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HOLT-ORAM SENDROMU

Dr. Hamiyet PEKEL *, Dr. Hidayet DURMAZ **

OZET
Iskelet ve kardiovaskiiler anomali ile ilgili Holt-Oram Sendromlu ve ige kaymas: olan erkek bir
¢ocuk hasta sunuldu.

Hastada,; her iki kolun hipoplazik, sag elde iic parmak, sol elde dért parmak, airioseptal defekt ve
gozlerde 35 prizm diopri ice kayma oldugu teshit edildi.

Pedigri incelenmesinde, annede ortaya gtkan ik mutasyon ile yorumland:.

SUMMARY

Holi-Oram Syndrome

A male child who had a skeletal and cardiovascular anomaly related with Holi-Oram Synrome and

esotropia was presented.

On this patient following symptioms were observed; bilaterally hypoplasique arm, 3 fingers on
the right and 4 fingers on the left hand, atriosepial defect and on the eye 35 prism diopri esotropia.

In the pedigri, it was stated thal was a first mutation occurred in mother.

GIRIS S Y

Iskelet ve kardiovaskiiler anomali ile ilgili bu sendrom 1960 yilinda Holt-Oram ta-
rafindan tammlanmigtir (1). Holt-oram, Mendel kanunlanina goére dominant olarak gecen
ve list ekstremite defcktlerine eslik eden atrioseptal defekt oldugundan bahsetmislerdir (2).

Basparma@in hipoplazisi ve proksimal yerlesimi en bilinen defektidir. Radius hipopla-
zisi oldugu gibi fokomeli de sekillencbilir. Dar omuzla beraber kopriiciik kemigi hipopla-
zisi goriilebilir. ekstremite defektleri ailenin diger [ertlerinde farkh olabilir (2, 3).

Aritmi ile beraber atrioseptal defekt ve ventrikiiler septal delekt en sik goriilen kardio-
vaskiiler bozukluklardir (3, 4).

Hipertelorizm, patent ductus arteriozis, pulmonik stenozis, M. pectoralis major yok-
Iugu, pektus ckskavatum, torasik skoliozis, kiiciik skapula, 3 [alanksh parmak, bilekte bir
veya daha fazla ossilikasyon merkezinin yoklugu, alt sternum iizerinde ilave ufak par¢anin
olusu az goriilen anomalilerdir (2, 4).

Bu sendrom otosomal dominant gecishidir (2, 5).

MATERYEL ve METOD

Y.G., 2,5 yasinda erkek hasta; gbzlerinde kayma sikaveti ile poliklifimize bagvurmus
ve sasilik birimimize sevk edilmistir. Sasihk birimimizee muayene edildiginde, kolardaki
anomali goriilmus ve arastinlmstr.

Ailenin ilk erkek cocugu olan hastanin 6zgecmisinde herhangi bir 6zellik gériilmedi.
Hastanin anne ve babasi sag olup aralarinda akrababik yoktu. Annesinde; st ekstremitele-
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rinde kisalikla birlikte sol gozde 12° lik ice kayma ve 0.3 den fazla artmayan ambliopi
vardi (Resim-1). Babasinda ise polio sekeli mevcuttu (Resim-2).

RESIM-1 ~ RESIM-2

Hastanin annesi. Hastanmin babas:.

Oykiistinde; st ekstremite anomalilerinin dogustan, gozlerindeki kaymanin ise bir
yasinda farkedilmis oldugu belirtildi. O zaman doktora gétiiriildiigiinde herhangi bir tedavi
uygulanmadig: sdylendi.

Géozlerin muayenesinde; kas, kapak, kirpikler, kapak araliklart normal bulundu.

Biyomikroskopik muayenesinde; konjunktiva dogal gériiniimiinde, kornea saydam, 6n
kamara derinligi normal, iris yap1 ve gérimiimii dogal, pupil kenarlant diizenli, lens saydam
bulundu.
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Holt-Oram Sendromun

Oftalmoskopik muayenesinde; fundusta patoloji olmadif:, fiksasyonlarin santral
oldugu ve +1,5 diopri hipermetropisi bulundugu tespit edildi. Gérmeler &lgiilemedi.

Sistemik muayenesinde; ist ekstremite ve kalb diginda tiim muayene ve laboratuvar
bulgular1 norma! bulundu.

Ust ekstremiic muayenesinde; her iki kol fokomeli derecesinde hipoplazik, sag kol sol
kola gére kisa (Resim 3), sag elde ii¢ parmak (Resim 4), sol elde ise dért parmak (Resim
5) oldugu tespit edildi.

RESIM-4

Hastanin sag eli.

RESIM-3 RESIM-5
Hasta Hastanin sol eli,

Kalb yoéniinden yapilan incelemede ise sag ventrikiil dominanthg:r (Resim 6) ve
atrioseptal defekt varlifi gosterildi.
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RESIM-6
Hastamin Tek grafisi

TARTISMA VE SONUC

Yukarida bahsedilen bulgularin 15181 altinda hasta Holt-Oram sendromu ile uygunluk
gostermektedir. _

Pedigri analizinde, annede ortaya ¢ikan ilk mutasyon oldugu ve ¢ocukta goriilmesi
dominant gecisliligi olarak yorumlanmistir. :

Incelenen kaynaklarda sasiliktan bahsedilmemcktedir. Hastanin annesinde ice kayma
ve ambliopinin olmasi, hastada da ice kaymanm ve +1,5 diopri degerinde hipermetropinin
olmasi, Holt-Oram sendromunda goriilen bulgulara ek olarak sasiligin da bulunabilecegini
akla getirmistir.
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