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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Poland es una rara condicion congénita que consiste
principalmente en ausencia parcial o total del masculo pectoral mayor. Tiene un
amplio panorama de manifestaciones, que incluye la hipoplasia o aplasia de la
mama y el pezon, generalmente unilateral.

Objetivo: Presentar un caso que tiene el sindrome de Poland y el cancer de
mama.

Caso clinico: Paciente de sexo femenino, de 55 anos de edad con sindrome de
Poland e hipoplasia acentuada de la mama, asociado con cancer de mama
ipsilateral de la condicion. Recibi6 terapia neoadyuvante con quimioterapia. Fue
llevada a mastectomia con vaciamiento axilar, seguido de radioterapia
complementaria. Posteriormente se detectaron metastasis en region costal y
cuerpos vertebrales. Se le realizd quimioterapia y se adiciond Palbociclib y
Letrozol. A los dos aios del diagnostico, la paciente se encontr6 con disminucion

de lesiones dseas y estado funcional conservado.
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Conclusiones: Este reporte de caso agrega informacion sobre el cancer de mama
en pacientes con sindrome de Poland, en el momento se cuenta con pocos casos
documentados. Ademas se abre la discusion de si la ausencia de musculos
pectorales puede entorpecer el diagnostico de cancer de mama y si las
alteraciones anatomicas hacen que la metastasis se produzca de manera mas
acelerada.
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ABSTRACT

Introduction: Poland syndrome is a rare congenital condition mainly
characterized by partial or total absence of the pectoralis major muscle. The
condition has a wide range of manifestations, including generally unilateral breast
and nipple hypoplasia or aplasia.

Objective: Present a case of Poland syndrome and breast cancer.

Clinical case: A case is presented of a female 55-year-old patient with Poland
syndrome and accentuated breast hypoplasia associated to breast cancer
ipsilateral to the condition. The patient received neoadjuvant therapy with
chemotherapy, followed by mastectomy with axillary clearance and
complementary radiotherapy. Metastases were eventually detected in the costal
region and vertebral bodies. Chemotherapy was performed, adding palbociclib
and letrozole. Two years after diagnosis, the patient's bone lesions had been
reduced and her functional state had been preserved.

Conclusions: The case report herein presented contributed information about
breast cancer in Poland syndrome patients. Few documented cases are currently
available. On the other hand, a debate is opened about whether the absence of
pectoral muscles may hinder the diagnosis of breast cancer and whether
anatomical alterations speed up the occurrence of metastasis.
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Introduccion

El sindrome de Poland es una rara anomalia congénita, caracterizada por la
ausencia parcial o completa de los musculos pectorales, especificamente el
musculo pectoral mayor y pectoral menor,") asociado a agenesia o hipoplasia de
la glandula mamaria en la mujer. Se ha reportado una incidencia aproximada de
1 en 30,000 nacidos® y una relacion de 3 hombres por cada mujer (3:1).0)
Clinicamente puede encontrarse asociado con la ausencia o defectos del tejido
mamario, de la parrilla costal, ademas de hipoplasia del tejido subcutaneo de la
pared toracica. Otras manifestaciones pueden ser compromiso de la mano, con
defectos leves como sindactilia hasta severos como ectrodactilia. Fue descrito
en 1841 por Sir Alfred Poland, desde entonces se han realizado multiples reportes
de caso sobre el tema.®

Algunos casos de sindrome de Poland se han asociado con la presencia de cancer
de mama, leucemia, linfomas no Hodgkin, cancer cervical y Leiomiosarcoma.(
Las causas especificas por las que esta enfermedad se asocia con un aumento en
el riesgo de malignidad no son aln claras,® pero podrian relacionarse con las
distintas hipotesis de origen de la enfermedad. Se teoriza que el sindrome de
Poland podria estar relacionado con anomalias vasculares durante las primeras
etapas embriolégicas o con anomalias genéticas secundarias a mutaciones
deletéreas de genes regulatorios en el desarrollo embrionario.®?

El objetivo del articulo fue Presentar un caso que tiene el sindrome de Poland y

el cancer de mama.

Presentacioén del caso

Paciente de sexo femenino, de 55 afos de edad, que se presento a la consulta de
la especialidad de mastologia con antecedente de sindrome de Poland derecho
(Fig. 1). Manifestd ausencia de los musculos pectorales con hipoplasia marcada
de la mama, con complejo areola pezon con desarrollo incompleto. Tuvo intento

de reconstruccion de mama derecha mediante protesis subcutanea a los 15 anos
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de edad, retirada por infeccion un mes posterior a la cirugia. Se le realizaron dos
cesareas, la menopausia a los 39 afnos, salpinguectomia a los 39 afos, antecedente
de tabaquismo con indice de 20 paquetes/ano. Antecedente familiar de cancer

de mama en dos tias por la linea paterna

Fig. 1- Hipoplasia de mama derecha.

La paciente acudio a consulta por cuadro de seis meses de evolucion consistente
en sensacion de masa en region de la mama derecha (lateralidad del Sindrome de
Poland). A la exploracidon se encontraron multiples lesiones tumorales en esta
region, la cual presentdé marcada hipoplasia de la mama, con presencia de
Complejo Areola-Pezon (CAP) también con déficit en su desarrollo, con
compromiso tumoral y retraccion del CAP. Ademas, se hallaron lesiones tumorales
en pared costal y en piel. No hubo hallazgos de adenopatias axilares a la
exploracion.

Inicialmente se le realiz6 mamografia de la mama izquierda que reporta BIRADS
1. En el mismo mes se le ejecutd una ecografia de mama derecha en donde se
encontro lesion espiculada irregular periareolar, localizada a las 12 del reloj, con
dimensiones de 1,6 x 1,3 cm, ademas de otras 3 lesiones de caracteristicas
similares, se reporté como BIRADS 5. Se realizé biopsia por aguja gruesa guiada
por ecografia del nédulo de mama derecha, Radiografia de térax no se describid
hallazgos de importancia. La Tomografia de térax y de abdomen mostré nodulos

tumorales en tejidos blandos de pared toracica, en uniones costo-condrales y
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costo-esternales de T5 a T7, no hubo hallazgos sugestivos de metastasis a nivel
abdominal. La patologia de la biopsia report6 carcinoma ductal invasivo bien
diferenciado. En los estudios de inmunohistoquimica: Receptor de Estrogeno RE
positivo, 90 % y Receptor de Progesterona RP positivo, 90 %. Ki6é7: 15 %. HER 2
negativo.

Se inici6 tratamiento con quimioterapia, con esquema Doxorubicina /
Ciclofosfamida (AC), por 4 ciclos, cada 21 dias. Después de recibir el tercer ciclo,
se confirmé infiltracion tumoral 6sea en arcos costales derechos 5 y 7, en
multiples cuerpos vertebrales dorsales y lumbares, por gammagrafia 6sea y por
Tomografia Axial Computarizada (TAC) de torax. Después de completar los 4 ciclos
de AC continud con Paclitaxel de aplicacion semanal durante 12 semanas.

Tres semanas luego de finalizar el tratamiento con quimioterapia se realizo
radioterapia con acelerador lineal con técnica conformacional (3D CRT) en
columna dorsal y lumbar, recibié 3.000 cGy con fines de control local de las
metastasis 0seas y analgesia.

Posteriormente, veinte dias después, se realiz6 mastectomia derecha con
vaciamiento axilar, para control loco regional, en donde se constatd la ausencia
congénita de los musculos pectoral mayor y menor del lado derecho (Fig. 2) con
tejido mamario escaso. El informe de patologia de tejido resecado reporto
carcinoma ductal infiltrante residual, grado 2 con componente in-situ escaso (1
%). Tamano de lesion 2,5 x 1,5 cm, celularidad tumoral de aproximadamente un
70 %, respuesta inflamatoria del estroma intratumoral 1 %. Los bordes quirdrgicos
libres de lesion, los ganglios linfaticos nivel 1, 2 y 3 negativos para malignidad,
ausencia de compromiso perineural y bordes de reseccion libres de lesion, siendo

el mas proximo a 1 cm.
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Fig. 2- Ausencia de pectoral mayor y menor.

Se detectaron lesiones infiltrativas metastasicas en costillas bilaterales y cuerpos
vertebrales de T5, T9 y T12 por medio de gammagrafia 6sea. La Gltima tomografia
de columna lumbosacra evidencié multiples lesiones blasticas densas en columna
y a nivel sacro. Por hallazgo de metastasis se decidio adicionar acido ibandronico
y fulvestrant mensual, luego se continla el tratamiento con acido ibandrénico
mensual, Palbociclib y Letrozol, sin reporte de reacciones adversas a ninguno de
los medicamentos. Se realizé radioterapia en columna total y en mama derecha,
se clasifico la malignidad como cT4 cNO M1. La paciente mantuvo su escala
funcional, con autocuidado conservado y recibio soporte nutricional. La cicatriz
en hemitorax derecho presento cierre completo.

En la dltima revision, dos anos posteriores al diagndstico, se encontraron en
gammagrafia 6sea lesiones compatibles con enfermedad metastasica en columna
dorsal, parrilla costal y en esterndon de menor intensidad y extension de captacion
con respecto a gammagrafia Osea realizada un afo antes, por los hallazgos
descritos se consideré mejoria a nivel 6seo. El manejo farmacoldgico actual es de
Fulvestrant, 500 mg cada 28 dias y acido Zoledronico, 4g cada 3 meses, por ser
una alternativa con una mejor relacion costo-efectividad. Se continua vigilancia

periodica de la paciente.
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Fig. 3- Cicatriz de mastectomia derecha.

Discusion

En la actualidad se considera al sindrome de Poland como una entidad con
predominio por la aparicion esporadica, mas que por un componente hereditario,
sin embargo, se ha sugerido un patron hereditario autosomico dominante, ya que
la patologia ha sido encontrada en miembros de una misma familia.® Una de las
hipotesis que explica el desarrollo de la enfermedad es la secuencia de disrupcion
de entrega de la arteria subclavia; el desarrollo de la arteria en forma de “U”
podria hacer el vaso mas susceptible a compresion mecanica lo que llevaria a una
ausencia del pectoral mayor y defectos del tejido interdigital.”

El sindrome de Poland puede presentarse con gran variedad de manifestaciones
clinicas por lo que el diagnéstico en algunos casos puede ser dificil de lograr, en
ocasiones se identifica por anomalias en el miembro superior ipsilateral, pero la
mayoria de los casos se denominan como “secuencia de Poland parcial” en los
cuales hay ausencia de manifestaciones en extremidades, lo que en algunas
ocasiones lleva a diagnostico de asimetria aislada de mama.® El diagnostico
puede realizarse por medio de evaluacion clinica en conjunto de examenes como
la resonancia magnética, tomografia computarizada y rayos x. La tomografia

puede ayudar a determinar la extensidon de afectacion muscular por medio de
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cortes imagenologicos, la hipoplasia mamaria y otros hallazgos musculares pueden
definirse detalladamente por medio de ecografia y de resonancia magnética.(®
El tratamiento usualmente se divide en dos categorias: correccion de anomalias
toracicas y de la mano.('9 El tratamiento de alteraciones en torax esta dirigido a
correccion estética y funcional, en algunos casos por medio de colgajo muscular
del dorsal ancho e implantes mamarios acompanados de reconstruccion
estructural por medio de la técnica de Ravitch.'V La reconstruccion en
alteraciones de la mano debe dirigirse a lograr la funcionalidad de la extremidad,
depende de la severidad que podria limitarse a correccion de la sindactilia, se
recomienda su realizacion temprana para evitar contracturas en flexion o
deformidades angulares producto de disparidad entre el largo de las falanges
afectadas. En casos donde no se pueda recuperar la funcionalidad se podria
considerar trasplante de falanges del pie para mejorar los desenlaces.('? En el
caso de la paciente anteriormente descrita se encuentra que su diagnostico de
sindrome de Poland fue de larga data y se intervino inicialmente con la colocacion
de implantes mamarios los cuales debieron ser retirados por reaccion de cuerpo
extrano.

El cancer de mama en pacientes con sindrome de Poland ha sido descrito en otros
reportes de caso. En el momento de la realizacion de este manuscrito se
encontraron 24 reportes de caso, que presentamos en la tabla. En articulos de
revision de literatura se ha encontrado un predominio ipsilateral de la malignidad
y por parte del analisis histopatoldgico se ha visto mayor nimero de carcinomas
ductales invasivos (94 %).®>12) A pesar de la aparente relacion entre el sindrome
de Poland y malignidad, la baja incidencia de esta condicién y el predominio
masculino se hace dificil la realizacion de estudios epidemioldgicos para
determinar si existe asociacion entre las dos patologias. Por lo anterior se
recomienda tamizar a estos pacientes de la misma forma que la poblacion
general,® pero se debe resaltar que por la ausencia o hipoplasia de la mama no
se realiza mamografia del lado afectado, lo que puede retrasar el diagnostico,
por lo cual se sugiere la realizacion de tamizaje clinico y apoyo imagenoldgico

con ecografia de mama.
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Tabla 1- Caracteristicas de 24 reportes de pacientes con sindrome de Poland asociado

con cancer de mama

Paciente Edad Lateralidad Hipoplasia Ausencia Hipoplasia Histologia
del cancer de mama de de la
musculos extremidad
pectorales superior
1 57 D Ipsi Si Si CDI
2 53 I Ipsi Si Si CDI
3 33 D Ipsi Si Si CDl, CLI
4 71 D Ipsi Si No CDI, CDis
5 53 I Ipsi Si Si CDI
6 59 I Contra Si Si CDI
7 42 I Ipsi Si No CDI
8 51 I Ipsi Si No CDis
43 I Ipsi Si No CDI
10 39 D Ipsi Si Si CDI
11 52 I No Si No CDI, CDis
12 58 I Ipsi Si No CDI
13 43 I Ipsi Si Si CDI
14 41 I Contra Si Si CM
15 46 D Ipsi Si Si CDI
16 50 I No Si No CbDI
17 42 D Ipsi Si Si CDI
18 39 L No Si No CDI
19 58 L No Si No CbDI
20 74 L Ipsi Si Si CDI
21 60 L Ipsi Si No CDI
22 62 D Contra Si - CDI
235 69 I Ipsi Si No CDI,
24, 37 D Bilat Si D CDI/ |
CDI
Caso actual 55 D Ipsi Si - CDI

Estadio

Ila TINTMO
Ila T2ZNOMO
Ila T2ZNOMO
la TINOMO
la TINOMO
lla
T1N1bMO

la TINOMO

0 TisNOMO
[lla T3N1MO

la T1CnOmMO
la TINOMO
Illc T3N3MO
Illc TIN3MO
la TINOMO
Ilb T2ZN1MO
la TINOMO
Illc T2ZN3MO
lla T2ZNOMO
lla T2ZNOMO
IIb T3NOMO
[llb T4AN1MO
lla T2ZNOMO
la TINOMO
DO, Ila

T1NOMO

v
cT4cNOM1

Lateralidad del tumor: D: Derecha; I: Izquierda. Ipsi: Ipsilateral; Contra: Contralateral; Bilat: Bilateral. CDI: Carcinoma
ductal infiltrante; CLI: Carcinoma ductal infiltrante; CDis: Carcinoma ductal in situ; CM: Carcinoma mucinoso.

Fuente: Modificado de Huang y otros."

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




€CIMED Revista Cubana de Oncologia. 2021 (Sep-Dic);19(3):e_105

/AP EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS

Con respecto al tratamiento del cancer de mama en estos pacientes se debe
considerar que la metastasis de nddulos linfaticos es frecuente y deben ser
estudiados y manejados de forma habitual, no esta estudiado el papel del Ganglio
Centinela en estos casos por lo que se debe realizar el vaciamiento axilar radical.
La mastectomia seria la opcidn quirdrgica mas adecuada para estos pacientes ya
que tienden a presentarse con hipoplasia del tejido mamario, impidiendo la
realizacion de procedimientos conservadores de la mama. En los casos de haber
indicacion de reconstruccion de mama, esta seria con colgajos miocutaneos.(13)
Se desconoce en la actualidad la razon por la cual en la mama afectada por el
sindrome de Poland se presenta con mayor frecuencia el cancer de mama, podria
relacionarse a fallas en la diferenciacion celular que llevarian a una mayor
proporcion de células indiferenciadas o progenitoras con mayor inclinacion hacia
la carcinogénesis."¥ Ademas, se debe analizar si la ausencia de musculos
pectorales y de tejido mamario cumple una funcién aceleradora en el proceso de
metastasis ya que el tumor estaria en contacto mas cercano con el tejido 6seo y
presentaria menores restricciones para la diseminacion, por lo anterior deberia
considerarse la posibilidad de que el cancer de mama en esta poblacion tenga un

comportamiento biologico mas agresivo.

Referencias bibliograficas

1. Huang Y, Pang H, Jin S, Han X, Liu X, Yang L, et al. Clinical characteristics of
Poland's syndrome associated with breast cancer: Two case reports and a
literature review. Journal of Cancer Research and Therapeutics. 2018 Oct
1;14(7):1665. DOI: 10.4103/jcrt.JCRT_814_17

2. Romanini MV, Calevo MG, Puliti A, Vaccari C, Valle M, Senes F, et al. Poland
syndrome: a proposed classification system and perspectives on diagnosis and
treatment. In Seminars in pediatric surgery. 2018;27(3):189-99. DOI:
https://doi.org/10.1053/j.sempedsurg.2018.05.007

10

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES


https://doi.org/10.1053/j.sempedsurg.2018.05.007

€CIMED Revista Cubana de Oncologia. 2021 (Sep-Dic);19(3):e_105

, EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS

3. Sharma CM., Kumar S, Meghwani MK., Agrawal RP. Poland syndrome. Indian
journal of human genetics. 2014;20(1):82-4. DOI: https://doi.org/10.4103/0971-
6866.132764

4. McGarry K, Martin S, McBride M, Beswick W, Lewis H. The Operative Incidence

of Syndactyly in Northern Ireland. A 10-Year Review. The Ulster medical journal.
2021 [acceso 02/02/2021];90(1):3-6. Disponible en:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7907904/

5. Zhang F, Qi X, Xu Y, Zhou Y, Zhang Y, Fan L, et al. Breast cancer and Poland’s

syndrome: a case report and literature review. The breast journal. 2011
Mar;17(2):196-200. DOI: 10.1111/j.1524-4741.2010.01042.x

6. Ibrahim A, Ramatu A, Helen A. Poland syndrome a rare congenital anomaly.
Indian  journal of human  genetics. 2013  Jul;19(3):349. DOI:
https://doi.org/10.4103/0971-6866.120824

7. Bavinck JN, Weaver DD, Opitz JM, Reynolds JF. Subclavian artery supply

disruption sequence: Hypothesis of a vascular etiology for Poland, Klippel-Feil,
and Mobius anomalies. American journal of medical genetics. 1986 Apr;23(4):903-
18. DOI: https://doi.org/10.1002/ajmg.1320230405

8. DeFazio MV, Dervishaj OA, Bozzuto LM, Pittman TA, Olding MJ, Tousimis EA, et

al. Delayed Recurrent and Bilateral Breast Cancer in Patients With Partial Poland's

Anomaly: Report of 2 Rare Cases and Review of the Literature. Clinical breast
cancer. 2018;18(3):e285-90. DOI: https://doi.org/10.1016/j.clbc.2018.01.012

9. Naveena T. Poland Anomaly, a Sporadic Syndrome: A Review. I|JMRP.
2016;3(8):37-40. DOI: https://doi.org/10.5281/zenodo.60325

10. Buckwalter V JA, Shah AS. Presentation and treatment of Poland anomaly.
HAND. 2016;11(4):389-95. https://doi.org/10.1177/1558944716647355

11. Urschel HC. Poland syndrome. InSeminars in thoracic and cardiovascular
surgery. 2009;21(1):89-94. DOI: https://doi.org/10.1053/j.semtcvs.2009.03.004
12. Fukushima T, Otake T, Yashima R, Nihei M, Takeuchi S, Kimijima I, et al.

Breast cancer in two patients with Poland’s syndrome. Breast cancer.
1999;6(2):127. DOI: https://doi.org/10.1007/BF02966919
13. Salhab M, Al Sarakbi W, Perry N, Mokbel K. Pneumothorax after a clinical

breast fine-needle aspiration of a lump in a patient with Poland's syndrome.

11

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES



https://doi.org/10.4103/0971-6866.132764
https://doi.org/10.4103/0971-6866.132764
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7907904/
https://doi.org/10.4103/0971-6866.120824
https://doi.org/10.1002/ajmg.1320230405
https://doi.org/10.1016/j.clbc.2018.01.012
https://doi.org/10.5281/zenodo.60325
https://doi.org/10.1177/1558944716647355
https://doi.org/10.1053/j.semtcvs.2009.03.004
https://doi.org/10.1007/BF02966919

@CIiMED

/AP EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS

InInternational  Seminars in  Surgical Oncology. 2005;2(1):14. DOI:
https://doi.org/10.1186/1477-7800-2-14

14. Olsson H, Luts L, Anderson H. Unilateral breast abnormalities and laterality

of breast cancer: a case only study. Cancer Res May. 2008;68(9Supplement):4490.

Conflicto de intereses

Los autores declaran no tener conflicto de intereses.

Contribuciones de los autores
Julian Ramirez Mejia: Idea original, revision bibliografica, redaccion del articulo,
aprobacion del informe final.
Luis Javier Gallon Villegas: |dea original, revision bibliografica, redaccion del
articulo, aprobacion del informe final.
Elsa Maria Vdsquez-Trespalacios: Idea original, revision bibliografica, redaccion
del articulo, aprobacion del informe final.
Luis Fernando Ramirez Franco: Revision clinica, redaccion del articulo,
aprobacion del informe final.
Adriana Castafio Mejia: Revision clinica, redaccion del articulo, aprobacion del

informe final.

12

Esta obra esta bajo una licencia https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES



https://doi.org/10.1186/1477-7800-2-14

