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Resumen

El sindrome de Poland es una anomalia congénita rara, caracterizada por
hipoplasia o ausencia del musculo pectoral mayor y diversas alteraciones mus-
culoesqueléticas y toracicas. Las manifestaciones cardiovasculares son poco
frecuentes y suelen limitarse a la dextrocardia. Se presenta el caso de un hom-
bre de 68 anos, afrodescendiente y de origen colombiano, con sindrome de
Poland izquierdo, dextroposicion y cardiomiopatia dilatada, quien desarrollé
arritmias ventriculares malignas refractarias al tratamiento médico, ablacién,
bloqueo simpético y desfibrilador implantable. La dextroposicién en estos ca-
sos es motivo de estudio, donde la secuencia de interrupcién del flujo sangui-
neo de la arteria subclavia es una de las teorias mas plausibles, sin embargo,
existen otras asociadas con menos sustento. El implante del dispositivo repre-
sentd un reto técnico por la ausencia del pectoral mayor, debiendo situarse en
tejido celular subcutaneo sin proteccién muscular. Pese a multiples intervencio-
nes, el paciente fallecié por arritmias ventriculares refractarias.
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Abstract

Poland syndrome is a rare congenital anomaly, characterized by hypoplasia
or absence of the pectoralis major muscle and various musculoskeletal and tho-
racic abnormalities. Cardiovascular manifestations are uncommon and usually
limited to dextrocardia. The case of a 68-year-old Afro-descendant man from
Colombia, with left Poland syndrome, dextroposition, and dilated cardiomyo-
pathy, is presented; he developed malignant ventricular arrhythmias refractory
to medical treatment, ablation, sympathetic block, and implantable defibrilla-
tor. Dextroposition in these cases is a subject of study, where the sequence of
interruption of the subclavian artery blood flow is one of the most plausible
theories; however, there are others with less support. The device implantation
represented a technical challenge due to the absence of the pectoralis major,
having to be placed in subcutaneous cellular tissue without muscular protec-
tion. Despite multiple interventions, the patient died from refractory ventricular
arrhythmias. Avutor de
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Sindrome de Poland izquierdo en paciente afrodescendiente con dextroposicién y arritmias ventriculares refractarias

Introduccion

El sindrome de Poland es un trastorno congéni-
to poco frecuente, caracterizado por anomalias en
el desarrollo de la pared torécica. Fue descrito por
primera vez por Alfred Poland, quien reportd la au-
sencia de las porciones esternales y costales del
musculo pectoral mayor (1). Posteriormente, se han
identificado otras malformaciones asociadas, tales
como hipoplasia del pezdn y de la mama, ausencia
de tejido celular subcutaneo, anomalias costales
multiples, escapula elevada y alteraciones digitales
como braquidactilia y sindactilia. No obstante, estas
manifestaciones rara vez se presentan en conjunto
en un mismo paciente (2).

Ademés de las alteraciones musculoesqueléticas
y torécicas, se han descrito anomalias cardiovascu-
lares como dextrocardia, angiosarcoma cardiaco e
hipertension pulmonar, aungue son eventos excep-
cionales (1,3,4). Hasta la fecha, no se han reportado
manifestaciones primarias en el sistema de conduc-
cion cardiaco asociadas a esta condicion. Se pre-
senta el caso de un paciente afrodescendiente con
sindrome de Poland que desarrollé arritmias ventri-
culares refractarias a las terapias convencionales de
control arritmico.

Presentacion del caso

Paciente masculino de 68 anos, afrodescendien-
te, originario del pacifico colombiano, con historia
de hipertensién arterial sistémica, en manejo con
Losartan 50 mg via oral, cada 12 horas. Consulta al
servicio de urgencias presencia de sincopes recu-
rrentes de 1 mes de evolucion. El examen fisico del
ingreso, en los signos vitales revela una tensién ar-
terial de 146/81 mmHg, frecuencia respiratoria de 20
respiraciones por minuto y frecuencia cardiaca de
40 latidos por minuto. En la exploracion por regiones
revela una asimetria marcada de la caja toracica con
aplanamiento, depresion del hemitérax izquierdo
con ausencia del relieve del musculo pectoral mayor
izquierdo y escapula alada. Figura 1A-B.

Al realizar el electrocardiograma se aprecia un
bloqueo auriculoventricular completo (tercer grado),
blogueo completo de rama derecha, blogueo an-
terosuperior del haz de his y complejos ventricula-
res prematuros causando fenémeno de R sobre T
con posteriores episodios de taquicardia ventricular
sostenida con requerimiento de antiarritmico endo-
venoso y subsecuente implante de cardiorresincro-
nizador mas desfibrilador. La radiografia de térax
posterior al implante donde se observa la silueta
cardiaca proyectada hacia el hemitérax derecho y

Figura 1. Hallazgos clinicos y de imagen en sindrome de Poland izquierdo.

-

(A) Vista anterior con ausencia del musculo pectoral mayor y dispositivo cardiaco en region infraclavicular izquierda.

(B) Vista posterior del térax., (C) Radiografia con silueta cardiaca desplazada al hemitérax derecho y dispositivo im-

plantado. (D) Tomografia confirmando ausencia del masculo pectoral mayor y contacto directo de la grasa subcuta-
nea con la parrilla costal anterior y presencia de dispositivo cardiaco. (Fuente propia)
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la presencia del dispositivo de dispositivo cardiaco
situado a nivel infraclavicular izquierdo Figura 1C, y
en la tomografia de térax se evidencia ausencia del
musculo pectoral mayor, sin tejido muscular visible
entre la piel y la parrilla costal anterior, con contacto
directo de la grasa subcutédnea con los arcos costa-
les Figura 1D.

El ecocardiograma transtoracico evidencio una
cardiopatia dilatada con hipocinesia ventricular glo-
bal severa con compromiso severo de la funcién
ventricular dado por una fraccién de eyecciéon del
ventriculo izquierdo (FEVI) del 30% vy dilataciones
graves de la auricula izquierda y derecha sin valvu-
lopatias importantes, motivo por el que se le realizo
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angiografia coronaria sin evidencia de lesiones signi-
ficativas. Se realizaron estudios metabdlicos, de fun-
cion renal y hepética sin alteraciones. A pesar de las
intervenciones, el paciente continuo presentado epi-
sodios de taquicardia ventricular sostenida Figura 2
con multiples episodios de descargas por parte del
dispositivo y refractarias al manejo farmacoldgico,
por lo que se realizd mapeo cardiaco y ablacién del
sustrato arritmogénico lateral apical en dos oportu-
nidades, bloqueo del ganglio estrellado e incluso
simpatectomia bilateral Figura 3; sin embargo, el
paciente fue refractario a las intervenciones y entro
en parada cardiaca, que a pesar de las maniobras
de reanimacion, cardioversién eléctrica y manejo far-
macoldgico, fallece.

——

i

Figura 2. Fragmento de holter electrocardiografico con taquicardia ventricular (fuente propia)

Implante de
cardiorresincronizador-
desfibrilador (CRT-D)

Ablacion de sustrato
arritmogénico lateral
apical

Simpatectomia bilateral

Cardioversion eléctrica en
multiples oportunidades

Bloqueo de ganglio
estrellado

Arritmias refractarias y fallece

Figura 3. Intervenciones terapéuticas realizadas y evolucion clinica hacia arritmias ventriculares refractarias
con desenlace fatal. (Fuente propia)
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Discusion

Las anomalias cardiacas asociadas al sindro-
me de Poland son infrecuentes, siendo la dex-
trocardia la mas frecuentemente reportada. Una
caracterizacion italiana de 112 pacientes con esta
condicién encontrd dextrocardia en el 28% de los
casos con afectacion del pectoral izquierdo, mien-
tras que no se observaron casos de dextrocardia
cuando el defecto afectaba el lado derecho (b).

Para comprender esta asociacién conviene remi-
tirse a la fisiopatologia. Se han propuesto diversas
teorias; la mas aceptada es la de la disrupcion
vascular, que postula que una interrupcién del de-
sarrollo de la arteria subclavia proximal en la sexta
semana de gestaciéon disminuye el flujo sanguineo
hacia la extremidad y la region toracica distal, pro-
vocando pérdida localizada de tejido (1). Este fe-
ndémeno, descrito por primera vez por Bavinck y
Weaver en 1986 como la “secuencia de interrup-
cion del flujo sanguineo de la arteria subclavia”,
explica asimismo entidades como los sindromes
de Moebius y Klippel-Feil (6). Otras hipétesis —
menos probadas— incluyen factores mecéanicos
(p. €j., costilla cervical o bandas amniéticas), ex-
posiciones ambientales (tabaquismo, consumo
de cocaina) y mecanismos genéticos con herencia
autosémica dominante o alteraciones genéticas
complejas (1,7).

Cuando la afectacion es izquierda, como en
nuestro paciente, pueden aparecer defectos cos-
tales (p. e]., agenesia parcial de arcos costales iz-
quierdos). Si la pérdida de méas de uno de los arcos
costales deja desprotegida la cavidad toracica, la
hipdtesis mas plausible para la dextroposicién es
un desplazamiento mecanico intrauterino de un
corazén estructuralmente normal hacia el hemito-
rax derecho, por falta de contencion toracica frente
a presiones externas. Esta explicacion es coheren-
te con la literatura, aunque requiere mayor valida-
cion mediante estudios especificos (5).

Una revisiéon sistematica de 2018, que incluyé
136 articulos y 627 pacientes con sindrome de
Poland, hallé afectacion izquierda en el 39% de
los casos y reportd anomalias cardiovasculares
asociadas en aproximadamente el 10% de los in-
dividuos, concordando con la asociacion observa-
da en nuestro paciente (8). Un estudio de fenotipi-
ficacién italiano (n = 245) identificé 18 pacientes
con dextrocardia; de estos, 12 tenfan la variante
toracica (anomalias costales sin compromiso del
miembro superior) y 6 la forma completa (defecto
muscular asociado a alteraciones del miembro su-
perior y arcos costales) (7). Llama la atencién que
en esas series no se describieran alteraciones

SANUM

Revista Cientifico-Sanitaria

cardiacas graves como las que presenté nuestro
paciente, es decir, cardiopatia dilatada con arrit-
mias ventriculares refractarias y desenlace fatal.
Este hallazgo constituye un aporte diferencial, ya
gue hasta ahora no se habia reportado la asocia-
cion de sindrome de Poland con disfuncién ventri-
cular severa y arritmias ventriculares malignas, lo
gue amplia el espectro fenotipico descrito de esta
entidad y subraya la necesidad de evaluaciones
cardiol6gicas mas exhaustivas en pacientes con
defectos toracicos izquierdos significativos.

Las guias actuales recomiendan la evaluacién
cardiaca (incluido ecocardiograma) cuando se
detecta dextrocardia o deformidades costales
prenatales/posnatales, y la investigacién de ano-
malias cardiacas cuando la radiografia o la tomo-
grafia tordcica muestran alteraciones de la parrilla
costal (9). Sin embargo, no existe consenso claro
sobre la estrategia éptima de implantacién de dis-
positivos cardiacos en estos pacientes. El anclaje
del electrodo a la pared toracica mediante sutura
no absorbible requiere fijacién a musculo y fascia
(estructuras que pueden estar ausentes en el sin-
drome de Poland), planteando un desafio técnico
importante (10).

Se han descrito técnicas alternativas para sor-
tear estas limitaciones: anclaje del marcapasos al
periostio de la primera costilla en un paciente oc-
togenario sin complicaciones reportadas (11); la
adicién de bobinas en la vena cava superior y en
el seno coronario para reducir el umbral de des-
fibrilacion cuando el generador se implanta en el
lado contrario (12); y la implantacion de un des-
fibrilador cardioversor implantable extravascular
(EV-ICD) por abordaje subxifoideo en un caso con
afectacion toracica izquierda, sin eventos adver-
sos (13). En nuestro caso particular, el generador
quedo alojado en tejido celular subcutaneo por
delante de la parrilla costal y de los musculos to-
racicos residuales, sin la proteccion del pectoral
mayor, lo que plantea consideraciones técnicas y
de eficacia del dispositivo.

Finalmente, la presencia de arritmias ventricula-
res refractarias en este paciente parece mas atri-
buible a la cardiopatia dilatada y las alteraciones
de conduccién que derivaron en un sustrato arrit-
mogénico, que a una manifestacién directa de
la fisiopatologia del sindrome de Poland, la cual
afecta principalmente estructuras musculoes-
queléticas por disrupcion vascular embrionaria y
no se ha asociado de forma consistente a dafo
miocardico primario ni a alteraciones primarias
del sistema de conduccion. La severidad clinica y
el fallecimiento impidieron completar una caracte-
rizacién electrofisiolégica méas extensa del sustra-
to arritmogénico en este caso.
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Discussion

Cardiac anomalies associated with Poland syn-
drome are uncommon, with dextrocardia being the
most frequently reported. An Italian characterization
of 112 patients with this condition found dextrocar-
dia in 28% of cases with left pectoral involvement,
while no cases of dextrocardia were observed
when the defect affected the right side (5).

To understand this association, it is necessary to
refer to the pathophysiology. Several theories have
been proposed, the most widely accepted is the
vascular disruption theory, which postulates that
interruption of the development of the proximal
subclavian artery during the sixth week of gestation
reduces blood flow to the distal limb and thoracic
region, leading to localized tissue loss (1). This phe-
nomenon, first described by Bavinck and Weaver
in 1986 as the “subclavian artery supply disruption
sequence,” also explains entities such as Moebius
and Klippel-Feil syndromes (6). Other hypothe-
ses—Iless well substantiated—include mechanical
factors (e.g., cervical rib or amniotic bands), envi-
ronmental exposures (smoking, cocaine use), and
genetic mechanisms with autosomal dominant in-
heritance or complex genetic alterations (1,7).

When the involvement is leftsided, as in our
patient, rib defects may occur (e.g., partial agene-
sis of left costal arches). If the loss of more than
one rib leaves the thoracic cavity unprotected, the
most plausible hypothesis for dextroposition is an
intrauterine mechanical displacement of a structu-
rally normal heart into the right hemithorax, due to
lack of thoracic containment against external pres-
sures. This explanation is consistent with the lite-
rature, although further validation through specific
studies is required (5).

A 2018 systematic review, including 136 ar-
ticles and 627 patients with Poland syndrome,
found left-sided involvement in 39% of cases and
reported associated cardiovascular anomalies in
approximately 10% of individuals, consistent with
the association observed in our patient (8). An
ltalian phenotyping study (n = 245) identified 18
patients with dextrocardia,; of these, 12 had the
thoracic variant (costal anomalies without upper
limb involvement) and 6 the complete form (mus-
cle defect associated with upper limb and rib ano-
malies) (7). Notably, in those series, no severe car-
diac abnormalities were described such as those
presented by our patient, namely dilated cardiom-
yopathy with refractory ventricular arrhythmias and
fatal outcome. This finding represents a differential
contribution, as the association of Poland syndro-
me with severe ventricular dysfunction and ma-
lignant ventricular arrhythmias has not previously
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been reported, thereby expanding the phenotypic
spectrum of this entity and underscoring the need
for more comprehensive cardiac evaluations in
patients with significant left-sided thoracic defects.

Current guidelines recommend cardiac eva-
luation (including echocardiography) when dex-
trocardia or prenatal/postnatal rib deformities are
detected, and the investigation of cardiac anoma-
lies when chest X-ray or CT reveals abnormalities
of the rib cage (9). However, there is no clear con-
sensus on the optimal strategy for cardiac device
Implantation in these patients. Anchoring the lead
to the chest wall with non-absorbable suture re-
quires fixation to muscle and fascia (structures that
may be absent in Poland syndrome), posing a sig-
nificant technical challenge (10).

Alternative techniques have been described to
overcome these limitations.: anchoring the pace-
maker to the periosteum of the first rib in an oc-
togenarian patient without reported complications
(11); adding coils in the superior vena cava and
coronary sinus to reduce the defibrillation thres-
hold when the generator is implanted contrala-
terally (12); and implantation of an extravascular
implantable cardioverter defibrillator (EV-ICD) via
subxiphoid approach in a case with left thoracic
involvement, without adverse events (13). In our
particular case, the generator was placed in sub-
cutaneous tissue anterior to the rib cage and resi-
dual thoracic muscles, without the protection of
the pectoralis major, raising technical and efficacy
considerations for the device.

Finally, the presence of refractory ventricular
arrhythmias in this patient seems more attributa-
ble to the dilated cardiomyopathy and conduc-
tion abnormalities that created an arrhythmoge-
nic substrate than to a direct manifestation of the
pathophysiology of Poland syndrome, which pri-
marily affects musculoskeletal structures through
embryonic vascular disruption and has not been
consistently associated with primary myocardial
damage or conduction system abnormalities. The
clinical severity and death precluded a more ex-
tensive electrophysiological characterization of the
arrhythmogenic substrate in this case.

Conclusiones

El sindrome de Poland es una condiciéon con-
génita poco frecuente cuya afectacién principal
recae sobre la pared toracica y las estructuras
musculoesqueléticas. Las manifestaciones car-
diovasculares descritas son excepcionales y sue-
len limitarse a la dextrocardia. El presente caso
ilustra una presentacion inusual, caracterizada no
solo por dextroposicién y ausencia muscular, sino
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también por arritmias ventriculares refractarias y
compromiso severo de la funcién sistélica, hallaz-
gos no reportados previamente en la literatura.
Esta experiencia resalta la complejidad diagnos-
tica y terapéutica en estos escenarios y subraya
la necesidad de generar evidencia adicional que
permita orientar estrategias individualizadas para
pacientes con complicaciones cardiacas graves
asociadas a este sindrome.

Conclusions

Poland syndrome is a rare congenital con-
dition whose primary involvement affects the
thoracic wall and musculoskeletal struct ures.
Cardiovascular manifestations are exceptional
and usually limited to dextrocardia. The present
case illustrates an unusual presentation, charac-
terized not only by dextroposition and muscular
absence, but also by refractory ventricular arrhyth-
mias and severe systolic dysfunction—findings
not previously reported in the literature. This ex-
perience highlights the diagnostic and therapeu-
tic complexity in such scenarios and underscores
the need to generate additional evidence to gui-
de individualized strategies for patients with se-
vere cardiac complications associated with this
syndrome.
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