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OLGU SUNUMU

Makrosefalinin eslik ettigi Poland sendromu: bir olgu

sunumu

Biilent Hacihamdioglu (*), Sebahattin Vurucu (¥), Biilent Unay (¥), Davut Gl (**),

Ridvan Akin (*)

Ozet

Poland sendromu baslica pektoralis
major kasinin tek tarafli yoklugu, (st
ekstremite ve gogis 6n duvar defor-
miteleri ile karakterize konjenital bir
sendromdur. Siklig1 yaklasik 30.000 canli
dogumda birdir. Cogunlugu sporadik
olup, otozomal dominant gecis de
gosterebilmektedir. Poland sendromunda
daha nadir olarak meme bas1 anomalileri,
konjenital diyafragma hernisi, dekstro-
kardi, mikrosefali ve psikomotor gelisme
geriliginin goriilebilecegi bildirilmistir.
Ancak bildigimiz kadariyla literatiirde
makrosefali ile birlikteligi bildirilme-
mistir. Burada makrosefalinin eslik ettigi
bir Poland sendromu olgusu sunulmus ve
literatiir esliginde sendromun &zellikleri
tartisilmistir.

Anahtar kelimeler: Poland sendromu,
makrosefali

Summary

Poland syndrome in association with
macrocephaly: a case report

Poland syndrome is a congenital anomaly
characterized by the absence of ipsilat-
eral pectoralis major muscle and defor-
mities of upper extremities and anterior
chest wall. Its incidence is one in 30.000
live births. Most of the cases with Poland
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syndrome are sporadic, however an auto-
somal dominant inheritance is possible.
Hypoplasia or absence of the nipple, con-
genital diaphragmatic hernia, dextrocar-
dia, microcephaly and psychomotor
retardation are less rarely seen. However
association of this syndrome with macro-
cephaly has, to our knowledge, not been
reported previously. We herein report a
case of Poland syndrome presenting with
macrocephaly and review the character-
istics of this syndrome.

Key words: Poland syndrome, macro-
cephaly

Giris

Poland sendromu baglica pek-
toralis major kasmin yoklugu ile
karakterize, konjenital bir send-
romdur. Ortalama 30.000 canli
dogumda bir siklikta goriilmekte-
dir. Poland sendromlu olgularda
meme bagt anomalileri, ayni taraf
kol, 6n kol ve el kemiklerinde
anormallikler ve simbrakidaktili,
konjenital diyafragma hernisi,
dekstrokardi, seyrek olarak da
mikrosefali, serebral atrofi, psiko-
motor gelisim geriligi bulunabil-
mektedir. Burada 14 aylik Poland
sendromlu bir olgu sunulacak ve
sendromun ozellikleri tartigilacak-
tir. Bu olgu, sendromun nadir
goriilmesi ve makrosefali ile bir-
likteliginin daha 6nce bildirilme-
mesi nedeni ile sunulmustur.

Olgu Sunumu

On dort aylik erkek hasta
dogumdan itibaren sag el isaret
parmaginda kisalik tanisi ile takip
edilmekte iken poliklinigimize
bagvurdu. Hastanin aralarinda ak-
rabalik olmayan anne ve babanin
ilk ¢ocugu olarak normal vajinal
yol ile 3200 gram agirhiginda dog-
dugu 6grenildi. Kardesi olmayan
hastanin anne ve babast saglikli
idi. Fizik incelemesinde boy ve
kilo 50-75 persentilde, bag ¢evresi
97 persentilin tizerinde idi (Sekil
1). Sag hemitoraks ve sag elde
hipoplazi ile sag el 2. parmak dis-
tal falanks yoklugu saptand (Sekil
2). Kalp apeksi solda besinci
interkostal aralikta, midklavikiiler
hatta palpe ve oskiilte edildi. Goz
muayenesinde patoloji saptan-
madi. Diger sistemik inceleme
bulgular1 normal olarak deger-
lendirildi.

Sekil 1. Makrosefali



Sekil 2. Sag elde hipoplazi ve ikinci par-
makta distal falanks yoklugu

Laboratuvar incelemelerinde
tam kan sayimi, tam idrar ve rutin
biyokimyasal analizlerinde anor-
mallik saptanmadi. Hastanin go-
giis 6n duvar ultrasonogratik ince-
lemesinde sag pektoralis major
kast izlenmedi. Poland sendromu
tanis1 konulan hasta eslik edebile-
cek patolojiler yoniinden tarandi.
Hastanin X-ray incelemelerinde
akciger grafisinde kostalarda anor-
mallik, lumbosakral grafide de
vertebral anormallik tespit edil-
medi. Sag el grafisinde sola gore
hipoplazi ve sag el 2. parmakta
distal falanks yoklugu tespit edildi.
Batin ultrasonografisinde {iriner
sistem  patolojisi  saptanmadi.
Makrosefali yoniinden degerlen-
dirilen hastanin yapilan beyin
manyetik rezonans (MR) incele-
mesinde sol temporal bolgede a-
raknoid kist ve her iki frontal
bolgede subaraknoid araliklarda
genigleme disinda anormallik be-
lirlenmedi.

Tartisma

Poland sendromu ilk kez 1841
yilinda Alfred Poland tarafindan
tanimlanan baglica pektoralis ma-
jor kasmin tek tarafli yoklugu,
ipsilateral degisken derecelerde
tist ckstremite anomalileri ve
gogiis 6n duvarmin cesitli dere-
celerde deformitelert ile karakteri-
ze konjenital bir sendromdur.
Sendromun sikligimin 1:7.000 ile
1:100.000 arasinda oldugu bildi-
rilmekle birlikte, genel olarak
30.000 canli dogumda bir goriil-
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mektedir (1,2).

Literatiirde tanimlanmis Po-
land sendromlu olgularin ¢ogun-
lugu sporadik olmakla birlikte,
otozomal dominant gecis gostere-
bilmektedir (1,2). Bizim olgu-
muzun ailesinde akraba evliligi
yoktu ve soy ge¢misginde herhangi
bir 6zellik saptanmadi.

Poland sendromu, erkeklerde
kizlara oranla 3 kat fazla goril-
mektedir. Viicudun sag tarafi sola
gore daha fazla tutulmaktadir (1).
Olgumuz literatiir bilgilerine
benzer sekilde erkekti ve sag
tarafinda etkilenme vardi.

Sendromun patofizyolojisi tam
olarak agiklanamasa da, embri-
yolojik gelisimin erken evrele-
rinde (6.-8. haftalar) subklaviyan
arter, vertebral arter ve/veya dal-
larindaki kan akiminin azalmasima
bagl olarak pektoralis major ka-
simin ve diger toraks yapilarinin
gelismesinin  bozuldugu disii-
niilmektedir (3). Poland send-
romlu olgularin bir kismina me-
me bagi anomalileri (hipoplazi,
aplazi veya i¢e donitk meme basi),
ayni taraf kolda hipoplazik radius
ve/veya ulna, oligodaktili, kosta
yoklugu gibi iskelet sistemi ano-
malileri  eglik  edebilmektedir
(1,2,4). Poland sendromunda et-
kilenmig tarafta cesitli el ano-
malileri de goriiliir. Literatiirde
Poland sendromuna eslik eden el
anomalileri ile ilgili en genis
siniflama  Al-Qattan tarafindan
bildirilmigtir (5). Bu smniflamaya
gore, tip 1'de eller tamamen nor-
mal, tip 2'de etkilenmis taraftaki el
diger tarafa gore daha kigik;
klinik ve radyolojik anomali yok-
tur. Tip 3 simbrakidaktili, tip 4 ise
parmaklarin bazilarinin yoklugu
ile karakterizedir. Tip 5'de tiim
parmaklarin yoklugu veya fonk-
siyonsuz rudimanter parmaklar,
tip 6'da tiim parmaklarin yoklugu-
na ek olarak metakarplarin rudi-

manter olusu ve tip 7'de ise
fokomeli mevcuttur. Bizim olgu-
muzda sag elde hipoplazi ve sag 2.
parmak distal falanks yoklugu
mevcut idi. Bu bulgular Al-
Qattan smiflamasindaki tip 2 ile
uyumlu idi.

Seyrek olarak dekstrokardi, di-
yafragma hernisi, hemivertebra,
gastrosizis, hipospadias gibi degi-
sik anomalilerin de eslik ede-
bildigi bildirilmistir. Poland send-
romu ve dekstrokardi birlikteligi
sol tarafi etkilenmis vakalarda
daha sik gorilmektedir (4,6).
Bizim olgumuzda bu anomali-
lerin higbiri yoktu. Poland send-
romunun nadir olarak retinal
hamartoma gibi g6z patolojileri,
bazi lenforetikiiler maligniteler ve
bazi solid organ tiimorleri ile bir-
likte olabilecegi bildirilmistir
(7,8).

Poland sendromuna yine sey-
rek olarak mikrosefali, serebral
atrofi, miyelinizasyon gecikmesi,
kraniyal sinir felci, mental retar-
dasyon ve psikomotor gelisme
geriliginin eslik edebildigi bildiril-
mistir. Bu durumun subklaviyan
arter ile birlikte serebral arteri de
iceren, kan akiminda azalma ile
sonuglanan embriyolojik gelisi-
min bozulmasi ile iligkili olabile-
cegi dustinilmistiir (9,10). Fakat
literatiirde bildirilmis makrosefali
birlikteligine rastlamadik. Bizim
olgumuz 14 aylikken tani aldigin-
da makrosefalisi mevcut idi. Anne
ve babasmnin bag ¢evresi normal
oldugu i¢in ailesel makrosefali
distintilmedi. Hastanin beyin
MR incelemesinde sol temporal
bolgede araknoid kist ve subarak-
noid araliklarda genisleme sap-
tandi. Literatiir bu acidan taran-
diginda néromotor gelisimi nor-
mal olup makrosefalisi olan hasta-
larda radyolojik incelemelerde
subaraknoid genigleme olabilecegi
fakat bu olgularin prognozunun

Poland sendromu - 121



iyi oldugu bildirilmigtir (11,12).
Bu olgu sunumunda nadir gorii-
len bir sendrom olan Poland
sendromu, ozellikleri ile tartigil-
mig ve makrosefalinin bu sendro-
ma eslik edebilecegi vurgulan-
migtir.
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