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Sindrome de Poland y cancer de mama

Breast cancer and Poland’s syndrome

Check for
updates

El sindrome de Poland (SP) es una alteracién musculoesque-
lética congénita muy poco frecuente, caracterizada por una
hipoplasia o ausencia de musculo pectoral mayor, pudiendo
asociar hipoplasia mamaria, amastia, deformidades en la
pared tordcica y alteraciones del miembro superior ipsilateral.
En estos pacientes se ha descrito una mayor incidencia de
ciertos tumores malignos, entre los que se encuentra el
carcinoma ductal infiltrante (CDI) de mama. Se presentan 2
casos de SP asociados a carcinoma de mama intervenidos en
nuestro servicio, describiendo sus caracteristicas y evolucién
oncoldgica.

Caso 1: Mujer de 39 afios con SP derecho (hipoplasia
mamaria, ausencia de pectoral, acortamiento del brazo
ipsilateral y malformaciones en los dedos de la mano), y
con antecedentes de una mamoplastia contralateral de
simetrizacién. Comienza con un nédulo de 20mm en
cuadrante superior externo de mama derecha, sin adenopa-
tias patoldgicas. En la mamografia se objetivé un nédulo de
2 cm espiculado, BIRADS 5. La biopsia con aguja gruesa indicé
CDIL. Fue intervenida, realizandose tumorectomia y biopsia de

ganglio centinela (BGC) con resultado anatomopatolégico
definitivo de CDI grado III, con receptores hormonales (RH)
positivos y ampliacién de Her2 positivo, estadio TINOMO. Tras
la cirugia evolucioné de forma favorable, siendo alta alas 24 h
de la intervencién. Recibié 6 ciclos de fluorouracilo, epirrubi-
cinay ciclofosfamida (FEC) asociado a trastuzumab durante un
afio. Ademas de radioterapia (50 Gy + boost 10 Gy) y hormo-
noterapia con tamoxifeno durante 5 afios. No presentd
recidiva con un seguimiento de 10 afios.

Caso 2: Paciente mujer de 48 afios, con antecedente de SP
derecho por hipoplasia mamaria. Es valorada por dolor y
molestias locales en la mama derecha. A la exploracién fisica
presenta induracién y retraccién del pezén, sin palparse
nédulos ni adenopatias. En la mamografia se identifican
pequeiias calcificaciones puntiformes retroareolares sin otras
alteraciones por lo que se realiza biopsia cuténea del pezén. E1
resultado es positivo para CDI estadio T4bNOMO. Recibid
neoadyuvancia con 4 ciclos de doxorrubicina y ciclofosfamida
seguidos de 12 ciclos de paclitaxel con posterior mastectomia
ahorradora de piel, BGC y reconstruccién inmediata con
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Tabla 1 - Casos de sindrome de Poland y cancer de mama descritos en la literatura

# Autor Edad Lado Mama afecta Histologia Receptores Estadio Cirugia Tratamiento QT RT
hormonales hormonal

1 Fukushima et al., 1999 57 Derecho Ipsilateral CDI E+ IIA Mastectomia + VA - - -
P+ T1IN1MO
Her2 N/R

2 Fukushima et al., 1999 53 Izquierdo Ipsilateral CDI E- IIA Tumorectomia + VA - - -
P— T2NOMO
Her2 N/R

3 Havlik et al., 1999 33 Derecho Ipsilateral CDI + CLI E+ IIA Mastectomia + VA - - -
P— T2NOMO
Her2 N/R

4 Katz et al., 2001 42 Izquierdo Ipsilateral CDI E— IA Mastectomia + VA - + -
P+ T1INOMO
Her2—

5 Okamo et al., 2002 59 Derecho Contralateral CDI E+ 1A Tumorectomia + VA - + —
P+ T1N1bMO
Her2 N/R

6 Khandelwal et al., 2004 71 Derecho Ipsilateral CDI + CDIS E+ 1A Mastectomia + VA — - —
P— T1NOMO
Her2—

7 Wong et al., 2004 51 Izquierdo Ipsilateral CDIS E N/R 0 Mastectomia - - -
P N/R TisNOMO
Her2 N/R

8 Tamiolakis et al., 2004 53 Izquierdo Ipsilateral CDI E— IA Mastectomia + VA - + -
P+ T1NOMO
Her2—

9 Salhab et al., 2005 52 Izquierdo Ipsilateral CDI + CDIS E N/R IA Tumorectomia + BGC - - =
P N/R T1NOMO
Her2 N/R

10 Wang et al., 2008 46 Derecho Ipsilateral CDI E+ IIB Mastectomia + VA - + +
P+ T2N1MO
Her2—

11 Ji et al., 2008 58 Izquierdo Ipsilateral CDI E N/R 1A Mastectomia + VA - - -
P N/R T2NOMO
Her2 N/R

12 Caussa et al., 2009 43 Izquierdo Ipsilateral CDI E+ 1IIA Mastectomia + VA + + +
P N/R T3N1MO
Her2—

13 Yesilkaya et al., 2011 39 Izquierdo Ipsilateral CDI E- 1A Mastectomia + VA + + -
P+ T2NOMO
Her2+

14 Zhang et al., 2011 43 Izquierdo Ipsilateral CDI E+ Iic Mastectomia + VA — + -
P+ T1N3MO
Her2+

15 DeFacio et al., 2017 62 Derecho Contralateral CDI E- IIA Mastectomia bilateral + BGC - + -
P— T2NOMO
Her2+
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Tabla 1 (Continuacion)

# Autor Edad Lado Mama afecta Histologia Receptores Estadio Cirugia Tratamiento QT RT
hormonales hormonal
16 DeFacio et al., 2018 69 Izquierdo Ipsilateral CDI E+ IA Tumorectomia + BGC - - +
P— T1bNOMO
Her2-
17 DeFacio et al., 2018 37 Derecho Bilateral D: CDIS E D+1I- D: IA Mastectomia + VA bilateral — — —
I: CDI PD-1I- T1bNOMO
Her2 D+ I+ I 1A
T1cNOMO
18 Huang et al., 2018 74 Izquierdo Ipsilateral CDI E+ IIB Mastectomia + VA + - -
P+ T3NOMO
Her2—
19 Huang et al., 2018 60 Izquierdo Ipsilateral CDI E— I1IB Mastectomia + VA - - -
P— T4N1MO
Her2+
20 Malatay Gonzalez et al., 2020 56 Izquierdo Ipsilateral CDI E+ v Mastectomia + VA + + +
P+ T3NOM1
Her2+
21 Caso 1, 2007 39 Derecho Ipsilateral CDI E+ 1A Tumorectomia + BGC + + +
P+ T1cNOMO
Her2+
22 Caso 2, 2018 48 Derecho Ipsilateral CDI E+ I1IB Mastectomia + BGC + + -
P+ T4bNOMO
Her2—

BGC: biopsia de ganglio centinela; CDI: carcinoma ductal infiltrante; CDIS: carcinoma ductal in situ; CLI: carcinoma lobulillar infiltrante; D: mama derecha; E: receptores de estrégenos; I: mama
izquierda; N/R: no lo refiere; P: receptores de progesterona; QT: quimioterapia; RT: radioterapia; VA: vaciamiento axilar.
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protesis directa. La anatomia patoldgica mostrd un CDI grado
Il de 3 cm con bordes libres, con RH positivos, Ki-67 del 15% y
ampliacién de Her2 negativa. La BGC fue negativa para
metéstasis. Presenté una evolucién satisfactoria, siendo alta
a las 48 h postoperatorias. Posteriormente inicié6 hormonote-
rapia con exemestano, en tratamiento hasta la fecha y sin
evidencia de recidiva tumoral.

Hasta la fecha hay descritos 22 casos de SP asociado a
carcinoma de mama (tabla 1). E1 59% de los casos descritos se
dieron en la mama izquierda, presentando degeneracién
maligna de la mama hipoplésica en el 86,3% de los casos,
estando afectala mama sana solo en el 9% y tan solo uno de los
casos presentd afectacién de forma bilateral. La histologia fue
CDI en el 95% de los casos, con positividad en los receptores de
estrégenos y progesterona en el 68 y 53%, respectivamente y
amplificacion del Her2 en el 54%. Se realizé mastectomia con o
sin reconstruccién en la mayoria de los casos (77%). Nuestros
casos mostraron un predominio derecho, con afectacién de la
mama hipoplésica por CDIy expresion de RH. Solo uno de ellos
presentd ampliacién de Her2 (caso 1).

El SP es una alteracién musculo-esquelética congénita con
una incidencia estimada de 1:20.000 a 1:32.000 nacimientos’,
presentando predileccién en varones”. La afectacién mamaria
puede ir desde una discreta hipoplasia a ausencia completa o
amastia®. E170% de los casos afectan allado derecho del cuerpo.

Aunque su etiologia es desconocida, se cree que el defecto
principal se encuentra en el mesodermo a partir del cual se
desarrolla la zona pectoral y el miembro superior, por
disminucién del flujo sanguineo procedente de la subclavia
en dicha regién durante el desarrollo embrionario®. Estas
alteraciones vasculares se han podido demostrar en algunos
estudios™®%.

Eldiagnéstico de esta enfermedad es principalmente clinico.
En algunos casos los rasgos clinicos no son tan caracteristicos,
pudiendo presentar inicamente una asimetria mamaria o leves
alteraciones de la pared tordcica, por lo que esta enfermedad
podria estar infradiagnosticada. En este supuesto, se reco-
mienda realizar pruebas de imagen complementarias como la
ecografia de la pared tordcica, la tomografia axial computari-
zada o la resonancia magnética’.

El tratamiento quirGrgico del cancer de mama en estas
pacientes no difiere del de la poblacién general’, aunque es
necesario extremar las precauciones para evitar lesiones
tordcicas por la posible ausencia de ambos musculos pecto-
rales®. Se debe realizar un tratamiento individualizado para la
correccion estética de la mama hipoplasica, pudiendo requerir
una mamoplastia de simetrizacién contralateral’. Se precisa
tener mayor precaucién con el uso de radioterapia externa en
estas pacientes, ya que conlleva un mayor riesgo de lesiones y
complicaciones pulmonares y cardiacas debido a la ausencia de
musculo pectoral que proteja los érganos intratoracicos.

Se requieren estudios futuros para poder establecer una
relacién definitiva entre ambas patologias, aunque podria ser
complicado debido ala escasaincidencia de esta enfermedad y
a la mayor afectacién de varones.

Hasta la fecha hay 22 casos descritos de SP asociado a
carcinoma de mama. Aunque no exista una asociacién
definitiva entre ambos, podria existir un mayor riesgo de

cancer en estos pacientes. Por ello recomendamos un
seguimiento mas estrecho y un alto nivel de sospecha ante
la aparicién de nddulos u otras alteraciones mamarias.
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