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El sindrome de Poland es una alteracion congénita con-
sistente en la ausencia total o parcial del misculo pectoral
mayor y anomalias de la mano homolateral. Se puede aso-
ciar con otras malformaciones pectorales, cervicales, in-
tratoracicas e incluso braquiales. Se desconoce su causa
exacta, pero parece corresponder a una alteracion en la
circulacion embrionaria durante la gestacion. La mayoria
de los casos descritos son esporadicos. S6lo de forma
excepcional se han comunicado casos familiares. Se pre-
sentan dos casos cuya peculiaridad es que son casos fa-
miliares (primos) y que su malformacion afecta principal-
mente a los misculos pectorales.
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POLAND SYNDROME: DESCRIPTION
OF TWO PATIENTS IN THE SAME FAMILY

Poland syndrome is a congenital condition that consists
of the unilateral absence of the large pectoral muscle, ip-
silateral sympbrachydactyly, and is occasionally associat-
ed with other malformations of the anterior chest wall and
breast. The aetiology of Poland’s syndrome is unknown,
although it is believed to be caused by an interruption or
reduction in the embryonic circulation during pregnan-
cy, and the majority of reported cases are sporadic. Only
in a few instances there is a familial incidence. We de-
scribe the occurrence of Poland’s syndrome in two
cousins and the malformation is mainly in the large pec-
toral muscle.
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INTRODUCCION
El sindrome de Poland se caracteriza por la ausencia to-
tal o parcial del muasculo pectoral mayor, con un grado
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variable de anomalias de la mano del mismo lado y que
puede tener asociadas otras malformaciones. Es un sin-
drome esporadico, cuya causa exacta se desconoce, aun-
que parece corresponder a una alteracion vascular del
mesodermo que afecta a la arteria clavicular. La asocia-
cion en miembros de la misma familia se ha descrito en
casos aislados.

Describimos el caso de dos primos hermanos con un
sindrome de Poland leve que afecta principalmente a los
musculos pectorales.

OBSERVACION CLIiNICA

Caso 1: Paciente que acude a su pediatra para la re-
vision de los 2 anos. A la inspeccion se objetiva una
asimetria tordcica que corresponde a hipotrofia del
musculo pectoral mayor izquierdo y tejido submamario
levemente hipoplasico (fig. 1). Presenta el signo de
Sprengel (escapula alada) (fig. 2). El brazo izquierdo tie-
ne un acortamiento de 1 ¢n, la mano izquierda es mas pe-
quena que la derecha, pero con fuerza y tono normales.
El resto de la exploracion no presenta alteraciones.

Caso 2: Paciente primo hermano del caso 1 (los padres
de ambos son hermanos) que acude a los 17 anos de
edad porque nota una asimetria toracica, con hundimien-
to del hemitérax derecho e hipoplasia del tejido subma-
mario sin otras alteraciones asociadas (fig. 3).

No hay escoliosis ni otras alteraciones visibles. En am-
bos casos la analitica sanguinea, las radiografias de torax
y las ecografias abdominales para descartar anomalias
asociadas fueron normales. En la exploracion de los pa-
dres y hermanos de ambos casos no se observo ninguna
anomalia en la region pectoral o braquial.

DiscusiON

El sindrome de Poland es una malformacion del de-
sarrollo muscular muy infrecuente que ocurre en uno de
cada 20.000 o 32.000 nacidos vivos. Se caracteriza por

Canada de los Toros, s/n. 28410 Manzanares el Real. Madrid. Espana.
Correo electronico: lusierra@hotmail.com

Recibido en agosto de 2007.

Aceptado para su publicacion en marzo de 2008.

An Pediatr (Barc). 2008;69(1):49-51

49



Sierra Santos L y Gonzalez Rodriguez MP. Sindrome de Poland: descripcién de dos casos familiares

50

Figura 1. Caso 1. Hipotrofia del miisculo pectoral mayor
izquierdo.

Figura 2. Caso 1. Signo de Sprengel (escapula alada).

Figura 3. Caso 2. Hipotrofia del miisculo pectoral mayor
derecho.

hipoplasia o ausencia total del musculo pectoral mayor.
Predomina la falta de la parte costoesternal de ese muscu-
lo, si bien en un tercio de casos hay hipomastia o amas-
tia y ain con mas frecuencia de hipoplasia de la areola
mamaria y del pezon, que esta desviado hacia arribal.
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Puede haber ausencia del vello axilar y de las glandulas
sudoriparas apocrinas, pteriginum de la axila, hemivérte-
bras, deformidad de Sprengel o elevacion escapular se-
cundaria a la falta del pectoral menor, escoliosis, dextro-
cardia, hipoplasia pulmonar, hipotricosis pectoral y falta
cartilaginosa de la segunda a la quinta costillas. En las
manos aparecen tipicamente diversos grados de sindacti-
lia, braquidactilia e incluso oligodactilia del lado ipsilate-
ral con normalidad habitual del pulgar. Puede objetivar-
se diferente desarrollo del brazo o antebrazo, sinostosis
radiocubital, hipoplasia de huesos del carpo?.

Ocasionalmente puede haber criptorquidia, hernia in-
guinal y agenesia renal. Mas raramente se ha descrito aso-
ciacion con esferocitosis congénita y mayor incidencia
de leucemias’.

El sindrome de Poland fue descrito inicialmente por Al-
fred Poland en 1841 al realizar una autopsia mientras era
estudiante. Este sindrome estd descrito en el 10% de los
pacientes con sindactilia y el 75% de los afectados son
varones. En el 70% de los casos afecta al lado derecho.

La etiopatogenia exacta del sindrome de Poland se des-
conoce aunque numerosos autores coinciden en que pa-
rece corresponder a una alteracion del mesodermo, tejido
embrionario a partir del cual se desarrolla desde la zona
pectoral hasta el extremo digital del miembro superior
debido a un defecto primario del desarrollo de la arteria
clavicular proximal que produce una disminucion parcial
de tejido alrededor de la sexta semana de gestacion®. Sin
embargo, se han descrito casos en los que las arterias re-
lacionadas eran normales, por lo que se duda sobre la au-
téntica patogenia’.

En el 15% de los casos el sindrome de Poland coexiste
con el sindrome de Moebius, afectando a la paralisis de
los pares VI y VII. Esta asociacion conocida como sin-
drome de Poland-Moebius conlleva un mayor nimero
de asociaciones complejas. También se ha descrito su
asociacion con el sindrome de Goldenhar y el de
Adams-Oliver.

Una mencion especial merece la dextrocardia comuni-
cada en dicho sindrome, también muy infrecuente, que
cuando ocurre se debe a un sindrome de Poland del lado
izquierdo del térax y que segun algunos autores es se-
cundaria a la deformidad toracica producida por las mal-
formaciones costales y su efecto sobre la formacion car-
diaca en el periodo embrionario®®,

Los pacientes identificados deben ser explorados para
descartar otras alteraciones sobre todo renales, cardiacas
y esqueléticas, por lo que parece razonable solicitar una
ecografia abdominal y una radiografia de torax?19,

Apoya el origen vascular de dicha malformacion el he-
cho de que algunos pacientes referenciados tengan alte-
raciones vasculares asociadas (menor tension arterial en
el lado afectado que en el contralateral) y algin paciente
descrito con un sindrome de Klippel Trenaunay asociado
(tumores angiomaticos de gran tamano).
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No se han observado en los pacientes deficiencias
mentales ni transmision genética de la enfermedad, si
bien es cierto que si se ha descrito de forma excepcional
asociacion familiar'! (primos, madre-hija e incluso geme-
los univitelinos). El patron familiar podria corresponder
a una herencia autosémica dominante con penetrancia
reducida’*!¥ como podria ser con nuestro caso (son pri-
mos por rama paterna). Trier en 1965, encontrd por pri-
mera vez dos casos de padre e hijo con sindrome de Po-
land y desde entonces han sido referidos casos aislados.
Otros autores sugieren una herencia multifactorial e in-
cluso otros factores como virus, firmacos, drogas, tabaco
o traumas’.

En 1989 Fraser et al'? sugirieron que aunque el defecto
aislado del pectoral mayor es poco frecuente, en el sin-
drome de Poland debe ser incluido como anomalias que
lo caracterizan. Estudios posteriores han revelado que
las malformaciones de la mano asociadas en el Poland
son menos frecuentes de lo que inicialmente se suponia,
aproximadamente solo el 12%. Las anomalias de la mano
pueden aparecer en grado variable, y se han descrito ca-
sos que al igual que en el caso numero dos, Gnicamente
tienen afectacion del pectorall”.

La mayoria de los pacientes con Poland que deman-
dan cirugia son mujeres por el mayor impacto psicologi-
co que produce en ellas el defecto estético mamario vy,
habitualmente, son sometidas a mas de una intervencion
ya que el tiempo, el desarrollo fisico y la lactancia modi-
fican los resultados estéticos logrados inicialmente.

Debido a que el 75% de los afectados son varones y la
alteracion toricica aislada puede ser de pequena magni-
tud es posible que el sindrome no sea tan infrecuente,
ya que muchos casos pueden pasar inadvertidos.
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