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I. TITULO

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LAS MALFORMACIONES OSEAS Y TEJIDOS BLANDOS DE
TORAX Y DE LA EXTREMIDAD SUPERIOR Y SU TRATAMIENTO EN PACIENTES PEDIATRICOS
CON SINDROME DE POLAND EN 10 ANOS EN EL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA

Il. DEFINICION DEL PROBLEMA

El sindrome de Poland (SP) representa un problema de salud que es deformante y puede
llegar a ser incapacitante, con repercusiones sociales, laborales, y psicologicas, dependiendo del
grado de malformacion que el paciente presente. Se han descrito diversas anomalias
estructurales en los pacientes que presentan esta patologia, sin embargo, no existe publicado en
la literatura indexada ningun estudio descriptivo que detalle éstas en nuestra poblacion. Del
universo de malformaciones posibles del miembro toracico en el sindrome de Poland, se
pretende conocer la frecuencia de cada una de ellas en la poblacién que acudié al Instituto
Nacional de Pediatria en los ultimos diez afios, mediante el uso de métodos de imagen, y el

tratamiento otorgado.

Il. ANTECEDENTES Y MARCO TEORICO

Generalidades

El sindrome de Poland es una asociacién de grados diversos de malformaciones toracicas y del
miembro superior ipsilateral. La agenesia de los fasciculos esternocostales del pectoral mayor es
su sine qua non. Las malformaciones de la mano son diversas y complejas, pero la
braquimesofalangia es caracteristica.2 La descripcidon clasica consiste en agnesia/hipoplasia
unilateral del musculo pectoral mayor generalmente asociado a anomalias de la extremidad
superior y/o de la mano ipsilateral — que generalmente presenta acortamiento y sindactilia.3#>.6
Los pacientes femeninos presentan asimetria mamaria por hipoplasia homolateral, ademas de un
CAP (complejo aréola-pezon) distépico e hipoplasico. Sin embargo, la patologia puede presentar
una gran diversidad de alteraciones toracicas musculares, osteocartilaginosas vy
cutaneoglandulares. Los casos severos pueden presentar agenesia del musculo dorsal ancho e
involucramiento de la extremidad superior unilateral con retardo en el crecimiento generalizado.
7,8

Pese a que Lallemand?, autor francés, describi6 el primer caso de sindrome de Poland en 1826, el

eponimo “Sindactilia de Poland” fue acufiado por Clarkson!® en el articulo con ese mismo nombre



Fig. 1. Esbozo de George Elt, en Poland A. Deficiency
of the pectoral muscles. Guy’sHospitalReports
1841;6:191.

Mano izquierda del paciente de A. Poland exhibida en
Gordon Museum of Guy’s Hospital, Londres.

en 1962 en honor a Alfred Poland, con base en la revisidn realizada por Brown y McDowell.11 El
Dr. Poland, un estudiante y profesor de anatomia del Guy’s Hospital en Londres, emitidé por
primera vez una descripcion completa del sindrome en 1841 en un articulo intitulado “La
deficiencia de los musculos pectorales”.'?-1> Poland describié en la necropsia de George Elt, un
ex-convicto de 27 afios de edad (ver fig. 1), la hipertrofia del oblicuo mayor y su insercién en los
cuerpos de las seis costillas inferiores, la deficiencia de las porciones esternal y costal del
pectoral mayor y ausencia del pectoral menor, ademas de la hipoplasia del serrato e hipoplasia de
los vasos toracicos y la ausencia de las falanges medias de los dedos de la mano ipsilateral con
excepciéon del dedo medio, y la sindactilia en el segundo espacio interdigital. Sin embargo, Poland
nunca documenté de manera clara o fehaciente la asociacion de las malformaciones toracicas y
de la mano. Han existido mas autores quienes han descrito deformidades aisladas del sindrome y

Froriep fue, al parecer, el primero en asociar ambas malformaciones.1® En 1900, Furst propuso,



quizas por primera vez en la historia, que se trataba de un sindrome al suponer una causa
fisiopatoldgica comun para el conjunto de malformaciones observadas en los musculos toracicos
y en la mano.!” Tiempo después se popularizé esta asociacion como una entidad sindromatica
con el epénimo “sindrome de Poland” en la literatura.l> Otros nombres como “sindrome de
aplasia pectoral y disdactilia”,’® no han sido mundialmente adoptadas hasta ahora. Incluso, en
1977 Mihlbauer le denominé sindrome de Amazona al SP en un paciente femenino con agenesia
mamaria.l?

La incidencia actual del sindrome se estima en 1 en 7000-100 000 personas. Representa el 14%
de las aplasias mamarias y se presenta en hasta 10% de los pacientes con sindactilia. Tiene
predominio masculino (M/F = 3:1), y el lado derecho se ve involucrado en 60-75% de los casos

esporadicos. La frecuencia por lado en pacientes femeninos no tiene predominio.

Fisiopatologia

Se le ha llamado en ocasiones secuencia de Poland (SP) a esta dismorfia, puesto que la teoria mas
prevalente sobre su patogenia, de Bavinck y Weaver, sugiere como causa la interrupcion del
aporte sanguineo al primordio del miembro toracico a la sexta semana de gestacién. Dustagheer
et al?% observd durante esta semana la division muscular del pectoral en su porcién clavicular y
esterno-costal, ademas de coincidir con la diferenciacién del sexto arco adrtico en las ramas
arteriales subclavia y vertebral, la formacion de los dedos y la desaparicién del tejido interdigital
para formar los espacios interdigitales. Esta disrupcién causa hipoplasia de la arteria subclavia o
una de sus ramas, que determinara la diversidad de la anomalia.?22 Sin embargo, la evidencia
fisiopatoldgica para demostrar causalidad no es consistente.?2:23

Existen casos familiares, para lo que se ha propuesto una herencia autosémica dominante con
penetrancia reducida y expresividad variable.124-26 Sin embargo, no se han identificado defectos
crmosomicos hasta el momento, ni tampoco consistencia en estudios con gemelos
monocigéticos.?’

Finalmente, puede existir un componente teratogénico por la asociacién observada con la ingesta
materna de talidomida,? e incluso un incremento al doble del riesgo de presentarlo con el

tabaquismo materno.28

Variabilidad Clinica

La braquisindactilia es un espectro de deficiencias de la mano que van desde la braquidactilia con
o sin sindactilia hasta la deficiencia de los tres rayos centrales o agenesia de los dedos (similar a
una deficiencia transversa). En la mano hendida atipica, el dedo indice, medio y anular estan

ausentes con presencia de los metacarpianos. Esta deficiencia crea una hendidura en forma de
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u” en vez de la configuracion en forma de “v” asociada a una mano hendida tipica. Una mano
hendida atipica o se asocia con patologias sistémicas y no estd asociada a la herencia. La
deficiencia generalmente es unilateral, esporadica y no se asocia con deformidades en los pies.??
Todas las formas de braquisindactilia (incluyendo a la mano hendida atipica) pueden estar
asociadas al SP. La diferencia embrioldgica entre el SP y la braquisindactilia es el nivel en el que
ocurrié la insuficiencia arterial, ya sea proximal a la arterial axilar o distal con afectaciéon de la
cresta ectodérmica apical, respectivamente.30

La sindactilia es la interconeccion anormal entre dos dedos adyacentes y se describe
dependiendo de la magnitud y la extension de esa union.3! La interconeccion puede incluir la
longitud total de los dedos adyacentes (completa) o puede descontinuarse distalmente hacia las
puntas de los dedos (incompleta). Puede involucrar sélo la piel y tejido fibroso (simple) o puede
incluir tejido 6seo (compleja). Las sindactilias que ocurren aunadas a otras anomalias se conocen

como sindactilias complicadas (ver figura 2).

\ | AW N < J Fig. 2. Tomada de Neligan PC, Song DH.
/ r / Plastic Surgery: Volume 4: Trunk and
w Lower Extremity. Congenital Hand: Ch.
\ l 28 Disorders of Differentiation and
\ i Duplication (Hovius SER). Sanders 2012,
" Yy 3e, USA.
A A. Sindactilia incompleta, B. Completa,
C. Compleja, D. Complicada.



La sindactilia es una anomalia congénita comuin, con una incidencia de cerca de 2 a 3 en 10,000
nacimientos, con tendencias familiares. La sindactilia hereditaria se asocia con alteraciones
genéticas en regiones del cromosoma 2.32 Su modo de transmisidon se considera autosémico
dominante con expresividad variable y penetrancia incompleta. Ni la presentacién familiar,
asociada con sindactilia del segundo y tercer dedos de los pies, ni la forma esporadica, se asocian
con alteraciones sistémicas.

La sindactilia complicada es una categoria amplia que incluye conexiones anormales
interdigitales y anormalidades 6seas. Muchos de estos casos estan asociados con un sindrome,
como es claramente el caso del sindrome de Poland, las bandas constrictivas, o el sindrome de
Apert. La alteracién de la mano mas leve asociada al SP es una mano de menor tamafio que la
contralateral con sindactilia simple incompleta.33

La clasificacion de las caracteristicas morfolégicas de las malformaciones de la mano y del
miembro superior mejoran el entendimiento para el prondstico, la funcién y la apariencia en SP.
Ademas permiten detallar la diversidad de malformaciones que se pueden observar en este grupo
de pacientes. En 1974, Glicenstein et al3* propuso una clasificacion de 4 tipos de anomalias de la
mano: tipo 1, braquimesofalangismo; tipo 2, braquimesofalangismo y sindactilia sin flexién en la
articulacion interfalangica; tipo 3, simbraquidactilia con ausencia de la segunda falange; y tipo 4,
ectrodactilia unilateral.

En 1983, Konig y Lenz3> con una serie de 56 pacientes con SP subdividieron las malformaciones
de la mano en 3 tipos: braquidactilia/simbraquidactilia (la forma mas leve), mano hendida atipica,
y peromelia (la forma mas severa). Serui3® propuso una clasificacion radiolégica de las
malformaciones de la mano en 3 tipos: tipo 1, braquidactilia; tipo 2, ectrodactilia parcial; y tipo 3,
ectrodactilia completa.

En 1984, Gausewitz et al®? clasificaron las malformaciones de la mano en los pacientes con SP en
4 tipos: tipo 1, 5 dedos presentes aunque sea hipoplasicos; tipo 2, dedos funcionales limitrofes
con ausencia de los dedos axiales; tipo 3, defectos severos sin dedos funcionales; tipo 4,
defectos de los rayos radiales con agenesia del pulgar.

Al-Qattan® propuso una clasificacion limitrofe de 7 tipos de malformaciones basados en una serie
de 20 pacientes con SP: tipo 1, mano normal; tipo 2, forma frustrada (la mano es mas pequefa al
compararse con la contralateral); tipo 3, braquisindactilia clasica con 5 rayos potencialmente
funcionales; tipo 4, algunos rayos estan presentes; tipo 5, todos los dedos son disfuncionales o
con agenésia; tipo 6, deficiencia transversa proximal a las articulaciones metacarpofalangicas; y

el tipo 7, deficiencia parecida a la focomelia.
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Finalmente, Catena y cols. propuso en 2012 una nueva clasificacién basado en el analisis clinico e

instrumental de 175 pacientes (tabla 1); la serie mas grande hasta el momento.

Tabla 1. Clasificacion de Catena y cols. para las malformaciones de la mano
y de la extremidad superior en el sindrome de Poland (SP)

| |Ausencia de malformaciones de la mano/extremidad superior 42.3%

Il |Hipoplasia de la mano sin anomalias morfoldgicas ni funcionales 8%

Il [Simbraquidactilia con 5 dedos funcionales y posibles anomalias 20.6%
morfolégicas faldngicas y rango de movimiento parcial (ROM)

IV [Simbraquidactilia con algunos dedos funcionales 14.9%

V |Simbraquidactilia con dedos agenésicos o no-funcionales 4.6%

VI |Malfomaciones clasicas de la mano de SP con sinostosis proximal
radio-ulnar

VII |Malfomaciones clasicas de la mano de SP con escapula alta 4.6%
congénita
VIII|Otras malformaciones asociadas

Las caracteristicas anatomicas del torax han llevado a la division del SP en dos principales
variantes, la forma simple o leve y la forma compleja o severa.!! La severidad de las
malformaciones de la mano no se relacionan directamente con aquellas del térax.

La forma simple es la mas comun, y se caracteriza por la ausencia del vientre esternocostal del
pectoral mayor, que produce un pliegue axilar ipsilateral deficiente. El vientre clavicular se
encuentra presente como fibras triangulares delgadas insertadas del huamero al tercio
inferomedial de la clavicula. La mama y el complejo areolomamilar presentan hipoplasia y
desplazamiento axilar. El tamafio de la clavicula, humero, ulna y de las falanges es por lo general
menor al contralateral.

La forma compleja se caracteriza en general por agenesia del vientre esternocostal del musculo
pectoral mayor, malformaciones costales y esternales, desplazamientos musculares, y una
braquisindactilia severa. El vientre clavicular, el hemitorax ipsilateral y los componentes de la
extremidad superior son notablemente menores en tamafo. Puede existir una brida axilar, por lo
general con remanentes de tejido muscular. Se puede observar agenesia del serrato anterior y por
ende una escdpula alada, asi como desplazamiento o ausencia de otros componentes
musculares. Puede presentarse un cuerpo esternal y xifoides bifidos y cortos, los cartilagos

esternocostales en el lado afectado pueden estar rotados y coalecer en una barra vertical. La
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inserciéon del recto abdominal ipsilateral puede estar alta, la clavicula corta, la escapula pequena,
rotada y acendida. La porcién anterior de los cuerpos costales 2-5 son delgados y pequefios con
sus respectivos cartilagos faltantes superolateralmente, reemplazados por una membrana
pleurofascial cuyo movimiento puede observarse con la respiracion.

Foucras ha clasificado a los pacientes con SP de acuerdo a la deformidad toracica en 3 grados

dependiendo de la severidad de esta (tabla 2).383?
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Tabla 2. Clasificacion de Foucras del SP. Descripcion, morfologia, reconstruccion 3D y TC. (traducida de
Pinsolle V et al. Autologous fat injection in Poland's syndrome. JPRAS 2008;61(7):784—791.

Grado |

Grado Il

Grado Il

Deformidad leve

Hipoplasia del pectoral mayor

Hipoplasia mamaria moderada

Ligera asimetria toracica masculina
Asimetria mamaria femenina

Deformidad moderada

Aplasia del pectoral mayor marcada e
hipoplasia de otros musculos

Posible deformidad costal

Importante asimetria toracica masculina
Importante asimetria mamaria femenina

Deformidad severa

Aplasia pectoral y mamaria
Aplasia de otros musculos

Deformidad esternal, costal siempre
presente

Asimetria toracica mayor en ambos
géneros

Asimetria mamaria con aplasia en
mujeres

13



Existen 2 tesis elaboradas en el Instituto Nacional de Pediatria sobre el SP, descriptivas,
observacionales, transversales y retrospectivas. En éstas se investigd el caracter genético de
herencia de la patologia en la poblacion del mismo y las malformaciones observadas de forma
clinica Unicamente. No se reportaron los hallazgos imagenoldgicos ni estadisticos del tratamiento
de los pacientes. La primera, intitulada “Anomalia de Poland. Variabilidad Clinica”#® publicada en
1981, hace un analisis de los casos vistos en el INP en los primeros 10 afios. Se revisaron 24
casos, todos encontrados de forma esporadica. Se encontraron malformaciones de la mano en
19/24 pacientes (12/24 pacientes con sindactilia, 11/24 pacientes con hipoplasia de los huesos
de la mano, 3/24 pacientes con ausencia de falanges, 2/24 pacientes con ausencia de dedos,
1/24 con ausencia completa de la mano, 2/24 pacientes con clinodactilia, 2/24 pacientes con
pliegue simiano), 10/24 pacientes presentaron una extremidad superior mas corta que la
contralateral, 1/24 pacientes con hipoplasia de radio y cubito), malformaciones toracicas (7/24
pacientes con hipoplasia del pezon, 2/24 pacientes con agenesias costales, 1/24 pacientes con
disgenesias claviculares, 1/24 pacientes con escoliosis dorsal), ademas de otras malformaciones
dentro de las que se encuentran paralisis facial, telecanto, sindrome de Moebius, estenosis
esofagica, apéndices preauriculares, entre otros. La segunda, publicada en el 2000, e intitulada
“Experiencia de la Consulta Externa del Instituto Nacional de Pediatria en el Sindrome de
Poland™1, revis6 33 casos desde 1974 hasta 1999. Para la publicacién de esta tesis no se
encontraron estudios latinoamericanos acerca del SP y sugiere a la poblacion del INP como un
sitio adecuado para su investigaciéon por ser el lugar de referencia a nivel nacional por excelencia.
Fue el segundo estudio mas grande encontrado en la literatura hasta ese afio. Todos los
pacientes fueron casos unilaterales con malformaciones de mano — dentro de las que se
encontraron sindactilia en 14/33, braquidactilia en 10/33, braquisindactilia, oligodactilia y

oligobraquisindactilia — y sélo 4/33 con una extremidad superior afectada de menor tamafo.

DIAGNOSTICO

El diagnostico de SP no siempre es claro antes de la adolescencia, cuando el paciente se hace mas
consciente de la asimetria. La forma severa por lo general no pasa desapercibida en la infancia.
Sin embargo, un diagnéstico clinico adecuado requiere revision de todo el térax y ambas
extremidades superiores descubiertos, mediante una palpacién de todos los elementos
osteomusculares, medicién de cada elemento de la extremidad y comparacion con el lado
opuesto.” Aun en formas leves, la diferencia de dimensiones es clara. Se deben realizar las
siguientes mediciones, orquilla esternal-acromion, acromion-olecranon, olecranon-estiloides
ulnar y la longitud falangica bilateral. Facilmente se puede documentar una diferencia en la

longitud de los dedos pidiendo al paciente que aproxime la cara palmar de las manos una contra
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la otra. Se realiza la exploracion muscular de forma habitual y se obtienen fotos basales. Se

observa a continuacién ejemplos de los pacientes observados en la consulta externa.

Figura 3. Fotografias de pacientes con SP en proyeccién frontal. A.

Femenino con deformidad toracica leve y asimetria del complejo aréola-pezén
(CAP). B. Paciente con hipoplasia mamaria derecha, asimetria del CAPy
deformidad toracica con un polo mamario superior vacio. C. Masculino con
deformidad toracica leve, banda fibrosa axila derecha y asimetria del CAP.

15



Las modalidades imagenoldgicas se detallan en la tabla 3, traducida de Seyfer AE y cols.11:42:43

Tabla 3. Imagenologia del sindrome de Poland

Modalidad

Hallazgos

Propésito

Ultrasonografia

Mamografia

Radiografia

Tomografia computada

Imagen por resonancia
magnética

Sonografia duplex
color

Angiografia por
resonancia magnética

Aplasia de parte del pectoral
mayor; tejido mamario escaso;
asimetria toracica

Ausencia del pectoral mayor
adecuadamente posicionado en
una vista oblicua mediolateral;
mama hipoplasica

Tele de torax confirma hemitérax,
costillas, clavicula y escapulas

hipoplasicas; asimetria de la pared
toracica; costillas delgadas y cortas

en el lado afectado;
malformaciones de la mano

Aplasia del pectoral mayor;
hemitdrax hipoplasico; caracteriza
las malformaciones
musculoesqueléticas

Aplasia del pectoral mayor; define
la anatomia musculoesquelética

Alteraciones en la velocidad del
flujo sanguineo en la extremidad
afectada

Malformaciones vasculares

Diagnostico prenatal posible;
disponible; de utilidad en nifos
muy pequenos e infantes

May be an incidental finding on
mammography; other modalities
usually needed for confirmation

Ayuda a identificar y clasificar;
confirma malformaciones oseas
de la extremidad superior y
toracicas esqueléticas

Puede confirmar la presencia del
dorsal ancho para el plan
preoperatorio

Planeacion prequirargica para
definir la anatomia; ofrece
opciones multiplanares y evita la
radiacion ionizante

EvalUa el estado de los vasos
seleccionadas

EvalUa el estado de los vasos
seleccionadas

*Todas estas opciones no son necesarias para diagnostico o planeacion preoperatoria

La examinacién ultrasonografica de los musculos pectorales no demostré una correlacién directa
entre involucramiento muscular y la gravedad de la malformaciéon de la mano.?*44 El calibre de

los vasos de la extremidad superior eran de aspecto normal.

Diagnostico Diferencial
Los pacientes con SP pueden presentar escoliosis, complicando la apariencia y tratamiento de la
deformidad toracica,*® y se ha sugerido una mayor predisposicion a malignidades como
leiomiosarcoma, neuroblastoma, leucemia, tumor de Wilms“®, y carcinoma mamario.4”

ademas de las asociaciones descritas el sindrome de Moebius,*® pardlisis facial contralateral,*?
la hormona de crecimiento,”® falta de descenso teticular,

deficiencia en pielonefritis y
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megacalicosis,®! dextrocardia,>? displasia facio-auriculo-vertebral,>3 displasia frontonasal,>*
sindrome de Klinefelter, sindrome de Carey-Fineman-Ziter, aniridia y anomalias del nervio
optico,?> hidrocefalia, y craneosinostosis.>*

Aun no se han descrito frecuencias ni riesgo de presentar estas patologias agregadas al SP. Por lo
gue hay pocas recomendaciones al respecto como realizar estudios radiolégicos del térax, como
una radiografia simple o una tomografia de térax e incluso una resonancia magnética toracica,
para valorar la hipoplasia muscular.>® Hay autores que recomiendan estudios de imagen renal de
forma temprana por la escasa probabilidad de un defecto acro-pectoral-renal, es decir, SP con

anomalias renales (4 casos de 400 en la literatura mundial)#®.

TRATAMIENTO QUIRURGICO

Se han desarrollado multiples clasificaciones para determinar la eleccion del tratamiento del
torax, de la mama, y/o de la extremidad superior y de la mano, dependiendo del grado de
afectacion.>” Pese al gran numero de clasificaciones, parece no imponerse una mas importante
que el criterio quirurgico de cada cirujano. El tratamiento quirurgico debe entonces dividirse y ser
determinado primero por las areas a tratar. Los objetivos de la reconstruccion son
primordialmente de caracter estético, a excepcion de las malformaciones del miembro superior
que impidan la funcién, como es el caso de la sindactilia. Ademas, la estrategia terapéutica de las
malformaciones esta determinada por el grado de afectacion estructural, la edad, y el género del
paciente, y por lo general se requieren varios tiempos quirirgicos. Son necesarias una gama de
técnicas quirdrgicas, que pueden asociarse entre si, dentro de las que se incluyen protesis
mamarias, proétesis toracicas, colgajos libres y pediculados, e injertos autdlogos de tejido
adiposo.>8

El tratamiento de la sindactilia ha sido discutido ampliamente los téxtos clasicos de cirugia
plastica®® y cirugia de mano®°, sin embargo, el tratamiento toracico y mamario es mas particular
de esta patologia.

La reconstruccion toracica debe permitir modelar la linea axilar anterior, dar volumen a los
cuadrantes superiores del hemitérax afectado, ocultar el defecto infraclavicular correspondiente a
la agenesia de los fasciculos esternocostales del pectoral mayor, y corregir la aplasia toracica en
el caso de las formas graves. En la mujer, ademas, se debe restaurar la forma y el volumen de la
mama, para conseguir simetria mamaria, y en ocasiones, el complejo aréolo-mamilar.

En mujeres con aplasia mamaria es frecuente la expansion toracica previa a la colocacion de un
implante definitivo con o sin rotacion de un colgajo musculocutaneo de dorsal ancho. Huemer et
al. realizé reconstrucciones toracicas con un colgajo musculocutaneo transverso de gracilis y

lipoinfiltracién en casos leves para disminuir la morbilidad dorsal.® En hombres se prefirié en un

17



tiempo la colocacion de implantes de silicon preformado®263.64 en vez de colgajos
musculocutaneos, que ha tendido al abandono por fracaso en la reconstruccién. Gravvanis A et
al. realizaron una reconstruccion pectoral y toracica con un colgajo de tejido autélogo
anterolateral de muslo basado en una arteria perforante femoral circunfleja lateral.®> Pinsolle et
al. dividieron a los pacientes con SP de acuerdo a la clasificacion de Foucras en 3 grados,
dependiendo de la severidad de la deformidad toracica, para su tratamiento con inyeccion
autdloga de tejido adiposo con buen resultado.38 39

No obstante, el uso de colgajos libres o la reconstruccion o6sea de la pared toracica son
excepcionales. Fokin y Robicsek describieron una alternativa para la reconstruccion toracica
utilizando injertos costales y mallas con fijacion esternocostal, aunque se han utilizado un gran
namero de colgajos y materiales aloplasticos, como el titanio,®® para su reparaciéon. Ademas,
debe recordarse que cada caso es Unico, y que las secuelas cicatrizales y funcionales deben ser
minimizadas.%”

Se han intentado reconstrucciones tan tempranas como Kelly et al.8, con un colgajo libre de
dorsal ancho contralateral en una paciente de 2 anos de edad. Otros intentos han sido de Liao et
al.®? con un DIEP (deep inferior epigastric perforator flap), y Coleman y Saboerio’® que han
popularizado la lipoinfiltracién para las deformidades mamarias.

Las complicaciones postoperatorias en la correccion de la deformidad mamaria en el SP obedecen
al tipo de reconstruccién. En los casos en los que se utiliza una protesis, puede ocurrir
contractura capsular, la ruptura, distorsidon, y migracion del implante, y la formacién de seroma.
71,72,73 | a reconstruccién con un colgajo puede fallar por problemas de perfusion que causen
pérdidas parciales o totales. La asimetria mamaria es practicamente una constante en las
reconstrucciones unilaterales.®”

Por lo general, los resultados postoperatorios son buenos, como en el caso de Seyfer et al. con un
grupo de 27 pacientes, pese a que las protesis toracicas requirieron explantacion en el 75% de

los casos.”?

IV. JUSTIFICACION

Es un hecho que en la practica médica el conocimiento que un médico pueda tener con
respecto a una patologia logra orientarlo y hacerle buscar intencionadamente datos clinicos que
integren sus hallazgos. La comprensidon y precision que se tenga en una enfermedad permiten
reducir las posibilidades que algun dato trascendental sea pasado por alto.

Existen descripciones y clasificaciones independientes, en la literatura mundial, de las
malformaciones que se presentan en miembro tordcico en el sindrome de Poland. Sin embargo, la

literatura latinoamericana es precaria en este tema pese al tiempo transcurrido desde las
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primeras descripciones de la patologia. Las tesis existentes en el INP sélo documentan
frecuencias de las malformaciones sin estudios de imagen ni la terapéutica empleada para su
tratamiento, por lo que se requiere de mayor investigacidon en estas areas para complementar el
conocimiento de esta patologia.

Sé6lo en hospitales de concentracion nacional como el instituto Nacional de Pediatria se
tiene un conjunto tal de pacientes que permita analizarlas malformaciones en este sindrome,
aunado a las herramientas imagenoldgicas y especialidades clinicas que atiendan a los

requierimientos terapéuticos individuales.

V. HIPOTESIS
e La evaluacién de los estudios radiologicos actuales de los pacientes con SP menores de
18 anos del INP nos ayudara a describir con exactitud las anomalias en mano, antebrazo y brazo.
e La revision de los expedientes clinicos del INP con diagnostico de SP nos informara de
los tratamientos quirlrgicos y no quirdrgicos realizados en extremidad superior en esta

poblacion.

VI. OBJETIVO GENERAL
Describir las anomalias del miembro toracico superior y el tratamiento realizado para su

correccion en los pacientes con sindrome de Poland menores de 18 afios que acudieron al INP
durante el periodo comprendido del 2002 al 2012.

Objetivos especificos:
1. Describir las frecuencias de las anomalias encontradas en mano, antebrazo y brazo en
pacientes con diagndstico de sindrome de Poland.
2. Evaluar los estudios radiolégicos realizados para diagnosticar las alteraciones de miembro
toracico
3. Describir el tratamiento quirirgico realizado en los pacientes con alteraciones de miembro

toracico en Sindrome de Poland

VII. TIPO DE ESTUDIO

Se trata de un estudio descriptivo, retrospectivo y transversal.

PLAN DE ANALISIS ESTADISTICO
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Estadistica descriptiva, para las caracteristicas sociodemograficas y las variables cualitativas, se

utilizaran proporciones; para las variables cuantitativas, se emplearan medidas de resumen de

tendencia central (media, mediana, minimo-maximo).

Vill. METODO
A. DEFINICION DEL UNIVERSO

La poblacién a estudiar incluye a todos los pacientes que ingresaron desde enero del afo

2000 diagnosticados con sindrome de Poland en el INP con expediente vigente hasta Diciembre
de 2012.

B. CRITERIOS DE

C.

INCLUSION

Paciente con edad de 0-18 anos

Pacientes con diagnostico de sindrome de Poland con expediente clinico vigente hasta
Diciembre de 2012 que presenten alteraciéon de miembro toracico.

Pacientes con expediente clinico y radiolégico completo

EXCLUSION

Todo paciente con malformaciones de miembro toracico o del térax con otros diagndsticos
que no cumplan criterios clinicos para caracterizarlos como sindrome de Poland.
ELIMINACION

Todo paciente sin vigencia en el INP por haber cumplido mayoria de edad, o todo paciente

que no desee ser incluido en el estudio o cuyos padres no deseen que éste participe.

METODOS DE SELECCION DE LA MUESTRA El marco de muestreo comprende a todo

paciente con expediente activo en el archivo clinico del INP con diagnostico de Sindrome
Poland hasta Diciembre de 2012.

D. DEFINICION DE VARIABLE

ESCALAS DE MEDICION

Nombre Variable Definicion Operacional

Edad Cuantitativa discreta | Tiempo transcurrido a partir del
nacimiento hasta el momento del
estudio medido en meses.
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Nombre

Variable

Definicion Operacional

Sexo

Cualitativa nominal

Fenotipo del paciente dado por su
genotipo

Sindrome de Poland

Cualitativa

Asociacion genética que reune al menos
la agenesia de los fasciculos
esternocostales del pectoral mayor para
su diagnatico clinico

Anomalias del
miembro superior

Cualitativa nominal

Las alteraciones en el desarrollo normal
del miembro toracico que causan
deformidad

Intervenciones
quirurgicas

Cualitativa nominal

Los procedimientos hospitalarios que se
hayan realizado en un paciente en
cualquier parte del cuerpo para dar
funcién, o mejorar el apecto estético a
cargo de un cirujano en una sala de
operaciones

Estudios radiograficos

Cualitativa nominal

Cualquier analisis imagenolégico en sus
diversas modalidades con fines
diagnéticos o terapéuticos.

Las anomalias a describir se analizaran cualitativa y cuantitativamente en la poblacion de

estudio.

Procedimientos:

Se realizara de inicio un analisis de todos los expedientes en el archivo clinico del hospital
con diagndsticos de “braquisindactilia”, “malformacion toracica”, “sindrome de Poland”,
“agenesia mamaria”, “sindactilia”, “secuencia de Poland”, hasta caracterizar a todos los
pacientes con diagndstico de sindrome de Poland. Después, se recolectard la informacion de
éstos consignada en cada uno de sus expedientes sobre su edad, diagnésticos,
especialidades que proveen la atenciéon clinica del paciente, procedimientos quirurgicos y

diagnodsticos a los que han sido sometidos junto con las fechas y resultados de éstos,

complicaciones, y malformaciones.

CONSIDERACIONES ETICAS
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La presente investigacion se considera sin riesgo, de acuerdo con el articulo 17 inciso | del
Reglamento de la Ley General de Salud en Materia de Investigacion para la Salud. Se

mantendrd la confidencialidad de la Informacion.

IX. PROCESAMIENTO Y PRESENTACION DE LA INFORMACION
Después de recopilar toda la informacién, se analizaran las caracteristicas de la anomalia y

la frecuencia de su aparicion en la poblacion estudiada.

X. CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO
Puesto que se trata de un estudio descriptivo, retrospectivo, y sin riesgo, no se requiere

carta de consentimiento informado.

XI. RECURSOS Y LOGISTICA

Para lograr realizar este trabajo de investigacién se requiere de:

MATERIAL

% Infraestructura del Instituto Nacional de Pediatria.
% Registros de radiologia y programacion de cirugia.
% Expedientes clinicos.

< Formatos impresos.

% Computadora personal Pentium IV.

% Programa estadistico SPSS 12.0.

% USB (unidad de memoria digital externa).

+ CD (discos compactos).

* Impresora.

% Plumas y lapices.

% Tabla de apoyo.
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HOJA DE RECOLECCION DE DATOS

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LAS MALFORMACIONES OSEAS Y TEJIDOS BLANDOS DE TORAX Y DE LA
EXTREMIDAD SUPERIOR Y SU TRATAMIENTO EN PACIENTES PEDIATRICOS CON SINDROME DE POLAND EN
10 ANOS EN EL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA — HOJA DE CAPTURA

Expediente: Nombre:
Género: MO FO Dx:
F.Nac.: « -

Domicilio:

Tel.

Interconsultas: (J cPR O3 Genética J Ortopedia O Rehab 3 cao O otros:
Antecedentes familiares Si (JNo (J

Anomalias del miembro superior: (] Ipsilateral @ contralateral

O Braquidactilia DAfaIangia O Hipotrofia

U Sindactilia U Agenesia de mano U otras

) Sinfalangia ) Hipoplasia 6sea de mano

0 Clinodactilia O Hipoplasia radio-cubital
Oligodactilia Acortamiento/hipoplasia

Anomalias toracicas: () Ipsilateral O contralateral

DAgenesia de pectoral mayor @) Agenesia esternocostal PM O Hipoplasia de pectoral mayor
Hipoplasia mamaria ad Agenesia mamaria Otras

Asimetria areolo-mamilar D Asimetria toréacica

Cirugia Fecha Cirujano

Complicaciones PostOp: Si OnoO

Fecha Estudio Resultado

Biopsia No. Fecha Resultado
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XI. RESULTADOS

Se incluyeron 32 pacientes con diagnéstico de sindrome de Poland, en los cuales
predomind el género femenino (53%). La media de edad fue de 14.2+5.4 afios. En el 56% (18
casos) se observo afectacion del lado derecho, mientras que en resto (44% o 14 casos) hubo un a

afectacion del lado izquierdo. Ningun paciente tuvo antecedentes heredofamiliares patoldgicos.

Con relacion a las interconsultas, los pacientes tuvieron mas de una y la mayoria tuvo

interconsulta al area de genética (81%) (cuadro 1).

Cuadro 1. Tipo de interconsulta

Interconsulta % (n)

Ortopedia (n=32) 41 (13)
Cirugia plastica y reconstructivan=32) 44 (14)
Rehabilitacién (n=32) 47 (15)
Genética (n=32) 81 (26)
Otros (n=32) 59 (19)

Se presentaron 2 casos con sindrome de Moebius asociado al SP. Hubo otras patologias en esta
poblacion no relacionadas con el SP como rinitis alérgica (1 caso), atopia (1 caso), escoliosis (1
caso), malformaciones arterio-venosas (1 caso), neumonia (1 caso), retraso psicomotor (1 casos),

sindrome metabdlico y obesidad (1 caso), sindrome nefrético (1 caso), y pie equino varo (1 caso),

Presencia de anomalias
El 66% (21 casos) tuvo anomalias del miembro superior, todos presentaron anomalias de
torax, y es de notarse que algunos pacientes presentaron mas de una anomalia. El lado que con

mayor frecuencia estaba afectado fue el derecho 56% (grafica 1).
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Grafica 1. Lado de las anomalias

m Derecho
W Izquierdo

Anomalias en mano
Se encontraron 41 anomalias de mano y hubo pacientes con mas de una. Del total de
anomalias, la mas frecuente fue braquidactilia 34% (14 casos) seguido de sindactilia con 29% (12

casos), ningun paciente tuvo hipoplasia radio-cubital, el resto se distribuyé como se muestra en
la grafica 2.
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Grafica 2. Distribucion de las anomalias de mano
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Con respecto a las anomalias del miembro superior, la mayoria presenté hipoplasia del mismo (7

casos) (grafica 3).

Grafica 3. Anomalias del miembro superior
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Todos los pacientes presentaron anomalias de térax, algunos casos con mas de una por paciente,
con un total de 78 casos. El 100% presentd agenesia o hipoplasia del pectoral mayor. La mayoria

presento agenesia del pectoral mayor con 18 casos y asimetria toracica con 15 casos (grafica 4).

Grafica 4. Anomalias de torax
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Cirugias

En 15 pacientes (47%) se llevo a cabo al menos una cirugia, sin embargo, hubo pacientes que
requirieron mas de un procedimiento quirdrgico por lo que se realizaron 24 operaciones en la
cuales predomind la liberacién interdigital con 6 cirugias, el resto se distribuyo de la siguiente

manera (grafica 5):

Grafica 5. Distribucion de las cirugias realizadas

7

Por el numero de intervenciones la mayoria tuvo 2 y 3 intervenciones (5 casos respectivamente),

seguida de una intervencién (4 casos) y s6lo un paciente tuvo 5 intervenciones.

Ademas se observd que 2 pacientes tuvieron complicaciones mamarias que requirieron

reintervenciones quirdrgicas y en 4 pacientes se presenté web creeping interdigital.
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Estudios auxiliares de diagnostico

Los estudios diagnésticos que se reportaron en los expedientes fueron radiografias, angiografia,
tomografia computada, ultrasonido y electrofisiologia, no hubo ningln caso con alguna biopsia.
A algunos pacientes se les realizé mas de un estudio diagndstico por lo que se reportd un total
de 43 estudios, del total el mas utilizado fue la radiografia (74%), seguido del ultrasonido,
especialmente ultrasonido renal/urinario (21% de los estudios diagndsticos y 28% del niumero de

pacientes). La distribucion de los estudios fue como se muestra en el cuadro 2.

Cuadro 2. Distribucion de los auxiliares de diagnostico

Tipos de estudios de diagnostico (n=43) n (%)

Radiografia de mano 12 (28)
Radiografia de codo 3(7)
Radiografia de antebrazo 2 (5)
Radiografia de columna 10 (23)
Otras radiografias 5(12)
Ultrasonido axilar 1(2)
Ultrasonido urinario 9 (21)
Otros ultrasonidos 2 (5)
Angiografia MS 1(2)
Tomografia computarizada de térax 1(2)
Electrofisiologia del nervio facial 2 (5)
Otros estudios de imagen 3(7)

XII. DISCUSION

El sindrome de Poland es una entidad cuya frecuencia aun se desconoce en la poblacién
latinoamericana, sin embargo, se puede estimar basado en los reportes de la literatura
anglosajona. La poblacion estudiada en esta investigacion se constituye de pacientes pediatricos
mexicanos que acuden para su manejo al Instituto Nacional de Pediatria (INP) a lo largo de 10
anos (2002-2012). Se observo un escaso, pero mayor nimero de pacientes femeninos en esta
serie, a diferencia de lo observado en la literatura mundial. Es necesario recordar que la
deformidad en varones puede pasar desapercibida o ser suficientemente sutil que los pacientes

no acudan a un médico, mucho menos a un centro de alta especialidad -como es el INP- para su
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tratamiento. En las series anteriores del INP no se ha mostrado preferencia alguna por alguin
género en los pacientes con SP. Se observé un predominio del sindrome del lado derecho (56%),
acorde a la literatura, a diferencia de lo observado en las series anteriores en el INP, dénde no se
observé predominio de lado afectado. De lograr una serie con mayor numero de casos podria
reflejarse esta tendencia de manera mas clara. Ademas, se presenté un caso inusitado con térax
en quilla y afectacion toracica bilateral (agenesia del pectoral mayor, mamaria y aréolo-mamilar)
pero anomalias unilaterales de la extremidad superior. Seria extremadamente valioso documentar
este caso con todos los estudios de imagen adecuados por ser un caso Unico.

Es interesante observar que pese a que el abordaje clinico y terapéutico por lo general mantiene
una misma directriz, no siempre lo hace. Solamente el 81% de los pacientes fue enviado al
servicio de genética, sabiendo de antemano que ningldn paciente presentdé antecedentes
familiares de la patologia en familiares de primer grado, es decir, todos los casos fueron de novo
o esporadicos. Es sabido que el SP puede presentarse aunado a otras alteraciones genéticas vy
patologias sindrémicas que es valioso determinar desde la primera consulta para asi normar el
seguimiento y tratamiento de estos pacientes. Genética, en este caso confirmo el diagnédstico y
desacarté diagnésticos diferenciales. Es importante destacar que 2 pacientes tuvieron sindrome
de Moebius asociado al SP y un paciente tuvo sindrome nefrético (sin contar con imagenologia
renal para descartar un defecto acro-pectoral-renal). Otras interconsultas como al servicio de
ortopedia dependian de las limitaciones que el paciente tuviera en el miembro superior como
resultado de la patologia o de otras anomalias como pie equino varo o escoliosis. Solo se solicitd
interconsulta al servicio de cirugia plastica cuando se considerd necesario el tratamiento
quirargico para mano o para térax, sin embargo tanto éste como ortopedia se ocuparon del
tratamiento quirdrgico de la extremidad superior ie. liberacion de espacios interdigitales, plastias
de los dedos de la mano. Un solo paciente requirié pulgarizacion del segundo dedo de la mano,
otro un injerto radial por mano zamba congénita. Finalmente, un paciente requirié tratamiento
por cirugia cardiovascular para cierre de un conducto arterioso persistente.

Es interesante sefialar que 2/3 de los pacientes presentaron anomalias de la mano, el tercio
restante solamente presentd defectos toracicos. Los defectos de la mano oscilaron entre defectos
menores como clinodactilia, hasta agenesia de la mano ipsilateral. La anomalia mas
frecuentemente encontrada fue la braquidactilia seguido de la sindactilia, que en conjunto
representaron casi 2/3 (63%) de las deformidades de la mano, que también coincide con los
hallazgos a nivel mundial. No se les realizaron radiografias de la mano a todos los pacientes con
malformaciones de la mano ni a todos los que fueron sometidos a tratamiento quirurgico. A
continuacion se muestran ejemplos de los hallazgos radiolégicos que correlacionan con las

descripciones morfoldgicas clinicas (fig. 4-8).
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Figura 4. Radiografia
comparativa simple bilateral de
mano. Se observa hipoplasia
Osea de las falanges de los
dedos 1-4 de la mano derechay
sindactilia cutanea 2-3 dedos.
La mano izquierda es normal.

Figura 5. Radiografia comparativa
simple bilateral de mano. Se
observa marcada hipoplasia del
2do al 5to rayo de la mano
derecha. La mano izquierda es
normal.
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Figura 6. Radiografia comparativa
simple bilateral de mano. Mano
izquierda con un solo nucleo de
crecimiento del carpo y vestigio
6seo de un dedo, sinostosis
radiocubital proximal ipsilateral.
La mano derecha es normal.

Figura 7. Radiografia simple de
mano izquierda. Agenesia del
pulgar izquierdo, hipoplasia del
5to dedo, sinostosis en la base de
los metacarpianos 4y 5.
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Figura 8. Tomografia computada con reconstruccién
tridimensional del tejido 6seo, muscular y cutaneo. Se
observa hipoplasia de la mano derecha, agenesia de
los fasciculos esternocostales del pectoral mayor
(flecha blanca), e hipotrofia del miembro superior
ipsilateral asi como la deformidad toracica secundaria
a la ausencia de tejidos blandos.




Con respecto a las anomalias del miembro superior, s6lo se encontraron 19 - 22% de los casos
con hipoplasia o hipotrofia de éste. Es altamente posible que las anomalias mas sutiles no sean
perceptibles de primera instancia, que no causen alteraciones en la funcién, y esa sea la causa
gue no sean reportadas.

Es claro que a todos los pacientes se les encontraria ya sea hipoplasia o agenesia del pectoral
mayor como anomalias toracicas, por la definicion misma de la enfermedad. No todas las
pacientes presentaron deformidad mamaria, pero 4 casos presentaron agenesia mamaria
ipsilateral. Es claro que en estos casos tan severos se requiere un método quirdrgico
reconstructivo que forme una nueva mama.

Casi la mitad de la poblacion estudiada requiri6 al menos una intervencién quirurgica,
principalmente cirugia de mano, y mas especificamente liberaciones de espacios interdigitales
por sindactilia. Sélo un caso requirié intervenciones mas completar como es la pulgarizacion por
agenesia del primer rayo, con buen resultado (como se puede ver en la radiografia simple de
mano arriba). Las demas intervenciones fueron reconstructivas mamarias y 2 pacientes
requirieron tratamiento quirurgico oftalmolégico para corregir las alteraciones del sindrome de
Moebius. Un ejemplo del tratamiento quirdrgico mamario se observa en las siguientes imagenes
(fig. 9).
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Figura 9. Fotografias en proyeccion frontal, lateral y
oblicua derecha e izquierda. Se observa resultado
mamario después de reconstruccion derecha por
hipoplasia. Nétese la desviacién del pliegue axilar
derecho y la asimetria esperada del complejo areola-
pezon. 35



Las complicaciones observadas en el tratamiento quirlrgico son esperadas, tanto la recidiva de
una sindactilia por web creeping o a causa de una liberacién incompleta inicial, como el cambio
de un expansor o un implante mamario por cualquiera de las siguientes razones: seroma,
sangrado, ruptura, infeccién, o mala posicion. Es interesante que asi como se ha observado en
todo el mundo, vemos que la reconstruccién mamaria se logra principalmente con implantes
aloplasticos y no con tejidos autélogos como se hizo inicialmente con un colgajo de dorsal
ancho, entre otros. Es importante continuar con este tipo de tratamiento para mejorar la calidad
de vida en estos pacientes y su desarrollo funcional y psicolégico sea adecuado.

Finalmente, puesto que el sindrome de Poland continta siendo un fenédmeno poco observado, es
importante concientizar a los médicos de primer contacto ie. a los médicos especialistas en
pediatria, sobre lo trascendente que su referencia puede ser en el tratamiento adecuado y
oportuno de las patologias que en ocasiones llegan a ser observadas en esta poblacion. Todos
los pacientes y sus familiares requieren de consejo genético para determinar el riesgo de
observar el mismo fenédmeno en sus hermanos, o en su descendencia. Ademas de descartar otros
sindromes concomitantes. La frecuencia de alteraciones renales no es suficiente justificacion para
solicitar estudios imagenoldgicos renales o urinarios, sin embargo, la gravedad y secuelas que
éstas puedan causar hace necesario su diagndstico temprano y obliga a descartarlas de primera
instancia - por lo que si e recomiendan. Es claro que todos los pacientes con defectos del
miembro superior, especialmente de la mano, requieren evaluacién de la funcionalidad de la
extremidad por un médico especialista en rehabilitacion u ortopedia. No todos seran candidatos
quirurgicos, pero deberan de ser valorados por un especialista en mano para ofrecer el mejor
tratamiento al paciente. Para esto, los estudios de imagen que sean necesarios para planear la
intervencion quirurgica deberan ser realizados. Todo paciente femenino debera ser considerado
para reconstruccion mamaria en cualquiera de sus modalidades, especialmente después del
desarrollo de caracteres sexuales secundarios. Este tipo de reconstruccién no es soélo estética,
ademads tiene un gran impacto psicoldégico y del desarrollo. Los pacientes masculinos con
defectos toracicos leves pueden no requerir tratamiento reconstructivo alguno, sin embargo, no
debe restarsele importancia a cualquier deformidad y remitir a cualquier paciente masculino a un
cirujano plastico y reconstructivo para su valoracién y manejo. Lo mdas importante es tener en
mente que estos pacientes requieren de manejo multi e interdisciplinario y deben estar bien

informados sobre las opciones que tienen para su tratamiento y el riesgo involucrado.
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