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Prikaz primera / Case report

POLANDOY SINDROM - PRIKAZ PRIMERA

POLAND SYNDROME — CASE REPORT
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IZVLECEK
Polandov sindrom oznacuje prirojena enostranska hipoplazija ali aplazija prsne miSice s pridruzeno ne-
pravilnostjo zgornjega uda na isti strani telesa, ki je najveckrat izrazena kot sindaktilija ali brahidaktilija,
redkeje oligodaktilija. Za postavitev diagnoze je zelo pomemben temeljit klini¢ni pregled, saj sindrom ob
slabo izrazenih klini¢nih znakih zlahka spregledamo. V prispevku predstavljamo primer 19-mesecnega
decka s Polandovim sindromom.
Kljuéne besede: Polandov sindrom, velika prsna miSica (m. pectoralis major), sindaktilija.

ABSTRACT
Poland syndrome is a congenital disorder characterised by unilateral chest muscle aplasia or hypoplasia
and malformations of the ipsilateral upper extremity, usually ipsilateral syndactyly or brachydactyly or, less
commonly, oligodactyly. Mild forms of Poland syndrome may remain unnoticed by family members and
unrecognised by doctors in infancy and early childhood. We present the case of a 19—month-old boy with
previously unrecognised Poland syndrome.
Key words: Poland syndrome, pectoralis muscle, syndactyly.

UVOD

Polandov sindrom (PS) je prirojena nepravilnost, gosteje na desni strani), ve¢ja pojavnost pri deckih
za katero je znacilna slabsa razvitost stene prsnega kot pri deklicah in sporadi¢no pojavljanje. Oboje-
kosa in zgornjega uda (1). Glavne znacilnosti PS so  stranske spremembe so zelo redke (2). Lahko se
prisotnost sprememb samo na eni strani telesa (po-  pojavlja hkrati z nekaterimi drugimi sindromi (3).
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Predstavljamo primer 19-mesecnega decka, ki je bil
napoten v razvojno ambulanto zaradi prirojene ne-
pravilnosti leve roke. Rojen je bil kot prvi otrok v
druzini po normalni nosec¢nosti, 10 dni po izracuna-
nem roku poroda. Porod so zaradi nenapredovanja
dokoncali s carskim rezom. Porodna teza (4070 g),
porodna dolZina (54 cm), obseg glavice (37 cm) in
ocena po Apgarjevi v 1. in 5. minuti (9/9) so bili v
mejah normalnih vrednosti. Prav tako je brez poseb-
nosti potekal tudi zgodnji poporodni razvoj. Takoj
po rojstvu so ugotovili prirojeno nepravilnost leve
roke v obliki rakovih kles¢ (le hipoplasti¢na in ru-
dimentarna palec in mezinec ter manjkajoci drugi,
tretji in Cetrti prst) ter izrazito hipoplasti¢no dlan, tj.
s hipoplazijo vseh metakarpalnih kosti in hipopla-
stiénim zapestjem.

Pri starosti dveh tednov so decka obravnavali zara-
di slab$ega pridobivanja telesne teze in ob pregledu
prepoznali tudi blagi asimetrijo in levostransko hi-
potrofijo prsnega kosa. Pri dihanju so se medrebrni

prostori ugrezali moc¢neje kot na desni strani. Ko so
ga pri treh mesecih prvi¢ pregledali v razvojni am-
bulanti, je bil ze dobro prehranjen, zato asimetrija
prsnega koSa ni bila ve¢ opazna. Zaradi vodenja v
gibalnem razvoju so ga napotili na nevrofiziotera-
pevtsko obravnavo, zaradi funkcionalnega usposa-
bljanja leve roke in vzpostavljanja soro¢nosti pa k
delovni terapevtki. V razvoju je ustrezno napredo-
val. Shodil je pri trinajstih mesecih. Ob kontrolnem
pregledu v razvojni ambulanti pri devetnajstih me-
secih so opazili blago hipoplazijo leve prsne brada-
vice in hipoplazijo velike prsne miSice na levi stra-
ni prsnega kosa. Na osnovi ugotovljene asimetrije
prsnega kosa ob prirojeni nepravilnosti roke na isti
strani smo postavili klini¢no diagnozo Polandov
sindrom in decka napotili v genetsko ambulanto
na Pediatri¢ni kliniki. Zaradi moznih pridruzenih
nepravilnosti (dekstrokardija, hipoplazija pljuc, ne-
pravilnosti prsnega kosa in roke) so ga usmerili h
kardiologu ter na rentgensko slikanje prsnega kosa
in rok. Preiskave niso pokazale nikakr$nih pridru-
Zenih sprememb prsnega kosa ali notranjih organov.
Ker vzrocnega gena za Polandov sindrom ne pozna-
mo, ciljnih molekularnogenetskih preiskav nismo
mogli opraviti.

Slika 1. Hipoplazija leve prsne misSice in oligodaktilija leve roke.

Figure 1. Hypoplasia of the left pectoralis muscle and oligodactyly of the left hand.
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EPIDEMIOLOGIJA

Polandov sindrom je leta 1841 prvi opisal angleski
kirurg Alfred Poland (1, 3) kot enostransko odso-
tnost male prsne miSice (m. pectoralis minor) in
sternalnega dela velike prsne miSice (m. pectoralis
major) s pridruzeno sindaktilijo roke na isti strani
telesa (4). Danes v sklop PS uvr§¢amo tudi zelo §i-
rok spekter sprememb, ki se pojavljajo na prizadeti
strani telesa (5).

Pojavnost Polandovega sindroma je 1/20.000—
1/32.000 zivorojenih otrok (6). Sindrom kar 2- do
3-krat pogosteje ugotavljamo pri deckih kot pri de-
klicah (1, 7) ter v veCini (75 %) prizadene desno
stran telesa (7).

ETIOLOGIJA

Natancne etiologije PS ne poznamo — aplazija pr-
snih miSic in pridruZzene spremembe prsnega kosa
naj bi bile posledica prekinitve krvnega pretoka
pri zgodnji prekrvitvi zarodka v 6. tednu embrio-
nalnega razvoja (7-9). Zmanjsan pretok skozi pod-
klju¢nic¢no arterijo naj bi vplival na otrokovo rast v
priblizno 46. dnevu nose¢nosti, ko se razvijajo prsti
roke in prsne miSice (8), kombinacija prizadetosti
razli¢nih vej arterije pa naj bi vodila v razli¢no izra-
zenost Polandovega sindroma (5).

Vecina primerov je sporadi¢nih. Zelo redko se sin-
drom prenasa skozi generacije v druzinah — v teh
primerih naj bi §lo za dedovanje po avtosomno do-
minantnem vzorcu (5).

KLINICNA SLIKA

Za PS je znacilna hipoplazija ali aplazija velike
prsne misice (m. pectoralis major) (6) in/ali male
prsne misice (m. pectoralis minor) (3, 10), ki lahko
dajeta vtis konkavnega prsnega kosSa. V nekaterih

primerih so lahko slabse razvite tudi druge miSice
prsnega kosa in rame (m. latissimus dorsi in m. ser-
ratus anterior) ali jih celo ni (11).

Polandov sindrom je povezan s Sirokim spektrom
nepravilnosti prsnega kosa in zgornjega uda na isti
strani telesa (3, 10) ter vcasih tudi s hipoplazijo ali
odsotnostjo dojke ali prsne bradavice in agenezijo
ali malformacijo reber. Pri deklicah se mlecna Zleza
na prizadeti strani prsnega kosa kasneje ne razvi-
je (11). Pridruzene so lahko kostne nepravilnosti:
skrajsana rebra (zaradi pomanjkanja podkoznega
mascevja pogosto tudi bolj vidna), Sprenglova de-
formacija z enostransko dvignjeno lopatico (12) ter
agenezija drugega, tretjega, Cetrtega in petega rebr-
nega hrustanca (5).

Istostranske spremembe na roki so lahko izraze-
ne kot sindaktilija, brahidaktilija, oligodaktilija in
manj razvita rama in/ali podlaket (6). Ce roka ni pri-
zadeta, diagnozo pogosto postavimo Sele ob zacetku
pubertete, ko postane razlika med obema stranema
prsnega kosa bolj ocitna (7). Med puberteto so spre-
membe v telesni zgradbi tudi pomemben dejavnik
tveganja slabse samopodobe (7).

Sindrom v¢asih spremljata tudi skolioza in slabsa
porascenost prizadete strani prsnega kosa (6). Znani
so primeri, pri katerih se PS pojavlja skupaj z dru-
gimi sindromi: z Mdbiusovim, Klippel-Feilovim,
Adams-Oliverovim in Goldenharjevim sindromom
(2, 6). Redko so lahko prisotne tudi anomalije no-
tranjih organov, npr. hipoplazija pljuc¢ in ledvic ter
dekstrokardija (6, 7).

DIFERENCIALNA DIAGNOZA

Ob prisotnosti kombinacije enostranskih sprememb
prsnega kosa in hipoplazije prstov lahko vse ostale
mozne diagnoze izklju¢imo. Ce hipoplazije prsne
miSice ne prepoznamo, lahko sindrom zamenjamo z
drugimi anomalijami, sicer omejenimi na roko (2).
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Tabela 1. Klini¢ne znacilnosti Polandovega sindroma (1, 13-15).
Table 1. Clinical characteristics of Poland syndrome (1, 13-15).

Kosti Misice Dojka
hrbtenica hipoplazija ali odsotnost velike prsne miSice hipoplazija ali odsotnost bradavice
hemivertebre hipoplazija ali agenezija male prsne misice hipoplazija ali odsotnost areole
roka hipoplazija Siroke hrbtne miSice (m. latissimus  aplazija dojke
dorsi)

enostranska sindaktilija novotvorbe dojke
enostranska brahidakiilija hipoplazija .sprednje nazobc¢ane misice (m. ser-

ratus anterior)

ka oli ilij . . . -

enostranska oligodakiilija hipoplazija infraspinatne misice (m. infraspi-

natus)

rebra, prsnica, klju¢nica, lopatica hipoplazija supraspinatne misice (m. supraspi-

Sprenglova anomalija natus)

hipoplastiéna rebra hipoplazija deltoidne miSice

fuzija reber

Notranji organi Koza in kozni adneksi Bolezni krvnih celic
dekstrokardija melanocitni nevusi akutna levkemija
hipoplazija plju¢ nenormalna umescenost ali ne-Hodgkinov limfom
hipoplazija ledvic odsotnost podpazdus$nih dlak

Tabela 2. Sindromi, ki so lahko pridruzeni Polandovemu sindromu, z glavnimi znacilnostmi (16-19).
Table 2. Syndromes that can occur inassociation with Poland syndrome and ther main characteristics (16-19).

Sindrom Maébiusov sindrom Klippel-Feilov sindrom Adams-Oliverov sindrom  Goldenharjev
sindrom
Vzrok najverjetneje ishemija vecinoma sporadi¢no poja- mutacije NOTCHI in ne-  motnja v razvoju 1.
embrionalnih struktur ali vljanje, v nekaterih primerih katerih drugih genov, ki in 2. $krznega loka
genetski vzrok povezanost z mutacijo gena sodelujejo v embrionalnem
GDF6 na kromosomu 8 razvoju
Glavna enostranska ali obojestran-  fuzija dveh ali ve¢ vratnih  aplazija koze in malforma- asimetrija obraza,
znadilnost  ska pareza VI. in VIL. moz- vretenc, klini¢na triada: cije udov (brahidaktilija, nepravilnosti oci
ganskega Zivca kratek vrat, nizko polozeno sindaktilija, oligodaktilija)  (mikrooftalmija,
lasis¢e in manjSa gibljivost anoftalmija), nepra-
vratu vilnosti uSes (anotija,
mikrotija)

Pridruzene  okvare drugih moZganskih  razcepljeno nebo, bifidna prirojena marmorirana koza skolioza, fuzija re-
znadilnosti  zivcev, orofacialne nepra-  uvula, Sprenglova deforma- zaradi prirojenih teleangi-  ber, razcepljeno nebo

vilnosti, anomalije udov cija, skolioza, hipoplazija  ektazij (cutis marmorata
(brahidaktilija, sindaktilija, prstov teleangiectatica congeni-
ektrodaktilija) ta), pljucna hipertenzija,

strukturne spremembe
mozganov
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