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Holt-Oram Sendromlu Bir Olgu

A Case with Holt-Oram Syndrome

Tilay Demircan ©, Ozgiir Kizilca®, Nuh Yilmaz ©, Mustafa Kir ®, Nurettin Unal ®

(074

Holt-Oram sendromu (st ekstremite anomalileri ve dogumsal kalp hastaliklari ile karakterize, otozomal domiant
katilimli bir sendromdur. Dogumsal kalp defektlerinden en sik atriyal septal defekt (ASD) eslik eder. Bes yasinda kiz
olguya; 2 yasinda iken ASD, bas parmadinin trifalanksli olmasi ve babasinda da ASD ve el anomalisi olmasi nedeni-
yle Holt-Oram sendromu tanisi konuldu. ik planda ASD’nin transkateter kapatilmasi planlandi fakat transézafagiyal
ekokardiyografi ile rimlerinin uygun olmadigina karar verilerek ASD’si cerrahi olarak kapatildi. Bu makale, ist eks-
tremite anomalisi olan hastalarda dogumsal kalp defektlerininde eslik edebileceginin animsanmasi ve ender
goriilen bir sendrom olan Holt-Oram sendromunun akla getirilmesi amaci ile sunuldu.

Anahtar kelimeler: Holt-Oram sendromu, dogumsal kalp hastaligi, 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.
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VI aja Kema n

GIRIS mite anomalileri asimetrik, tek veya cift

tarafl olabilir ve daha ok sol ekstremi-

Holt-Oram sendromu otozomal domi-
nant kalitimh, Gst ekstremite anomalile-
ri, dogumsal kalp defektleri ve/veya kar-
diyak ileti bozukluklari ile karakterize bir
hastaliktir @-ilk kez 1960 yilinda Holt ve
Oram tarafindan st ekstremite anoma-
lileri ve sekundum atriyal septal defekt
(ASD) saptanan bir ailede tanimlanmis-
tir. Otozomal dominant kalitilan bu
sendrom, 12. kromozomun uzun kolun-
da yer alan TBX5 genindeki mutasyon-
dan kaynaklanmaktadir (12 p2) 3,
Sikhgr 100.000 dogumda %0,7'dir 4.
Olgularin yaklasik %85’i yeni mutasyon-
lardan kaynaklanmaktadir. Ust ekstre-

telerde gorilir. Bu anomaliler siklikla
gozle goralur fakat ender olarak X-ray’de
de ortaya cikabilir. En sik trifalanksh ya
da hipoplastik basparmak goriilmekte
birlikte, fokomeli, radius hipoplazisi,
kisa 6n kol ve kifoskolyozda gorulebil-
mektedir. Holt-Oram sendromuna
dogumsal kalp hastaliklari %75 oranin-
da eslik eder. Kardiyak defektlerden en
sik ASD, ventrikiler septal defekt ve ile-
tim sistemi anomalileri gérulir @. Ender
olarak trunkus arteriyozus, atriyoventri-
kiiller septal defekt, mitral kapak ano-
malileride eslik edebilmektedir. Son
yayinlarda noncompaction kardiyomi-
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yopatilerde goriilebilecegi belirtilmistir ©. ileti siste-
mi anomalileri sints bradikardisi, 1. derece AV blok
ve AV tam blok olarak karsimiza gikabilir.

oLGU

Bes yasinda kiz olgu 2 yasindan itibaren gocuk kardi-
yoloji poliklinigimizden ASD tanisi ile takip edilmekte
idi. Oz gecmisinde 30 yas annenin ilk gebeliginden,
miadinda, 3.000 g agirhiginda dogum o6yklsi vardi.
Antenatal takiplerinde herhangi bir sorun tariflenmi-
yordu. Blylmesi yasitlarina gore biraz geriden olup,
néromotor gelisim basamaklari yasina uygundu.
Baba 17 yasinda iken ASD nedeni ile opere edilmisti.
Babada radius yoklugu ve el anomalisi oldugu igin
babaya Holt-Oram sendromu tanisi konulmustu.
Ailede benzer veya baska hastalik 6ykiist yoktu. Fizik
muayenesinde viicut agirhg 17 kg (18p), boyu 110
cm (36p), genel durumu orta, vicut isisi 36,8°C,
nabzi 104/dk., solunum sayisi 28/dk., kan basinci
tansiyon 100/60 mmHg idi. Kardiyak muayenesinde
pulmoner odakta 2/6 sistolik tftriim ve ikinci kalp
sesinde sabit ciftlesmesi vardi. Sag elde trifalanksh
bas parmagi vardi. Diger sistem muayeneleri olagan-

Resim 1. Telekardiyografide kardiyotorasik oran artmis ve pulmoner
konusun belirgin.
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di. Telekardiyografide kardiyotorasik oran artmis
(0,57), sag atriyum genis, pulmoner konus belirgin idi
(Resim 1). Transtorasik ekokardiyografisinde (TTE),
sag atriyum ve sag ventrikil normalden genis, pul-
moner arter ¢apl artmis ve 15 mm’lik sol sag santli
ASD’si vardi. iki yasindan itibaren antikonjestif tedavi
alan, belirgin solunum yakinmalari olmayan hastami-
zin yasinin okul 6ncesi donemde olmasi nedeni ile
ASD’sinin kapatilmasina karar verildi. Oncelikle trans-
kateter kapamaya uygun olup olmadigini degerlen-
dirmek amaci ile transdzafagial ekokardiyografi yapil-
di (Resim 2) ve rimleri yetersiz goraldugu icin cerrahi
yolla kapatilmasina karar verildi. Operasyonda supin
pozisyonda median sternotomi yoluyla sag atriyoto-
mi yapildi. Perikard yama olarak kullanarak kontini
teknikle ASD kapatildi. Postoperatif ikinci gin yogun
bakimdan ¢ikan olgu besinci glinde sorunsuz sekilde
taburcu edildi. Kontrol TTE’sinde ASD yamasi yerinde
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Resim 2. Trans6zafagial ekokardiyografide sol atriyum ve sag atriyum
arasindaki ASD.

Tablo 1. Holt-Oram sendromundaki bulgular ve olgumuzunkilerin
karsilagtiriimasi

Holt-Oram sendromu Olgu
N + +
Ust ekstremite anomalileri
Dogumsal kalp hastaliklart + +
Kardiyak ileti bozukluklar +
Aile oykiisii veya akrabalarinda dogumsal kalp + +

hastalig1 ykiisii
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izlendi, rezidlel gegis goriilmedi. Hastamizin bulgula-
ri ve Holt-Oram sendromunda gorilen anomaliler
Tablo 1'de gosterildi.

TARTISMA

Holt-Oram Sendromu kalp-el sendromlari arasinda
en bilinenidir (dogumsal kalp hastaligi siklikla ASD ve
st ektremite anomalileri). Yaygin olmayan diger tip-
leri ise siklikla aritmilerle seyreder ©. Tani klinik ola-
rak konulmaktadir. Hastamizin babasinda da Holt-
Oram sendromu tanisi olup, parmak anomalisi ve
ekokardiyografisinde ASD olmasi lizerine Holt-Oram
sendromu tanisi konulmustur. Hasta yonetimi gene-
tik, kardiyoloji, ortopedi ve gerekirse el cerrahisi
uzmanlarindan olusan bir takimla multidisipliner ola-
rak yapiimalidir. Holt-Oram sendromunda multisis-
tem anomalileride gorilebilmekte fakat oldukca
enderdir. Ulkemizden yapilan bir ¢calismada, iirogeni-
tal anomaliler ve duodenal atrezi ile iliskili olgular
bildirilmistir ?). Hastaligin prognozunu belirleyen kar-
diyak anomalidir. Hastamizin yalnizca trifalanksl bas
parmagi ve orta buyiklikte ASD’si olup prognozu
oldukca iyidir ve tedavi sonrasi sorunsuz sekilde
takip edilmektedir. Babaya 17 yasinda Holt-Oram
sendromu tanisi konulmus aileye prenatal olarak
danisma verilmistir. Prenatal tani kardiyak defetkler-
den en sik olan ASD, kiiclik ventrikiler septal defekt
ve belirgin olmayan parmak anomalilerini intrauterin
saptamakzorolduguicin zor olabilmektedir. Otozomal
dominant kalitilmasina ragmen, olgularin yalnizca
%15’inde hastanin etkilenen bir ebeveyni vardir.
Literatlirde agir kardiyak malformasyon nedeniyle
kaybedilen olgular bildirilmektedir ve aile bilgilendi-
rilmesi olduk¢a dnemlidir. Atik ve ark’nin ® calisma-
sinda, Holt-Oram sendromunun ayni ailede farkh
fenotipik ve genotipik 6zellikler ile ortaya gikabilece-
gi gosterilmistir. Ailede TBX5 geni patojenitesi tanim-
lanmissa ve gebelik riskli ise preimplantasyon gene-
tik testler onerilir ve fetusta da ayni patojenik varyant
tanimlanirsa molekiler testler ve ayrintili inceleme
yapilir. Ailede genetik degerlendirme yapilmamissa
ayrintil fetal degerlendirme ve fetal ekokardiyografi
onerilir. Herhangi bir risk faktorli yoksa ve fetusta

kardiyak ve Holt-Oram sendromunu duslindirecek
iskelet anomalileri varsa TBX5 geni testi ve olabilecek
diger anomaliler icin testler 6nerilir ©. Birinci derece
akrabalara mutasyon biliniyorsa genetik test onerilir
aksi halde elektokardiyografi, TTE ve bilek grafisi gibi
testler ile tarama onerilir 9. Hastamizin babasinda
bu sendrom olmasi nedeniyle kolaylikla tani konul-
mus ve ender gortlmesi nedeni ile literatir esliginde
tartisiimistir.
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