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ÖZET 

l-lolt-Oram sendromu, üst ekstremileleri etkileyen iskelet 
anomalileri, konjenital kalp defektieri ve kGI·diyak disrit
nıilerle karakterize otozornal dominant geçiş gösteren bir 
sendromdur. Morarma ve baytlma ataklarıyla 15 aylikken 
çocuk kliniğine yattnlan erkek hastada, sağ ön ko/da ra
dius yok/uğu ve baş parmak eksikli_~i. sol elde tenar kasta 
hipoplaziyle birlikte sol baş parnıakta hipapiazi ve eko
kardiyografi ile Fallot telra/ojisi eşliğinde Holt-Oranı 
sendronıutamst konuldu. 

Bu sendrom/o ilgili yapdan çeşitli yaym/arda iskelet ve 
kardiyak c/efektler açtsından bir çok örnek ramm/anması
na rağmen, Holt-Oram sendromu ile birlikte çift çtktş!t 
sağ ventrikiile oldukça seyrek rastlanmost nedeniyle vaka 
takdim edildi. 

Anahtar k elimeler: Holt-Oram sendromu, Fal/or 
telra/ojisi 

Üst ekstremite anomalileri ve konjenita l kalp lez

yonlarıyla biri ik te olan bu sendrom, 1960 yılında 

Holt ve Oraın tarafından bir a ilenin dört kuşağında 

etkilenmiş dokuz b ireyin saptanmasıyl a tanımlan

mıştır. Holt-Oram sendromu (HOS), atrio-dig ita l 

displazi, kalp-el sendromu, üst ekstremite-kardiyo

vasküler sendrom, kardiyak-ekstremite sendromu, 

kardiyome lik sendrom olarak da adlandırılmaktadır 

(1) . 

iskelet deform iteleri sadece üst ekstre mite le ri etki

ler, bilate ra l ve asimetriktir. En sık olarak baş 

parmak aneınalisi görülür. Kardiyak anoınali oranı 

% 95 dir ve en s ık atriyal septal defekt bulunur. 

Kardiyak dis ritmiler ise seyrek o la rak görülür (2), 

Fakat ile tim anomalile ri atipik o labilir ve kalpte ya

pısal bir boz ukluk olmadan da görülebil ir (1). HOS 

otozomal dominant geçiş gösterir ve tam penetrans 

vardır (2), 
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OLGUSUNUMU 

Onbeş aylık erkek hasta, morarına ve bayılma atakları ne
deniyle çocuk kliniği ne yatırıldı. Öyküsünden, aralannda 
akrabalık olmayan sağlıklı anne ve babanın ilk çocuğu ola
rak doğduğu ve doğumundan 13 gün sonra morarmasının 

farkedildiği, fakat ileri bir merkeze götürülmediği, son 15 
gündür morannasın ın artması ve bayılma ataklannın olma
sı üzerine tedavi görelüğü hastaneelen sevk edildiğ i öğrenil

di. 

Fizik muayenede; hastanın tüm vücut ölçümleri 5 persenti
lin altındaydı ve motor gelişimi geriydi . Santral ve perife
rik siyanozu olan hastada, parmaklarda çomaklaşma, sağ 
ön kolda rad ius yokluğuna bağlı "radial club hand" ve baş 
parmak eksikliği, sol elde ise tenar kasta hipoplaziyle bir
likte sol baş parınakta hipapiazi ve omuzlarda düşüklük 
saptandı (Şekil 1 A-B). Alt ekstremileleri normal olan has
tada ayrıca pektus karinatus defornıiıesi , dinlemekle mezo
kardiyak odakta 2-3/6 şiddetinde sistolik ejeksiyon üfürüm 
mevuttu. Telekardiyografisinde kardiyomegali, Elektro
kardiyografisinde ise sağ aks deviasyonu ve sağ ventrikül 
hipertrofisi tespit edildi. 

Ekokardiyografik çalışmada ise; aortanın %60 oranında 
sağ ventrikülden çıktığı ve subaortik 12 mm genişl iğinde 

VSD'si olduğu görüldü. Aortanın solundan ve önünden çı

kan pulmoner arte r nispeten hi poplazikti İn fundibulum ve 
subinfundibulumda lıipertrofi saptandı. Ana pulmoner ar
ter çapı 7 mm, aort çapı I 9 mm ölçüldü (Şekil 2 A-B). 
Pulmoner kapak ta hafif kalıniaşına vardı ve pulmoner gra
dient 80 mmHg olarak ölçüldü. Ayrıca sağ arkus aorıa 
mevcuttu. Yapılanbetabloker tedavisine rağmen hastanın 
siyanotik nöbetlerinde azalma o lmanıası nedeniyle, sol 
modifiye Blalock-Taussig şant uygulandı. Morarnıa ve ba
yıl nıa atakları kaybolan hasta, tüm clüzelııne amel i yatı 

planlanarak izleme alındı. 

TARTIŞMA 

HOS'da tipik kombinasyon tri falangial baş parmakla 

birlikte sekundum atrial septal defekt olmasına rağ

men, yapılan yayınlarda çok çeşi tli iskele t ve kalp 

anomalileri içeren serile r bildirilmiştir (1,3-7). is kelet 

anomalile ri üst ekstremite ve omuz kavşağındad ı r. 

Ağır fokome liden, sadece baş parmak ve omuz hare

ke tle rinin kısı tlılığına kadar çeşitli derecele rde ane 

maliler görülebilir. Yüz ve alt ekstremite le r ise nor

m ald ir. Omuz kavşağı tu tulumunda özellikle dar ve 

düşük omuzlar görülür. Ayrıca pektoı·al kas yokluğu , 
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Şekil l-A. Hastanın sağ üst ekstremilesinde radius eksik liğ i ve 
baş pannak eksikliği görülüyor. 

Şekil 1-B. Hastada dar ve düşük omuzlar ve pekıus karinaıus de
fomıiıesi görülüyor. 

pektus ekskavatus ve pektus karinatusa gibi göğüs 
deformiteleri, kosta ve vertebra anomalileri HOS'da 
daha nadir görülen diğer deformitelerdir ( ı )_ Hasta

mııda hem omuz kavşağında, hemde sağda daha be
lirgin olmak üzere heriki üst ekstremitede iskelet de
formitesi mevcuttu. Dar ve düşük omuzlarla birlikte 
pektus karinarus deformitesi de saptandı. Smith ve 
arkadaşları HOS'da, vücudun sol tarafının sağ tara
fından daha ciddi şekilde etkilendiğini belirtmelerine 

rağmen, diğer otoriteler tarafından bu görüş kabul 
görmemiştir 0 ). Hastamızda da bu görüşün aksine, 
sağ üst ekstremitede etkilenme daha fazlaydı. 

HOS'da kardiak anomaliler çok çeşitli olabilmekte
dir. En sık olarak ASD, ikinci sıklıkta VSD görül
mektedir. Newbery-Ecob ve arkadaş ları tarafından 

1996 yılında yayınlanan ve HOS'Iu SS vakada yapı
lan bir çalışmada, vakaların %34'ünde sekundum 
ASD, %2S'inde VSD, %7'sinde MVP, %2'sinde pri
muru ASD, %39'unda sadece EKG anomalileri bulu
nurken, %9'unda herhangi bir kardiak anomali sap
tanmamıştır. Fallot tetraloj isi, aort stenozu, PDA, 

dekstrokardi, pulmoner stenoz tek vakalar olarak bil
dirilmiştir (2). Ayrıca HOS ile ilgili yapı l an çeşitli 

çalışmalarda, atrioventriküler kanal defekti, VSD'li 
büyük arter transpozisyonu, sağ atrial izomerizm, 
kardiyomiyopati, koroner sinüse boşalan persistan 
sol süperior vena kava, çift çıkışlı sağ ventrikül , hi
poplastik sol kalp saptanarak yayınlanmıştır (1 ,7,8). 

Şimdiye kadar HOS ile ilgili yapılan çeş itli yayınlar 

tarandığında, çift çıkı şlı sağ ventrikül ile birlikte iki, 
Fallot Tetralojisi ile birlikte ise dört vakaya rastlan
mıştır. 

HOS'da büyüme - gelişme ve hastanın prognozunu 
kardiyak anomaliler etkilemektedir ( 1). Hastam ı z, 

çift çıkışlı sağ ventrikül ve ağır pulmoner stenoz ne
deniyle ileri derecede siyanotikti. Tüm vücut ölçüm
leri S persentilin altındaydı ve motor gelişimi de ge
riydi. Hipoksik nöbetierin giderek artması ve medi

kal tedaviye yanıt vermemesi üzerine hastaya şant 

ameliyatı uygulandı. Ameliyat sonrası hastanın siya
nozu azaldı, siyanotik nöbetleri kayboldu ve gelişimi 

hızlandı. 

Otozomal dominant geçiş gösteren HOS'da tam pe
netrans vardır. Smith ve arkadaşlarının 39 hastada 
yaptıkları bir çalışmada, 1S hastanın ebeveynlerinde 
sendroma ait herhangi bir bulguya rastlanmamış, bu 
vakalar yeni mutasyon olarak değerlendirilmiştir ( 1). 

HOS tanısı konan bir hastanın anne ve babasının 

muayenesi önemlidir. Eller, kollar, omuzlar ve gö
ğüs kafesi dikkatle değerlendirilmelidir. Bazen kü
çük deformiteler gözden kaçabilir (1). Eğer ebeveyn

ler etkilenmemişse o zaman sendromun tekrarlama 
riski küçüktür. Gonadal mozaisizm tekrarlama nede
ni olabilir ( 1). Hastamızın anne ve babas ı dikkatle 
muayene edildiğinde herhangi bir iskelet deformite
sine rastlanmadı. Ayrıca soy geçmişi araştırıldığında 
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Şekil 2-A. Ekokardiyografide subaorıik malaligment VSD ve aortanın belirgin deksırapozisyonu görülüyor. 2-B. Ekokardiyografide pulmo
ner infundibuler darlık ve pulmoner kapak ta hafif kalıniaşma dikkati çekiyor. 

diğer nesillerde de sendromu düşündürecek bir bul
gu saptanmadı. Yeni doğan kardeşinin muayenesi de 
normal olan hastamızın, yeni bir mutasyon olduğu 
düşünüldü. 

HOS'da daha önce de belirtildiği gibi, hastanın geli
şimini ve prognozunu kardiyak anomalilerin ciddi
yeti belirlemektedir. Bu nedenle iskelet deformitesi 
olan her çocuk, mutlaka kardiak açıdan değerlendi

rilmelidir. Sendrom otozornal dominant geçiş göster
diği için aile bireyleri, özellikle ebeveynler dikkatle 
incelenmeli, en küçük bulguda bile (düşük omuz, 
klinodaktili, tenar kasta düzleşme, vb.) genetik da
nışma verilmelidir. 
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