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The Poland’syndrome. Case report

A case of Poland’s syndrome in a 2-year-old female is described. The patient had come to our Emergency department

for abdominal pain.

The thoraxs asymmetric depression and the brachysyndactyly of the right hand are fundamental elements to make Poland’s

syndrome diagnosis in our patient.

In this report, the different formes of Poland’s syndrome, the classification and the indications for a surgical interven-

tion are described.

Besides the importance of a precocious diagnosis is underlined, due to avoid complications related ro late rehabilitation

and multidisciplinary approach to the patient.

Kty worps: Poland’s syndrome.

Introduzione

La Sindrome di Poland (SP)¢ una rara anomalia congeni-
ta che coinvolge la parete toracica e l'arto superiore, con
vari livelli di gravita e limitazione funzionale o estetica. Pitt
precisamente consiste in unagenesia o ipoplasia unilatera-
le del muscolo pettorale, interessando pili frequentemente
la porzione sternocostale del muscolo grande pettorale.
Possono essere associate anomalie di vario grado dell’estre-
mitd distale dell'arto omolaterale (sinbrachidattilia).

Caso clinico

Si & presentata alla nostra osservazione, in Pronto
Soccorso, per dolore addominale, una bimba di 2 anni;
all’esame obiettivo sistematico, il sanitario di turno & sta-
to attratto dalla presenza di depressione asimmetrica del-
la parete toracica (Fig. 1) e di una sindattilia a carico
della mano destra, quadro riconducibile alla Sindrome
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clinica di Poland. Cessata la sintomatologia acuta addo-
minale, la paziente veniva dimessa ed avviata ad uno stu-
dio sistematico per la sindrome malformativa.

Lultrasuonografia, eseguita in regime ambulatoriale, ha
rivelato I'assenza di una sezione del muscolo grande pet-
torale, anomalie dell’areola mammaria ipsilaterale con
ipoplasia della mammella e del capezzolo e ipoplasia del
tessuto sottocutaneo, senza altre anomalie a livello della
gabbia toracica. La piccola paziente non mostrava, inol-

k

Fig. 1: Depressione asimmetrica della parete toracica.
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Fig. 2: Radiografia comparativa mano destra e sinistra; sindattilia incom-
pleta del II° e ITI° raggio e del II° e IV° raggio della mano destra asso-
ciata a dismorfismo delle falangi intermedie del II° - III° - TV® - V° rag-
gio con conseguente brachidattilia mano destra.

tre, limitazioni di movimento. URx della mano confer-
mava una sindattilia incompleta del II° e III° raggio e
del II° e IV raggio della mano destra associata a dismor-
fismo delle falangi intermedie del II° - III° - IV® - V°
raggio con conseguente brachidattilia (Fig. 2). Lesame
ecocardiografico e renale risultavano nella norma. Veniva
eseguito il primo intervento chirurgico con separazione
della sindattilia con doppia plastica a zeta al secondo
spazio interdigitale della mano destra, rinviando a sei
mesi il completamento della sindattilia del terzo e quar-
to spazio, ed all’etd post-puberale la correzione plastica
della parete toracica (Fig. 3 a-b-c).

Discussione

La S.di Poland ¢ stata descritta, per la prima volta, dal
dottor Alfred Poland nel 1841. Questi rilevo tale malfor-
mazione su di un cadavere sul quale si stava apprestan-
do a compiere l'autopsia. In quel lavoro Poland descris-
se una costellazione di molte anomalie, tra cui 'assenza
dei muscoli grande e piccolo pettorale e sindattilia 1.

"

A) B)

-
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Successivamente altri lavori hanno aggiunto ulteriori ele-
menti a tale sindrome tanto che oggi si pud affermare
che ¢ costituita da un'ampia variabilita di difetti conge-
niti  monolaterali. E  caratterizzata  infacti  da
ipoplasia/aplasia toracica con interessamento costale, del
muscolo grande pettorale e del piccolo pettorale, con o
senza coinvolgimento dell’arto superiore (brachisindatti-
lia) ipsilaterale. Per poter parlare di s. di Poland ¢ quin-
di obbligatorio osservare il coinvolgimento del muscolo
grande pettorale e almeno un’anomalia associata. Tra que-
ste, le piti frequenti sono aplasie/ipoplasie costali, depres-
sioni della parete toracica, atelia o amastia, assenza di
peluria ascellare, ipoplasia del tessuto sottocutaneo, ipo-
plasia del radio e malformazioni della mano. Queste ulti-
me sono molto varie ¢ non correlate con la gravita del-
le malformazioni toraciche.

La S. di Poland talora ¢ definita “sequenza” dal momen-
to che il difetto di base consiste in un’anomala forma-
zione della vascolarizzazione fetale con interruzione
dell’arteria succlavia, intorno al 46° giorno di vita
embrionale, con insufficienza di afflusso all’arto distale e
alla regione pettorale, a cui seguono una serie di eventi
malformativi 2. Si ipotizza che un fenomeno ischemico,
o, in alternativa, traumatico endouterino, possa alterare
la migrazione e differenziazione delle cellule che andran-
no a formare i muscoli pettorali. Tra le anomalie asso-
ciate ricordiamo la sindrome di Mébius (caratterizzata da
paralisi uni-o bilaterale dei nervi facciale e abducente) 34

\

in cui ¢ stato suggerito un comune difetto mesodermi-
co fetale 5, la s. di Adams-Oliver ¢, la s. di Goldhenar
78, la s. di Klippel- Feil (collo molto corto, ridotti movi-
menti bilaterali del collo, assenza del muscolo grande
pettorale, ipoplasia dello sterno, ipoplasie delle giunzio-
ni osteo-condrali) °. Tutti questi difettdd, detti SADS
(Subclavian Artery Supply Disruption Sequence) sono
stati accomunati dal fatto di avere , come meccanismo
eziopatogenetico, la  compromissione  endouterina
dell'apporto ematico derivato dall’arteria succlavia, a cau-
sa di traumi, pressione estrinseca, edema %11,

La Sindrome di Poland ¢ caratterizzata da un’incidenza
media intorno a 1:30000 con dati in letteratura varia-
bili da 1:7000 a 1:100000 nati vivi (ma i dati non sono

<

Fig. 3: A) Faccia dorsale mano destra in seguito ad intervento di separazione della sindattilia al secondo spazio interdigitale; B) Faccia volare mano
destra in seguito ad intervento di separazione della sindattilia al secondo spazio interdigitale; presenza sindattilia al terzo spazio interdigitale; C)
Raffronto tra mano destra e mano sinistra.
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certi data l'estrema raritd della patologia) '2. T maschi
sono colpiti maggiormente rispetto alle femmine con
un rapporto di 2 a 1 '3 La patologia tende ad inte-
ressare prevalentemente il lato dx '4. Benché la malat-
tia si presenti, il pit delle volte, come condizione spo-
radica, la familiaritd descritta in letteratura per alcuni
pazienti ha fatto ipotizzare una trasmissione autosomi-
ca dominante con penetranza incompleta ed espressi-
vita variabile '>1718 _In presenza di casi sporadici il
rischio di ricorrenza, cio¢ il rischio che la stessa cop-
pia abbia un secondo figlio affetto, ¢ trascurabile. I por-
tatori della patologia posseggono comunque un cario-
tipo normale. Si ipotizza che la trasmissione possa esse-
re multifatcoriale. Leziologia di questa sindrome ¢ anco-
ra discussa '°. Sono stati presi in considerazione, infat-
ti, diversi fattori eziologici: genetico, vascolare (com-
promesso durante il primo periodo dell’embriogenesi),
ma anche effetti teratogeni di xenobiotici ambientali
(es: fumo di sigarette nelle donne gravide) 4. In par-
ticolare [l'esposizione intrauterina ad alcuni farmaci
come misopristolo o ergotamina tra la 6° e I'8° setti-
mana di gestazione pud causare sindrome di Mébius,
che riconosce come abbiamo visto una causa comune
con la SP nella SADS.

Come abbiamo detto, la SP ¢ un’anomalia congenita
che si presenta con un ampio spettro di malformazio-
ni e, vista la variabilitd clinica, non ¢ facile classifica-
re le diverse forme raggruppandole per caratteristiche
cliniche. Ricordiamo che la diagnosi di SP richiede la
compromissione del muscolo grande pettorale associata
ad uno o piu dei seguenti caratteri:

— Assenza o ipoplasia del muscolo piccolo pettorale,

— Anomalie della mano che possono andare da una lie-
ve asimmetria, fino a macromelia, brachidattilia, oligo-
dattilia, sindattilia;

— Anomalie toraciche: depressione delle coste; anomalie
del diaframma (ernia diaframmatica, agenesia del dia-
framma); assenza di parti del m. serrato o dell'obliquo
esterno; ipoplasia della cute e del grasso sottocutaneo;
assenza di peli ascellari; assente o ridotto sviluppo del
capezzolo (atelia) o della mammella (amastia); asimme-
tria dello sterno, in genere con depressione e rotazio-
ne verso il lato coinvolto;

— Asimmetria degli arti superiori, con malformazioni e
agenesia a carico di omero, ulna, radio, scapola;

— Anomalie vertebrali: emivertebre, fusioni vertebrali;
— Anomalie viscerali: anomalie del fegato e delle vie
biliari; cuore in posizione anomala, destrocardia; ano-
malie del colon e del tenue; agenesia renale, ipoplasia
renale mono o bilaterale; anomalie a carico di pelvi e
vie urinarie;

— Anomalie del sistema nervoso centrale: encefalocele,
microcefalia, anomalie funzionali o morfologiche
dell'ipotalamo e ipofisi;

— Anomalie ematoloncologiche: piastrinopenia, leucemie,
linfomi, neoplasie mammarie.

SINDROMI ASSOCIATE

Sindrome di Klippel-Feil: caratterizzata dalla tipica triade
che include collo molto corto, attaccatura bassa della
capigliatura e motilita cervicale ridotta.

All'esame radiografico ¢ presente una fusione delle ver-
tebre C1-C2. Pud essere presente spina bifida occulta 4.
Sindrome di Mabius: paralisi uni o bilaterale, parziale o
completa, dei VI-VII nervi cranici con anomalia multi-
ple degli arti 3.

Sindrome di Adams-Olliver: difetti delle falangi termina-
li e delle dita tipicamente asimme- triche, cutis mor-
morata, aplasia del cuoio capelluto ©.

Sindrome di Goldenhar: anomalie oculari, auricolari, ver-
tebrali, cranio-facciali.

Anomalia di Sprengel: assenza della parte superiore del
dentato anteriore, con scapola alata ed elevata.

La diagnosi ¢ in genere clinica e fino ad ora non ¢ sta-
to ancora possibile identificare un gene potenzialmente
responsabile di tale condizione.

La TAC ha un ruolo importante nella definizione delle
deformita toraciche e per lindicazione alla chirurgia 1.
Inoltre, sono sempre da eseguire Rx torace ed ecografia
addominale. Lo studio radiologico ¢ importante per valu-
tare esattamente tutte le anomalie presenti.

Solo in presenza di sospetto diagnostico (ad esempio
genitore affetto) si possono ricercare ecograficamente
eventuali anomalie agli arti, “conditio sine qua non” per
porre diagnosi prenatale.

Inoltre, non vi ¢ alcuna indicazione all’ esecuzione di
amniocentesi e/o villocentesi dal momento che ancora
non ¢ stato mappato un possibile gene responsabile di
tale sindrome.

Per quanto riguarda la terapia, in ogni caso deve essere
valutata I'indicazione alla chirurgia, la quale si pone con
sicurezza nei pazienti con agenesia costale, che in gene-
re ¢ a carico di uno o piu segmenti (dalla seconda alla
quinta costa) e quelli con depressione toraciche marca-
te.

Nella pitt ampia casistica di Sindrome di Poland descrit-
ta in letteratura, comprendente 75 pazienti, I'intervento
chirurgico si ¢ reso necessario in meno di un terzo dei
casl.

Le indicazioni alla chirurgia sono rappresentate da: pro-
blemi estetici, problemi strutturali, debolezza muscolare,
anomalie funzionali, movimenti parossistici della parete
toracica e progressiva erniazione del polmone attraverso
il difetto, riduzione della funzionalita polmonare.
Durante l'etd pediatrica, per quanto riguarda le malfor-
mazioni ortopediche, si dovra intervenire per correggere
la sindattilia attorno al primo anno di vita, mentre I'eta
migliore per la correzione chirurgica delle altre malfor-
mazione della mano variera in base al tipo dell’ anoma-
lia.

Un’altra indicazione alla chirurgia, in tale epoca di vita,
¢ rappresentata dall’ asimmetria toracica severa che puo
causare problemi estetici o funzionali a carico dell’ appa-
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rato cardiovascolare, ¢/o la presenza di aree “scoperte” in
cui i visceri toracici si trovino esposti a pericolosi trau-
matismi o erniazioni.

Per quanto concerne l'etd adolescenziale o adulta, in
genere non esistono limitazioni funzionali che richiedo-
no interventi chirurgici, per cui lindicazione ¢ di tipo
estetico per correggere la deformitd del torace e lipo-
plasia o aplasia mammaria e del capezzolo. Sono inter-
venti da eseguire in genere a sviluppo puberale comple-
to, in quanto occorre attendere la definitiva formazione
della mammella controlaterale per potere effettuare una
mastoplastica simmetrica. Tali deformitd, se sono severe,
possono essere responsabili d’importanti problemi psico-
logici e comportamentali, in particolare nel sesso fem-
minile.

A nostro parere, occorre, nella Sindrome di Poland, esse-
re il meno invasivi possibile, limitandosi in eta pediatri-
ca, ad intervenire solo laddove, per problemi psicologici
o funzionali, sia realmente necessario ed in particolare
correggere 1 casi con asimmetrie evidenti date da rota-
zione, protrusione o depressione sternale. In definitiva la
chirurgia ricostruttiva puo essere utilizzata per impianta-
re i muscoli del torace mancanti, per correggere le ano-
malie delle mani e trapiantare le coste, mentre quella
plastica per I' inserimento delle protesi in soggetti fem-
minili.

Conclusioni

Ad oggi non si conosce la causa della Sindrome di
Poland, anche se si suppone possa essere una malattia di
tipo genetico. Le malformazioni non sono tali da limi-
tare un corretto sviluppo psicofisico dei bambini affetti,
tanto che un’adeguata educazione consente di sviluppa-
re abilith manuali anche nei portatori delle malforma-
zioni pill gravi.

I nostro contributo ¢ finalizzato a sensibilizzare
'attenzione di neonatologi e pediatri nei confronti
di una patologia sulla quale sarebbe possibile inter-
venire con una diagnosi precoce che permetta di limi-
tare le complicanze legate ad un trattamento riabili-
tativo tardivamente approntato, e ridurre le proble-
matiche psicologiche della famiglia correlate ad una
diagnosi tardiva della malattia. I pazienti richiedono,
inoltre, visite multidisciplinari (chirurgiche, gineco-
logiche, psicologiche, ortopediche e chirurgiche este-
tiche), puntando ad un’accurata organizzazione gene-
tica e clinica del programma terapeutico 2. E impor-
tante, quindi, favorire il dialogo tra paziente, fami-
glie e medici specialisti. Convinti che 'incidenza del-
la malattia sia maggiore di quanto attualmente si sti-
mi, vista le eseguitd dei dati a disposizione ,& neces-
sario, pertanto, fare informazione sulla sindrome per
evitare diagnosi tardive e consentire correzione pri-
ma della puberta.
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Riassunto

Presentiamo il caso clinico di una bambina di due anni,
giunta alla nostra osservazione in Pronto Soccorso, in
seguito a dolore addominale.

La depressione asimmetrica della parete toracica e la bra-
chisindattilia a carico della mano destra sono stati gli
elementi significativi per porre diagnosi di Sindrome di
Poland.

In tale lavoro vengono descritte le diverse forme della SB,
con le sue classificazioni e le indicazioni all'intervento chi-
rurgico e si sottolinea, inoltre, I'importanza dell’approccio
multidisciplinare al paziente e della diagnosi precoce, al
fine di evitare complicanze legate a interventi riabilitativi
tardivi.
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