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Resumo:

JUSTIFICATIVA: A Sindrome de Poland ou sequéncia de Poland ¢ uma anomalia
congénita que se caracteriza principalmente pela hipoplasia ou aplasia dos musculos
peitorais unilaterais e, as vezes, com altera¢cdes no membro superior ipsilateral.
OBJETIVOS: Avaliar e descrever aspectos clinicos e possiveis novos produtos
teratogénicos em um paciente com sindrome de Poland.

RELATO DE CASO: Lactente de 2mld apresentando hipoplasia da musculatura
torécira, dos quirodactilos a direita, prega palmar unica e sindactilia a direita.
DISCUSSAOQ: Discute-se a importancia do diagndstico correto e precoce desta
Sindrome de Poland para acompanhamento multidisciplinar.

CONCLUSAO: O diagnostico precoce é essencial para a correcdo cirlrgica e,
posteriormente, o acompanhamento multidisciplinar pds essa corre¢do estética. No
presente relato de caso houve limitacGes para saber quais 0s musculos aplasicos, pois a
responsavel pelo paciente colocou inimeras dificuldades para ndo realizacdo das RNM
de créanio, torax e abdome.

Palavras-Chave: Sindrome de Poland, Hipoplasia do Mdusculo Peitoral Maior,
Hipoplasia do Musculo Peitoral Menor, Sindactilia e Hipoplasia dos Quirodactilos.
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Abstract:

JUSTIFICATION: The Poland Syndrome or Sequence Poland is a congenital
anomaly that is characterized mainly by hypoplasia or aplasia of unilateral chest
muscles and sometimes with changes in the ipsilateral hand.

OBJECTIVES: To evaluate and describe the clinical aspects and possible teratogenic
new products in a patient with Poland's syndrome.

CASE REPORT: Infant 2m1d with hypoplasia of toracira muscles of the fingers on the
right, single palmar crease and syndactyly right.

DISCUSSION: We discuss the importance of correct and early diagnosis for this
syndrome multidisciplinary approach.

CONCLUSION: Early diagnosis is essential for surgery and subsequently the
multidisciplinary follow-up post this aesthetic correction. In the present case report was
limited to knowing which aplastic muscles , for responsible for the patient put many
difficulties for non-realization of the skull MRI, chest and abdomen.

Key words: Poland Syndrome, Hypoplasia of the Pectoralis Major Muscle, Pectoralis
Minor Muscle Hiplasia , Syndactyly and Hypoplasia of the Fingers.
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Introducao

Descrita pela primeira vez em 1841 por Alfred Poland, a Sindrome de Poland ou
Sequéncia de Poland é uma malformacdo congénita com uma incidéncia que varia entre
1/30 000 e 1/32 000 de nascidos vivos, sendo considerada uma condicdo rara. Ha
predominéncia do sexo masculino, e uma maior frequéncia de casos com envolvimento

do lado direito, o que representa entre 67% e 70% em relacdo ao total (Tellez, 2013).

A sindrome de Poland se caracteriza pela auséncia ou hipoplasia da mama ou
mamilo, hipoplasia do tecido subcutineo, auséncia da parte costoesternal do musculo
peitoral maior, auséncia do musculo peitoral menor e auséncia das cartilagens costais ou
costelas 2, 3 e 4 ou 3, 4 e 5. O defeito da parede toracica é frequentemente associada a
hérnia pulmonar. As manifestagdes clinicas s&o muito varidveis e raramente estdo todas

presentes no mesmo paciente (Tomaz et al, 2013).

A maioria dos casos sdo esporadicas. No entanto, tém sido relatados
ocorréncias familiares. Entre 1970 e 1989, seis autores relataram que o diagnéstico
ocorreu entre primos de primeiro e segundo grau e entre pais e filhos. Entdo, foi
proposto um possivel modelo de heranca autossdmica dominante com penetrancia

variavel, mas ainda ndo ha consenso (Tellez, et al, 2013).

A etiopatogenia da Sequéncia Poland parece ser multifatorial. As teorias mais
aceitas apontam para uma deficiéncia do fluxo sanguineo na regido peitoral, na parte
distal do membro ou mesmo a inervacdo da artéria subclavia durante a sexta semana de
gestacdo. Esta teoria vascular proposta envolve duas hipo6teses: uma sugere que a
diminuicdo do fluxo de sangue artéria subclavia é dada pelo rapido crescimento das
costelas anteriores, que comprimem 0s vasos sanguineos obstruindo o fluxo de sangue,
exercendo um efeito semelhante ao de massa. A outra propbe a existéncia de
malformagBes embrionéarias arteriais, levando a uma ma circulagcdo sanguinea por
anormalidades estruturais da vasculatura. Caso essa teoria se confirme, ela provara a
origem hereditaria sem discussdo, visto que os defeitos de nascimento sdo o resultado
de mutacbes ao nivel de genes em desenvolvimento. Neste caso, os envolvidos na
morfogénese da artéria subclavia. Tais mutagdes sdo transmitidas de uma geracgao para

outra seguindo padrdes de heranga mendeliana. No entanto, ndo foram identificadas as
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mutacdes responsaveis pela anomalia do desenvolvimento arterial. Dessa forma, sao

necessarias mais evidéncias que comprovem tais estudos (Tomas et al, 2013).

Para Bazzi Jr et al (2012), as manifestacGes clinicas fundamentais sdo agenesia
unilateral dos musculos peitorais associada com braquissindactilia ipsilateral. Os
individuos afetados podem também apresentar vérias outras altera¢cbes como hipoplasia
ou agenesia do mamilo e parénquima mamario, hipoplasia ou achatamento dos arcos
costais, encurtamento do membro superior ipsilateral devido a hipoplasia do radio e da
ulna, sindactilia, e menos frequentemente outras anormalidades como dextrocardia,

prega palmar unica, anomalias escapular, vertebral, e dos tratos urinario e digestivo.

Em 15% dos casos, a Sindrome de Poland se associa com Sindrome de
Moebius, Anomalia de Sprengel e, excepcionalmente, com atrofia muscular perineal,
Leucemias, Linfoma de Hodgkin, Neurofibromatose tipo I, Displasia facio-auriculo-
vertebral, leiomiosarcoma, Sindrome de Klippel-Feil, dextrocardia e Displasia fronto-

nasal.

Segundo Mattana (2010), a sindrome de Moebius € caracterizada
principalmente por alteracdes do VII par de nervo craniano (Nervo facial), com
auséncia da mimica facial, boca entreaberta e dificuldade em baixar a palpebra. Ha
também alteracbes no VI par (Nervo abducente), ocasionando um estrabismo
convergente. A associacdo de Moebius-Poland é de 1:500.000 nascidos vivos. Pachajoa
(2011) descreveu o primeiro caso de Sindrome Moebius-Poland em um neonato exposto
no pré-natal ao misoprostol, sugerindo uma acdo teratogénica da substancia sobre a

embriogénese vascular.

A Deformidade de Sprengel, de acordo com Reginaldo (2009), foi descrita pela
primeira vez em 1863 por Eulemberg e constitui uma patologia rara de etiologia
desconhecida. Essa afeccdo € originada devido a interrupcdo anormal da migracdo
caudal da escapula no periodo embrionario, resultando em elevacdo congénita da
escapula com repercussdes estéticas e limitacbes aos movimentos da cintura escapular.
A prevaléncia dessa deformidade ndo é documentada. Entretanto em 25-30% dos casos
é encontrado 0 0sso omovertebral, o qual comp&e uma estrutura de anomalia congénita
composto de tecido fibroso, cartilagem, 0sso ou ambos, ligando o angulo superior da

escapula a coluna.
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Cares (2010) relatou caso de escolar com associacdo sindromica: Poland,
Goldenhar, Klippel-Feil e Moebius. Como caracteristicas clinicas apresentava
microssomia hemifacial esquerda, microtia, encurtamento ramo mandibular e paralisia
facial, pesco¢co curto, movimento limitado de fusdo C4-C5, agenesia do radio e
hipoplasia peitoral maior. Tem sido relatados associacdo da sindrome de Poland e
outros defeitos de desenvolvimento, como Klippel/Feil , que consiste num defeito na
segmentacdo da coluna cervical que secundariamente causa a triade de pescogo curto,
insercdo posterior baixa de cabelo, pesco¢o largo com limitacdo dos movimentos

cervicais.

A sindrome de Goldenhar ou facio-auriculo vertebral consiste na hipoplasia
facial das regides malar, mandibular e/ou maxilar lado afetado, microtia com véarios
efeitos auditivos, distdrbios oftalmologicos como epibulbares tumores, microftalmia e

estrabismo entre outros.

Segundo Jimenez (2009), a Sequéncia de Poland esta associada a dextrocardia
em 5% dos pacientes. Ao contrério de casos isolados de dextrocardia, em que muitas
vezes ha sobreposicdo de outras doencas cardiovasculares relacionados, em pacientes
com sindrome de Poland e dextrocardia, essa ndo se caracteriza pelo situs inversus nem
outras anormalidades cardiacas. Em todos pacientes com dextrocardia, o defeito da
parede tordcica compromete as costelas laterais esquerdas. A hipltese é que a
dextrocardia pode resultar de uma alteracdo no desenvolvimento vascular secundario a
ocupacdo do espaco na formacdo do hemitérax esquerdo. E importante ressaltar que o
progndstico desses pacientes € geralmente bom, visto que a maioria ndo tem outras

malformacdes cardiacas associadas.

Fundamentado na porcentagem significativa da presenca de associacdes da
Sindrome de Poland com outras patologias, Jimenez (2009) sugere que todos o0s
pacientes com o diagnodstico de sindrome de Poland devem realizar os seguintes
exames: radiografia de térax e de extremidades superiores, ecocardiograma,

ultrassonografia abdominal e renal, hemograma e urina periodicamente.

Como as alteragdes descritas acarretam uma irregularidade estética e funcional
é passivel de correcdo cirdrgica. Para Jimenez (2009), a reconstrucdo ou estabilizagéo
das costelas aplasicas pode ser conseguido através de enxertos 0sseos e / ou malha

protética. O defeito muscular pode ser corrigido pela transposi¢cdo do musculo grande
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dorsal e da pele da parede toracica anterior. O uso de implantes de mama é muito Util
para a correcdo de hipoplasia mamaria no caso das mulheres, e para 0s homens em
situacBes em quem a assimetria do musculo peitoral é acentuada, ajudando a obter um
melhor resultado estético. A reparagdo cirdrgica dos defeitos da médo deve ser feita
precocemente, antes que o paciente desenvolva padrdes funcionais anormais ou
progressao da deformidade. Dependendo do tipo e da extensdo do defeito serd o tipo de
cirurgia. Além disso, como a sindrome é de fendtipo variavel, podendo apresentar-se
como agenesia do musculo peitoral maior até deficiéncia neurossensorial grave, faz-se

necessario uma equipe multidisciplinar para seu tratamento.
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Relato de caso

Lactente de 2mld, masculino, natural e procedente de Jodo Pessoa-PB. Ao
nascer, foram observadas malformagdes multiplas em hemicorpo direito, sendo
realizado um Raio X de térax e encaminhado para acompanhamento na puericultura do
Hospital Universitario Lauro Wanderley (HULW) da Universidade Federal da Paraiba
no municipio de Jodo Pessoa-PB. Aos 24 dias de vida, foi a primeira consulta de
puericultura com queixa de tosse produtiva com secrec¢éo fluida incolor, obstrucdo nasal

e espirros, desde o nascimento.

Nasceu de parto cesareo, pos-data (USG 1° trimestre = 41 sem), peso= 3595¢,
estatura = 50cm, perimetro cefalico = 36cm, perimetro toracico = 39cm, perimetro
abdominal = 34cm, APGAR = 9/10, sem intercorréncias. Ndo fez transfusdes
sanguineas, ndo fez antibioticoterapia, nem fototerapia, foi para o alojamento conjunto

em aleitamento materno exclusivo e recebeu alta em 3 dias.

Mae GI PI A0, I cesérea, 36 anos, fez 10 consultas de pré-natal em ambulatério
especializado, refere consumo de alcool no inicio da gestagdo e nega o uso de tabaco, de
drogas ilicitas, ou de abortivos. Teve hipertensdo gestacional com uso, a partir da 20°
semana, de metildopa na dose de 250mg, de 8/8h e desenvolveu Doenca Hipertensiva
Especifica da Gestacdo(DHEG). Sofre de gastrite e fez uso de omeprazol e ranitidina
desde o inicio da gestagdo. Sorologias: HBsAg (-), Anti-HCV (-), VDRL (-), Anti-HIV
(-); Toxoplasmose, Citomegalovirus e Rubéola, todos IgM (-) e 1gG (+). N&o teve
anemia, hemorragias ou mesmo descolamentos de placenta. Fez sete USG obstétrica, a
primeira com datacdo precisa da idade gestacional (11 semanas) e, na oportunidade, fez
a translucéncia nucal, que estava alterada indicando a repeticdo do exame com um més,
essa também se encontrava alterada. A segunda, chamada de morfoldgica, anomalias
estruturais ndo foram evidenciadas nesse exame e nem nas demais USG obstétricas.
Ainda, realizou seis cardiotocografias para acompanhamento no fim da gestacéo e no
trabalho de parto.

Na primeira consulta de puericultura, aos 24 dias de nascido, mée relatou que o
menor sofria de tosse produtiva, mais intensa ha 4 dias, mas que espirrava e tinha

obstrucéo nasal desde que nasceu.
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Inspecdo geral: Facies com leve assimetria, Bom estado geral (BEG), ativo,

reativo, acianotico, anictérico, afebril, normohidratado, normocorado e eupnéico.

Pele e mucosas: sem anormalidades, sem tufos de cabelo na regido lombar e

sacral.

Cranio e Fontanelas: fontanela anterior (3x3 polpas digitais), Fontanela

posterior (fechada). Cranio simétrico e sem cavalgamentos.

Olhos/Ouvidos/Boca: olhos em numero de 2, sem secre¢Ges ou irritacdes,
ouvidos em numero de 2, normoimplantados, sem secrecdes, narinas pérvias e sem
secrecOes, auséncia de ptose palpebral ou alteracbes orbitarias subjacentes e

clinicamente perceptiveis, discreta depressdo de ponte nasal

Coluna e membros: apofises espinhosas integras, Ortolani positivo em membro
inferior direito (MID), Barlow negativo em membros inferiores (MMII), sindactilia do
terceiro, quarto e quinto quirodactilo direito, hipoplasia dos quirodactilos a direita,
prega Unica palmar direita, hipoplasia do musculo peitoral maior e menor, membros

superiores simétricos como mostra as figuras de 1a 4.

Aparelho respiratorio: MV+ em AHT, sem RA e sem uso de musculatura

acessoria.
Aparelho cardiovascular: RCR em 2T, BCNF, sem sopros.

Abdome: semigloboso, depressivel, indolor a palpacdo, RHA +, sem

visceromegalias ou outras massas palpaveis, coto umbilical em mumificacao.

Genitélia e anus: compativel com sexo masculino e com a idade, fimose

fisioldgica, testiculos palpaveis em bolsa escrotal e bilateralmente.

Exame neuroldgico: Pupilas fotorreagentes e simétricas, movimentos oculares
externos sem alteragdes, reflexos tendinosos presentes e simétricos. Ténus aumentado
em membros superiores, presente e simétrico em membros inferiores, reflexo de Moro
positivo e simétrico, de propulsdo positivo, de marcha positivo, de degrau positivo, de

preensdo palmo-plantar positivo, de Babinski negativo, de Galant positivo.

Foram solicitados para o paciente em estudo a avaliacdo cardioldgica,
neurogenética, pneumoldgica, ortopédica (manobra de ortolani-barlow +), Raio-x de
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membro superior direito e médo direita, de térax PA/perfil, USG de vias urinarias e
abdome total, ecocardiograma e RNM de térax e cranio. Porém a responsavel pelo
lactente ndo conseguiu fazer as ressondncias nucleares magnéticas por informar ao
anestesista que 0 mesmo estava sempre gripado e, com isso, a validade das solicitacdes
dos exames foram vencidas.
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Figura 1: Sindactilia membranosa dos terceiro, quarto e quinto quirodactilos a
direita
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Figura 2: Hipoplasia dos quirodactilos e prega palmar tnica a direita.
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Figura 3: Agenesia ou hipoplasia dos muasculos peitoral maior e peitoral menor
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Figura 4: Agenesia ou hipoplasia dos musculos peitoral maior e menor a

direita.

Sindrome de Poland: Aspectos Clinicos e Genéticos Pagina 14



Discussao

A Sindrome de Poland é a anomalia de musculo peitoral mais frequente relatada
na literatura. No entanto, comporta-se como uma entidade clinica heterogénea, de modo
que a gravidade e a extensdo do defeito pode variar amplamente entre os individuos
afetados. (Rajiv 2012)

Com base nas caracteristicas clinicas, a Sindrome de Poland pode ser
classificada em trés grupos:1 Mild ou Parcial: presente quando o defeito ocorre apenas no
masculo peitoral 2. Moderada ou Classica: exibe deformidades torécicas ipsilateral em
méo e sindactilia , e 3. Grave: inclui aplasia costal com herniagcdo pulmonar, dextrocardia
, hipoplasia muscular estendendo-se até o deltdide e grande dorsal e, em alguns casos,

agenesia renal (Fokin, 2010).

No caso relatado, o lactente apresenta um quadro clinico compativel com a
forma moderada da sindrome. As Figuras de 1 a 4 demonstram alguns sinais da anomalia
encontrados no paciente: agenesia dos musculos peitoral maior e menor, sindactilia
membranosa dos terceiro, quarto e quinto quirodactilos associada a hipoplasia dos
quirodactilos e prega palmar unica. Todas as deformidades encontradas no caso sdo
homolaterais direitas. Ndo houve evidéncias clinicas tampouco imagens de agenesia renal
e hipoplasia muscular do deltéide ou grande dorsal e a Figura 5 revela a levocardia e a
presenca de todos os arcos costais ratificando a classificacdo desse caso em Sindrome de
Poland Moderada ou Classica e a figura 6 mostra o rim direito tépico pela USG de vias

urindrias.
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Figura 5: presenca de todos os arcos costais e a levocardia.
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RiM DIR

Figura 6: Rim direito topico.
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Sobre a etiopatogenia, 0 heredograma do paciente revelou a auséncia de casos
semelhantes na familia, entretanto ha historia de ingestdo de agentes potencialmente
teratogénicos pela progenitora. Dentre esses estdo: entre a quarta e oitava semana houve
um episdédio de ingesta de alcool e de cha de aroeira; da oitava semana até o fim do
terceiro trimestre, uso diario de omeprazol para tratamento de gastrite. Diante do exposto,

trata-se de um caso esporadico, possivelmente associado a uma mutagdo nova.

Durante o pré-natal do caso foram realizadas sete ultrassonografias (USG). A
partir da primeira USG morfologica, feita com 12,4 semanas de gestacao, evidenciou-se o
aumento na mensuragao da translucéncia nucal (TN) com valor de 3,2 mm (sendo valor

normal esperado até 2,5 mm), como Unica anormalidade nesse tipo de exame.

Salazar (2011) apresentou um relato de um neonato com sindrome de Moebius-
Poland que havia sido exposto no pré-natal ao misoprostol. Apresentava dismorfismo
facial, paralisia facial bilateral, rosto arredondado, fendas palpebrais finos bilaterais,
palato em ogiva, micrognatia ,hipoplasia do musculo peitoral maior. A genitora havia
feito uso de misoprostol, por via oral e vaginal durante 5 semanas, 400mcg, como

abortivo.

No caso em estudo o exame neurolégico mostrou hipertonia dos membros
superiores e presenca do reflexo da marcha e de todos os outros reflexos primitivos. Nao
foi observado anormalidades no sexto e sétimo pares de nervo craniano, descartando a

associacdo com Sindrome de Moebius.

Tellez (2013) descreveu dois casos de ocorréncia familiar ap6s extensa
indagacédo familiar e construgéo de heredograma. No caso 1, lactente masculino de 1 ano,
filho de pais sem historia de consanguinidade, nascido de parto normal e bom peso, sem
historia relevante no pré-natal, apresentou hipoplasia do musculo peitoral e do mamilo do
lado direito, extremidade superior direita menor que sua homologa esquerda,
braquidactilia, clinodactilia do quito quirodactilo, e sindactilia do 2° e 3° quirodactilos,
todos a direita, mas sem alteracdes 6sseas ou pleuropulmonares ao Raio-x de torax. O
segundo caso, também de pais sem histéria de consanguinidade, lactente de 8 meses de
idade, nascido de parto normal e bom peso, sem histéria relevante no pre-natal,
apresentou hipoplasia do masculo peitoral, bulhas cardiacas desviadas para a direita,
oligodactilia, todos a esquerda. Raio-x de térax com hipoplasia dos arcos costais a

esquerda, dextrocardia, mas sem alteracdes pleuropulmonares.
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Conclusao

Pode-se concluir que o caso em estudo apesar da extensa indagacéo e construgédo
de heredograma ndo houve relacdo com casos semelhantes na familia, e a historia pré-
natal tem elementos possivelmente teratogénicos aos quais a genitora foi exposta. Logo, o
presente caso se assemelha ao primeiro descrito por Tellez (2013), em que h& hipoplasia
do musculo peitoral, braquidactilia, sindactilia do 3°, 4° e 5° quirodactilos, e sem
alteracdes dsseas e pleuropulmonares. A diferenca se encontra em alguns aspectos como:
simetria nos tamanhos dos membros superiores, auséncia de clinodactilia, e auséncia de

hipoplasia do mamilo a direita.

O caso em estudo ndo teve exposi¢do no pré-natal ao misoprostol, também sem
associacdo com a Sindrome de Moebius. Isto sugere ter sido uma ocorréncia por mutacao
nova através de mecanismos teratogénicos ainda carentes de descricdo na literatura
pesquisada. Ha uma possivel associacdo com um ou mais dos seguintes itens de
exposicao: um episddio de ingestdo de alcool e um episodio de ingestdo de cha de aroeira
utilizado antes dos dois meses de gestacdo; uso continuo e diario, dos 2 aos 8 meses de
gestacédo, de omeprazol para tratamento de gastrite em genitora.

De acordo com Freitas (2007) apesar de o diagndstico ser eminentemente
clinico, a avaliacdo radioldgica é imprescindivel para melhor analisar as alteracdes
encontradas. O diagnéstico precoce pode contribuir para 0 manejo pediatrico, ortopédico,
psicomotor e estético, assim como para a conscientiza¢do dos pais e membros da familia

visando o desenvolvimento social e escolar da crianca de forma adequada.

Como as alteracdes descritas acarretam uma irregularidade estética e funcional
é possivel a reconstrugdo cirdrgica com transposicao dos musculos grande dorsal e da
pele da parede torécica anterior. Ja os defeitos na mdo devem ser reparados
cirurgicamente e precocemente para evitar que o lactente desenvolva padrées funcionais

anormais ou progressdo da deformidade.
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