de Klippel-Feil, que se caracte-
riza por una fusion de las vértebras cervicales y
alteraciones cerebrales, también se ha visto
asociado a sindrome de Poland en algunos pa-
cientes>?.

La deformidad de Sprengel o escapula ala-
da, se puede ver en algunos pacientes con
sindrome de Poland que no tienen la porcion
superior del musculo serrato anterior, lo cual
produce una elevacion y cabalgamiento de la
escapula®®. Finalmente, se ha podido demos-
trar una relacion entre el sindrome de Poland y
distintos tumores, entre los que se han descrito
destacan: leucemia, linfoma no Hodgkin, can-
cer cervical, leiosarcoma, cancer pulmonar y
carcinoma ductal invasor en la mama hipopla-
SicaZ,3O-32.

Excepcionalmente se han descrito asocia-
ciones con otros sindromes como Goldenhar,
Adams-Oliver y Parry-Romberg. Se postula
que el factor comun entre el sindrome de Poland
y todas estas patologias, es la presencia de
anomalias vasculares que alteran el flujo san-
guineo durante el desarrollo fetal a nivel del
defecto respectivo, acufidndose el término
SASDS (subclavian artery supply disruption
sequence)**. Asi por ejemplo, en el caso del
sindrome de Klippel-Feil existiria un retraso en
el desarrollo de las arterias vertebrales, y en el
sindrome de Moébius habria una regresion
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prematura de las arterias trigeminales primiti-
vas.

Debido a que existe una serie de malforma-
ciones que pueden coexistir junto al sindrome
de Poland, se sugiere que todo paciente con el
diagnostico de sindrome de Poland se realice
los siguientes examenes: radiografia de torax y
extremidades superiores, ecocardiograma, eco-
grafia abdominal y renal, hemograma y analisis
de orina periddicos™®.

El reporte de un caso sindrome de Poland
en una gemela idéntica, respalda la naturaleza
esporadica de la enfermedad®**. Existen esca-
sos reportes de transmision familiar del defec-
to, de padres a hijo o de hermanos afectados
con padres normales**> 4. Al parecer esta
transmision vertical se debe a una mutacion
tardia de un gen autosémico dominante, la cual
aparentemente se asocia a una mayor edad
parental®31:3638-40 E] riesgo de recurrencia en
la misma familia es muy bajo, menor al 1%>4!.

La etiopatogenia de este sindrome aun no
esta clara. El origen vascular del sindrome de
Poland constituye la teoria mas aceptada hasta
el momento. Esta postula que entre la sexta y
séptima semana de gestacion ocurre un defec-
to del mesodermo que resulta en hipoplasia o
estenosis de la arteria subclavia en su porcion
proximal o sus ramas, derivando en un déficit
temprano de flujo sanguineo a nivel de la region
pectoral y extremidad de ese lado, que produce
disminucion parcial o total del tejido en esta
region, y asi mismo, la hipoplasia de la arteria
braquial seria responsable de las alteraciones
en la extremidad superior y mano. La localiza-
cion y grado de la obstruccion de la arteria
subclavia, puede determinar la extension y se-
veridad de las manifestaciones clinicas?*#>4,

Otras hipdtesis que intentan explicar la
etiopatogenia del sindrome de Poland incluyen:
la interrupcion de la placa lateral del mesodermo
(a partir de la cual se desarrolla el musculo
pectoral)>*; injurias intrauterinas que resultan
en trombosis o embolias placentarias que afec-
tan el flujo sanguineo y alteran la embriogénesis;
vasoespasmo inducido por drogas como la co-
caina (en esta paciente no existia el anteceden-
te de consumo de drogas)*; herencia auto-
somica dominante; defectos genéticos simples;
trauma; infecciones virales; y efectos terato-
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génicos de xenobidticos ambientales*’#6. Con-
juntamente, se ha propuesto que el fumar du-
rante el embarazo puede duplicar el riesgo de
sindrome de Poland**'.

La mayoria de los pacientes con sindrome
de Poland no requieren de un tratamiento qui-
rargico para reparar la deformacion toracica.
De este modo, la indicacion quirurgica se reser-
va para los siguientes casos: 1) depresion tora-
cica unilateral con riesgo de progresar; 2) falta
de proteccion del pulmon o corazén; 3) movi-
miento paradojico de la pared toracica; 4) hipo-
plasia o aplasia mamaria en mujeres; 5) defecto
cosmético secundario a la ausencia del pectoral
mayor en hombres?.

La reconstruccion o estabilizacion de las
costillas aplasicas se puede conseguir mediante
injertos dseos y/o mallas protésicas. El defecto
muscular puede ser corregido mediante la
trasposicion del musculo dorsal ancho y su piel
hacia la region anterior de pared toracica. El
uso de protesis mamarias es muy util para la
correccion de la hipoplasia mamaria en el caso
de las mujeres, y también para hombres en los
cuales existe una asimetria pectoral notoria,
ayudando asi a conseguir un mejor resultado
estético®!?.

La reparacion quirurgica de las malforma-
ciones de la mano debe realizarse temprana-
mente, antes que el paciente desarrolle patro-
nes funcionales anormales o progrese la defor-
midad. Dependiendo del tipo y grado del defec-
to va a ser el tipo de cirugia efectuada.

Este caso clinico tiene una presentacion di-
ferente a los pacientes que actualmente estan
en seguimiento en nuestro Servicio y a lo usual-
mente descrito en la literatura. Como Sindrome
es de baja frecuencia pero el espectro de pre-
sentacion es muy amplio, pudiendo presentarse
como una agenesia del pectoral mayor hasta un
compromiso neurosensorial severo que lleve a
la necesidad de un equipo multidisciplinario para
su manejo.
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