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GİRİŞ

Holt-Oram sendromu otozomal domi-
nant kalıtımlı, üst ekstremite anomalile-
ri, doğumsal kalp defektleri ve/veya kar-
diyak ileti bozuklukları ile karakterize bir 
hastalıktır (1). İlk kez 1960 yılında Holt ve 
Oram tarafından üst ekstremite anoma-
lileri ve sekundum atriyal septal defekt 
(ASD) saptanan bir ailede tanımlanmış-
tır. Otozomal dominant kalıtılan bu 
sendrom, 12. kromozomun uzun kolun-
da yer alan TBX5 genindeki mutasyon-
dan kaynaklanmaktadır (12 p2) (2,3). 
Sıklığı 100.000 doğumda %0,7’dir (1,4). 
Olguların yaklaşık %85’i yeni mutasyon-
lardan kaynaklanmaktadır. Üst ekstre-

mite anomalileri asimetrik, tek veya çift 
taraflı olabilir ve daha çok sol ekstremi-
telerde görülür. Bu anomaliler sıklıkla 
gözle görülür fakat ender olarak X-ray’de 
de ortaya çıkabilir. En sık trifalankslı ya 
da hipoplastik başparmak görülmekte 
birlikte, fokomeli, radius hipoplazisi, 
kısa ön kol ve kifoskolyozda görülebil-
mektedir. Holt-Oram sendromuna 
doğumsal kalp hastalıkları %75 oranın-
da eşlik eder. Kardiyak defektlerden en 
sık ASD, ventriküler septal defekt ve ile-
tim sistemi anomalileri görülür (2). Ender 
olarak trunkus arteriyozus, atriyoventri-
küler septal defekt, mitral kapak ano-
malileride eşlik edebilmektedir. Son 
yayınlarda noncompaction kardiyomi-
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ÖZ

Holt-Oram sendromu üst ekstremite anomalileri ve doğumsal kalp hastalıkları ile karakterize, otozomal domiant 
katılımlı bir sendromdur. Doğumsal kalp defektlerinden en sık atriyal septal defekt (ASD) eşlik eder. Beş yaşında kız 
olguya; 2 yaşında iken ASD, baş parmağının trifalankslı olması ve babasında da ASD ve el anomalisi olması nedeni-
yle Holt-Oram sendromu tanısı konuldu. İlk planda ASD’nin transkateter kapatılması planlandı fakat transözafagiyal 
ekokardiyografi ile rimlerinin uygun olmadığına karar verilerek ASD’si cerrahi olarak kapatıldı. Bu makale, üst eks-
tremite anomalisi olan hastalarda doğumsal kalp defektlerininde eşlik edebileceğinin anımsanması ve ender 
görülen bir sendrom olan Holt-Oram sendromunun akla getirilmesi amacı ile sunuldu.

Anahtar kelimeler: Holt-Oram sendromu, doğumsal kalp hastalığı, otozomal dominant

ABSTRACT 

Holt-Oram syndrome is an autosomal domiant- associated syndrome characterized by upper extremity anomalies 
and congenital heart diseases. Of the congenital heart defects, atrial septal defect (ASD) is most frequently accom-
panied. A five-year-old girl; When she was 2 years old, she was diagnosed with Holt-Oram syndrome because of 
her ASD, her thumb with triphalanx, and her father with ASD and hand anomalies. Transcatheter closure of ASD 
was planned in the first plan, but it was decided by transesophageal echocardiography that the rims were inapp-
ropriate, and ASD was closed surgically. This article is presented with the aim of remembering that congenital heart 
defects may accompany patients with upper extremity anomaly and to think of Holt-Oram syndrome which is a rare 
syndrome.

Keywords: Holt-Oram syndrome, congenital heart disease, autosomal dominant

Holt-Oram Sendromlu Bir Olgu

A Case with Holt-Oram Syndrome
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yopatilerde görülebileceği belirtilmiştir (5). İleti siste-
mi anomalileri sinüs bradikardisi, 1. derece AV blok 
ve AV tam blok olarak karşımıza çıkabilir.

OLGU 

Beş yaşında kız olgu 2 yaşından itibaren çocuk kardi-
yoloji polikliniğimizden ASD tanısı ile takip edilmekte 
idi. Öz geçmişinde 30 yaş annenin ilk gebeliğinden, 
miadında, 3.000 g ağırlığında doğum öyküsü vardı. 
Antenatal takiplerinde herhangi bir sorun tariflenmi-
yordu. Büyümesi yaşıtlarına göre biraz geriden olup, 
nöromotor gelişim basamakları yaşına uygundu. 
Baba 17 yaşında iken ASD nedeni ile opere edilmişti. 
Babada radius yokluğu ve el anomalisi olduğu için 
babaya Holt-Oram sendromu tanısı konulmuştu. 
Ailede benzer veya başka hastalık öyküsü yoktu. Fizik 
muayenesinde vücut ağırlığı 17 kg (18p), boyu 110 
cm (36p), genel durumu orta, vücut ısısı 36,8°C, 
nabzı 104/dk., solunum sayısı 28/dk., kan basıncı 
tansiyon 100/60 mmHg idi. Kardiyak muayenesinde 
pulmoner odakta 2/6 sistolik üfürüm ve ikinci kalp 
sesinde sabit çiftleşmesi vardı. Sağ elde trifalankslı 
baş parmağı vardı. Diğer sistem muayeneleri olağan-

dı. Telekardiyografide kardiyotorasik oran artmış 
(0,57), sağ atriyum geniş, pulmoner konus belirgin idi 
(Resim 1). Transtorasik ekokardiyografisinde (TTE), 
sağ atriyum ve sağ ventrikül normalden geniş, pul-
moner arter çapı artmış ve 15 mm’lik sol sağ şantlı 
ASD’si vardı. İki yaşından itibaren antikonjestif tedavi 
alan, belirgin solunum yakınmaları olmayan hastamı-
zın yaşının okul öncesi dönemde olması nedeni ile 
ASD’sinin kapatılmasına karar verildi. Öncelikle trans-
kateter kapamaya uygun olup olmadığını değerlen-
dirmek amacı ile transözafagial ekokardiyografi yapıl-
dı (Resim 2) ve rimleri yetersiz görüldüğü için cerrahi 
yolla kapatılmasına karar verildi. Operasyonda supin 
pozisyonda median sternotomi yoluyla sağ atriyoto-
mi yapıldı. Perikard yama olarak kullanarak kontinü 
teknikle ASD kapatıldı. Postoperatif ikinci gün yoğun 
bakımdan çıkan olgu beşinci günde sorunsuz şekilde 
taburcu edildi. Kontrol TTE’sinde ASD yaması yerinde 

Tablo I. Holt-Oram sendromu ve olgumuzdaki bulguların kar!ıla!tırılması 

!

 Holt-Oram sendromu                      Olgu 

Üst ekstremite anomalileri 
+ + 

Do!umsal kalp hastalıkları + + 

Kardiyak ileti bozuklukları + - 

Aile öyküsü veya akrabalarında do!umsal kalp 
hastalı!ı öyküsü 

+ + 

!

Resim 1. Telekardiyografide kardiyotorasik oran artmış ve pulmoner 
konusun belirgin.

Resim 2. Transözafagial ekokardiyografide sol atriyum ve sağ atriyum 
arasındaki ASD.

Tablo 1. Holt-Oram sendromundaki bulgular ve olgumuzunkilerin 
karşılaştırılması
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izlendi, rezidüel geçiş görülmedi. Hastamızın bulgula-
rı ve Holt-Oram sendromunda görülen anomaliler 
Tablo 1’de gösterildi.

TARTIŞMA

Holt-Oram Sendromu kalp-el sendromları arasında 
en bilinenidir (doğumsal kalp hastalığı sıklıkla ASD ve 
üst ektremite anomalileri). Yaygın olmayan diğer tip-
leri ise sıklıkla aritmilerle seyreder (6). Tanı klinik ola-
rak konulmaktadır. Hastamızın babasında da Holt-
Oram sendromu tanısı olup, parmak anomalisi ve 
ekokardiyografisinde ASD olması üzerine Holt-Oram 
sendromu tanısı konulmuştur. Hasta yönetimi gene-
tik, kardiyoloji, ortopedi ve gerekirse el cerrahisi 
uzmanlarından oluşan bir takımla multidisipliner ola-
rak yapılmalıdır. Holt-Oram sendromunda multisis-
tem anomalileride görülebilmekte fakat oldukça 
enderdir. Ülkemizden yapılan bir çalışmada, ürogeni-
tal anomaliler ve duodenal atrezi ile ilişkili olgular 
bildirilmiştir (7). Hastalığın prognozunu belirleyen kar-
diyak anomalidir. Hastamızın yalnızca trifalankslı baş 
parmağı ve orta büyüklükte ASD’si olup prognozu 
oldukça iyidir ve tedavi sonrası sorunsuz şekilde 
takip edilmektedir. Babaya 17 yaşında Holt-Oram 
sendromu tanısı konulmuş aileye prenatal olarak 
danışma verilmiştir. Prenatal tanı kardiyak defetkler-
den en sık olan ASD, küçük ventriküler septal defekt 
ve belirgin olmayan parmak anomalilerini intrauterin 
saptamak zor olduğu için zor olabilmektedir. Otozomal 
dominant kalıtılmasına rağmen, olguların yalnızca 
%15’inde hastanın etkilenen bir ebeveyni vardır. 
Literatürde ağır kardiyak malformasyon nedeniyle 
kaybedilen olgular bildirilmektedir ve aile bilgilendi-
rilmesi oldukça önemlidir. Atik ve ark.’nın (8) çalışma-
sında, Holt-Oram sendromunun aynı ailede farklı 
fenotipik ve genotipik özellikler ile ortaya çıkabilece-
ği gösterilmiştir. Ailede TBX5 geni patojenitesi tanım-
lanmısşa ve gebelik riskli ise preimplantasyon gene-
tik testler önerilir ve fetusta da aynı patojenik varyant 
tanımlanırsa moleküler testler ve ayrıntılı inceleme 
yapılır. Ailede genetik değerlendirme yapılmamışsa 
ayrıntılı fetal değerlendirme ve fetal ekokardiyografi 
önerilir. Herhangi bir risk faktörü yoksa ve fetusta 

kardiyak ve Holt-Oram sendromunu düşündürecek 
iskelet anomalileri varsa TBX5 geni testi ve olabilecek 
diğer anomaliler için testler önerilir (9). Birinci derece 
akrabalara mutasyon biliniyorsa genetik test önerilir 
aksi hâlde elektokardiyografi, TTE ve bilek grafisi gibi 
testler ile tarama önerilir (10). Hastamızın babasında 
bu sendrom olması nedeniyle kolaylıkla tanı konul-
muş ve ender görülmesi nedeni ile literatür eşliğinde 
tartışılmıştır.
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