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Introducao

A sindrome Holt-Oram é uma doenca rara, autossémica dominante, afetando 1:100.000 individuos. E causada por
mutacdo do gene TBX5, tratando-se maioritariamente de mutagdes de novo, em doentes sem historia familiar.
Caracteriza-se por anomalias esqueléticas dos membros superiores e 75% dos casos apresentam malformacdes cardiacas,
mais comummente defeitos septais.

Objectivos

Descricdo de caso clinico de sindrome Holt-Oram.

Metodologia

Consulta dos registos clinicos e pesquisa bibliogréfica.

Resultados e Conclusées

Primigesta de 17 anos, saudavel. Gravidez sem intercorréncias até a ecografia morfologica que identificou dilatacado
ventricular esquerda. O ecocardiograma fetal confirmou desproporc¢ao ventricular e dos grandes vasos com hipoplasia
das estruturas direitas.

Realizado exame invasivo com Array CGH normal.

Durante os exames ecograficos verificou-se frequéncia cardiaca fetal 100-120bpm.

Procedeu-se a inducdo do parto as 38 semanas por agravamento do estado fetal com bradicardia mantida de 100bpm.

Parto eutdcico, sem intercorréncias. A avaliacdo do recém-nascido revelou hipoplasia das omoplatas e radios, luxacao das
taciculas radiais e desvio radial das méos.

A avaliacdo por Cardiologia Pediatrica concluiu existir uma comunicacdo inter-auricular grande, cujo efeito de streaming
levou a hipoplasia das cavidades direitas. Diagnosticaram-se também obstrucdo do retorno venoso pulmonar, varias
comunicagdes inter-ventriculares musculares e bradicardia sinusal com bloqueio AV 1°grau.

Foi colocada a suspeita de sindrome Holt-Oram.

Por agravamento clinico, com retorno venoso pulmonar mais restritivo e eventual necessidade de cirurgia, foi transferido
para hospital com Cardiologia Pediatrica, aguardando estudo genético.

Os critérios clinicos diagndsticos da sindrome Holt-Oram incluem anomalias dos membros superiores e histéria pessoal
ou familiar de defeitos cardiacos septais, ambos presentes neste caso. A confirmacgéo diagndstica estd em curso com a

pesquisa da mutacdo do TBX5.

O prognéstico e tratamento dependem da gravidade das manifesta¢des cardiacas.



Apesar de ser uma doenca congénita, alguns casos sdo diagnosticados apenas tardiamente na vida adulta. Neste caso,
por cursar com malformacéo cardiaca grave, foi possivel a suspeita diagnostica e estudo precoce.
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