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POLAND SENDROMU iILE BIiRLIKTE MITRAL KAPAK
PROLAPSUSU, MITRAL VE TRIKUSPIT KAPAK
YETMEZLIGI: BIR OLGU SUNUMU

A CASE OF POLAND SYNDROME WITH MITRAL
VALVE PROLAPSE, MITRAL AND TRICUSPID VALVE
INSUFFICIENCY: A CASE REPORT

OzZET

Poland sendromu pektoralis major ve mindr kaslarinin yoklugu ve beraberinde ayni tarafta
el ve parmak anomalileri ile karakterize bir sendromdur. Eslik eden diger bulgular ipsilateral
olarak kostalarin hipoplazisi veya tam yoklugu ve meme dokusunun hipoplazisi veya tam
yoklugu olabilir. Canli dogumlarda gorulme sikligi 1/30.000°dir. Bu olguda 8 yas 5 aylik bir kiz
¢ocugu sunulmaktadir. Konjenital kalp hastaligi ve gégis deformitesi nedeniyle poliklinigimi-
ze refere edilen hastanin gogus kafesinin sol tarafinda deformite vardi. Fizik muayenesinde
sol kotlarinda eksiklik géruldu. Hastamizda ek olarak skolyoz ve sol elinde simian varyanti
saptandi. G6gus grafisinde 4.-6. kostalarin bulunmadigi tespit edildi. Ekokardiyografik in-
celemede ise mitral valv prolapsusu, mitral kapak ve trikispit kapak yetmezligi saptandi.
Poland sendromunda konjenital kalp hastaligi sik gorilen bir durum degildir. Literatliirde bu-
gline kadar Poland sendromu ile kalp kapak anomalileri arasinda bir iligki gosterilmemistir.

Anahtar kelimeler: Poland sendromu, mitral kapak prolapsusu, mitral yetmezlik, trikispit
yetmezlik

ABSTRACT

Poland syndrome is characterised by unilateral absence or hypoplasia of the pectoralis
muscle, and ipsilateral hand and digit anomalies. Other associated anomalies are ipsilateral
rib anomalies, and hypoplasia or aplasia of mammary tissue. This syndrome occurs in
approximately 1/30.000 live births. Here we describe an 8 years 5 months old girl patient
with Poland syndrome and multiple cardiac defects. She was referred to the department of
medical genetics because of congenital cardiac malformations and chest deformity on the
left. She has also scoliosis and simian variant on her left hand. X-ray imaging demonstrated
absence of 4th-6th ribs on the left. Echocardiographic examination revealed mitral valve
prolapse, mitral valve insufficiency, and tricuspid valve insufficiency. Congenital cardiac
defects are not common features of Poland syndrome. To the best of our knowledge; this is
the first case report of Poland syndrome associated with cardiac valve defects.

Key words: Poland syndrome, mitral valve prolapse, mitral valve insufficiency, tricuspid
valve insufficiency
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GiRiS

Poland anomalisi veya sekansi olarak da adlandi-
rilan Poland Sendromu ilk olarak 1841 yilinda Alfred
Poland tarafindan tanimlamistir.” Poland sendromu,
pektoralis major ve mindr kaslarinin yoklugu veya
hipoplazisi ile birlikte ayni tarafta el ve parmak ano-
malileri ile karakterize bir konjenital sendromdur. Bu
bulgulara ipsilateral olarak kostalarin hipoplazisi veya
tam yoklugu ve meme dokusunun hipoplazisi veya
tam yoklugu eslik edebilir.2 Canli dogumlarda goérilme
sikligi 1/30.000’dir. Defekt cogunlukla sag hemitoraks-
ta tek tarafli olarak bulunur. Bu sendroma nadir olarak
diger organ anomalileri (dekstrokardi, akciger herni-
asyonu, renal anomaliler), vertebra ve alt ekstremite
defektleri eslik etmektedir.®

Bu olguda 8 yas 5 aylik bir kiz hastada pektoral
kas yoklugu, kostalarinda eksiklik, skolyoz, mitral ka-
pak proplapsusu, mitral ve triklspit kapak yetmezligi
saptanmistir. Bugtine kadar literatlirde kalp kapak de-
fektleri ile Poland sendromu arasinda bir iligki goste-
rilmemistir.

OLGU

Konjenital kalp hastaligi ve g6gis deformitesi ne-
deniyle poliklinigimize refere edilen 8yas 5 aylik kiz
hastamiz, aralarinda yakin akrabalik olmayan, ancak
ayni kdyden olan anne ve babanin ¢ gocugundan
ikincisi olarak, tibbi takibin yapilmadidi bir gebeligin
39. Haftasinda 3500 gr olarak diinyaya gelmistir. Has-
tamiz dogum sonrasi ailenin bilmedigi bir nedenle 1,5
ay yenidogan yogun bakiminda takip edilmigstir. Aile,
hastamizin normal gelisim basamaklarini hatirlama-
maktadir. Hastamiz su an ilkégretim 3. sinifa gitmek-
tedir ve derslerinde basaril oldugu ailesince ifade edil-
mektedir. Hastamizin diger iki kardesi saglikhdir.

Hastamizin g6gus kafesinin sol tarafinda belirgin
bir deformite gézlendi (Resim 1 ve 2). Fizik muayene-
sinde palpasyonda sol tarafta pektoral kaslarin ve 4-5-
6. kotlarin yoklugu saptandi. Hastamizda ek olarak
skolyoz ve sol elinde simian varyanti tespit edildi. ki
yonll torakolomber grafide 4-6. kostalarin bulunmadi-
g1 tespit edildi. Dorsal vertebralarda S seklinde skolyoz
ve orta kesiminde minimal kifoz izlendi. Ust ve alt eks-
tremite grafilerinde kemikler hafif porotik gérinimde
izlendi. iki yonli kafa grafisi, abdominal ultrasonografi,
gbrme ve isitme muayeneleri normal sonuglandi. Has-
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tamizin ekokardiyografik incelemesinde mitral kapak
prolapsusu, mitral kapak ve trikUspit kapak yetmezligi
saptandi. Bunlara ek olarak sag arkus aortada ve inen
aortada tortiozite tespit edildi.

TARTISMA

Poland sendromu 150 yildan fazla siredir taninan
bir durum olmasina ragmen etyolojisi hala tartisma-
lidir. Genetik temelinin oldugu distniimus olmasina
ragmen hentz aydinlatilamamistir. Bugun igin gene-
tik disi nedenler daha cok sucglanmaktadir. Vakalarin
¢ogu sporadik olmakla birlikte otozomal dominant
gecisli ailesel vakalar da bildirilmistir.# Stevens ve ar-
kadaglari bir vakada tek yumurta ikizinde diskordans
gOstererek sendromun genetik temeli olmadigini éne
surmuslerdir.®

Poland sendromunun patogenezini aciklamaya yo-
nelik embriyolojik donemle ilgili iki teori vardir. Birincisi
pektoral kaslarin gelistigi lateral mezoderm plaginda
embriyolojik gelisim evresinin 3-4. haftalarinda ortaya
¢ikan migrasyon defektidir. ikinci gériiste ise embri-
yolojik dénemin 6. haftasinin sonunda pektoralis kas-
larini ve ilgili diger yapilari besleyen subklaviyen ve
vertebral arterlerin kanlanmasinda olusan bozukluk
sendroma ait defektlere yol agar.® Tek gen defektleri,
viral enfeksiyonlar, sigara kullanimi, zenobiyotiklerin
teratojen etkileri gibi fatkli etyolojiler de bugline kadar
sucglanmistir.?

Poland sendromlu hastalarda diger organ anomali-
leri cok nadir gértlmektedir. En sik gorulenler akciger
herniasyonu hastalarin %8’inde, dextrokardi yaklasik
olarak %6’sinda saptanmaktadir.®’” Normal popdlas-
yona gore Poland sendromlu hastalarda dekstrokar-
dinin sik goérilmesi ve ¢ogunlukla sol tarafi tutan va-
kalara eslik etmesi, beraberinde diger kardiyovaskuler
anomalilerin goérdlmemesi nedeniyle, dekstrokardi
Poland kompleksinin bir pargasi olarak disundlmek-
tedir.2 izole dekstrokardi hemen her zaman diger kar-
diyovaskuler anomalilerle birlikte gérilmesine ragmen
Poland sendromunda dekstrokardiye diger kardiyak
anomaliler eslik etmez. Dekstrokardi disinda kardiyak
anomaliler Poland sendromunda ¢ok nadir géruldrler.
Samant ve ark.? ile Assadi ve ark.® atriyal septal defek-
tin eslik ettigi Poland sendromu vakalari bildirmiglerdir.

Hastamiz pektoral kaslarin yoklugu ve kostalarda
eksiklik bulunmasi ile Poland sendromu tanisi almis-
tir. Hastamizda ayrica skolyoz ve kalp kapaklarinda
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yetmezlik vardir. Skolyoz biylk ihtimalle primer ano-
malinin neden oldugu bir deformite olarak degerlendi-
rilebilir. Hastamizda saptanan mitral valv prolapsusu,

mitral kapak ve trikispit kapak yetmezliginin ise Po-
land sendromunun bir pargasi oldugunu sdylemek igin
elimizde yeterli veri yoktur. Yapmis oldugumuz litera-
tir arastirmasinda buglne kadar Poland sendromlu
hastalarda bu anomaliler bildiriimemistir. Bu agidan
vakamiz Poland sendromu ile kalp kapak anomalile-
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Resim 1 ve 2. Hastanin gogus deformitesinin nden ve arkadan goriinigsu.
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