Bileciencias

ISSN electrénico: 2390-0512

Recibido: 30/07/2024
Aceptado: 10/12/2024

Profesor investigador, Universi-
dad Cooperativa de Colombia.
Mg. en Genética humana. http://
orcid.org/0000-0003-1196-3956.
enarbulaver@gmail.com.

Estudiante de medicina.
Semillero de Genética Biomé-
dica, Universidad Cooperativa
de Colombia. http://orcid.org/
0009-0004-4418-4929. Vanessa.

hernandeza@campusucc.edu.co.

DOI: https://doi.org/10.18041/2390-
0512/biociencias.2.11943

Open Access

Agenesia unilateral de pectorales. Informe de caso

Unilateral Agenesis of the Pectorals

Enio Hernandez Aguirre’ y Vanessa Hernandez Arrieta?

Resumen

La agenesia unilateral de pectorales se conoce como la anomalia de Poland y se caracteriza
por ausencia unilateral del muisculo pectoral menor y ausencia parcial del pectoral mayor.
Puede asociarse con alteraciones del pezén, sindactilia, simbraquidactilia, amastia, hipoplasia
de tejido celular subcutdneo, agenesia renal unilateral y dextrocardia. La etiologia aceptada
son alteraciones vasculares durante la diferenciacion de las subclavias. El paciente de este
estudio es una adolescente de 16 aiios, que consultd por asimetria del desarrollo mamario, sin
antecedentes de consanguinidad y sin exposicion a teratégenos. El examen fisico mostré facie
normal, hipoplasia del hemitérax izquierdo y de mama, con pezén y areola desplazados hacia
la regién axilar (Tanner Il) y braquidactilia del indice izquierdo, la mama derecha expresaba
Tanner V. La radiografia de térax evidencié hemitérax izquierdo traslicido; adicionalmente,
el cariotipo se reporté como 46, XX. Con el diagnostico de sindrome de Poland se realizé
asesoramiento genético y psicoldgico familiar con remisién a cirugia plastica.

Palabras clave: sindrome de Poland, sindactilia, musculo pectoral, simbraquidactilia,
hemitérax.

Abstract

Unilateral pectoralis agenesis is known as Poland's anomaly and is characterized by unilateral
absence of the pectoralis minor muscle and partial absence of the pectoralis major muscle,
and can be associated with nipple abnormalities, syndactyly, symbrachydactyly, amastia,
subcutaneous cellular tissue hypoplasia, unilateral renal agenesis and dextrocardia. The
accepted etiology is vascular alterations during subclavian differentiation. Our patient is a
16-year-old adolescent, who consulted for asymmetry of breast development, with no history
of consanguinity and no exposure to teratogens. Physical examination showed normal facie,
hypoplasia of the left hemithorax and breast, with nipple and areola displaced towards the
axillary region (Tanner Il) and brachydactyly of the left index finger; the right breast expressed
Tanner V. Chest X-ray showed translucent left hemithorax, and the karyotype was reported as
46, XX. With the diagnosis of Poland syndrome, genetic and family psychological counseling
was performed with referral for plastic surgery.

Keywords: Poland Syndrome; Syndactyly; Pectoral muscle; Simbrachydactyly; Hemithorax.
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138 Agenesia unilateral de pectorales. Informe de caso

Introduccion

La anomalia de Poland (OMIM173800) la describié Alfred Poland en 1841 en un informe de
la necropsia de un joven con pectorales izquierdos aplasicos y simbraquidactilia del mismo
lado; sin embargo, fue Lallemand quien lo reporté por primera vez en 1826 (1). Este sindrome
se caracteriza por la ausencia unilateral congénita del musculo pectoral menor y la pérdida
parcial del musculo pectoral mayor (generalmente en su porcion esternocostal). Otros signos
asociados son agenesia o desplazamiento del pezén, asociado con alteraciones digitales como
sindactilia, braquidactilia, simbraquidactilia y disminucién del miembro superior ipsilateral.
También se puede presentar térax excavado, amastia, carencia de vello axilar, hipoplasia de
tejido celular subcuténeo, agenesia renal unilateral y dextrocardia (2, 3).

La incidencia del sindrome de Poland se estima en 1/30.000 nacimientos vivos (4). En los
casos familiares se ha reportado uniformidad entre los sexos y en la lateralidad (derecha o
izquierda). En los esporadicos, los varones estan mas afectados, con predominio del lado
derecho, y en las mujeres no hay predominio del lado (2).

Su etiologia no esta definida; no obstante, la hipotesis mas aceptada es la interrupcion del
flujo sanguineo de la arteria subclavia durante la sexta semana de gestacion o alteraciones
en lairrigacion de la region pectoral y estructuras vecinas en la cuarta semana, que es cuando
se da la diferenciacion de las arterias subclavias, para dar origen a las arterias que irrigan la
regién anterior del térax, del abdomen, del miembro superior y de los tejidos adyacentes (3, 5).
El misoprostol y la cocaina se han descrito como factores relacionados con las alteraciones
intermitentes de la irrigacion, asi como ciertos genes en casos familiares con fenotipo
autosomico dominante y penetrancia reducida, relacionados con los locus 13q12.2y 1p22, y
mutaciones en los genes PLXND1 y REV3L (6); pero en general, este sindrome se considera
un evento aislado.

En algunas ocasiones puede manifestarse junto a otras patologias, como el sindrome de
Moebius en un 15 %, caracterizado por paralisis facial y ausencia de movimientos oculares
externos por alteracion de los pares craneales IV y VII; y el sindrome de Klippel-Feil, que
consiste en la segmentacién de la columna cervical ocasionando cuello corto, insercion baja
del cabello y cuello ancho con disminucién de movimientos cervicales (2, 3).

Laanomalia de Poland, también conocida como secuencia de Poland, se presenta con ausencia
del pectoral menory la ausencia parcial del pectoral mayor en la cabeza esternal, con ausencia
o desplazamiento del pezény la areola. También pueden presentarse anomalias digitales en el
lado afectado, como sindactilia y braquidactilia. La naturaleza desfigurante de las anomalias
representa un problema estético, en especial en las mujeres por el desarrollo asimétrico
del pecho y la amastia (1, 6). El objetivo de este reporte de caso es presentar el proceso
diagndstico, la conducta clinica, el tratamiento quirdrgico y psicoldgico; adicionalmente, la
clasificacién que sustenta los criterios diagndsticos de esta anomalia.

Biociencias e-ISSN 2390-0512 « Vol. 19 « N° 2 « Julio - diciembre de 2024 - pp. 137-145 - Universidad Libre Seccional Barranquilla



Enio Herndndez Aguirre y Vanessa Hernandez Arrieta 139

Caso clinico

Adolescente de 16 anos, que consulta por marcada asimetria de su desarrollo mamario.
Producto del primer embarazo de padres sanos, en edad adecuada para la reproduccion,
sin antecedentes de consanguinidad o endogamia y sin exposicion a teratégenos. No hay
antecedentes familiares de genopatias o enfermedades cromosomicas. Parto a término,
presenté desde el nacimiento menor desarrollo de la region pectoral izquierda, sélo visible
con observacion detallada. En la etapa puberal se hace evidente su marcada asimetria,
especialmente el desarrollo mamario.

Examen fisico

Mostré facie normal, térax asimétrico con hipoplasia de la regidon pectoral izquierda, asimetria
mamaria por hipoplasia de mama, pezén y areola del lado izquierdo desplazados hacia la
regién axilar, correspondiendo a un Tanner Il. La mama derecha presenta un Tanner V (figura 1).
En la mano del mismo lado afectado se observa braquidactilia del dedo indice, con hipoplasia
de falanges del mismo dedo (figura 2).

Diagnéstico

En primera instancia, la anomalia de Poland es un diagndstico clinico. Actualmente se utiliza
la tomografia computarizada para evaluar la hipoplasia muscular, las anomalias 6seas, como
el pectus excavatum o carinatum, con mejor precision y otorga informacion a los cirujanos
plasticos para el procedimiento quirtrgico (7). Este caso es una secuencia o sindrome de Poland
(SP) con base en los hallazgos caracteristicos de la patologia. Como prueba complementaria
serealizé una radiografia de térax que mostré un hemitérax traslucido por falta de tejido celular
subcutaneo en regidn pectoral izquierda y tejidos adyacentes, confirmando el diagndstico
(figura 3). Con esta imagen se investiga una posible agenesia costal. También sirve como
diagnéstico diferencial cuando no se presentan sintomas cardiovasculares y como parte del
estudio para la intervencién quiridrgica (8). Un estudio cromosémico con tincién homogénea
reporta complemento cromosémico 46, XX (figura 4). Por su parte, una ecografia renal y
de vias urinarias descarté la ausencia o agenesia del rifidén izquierdo y alteraciones de las
vias urinarias. Con el diagndstico de sindrome de Poland se ofrece asesoramiento genético
familiar y asesoria psicoldgica. Para la anomalia de Poland en hombres los tratamientos
quirargicos dependen de las necesidades (9). En las mujeres, el apoyo de la cirugia plastica
y reconstructiva con un manejo estético adecuado tiene un buen prondstico. El tratamiento
recomendado para la hipoplasia mamaria es la reconstruccion estética con protesis e injertos
de grasa, en la edad adulta, una vez se haya terminado el desarrollo puberal, por lo que se debe
remitir a valoracion por cirugia plastica (1, 10).
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Discusion

La etiologia para este sindrome no esta definida, la principal hipotesis tiene que ver con
alteraciones vasculares durante la diferenciacion de las subclavias en la quinta semana de
gestacion, con la posible participacion de factores ambientales (3, 5). También se han descrito
mutaciones génicas, la gravedad del fenotipo depende del momento de la mutacién (6, 11).
Generalmente, el SP se presenta en forma aislada, pero se han descrito asociaciones con el
sindrome de Moebius y Klippel-Feil (6, 7), lo cual sugiere la participacién de varios genes. Se
ha observado la recurrencia familiar en el 10 %, con diferentes patrones de herencia. En dos
pacientes gemelos monocigotos se encontré la delecciéon 11g12.3 en forma heterocigota y los
genes de este loci estan implicados en el crecimiento, la diferenciacion celular, la apoptosis
y la via de sefalizacion HRAS (11). Por lo general, los cariotipos del SP son normales y las
mutaciones en los casos esporadicos son nuevas. La sintomatologia basica de esta anomalia
es la ausencia del pectoral menor y la pérdida parcial del pectoral mayor en su porcién
esternocostal, con o sin anomalias en manos y digitales ipsilaterales. Sin embargo, se han
descrito otras anomalias como las cutaneas y glandulares, las osteocartilaginosas y cardiacas
como la dextrocardia (12, 13). Las anomalias cutdneas y glandulares se presentan como una
piel fina con grasa subcutanea ausente y glandulas hipoplasicas. Por la variedad de sintomas
también se llama secuencia y sindrome de Poland. Con respecto al tratamiento, el impacto de
la deformidad y la funcion es bajo, excepto en la mujer, porque la asimetria toracica causa un
impacto psicologico alto y la posterior amastia tiene otras repercusiones en la lactancia. Las
implicaciones psicoldgicas y psicosociales son de importante consideracion y se han descrito
tratamientos como el implante mamario, implantes de elastémeros de silicona, expansion de
la piel, colgajo pediculado del dorsal ancho, reconstruccion 6sea toracica y el lipomodelado
mamario con buenos resultados (1, 10, 14). Asi mismo, se han definido clasificaciones del
fenotipo en el SP. En la propuesta realizada por Romanini MV et al. (11), con base en 245
pacientes, de los cuales 66,3 % eran hombres y 33,7 % mujeres, las expresiones clinicas
se resumen de la siguiente manera: el 44 % tenia agenesia completa y el 55,9 % agenesia
parcial del pectoral mayor, el 94,1 % present6 hipoplasia o agenesia del pectoral menor, el
67,1 % tenia el pezén afectado y todas las mujeres presentaron hipoplasia o ausencia de la
mama, que se manifestd después de la telarquia (hubo un caso de SP bilateral), se presenté
agenesia costal sin articulacion esternal en el 16,3 % y el 20 % presentd costilla deformada con
articulacion esternal, siendo la segunda y tercera costillas las mas afectadas. Las anomalias
de los miembros superiores se observaron en el 56 % de los pacientes, el pectus excavatum
en el 10,3 %, el pectus carinatum en el 8,6 %, las desviaciones de la columna en el 24,7 %,
las malformaciones renales en el 5,1 % y la dextrocardia en el 10 %. Las dextrocardias se
asociaron con la agenesia de dos costillas izquierdas. La clasificacién de Romanini et al. se
observa en la tabla 1. Con base en esta tabla, el SP del paciente en estudio corresponde al
tipo 2 a. En la revision bibliografica se encontraron dos casos de SP (2), nifias de 12 y 9 afios
que consultaron por hipoplasia de la mama derecha. Una de ellas habia presentado sindactilia
de la mano derecha corregida quirdrgicamente (lo mas probable cutanea). El caso de estudio
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presentaba hipoplasia de la mama izquierda con braquidactilia del indice izquierdo. En esta
misma referencia se menciona que en las mujeres no hay preferencia del lado afectado, pero
que en los hombres el lado méas afectado es el derecho. Un estudio retrospectivo (15), en
una unidad de cirugia pldstica pediatrica de Barcelona (Espafia) sefiala que desde 1988 se
intervino quirdrgicamente a 39 mujeres, de las cuales 37 (95,8 %) tenian afectado el lado
derecho. Con estos datos se puede afirmar que el SP del lado izquierdo es una expresion rara.

Conclusiones

La anomalia de Poland es la ausencia del musculo pectoral menor con ausencia parcial del
pectoral mayor. Adicionalmente, se presentan alteraciones digitales y del miembro ipsilateral,
alteraciones costales, térax excavado, amastia, carencia de vello axilar, hipoplasia de tejido
celular subcutaneo, agenesia renal unilateral y dextrocardia, cuyas expresiones varian entre
los afectados. La hipotesis etiologia mas aceptada son alteraciones en la irrigacidon de la
region pectoral y estructuras vecinas durante la diferenciacion de las arterias subclavias. El
diagndstico es clinico, pero son necesarios examenes complementarios como radiografia de
toérax y tomografia axial computarizada. El tratamiento comprende asesoria genética, apoyo
psicolégico y cirugia plastica reconstructora.
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Figura 1. Adolescente de 16 afios con asimetria mamaria e hipoplasia de mama izquierda.

Fuente: Archivo clinico propiedad del primer autor.

Figura 2. Adolescente de 16 afos con braquidactilia de dedo indice izquierdo.

Fuente: Archivo clinico propiedad del primer autor.
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Figura 3. Rx de térax en el que se observa la falta de densidad en la regién pectoral izquierda
por ausencia de tejidos blandos.

Fuente: Archivo clinico propiedad del primer autor.

Figura 4. Complemento cromosomico 46 XX.

Fuente: Archivo clinico propiedad del primer autor.
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Tabla 1. Clasificacion del sindrome de Poland

Tipo
1

2a

2b

Forma o variante
Forma minima

Formas parciales

Variante de miembro
superior

Variante toracica

Forma completa

Descripcion

Defecto aislado del musculo pectoral
Defecto del musculo pectoral asociado
con una anomalia de las costillas o de las
extremidades superiores

Anomalias de los miembros superiores
sin anomalias de las costillas
Anomalias de las costillas sin anomalias
de las extremidades superiores

Defecto del musculo pectoral asociado
con anomalias de las extremidades
superiores y de las costillas.

Fuente: elaboracion propia a partir de Romanini et al. (11).
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