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Amag: Cocukluk caginda Poland sendromu (PS), baglica pektoralis major
kasinin hipoplazisi, ipsilateral degisken derecede Ust ekstremite deformiteleri
ve gogls malformasyonlan ile karakterize, konjenital bir sendromdur.
Bu calismanin amaci, PS'li olgulanmizda yas, cinsiyet, eslik eden klinik
belirtilerin, radyolojik ve laboratuvar bulgularinin degerlendirilmesi ve
sendromun gocukluk gaginda tani alabilirliginin arttinimasidir.

Gereg ve Yontemler: Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Genetik
Poliklinigi'me Ocak 2000-Ocak 2014 tarihleri arasinda, gégtis deformitesi
sikayeti ile bagvuran, 3 ay-17 yas arasindaki 11 hastanin (yedi erkek, dort kiz)
kayrtlan geriye doniik olarak incelendi. Hastalarin yagi, cinsiyeti, aile 6ykist,
klinik bulgulari, radyolojik tetkikleri, kromozom analizleri ve psikometrik
analizleri kaydedildi.

Bulgular: Hastalarimizda en sik sag tarafli (dokuz hasta) pektoralis major
yoklugu bulundu. Ekstremite anomalisi olarak brakidaktili (10/11), sindakili
(5/11) gériildi. Vertebra patolojilerinden tig hastada skolyoz, bir hastada spina
bifida bulundu. Kardiyak anomalilerden bir hastada dekstrokardi, bir hastada
hafif mitral ve trikiispit yetmezlik saptand. ki olguda piyelonefrit gegirme
Oykiisti meveuttu. Bir hastada hafif diizeyde mental retardasyon saptandi.
Kromozom analizlerinde patoloji saptanmadi. Bir hastaya meme operasyonu,
iki hastaya sindaktili operasyonu uyguland.

Sonug: PS'li hastalar genellikle kozmetik problemler nedeniyle addlesan ve
erigkin dénemlerinde tani alirken, glinimiizde sendromun daha iyi biliniyor
olmasi ile tanisi ¢ocukluk déneminde konulabilmektedir. Bildigimiz kadariyla
calismamiz literatirde gocukluk caginda PS'nin klinik 6zelliklerini zetleyen
ilk olgu serisidir. Gocukluk ¢aginda gégiis deformitesi, meme ve meme basgl
anomalileri, ayni tarafta parmak anomalileri ve kolda hipoplazi saptanirsa
tanida PS'de akla gelmeli ve multidisipliner yaklasimla hastalar izlenmelidir.
Erken ve dogru tani, gereksiz aragtirmalari engelleyip ebeveynlerin endiselerini
azaltir ve bagarili bir tedavi olanagi saglar.

Anahtar Kelimeler: Poland sendromu, ayirici tani, gocukluk cagi

ABSTRACT

Aim: Chilhood Poland syndrome is a congenital syndrome that is
characterized by pectoralis major hypoplasia, variable upper extremity
deformities and chest malformations. The aim of this study was to review the
age, sex, accompanying symptoms, radiological, and laboratory tests findings
in patients with Poland syndrome and to increase the recognizability of the
syndrome in childhood.

Materials and Methods: Patient records of eleven children (7 boys and 4
girls) aged between 3 months and 17 years, presented with chest deformity
between January 2010 and January 2014 to the Pediatric Genetic clinic,
were examined retrospectively. Age, sex, family history, clinical findings,
radiological, and laboratory test findings, chromosomal analysis and
psychometric analysis were recorded.

Results: The absence of the right sided pectoralis major (9/11) was the
most common side in our patients. Limb abnormalities as like brachydactyly
(10/11), syndactyly (5/11) were observed. Among vertebral pathologies 3
patients had scoliosis and a patient had spina bifida. Dextrocardia, and mild
mitral and tricuspid regurgitation were detected. In two cases there was a
history of pyelonephritis. Only one patient had a mild mental retardation. All
chromosome analyses were normal. A patient had breast surgery, and two
patients underwent syndactyly operation.

Conclusion: Poland syndrome is usually diagnosed in adulthood due to cosmetic
problems. However, in recent years it has come to be diagnosed in childhood as
well. To our knowledge, this is the first case series that summarizes the clinical
findings of the syndrome in childhood period. We should stress the importance of
keeping Poland syndrome diagnosis in mind on the grounds of chest deformities in
childhood, breast and nipple abnormalities, abnarmalities of the fingers and arm
hypoplasia and a multidisciplinary monitoring of the patients is necessary. Early
and correct diagnosis, and reducing the concerns of parents prevent unnecessary
investigations and provide a successful treatment.

Keywords: Poland syndrome, differential diagnosis, childhood
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Giris

Poland sendromu (PS), baslica pektoralis major kasinin
hipoplazisi, ipsilateral degisken derecede Ust ekstremite
deformiteleri ve gdgls malformasyonlari ile karakterize,
konjenital bir sendromdur. llk olarak Poland tarafindan 1841
tarihinde tanimlanmistir (1). Ortalama 10,000-100,000 canli
dogumda bir siklikta gdortlmektedir. Erkek cinsiyette daha
sik gortlmektedir. Ayni aileden tanimlanan olgular olmasi
nedeni ile otozomal dominant gecis disunUlse bile gogu olgu
sporadiktir. Ailesel gegis orani <%1 olarak bildirilmektedir.
Etiyoloji kesin olarak bilinmemektedir. Genetik faktorler,
vaskiler nedenler, teratojenik ajanlar (talidomide gibi
bazi ilaglarin kullanimi, sigara, vs.) sorumlu tutulmaktadir.
Embriyonik gelisimin ilk 6 haftasinda subklavian/vertebral arter
veya arterlerin klcuk dallarindaki dolasimda azalma sonucu
gelistigi bildiriimektedir. Bir diger hipotez ise hamileligin
Gclncl dordincl haftalarinda ortaya c¢iktigi dustnilen
mezodermal plato hasari veya gelisim yetersizligidir (2).

Hastalarin ana yakinmalari asimetrik vicut postUrd, gogus
kafesi deformiteleri, meme veya meme basi yoklugudur (3).
Sendromun klinik bulgulari meme ve/veya meme basinin
yoklugu veya hipoplazisi, deri alti yag dokusunun hipoplazisi,
major pektoral kasin kismen veya tamamen yoklugu, minor
pektoral kasin yoklugu, pektoral ve aksiller killanma yoklugu,
kaburgalarin degisen oranlarda yoklugu ve el anomalileridir.
GUndmizde sendromun taniminda belirgin degisim olmustur.
Asil 6ne cikan 6zellik major pektoral kasin yoklugudur. Bu
Ozellige PS'nin bilinen diger 6zelliklerinden bir veya daha
fazlasinin eslik etmesi PS olarak kabul gormektedir. Tim
bulgularin birlikte gorildigu olgu oldukca nadirdir. Genellikle
tek tarafli olmasina karsin, nadir olarak bilateral tutulumlu
olgularda tanimlanmistir (4).

Cocukluk caginda PS tanisi yasa bagh faktorlerden ve
farkli klinikleri ilgilendirmesi nedeni ile zorluk géstermektedir.
Tani, basit bir anamnez, dikkatli bir fizik muayene ve
radyolojik tetkiklerin yardimi ile konabilecegi gibi, bazen
detayll incelemelere karsin tani alamayan hastalar eriskin
yaslara kadar gelebilmektedir. Literatirde c¢ocukluk ¢aginda
PS ve eslik eden patolojilere yonelik yayinlanmis olgu serisi
yoktur. Yayinlanan makaleler genellikle izole olgu sunumlarini
icermektedir. Olgu serileri ise eriskin yas hastalar veya cerrahi
uygulanmis hastalari bildirmektedir. Bu c¢alismada, gégls
deformitesi veya meme gelisim sorunlari sikayeti ile gelen ve
PS tanisi alan hastalarimizin yas, cinsiyet, eslik eden bulgulari,
radyolojik ve laboratuvar bulgular incelenmis ve literatlr
bilgileri 1s1ginda tartisiimistir.

Gereg ve Yontem

Calismamizda, Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Genetik Poliklinigi'nde Ocak 2000-Ocak 2014 tarihleri arasinda,
go6gUs deformitesi sikayeti ile basvuran 3 ay-17 yas arasindaki
(yas ortalamasi; 5,72 yil) 11 hastanin (yedi erkek, dort kiz) kayitlari
geriye donlUk olarak incelendi. Hastalarin ebeveynlerinden
fotograf izin belgesi ve aydinlatiimis onam alind.

Hastalarin yasl, cinsiyeti, akrabalik 6ykUsU, aile 6ykusu,
klinik bulgulari, radyolojik tetkikleri, kromozom analizleri
ve psikometrik analizleri kaydedildi. Ayrica hastalarin tam
kan sayimi ve biyokimyasal tetkiklerini (glukoz, elektrolitler,
kalsiyum, fosfor, alkalen fosfataz, karaciger fonksiyon testleri,
kolesterol, demir, vitamin D dUzeyi ve tiroid fonksiyon testleri)
iceren laboratuvar bulgular kaydedildi. El, gogis kafesi,
vertebra anomalileri olanlara el, toraks, vertebra direkt grafisi
ile degerlendirildi. Abdominal ultrason ve ekokardiyografi tim
hastalara uygulandi.

istatistiksel Analiz

istatistiksel hesaplamalar ‘SPSS 20.0" stirimii kullanilarak
yapildi.  Calisma verileri degerlendirilirken tanimlayici
istatistiksel metodlar (ortalama + standart sapma) kullanildi.

Bulgular

Calismaya yaslarn 3 ay-17 yas arasinda (yas ortalamas;
yil) degisen toplam 11 hasta (yedi erkek, dort kiz) alindi
(Resim 1). Iki ailede 2. derece kuzen evliligi gozlendi.
Aile o6yklUslinde PS saptanmadi. Hastalarmizda en sik
sag tarafli (sekiz hasta) pektoralis major yoklugu bulundu.
Meme basi anomalileri (hipoplazik/aplazik/ice doénik) yedi
hastada saptandi. Ekstremite anomalisi olarak brakidaktili
(10/11), sindaktili (5/11) gortldl. Vertebra patolojilerinden
(¢ hastada skolyoz bulundu. Resim 2'de PS'li olgularda
skolyoz ve brakisindaktili'yi gdsteren direkt grafi gortntlleri
verilmektedir. ki hastada pektus ekskavatum saptand..
Kardiyak anomalilerden dekstrokardi, hafif mitral yetmezlik
ve triklspit yetmezlik ve sekundum atriyoventrikiler septal
defekt gorildi. Iki olguda piyelonefrit gecirme dykisd, bir
olguda vezikoUretral reflli nedeniyle operasyon &ykusuU, bir
olguda inmemis testis mevcuttu. Bir hastada hafif dizeyde
mental retardasyon saptandi. Kromozom analizlerinde
patoloji saptanmadi. Bir hastaya meme operasyonu, bir
hastaya vezikoUreteral refli ve inmemis testis operasyonu
ve iki hastaya sindaktili operasyonu uygulandi. Laboratuvar
tetkiklerinde iki hastada demir eksikligi anemisi, bir hastada
vitamin D eksikligi gorildi. Diger biyokimyasal tetkikler
ve tiroid fonksiyon testlerinde patolojik bulgu saptanmadi.
Hastalarin timdnin nérolojik muayeneleri dogaldi. Tablo
I'de cocukluk déneminde PS'li olgularin klinik bulgulan
Ozetlenmektedir.

Tartisma

PS'nin klinik belirtileri cesitlilik gosterir ve nadiren tim
ozellikleri bir hastada tanimlanir. Temel bulgu olan pektoralis
major kasinin sternokostal parga yoklugu genellikle hasta
veya ailesi tarafindan fark edilir veya daha nadir olarak, temel
bulgu fark edilmeyip meme hipoplazisi veya Ust ekstremite
deformitesi gibi eslik eden baska bulgu arastirilirken PS
tanisina ulasilabilir. Ancak, sendromun multidisipliner olmasi,
bazi hastalarda fonksiyonel sorunlarin olmamasi nedeniyle
tani alma yasl gecikebilir (5). Calismamizda hastalarin basvuru
sikayetlerinin meme gelisiminde gerilik (5/11), el parmaklarinda
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Resim 1. Poland sendromlu olgularin fenotipik 6zellikleri

Resim 2. Poland sendromlu olgularin direkt grafi gorintuleri

kiclkltk veya bitisiklik (4/11), gogls kafesinde cokuklik
(2/11) oldugu gorildid. Cocukluk déneminde pektoralis
major kasi ile ilgili aile tarafindan fark edilen bir patoloji
tanimlanmadi. Sendrom, erkeklerde kadinlara kiyasla 2-3 kat
daha fazla gorilmektedir. Ancak kiz hakimiyetinin mevcut
oldugu, ozellikle major estetik nedenli cerrahi uygulanan
olgu serileride mevcuttur. Genellikle sag tarafli tutulum sik
gorilmektedir (%60-70). Erkeklerdeki tek tarafli deformite
go6gUs sag tarafinda olmasina karsin, kadinlarda genellikle bir
taraf tercihi yoktur. Literatlrde iki tarafli tutulum olan ¢cok nadir
olgular bildirilmistir (6). Sendromda nadiren familiyal olgular
bildirilmesine ragmen yakin zamana kadar sorumlu genetik
bolge tanimlanmamisti. 2014 yilinda Vaccari ve ark. (7) PS'li
ikiz kardeste kromozom 11g12,3'te HRASLS5, RARRESS3,
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HRASLS2, ve PLA2G16 genlerini iceren bdlgede de novo
heterozigot 126 kbp'lik bir delesyon bildirdi. Bu genler
Ras aracili sinyal yolaginda goérevli ve hicresel blylme,
farklilasma ve apopitozda gérevli proteinlerin kodlamasinda
onem tasimaktadir ve genlerdeki delesyonun sendroma
neden olabilecegi 6ne slrllmUstlr. Calismamizda da erkek
hastalar literatlrle uyumlu olarak fazla saptandi. Erkek (6/7)
ve kiz (3/4) hastalarda sag taraf hakimiyetinin oldugu gorulda.
[ki hastanin ailesinde akrabalik dykisi mevcuttu ancak
pozitif aile 6yklsul hicbir hastada saptanmadi. TUm olgularin
sporadik oldugu gortldi ve hastalarda kromozomal patoloji
saptanmadi.

Gogus kafesi ve ekstremite inspeksiyonu ¢ogu zaman
PS tanisi koymak icin yeterli olur. Ancak hastanin muayenesi
sirasinda eslik eden bulgulari ile birlikte deformitenin tam
tanimini yapmak ve bunlarin hastaya getirdigi islevsel ve
estetik yuki belirlemek veya eslik eden diger anomalilerin
belirlenmesi igin godglds deformitesinin  ve kostalarin
palpasyonu, omuz-dirsek, 6n kol, el ve parmak uzunluklarinin
Olglimleri ve pektoralis major, latissimus dorsi ve serratus
anterior kaslarinin islev muayeneleri rutin olarak yapilmalidir.
Toraks grafisi ve lizum halinde toraks bilgisayarli tomografi
incelemeleri gogu zaman vyeterlidir Rekonstriksiyon
planlanan hastalarda ise U¢ boyutlu bilgisayarli tomografi
Onerilir (8). PS'de ayni taraftaki Ust ekstremitede anomalisi
%13-56 sikliginda ve degisik agirliklarda ana bulguya eslik
eder. Ust ekstremite anomalileri brakisindaktiliye ek olarak
st ekstremitenin kisaligi ile de ortaya cikabilir. liging olarak,
yalnizca sindaktili yakinmasi ile basvuran hastalarda %10
oraninda PS yakalanabilmektedir (5). Calismamizda 10
hastada brakidaktili, bes hastada sindaktili, ¢ hastada kol
boyunda kisalik saptandi. PS bdbrek, omurga, gégus duvari
anomalileri, kardiyak anomali, Klippel-Feil sendromu, mdbius
ve sprengel anomalisi gibi konjenital anomaliler eslik edebilir
(2). PS ve dekstrokardi birlikteligi ¢ok nadirdir. Su ana
kadar 30’a yakin bildirilmis hasta mevcuttur. Dekstrokardi,
ozelliklede sol taraf yerlesimli PS bir komponenti olabilecegi
dUslncesi desteklenmekteyken, Lee ve ark.'nin (9) 2012
yilindaki ve Atasoy ve ark.'nin (10) 2013 yilindaki bildirdigi
olgularda sag tarafli PS olgularinda da mevcuttur (9,10).
Diger bir 6zellik ise ¢cogunda kot defekti olmasi ve izole
dekstrokardilerde %98 konjenital kalp hastaligi mevcutken PS
ile birliktelik gbsteren dekstrokardilerde herhangi bir konjenital
kardiyovaskuler anomali olmamasidir (11). Calismamizda 6
aylik bir hastada izole dekstrokardi saptandi. Son vyillardaki
vayinlarla uyumlu olarak sag tarafli tutulumu mevcuttu ve
kosta defekti saptanmadi. Yedi yasinda bir erkek hastada
ise sekundum atriyoventrikliler septal defekt saptandi.
Bulgular 1siginda PS'li olgulara dikkatli bir kardiyak muayene
ve ekokardiyografi yapilmasi dnerilmektedir.

PS ve renal anomali birlikteligi de gok nadir goérilmektedir.
Ipsilateral renal hipoplazi, megakalikozis, renal agenezi eslik
eden renal anomaliler arasindadir (11-13). Hastalarimizin
hicbirinde renal anomali gdézlenmedi ancak iki hastada
piyelonefrit gecirme dykUsU, bir hastada vezikouretral reflli ve
genital anomalilerden de bir hastada inmemis testis saptandi.
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PS servikal vertebra anomalisi, lumbosakral vertebra
anomalisi gibi vertebra anomalilerinin de eslik edebilecegi
bilinmektedir (14). Olgularimizin direkt grafi tetkiklerinde Ug
hastada skolyoz saptanmistir (15). Yakin zamanda Sunitha ve
ark. (16) sol tarafli PS 10 yasindaki kiz hastada spina bifida
bildirmistir. Bizim hastalarimiz arasinda da 10 yasinda sag tarafli
PS’li bir erkek hastada S1 seviyesinde spina bifida saptandi.
Iki hastamizda pektus ekskavatum bulundu. Sendrom, siklikla
gogus deformitesi ile tani almasina ve pektus ekskavatumun
en sik gortlen gogis duvarl deformitelerinden olmasina
karsin, nadir eslik eden bulgular arasindadir.

PS'ye birliktelik gosteren bir ¢cok hastallk ve sendrom
oldugundan hastalar klinik olarak ayrintili degerlendiriimelidir.
Hipospadias, endokrin anomaliler, kraniyal sinir felci, mental
retardasyon, psikososyal geriligin de daha seyrek olarak eslik
edebilecegi bildirilmektedir. Hipoplazik memede karsinomlar
basta olmak (zere gastrik karsinom, akciger timorleri ve
intrakraniyal solid timorler, [6semi gibi gesitli malignitelerle
birlikteligi gosterilmistir (17). Sendromun tipik bir bulgusu
olmamasina ragmen bir hastamizda hafif mental retardasyon
saptanmistir. Hastalarin malignite gelisimi riski nedeniyle ve
psikososyal agidan da dUzenli takibe alinmasi bu nedenlerle
onem kazanmaktadir. PS'de yas, cins, deformitenin siddetine
bagl olarak cerrahi tedavi yapiimaktadir. Erkeklerde pektoral
bdlgenin depresyonu, kadinlarda meme patolojileri kozmetik
anlamda hastalari tedavi arayisina itmektedir. Erkeklerde
pektoral bolge icin, kadinlarda ise meme igin slikon protezler
basta olmak Uzere bircok kozmetik girisim gelistirilmistir.
Cocukluk doéneminde ise genellikle fonksiyonel sorunlar
nedeniyle operasyon yapilmaktadir. lleri diizeyde gdgiis duvari
defekti, kardiyovaskuiler yetmezlik ve bazi el anomalisi bulunan
hastalar cerrahi tedavi icin uygundur (18). Calismamizda 17
yasindaki bir kiz hastaya silikon protez operasyonu, iki erkek
hastayada sindaktili operasyonu uygulandigi saptandi.

Sonug

PS'li hastalar kozmetik problemler nedeniyle genellikle
adodlesan ve eriskin ddénemlerinde tani almaktadi. Nadir
gorilen bir sendrom olmasina ragmen, literattrdeki bildirilen
olgu sayisinin artist ile sendromun, kozmetik problemlerin yani
sira fonksiyonel bozukluklara da neden olabildigi gérilmektedir.
Cocukluk caginda goégls deformitesi, meme ve meme
basi anomalileri, ayni tarafta parmak anomalileri ve kolda
hipoplazi saptanirsa tanida PS akla gelmeli ve multidisipliner
yaklasimla hastalar izlenmelidir. Erken ve dogru tani, gereksiz
arastirmalar engelleyip ebeveynlerin endiselerini azaltir ve
basarili bir tedavi olanagi saglar.

Etik

Etik Kurul Onayri: Calisma verileri retrospektif dosya
kayitlarindan toplanmistir, Hasta Onayr: Tanimlanan sendrom
tanisinda rutin poliklinik hastalarimizda yapilmasi gereken
tetkikler uygulanmistir.

Hakem Degerlendirmesi: Editorler kurulu disindaki kisiler
tarafindan degerlendirilmistir.
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kisiden finansal destek alinmamistir.
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