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Sindrome de Holt y Oram.

Presentacién de un caso
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Savio Benavides, A. et al, Sindrame de Holt vy Qram. Presentacidn de un coso. Rev Cub

Pad 49: 2, 1977.

Se presenta un caao de malformaclén congénita de los miembros superiores asociada
con cardlopatia congénita. Se realizan exdmenes complementarios que confirman el diag
néstica clinlco. v <& enfatiza en el valor del dermatoglifo, el cual siempre es pataldgico
en estos casos, Dada la herencla autosoamica deminante gon que se describe el sindrome
de Holt y Oram por. olros sutores, y la ausencia de antecedentas familiares en nuestro
caso. se plantea wna mutecldn genética como causa de la apariclén pislade de digho

sindrome.

INTRODUCCION

El sindrome de Holt y Oram fue des-
erito por vez primera en 1960 por dichos
autores' en un nifio que presentaba un
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defecto septal interauricular, anomalias
del pulgar y arritmia supraventricular.

Al afio siguiente McKusick? describi6
¢l defeeto en una familia (madre e hija)
que presentaba anomalia de la muneca
asociada cen comunicacidn interauricu-
lar, y propuso el término de "Displasia
atrie-digital”.

Desde entonces hasta la fecha, se han
descrito por otros autores® > 21" cua-
dros similares que muestran todos una
herencia autosdmica dominante.

En relacién con las cardiopatias, sé
han desarito también ductus arteriosos,
comunicacion interventricular, transposi-
cion de grandes vasos, y origen anoma-
lo de coronaria izquierda, siendo el os-
tiums secundum el defecto interauricu-
lar mas frecuente, y el ostivm primus
excepcional.



Figura 1. Qbsérvese la facies con frente pro
minente. depresidn del puemte oesal, orejas
de implantacidn baje v cuello corlo.

La arritmia descrita en el sindrome se
caracteriza por una tendencia a la bra-
dicardia sinusal con escapes nodales'™
vy bloqueo AV de 1er. grado. También
pueden ohservarse ritmos ectapicos.

Las anomalias oseas mas frecuentes
son: la ausencia o hipoplasia del pulgar,
deformidad del himero, deformidad. si-
nostosis o ambas, del ciubito y radio:
manos en forma de maza y ausencia de
los huesos del carpo.’

En algunos casos se ha descrito fo-
comelia,

Nuestro caso

H_C Mo. 226-530. Se trata de J.AD. de
#_anos de edad, que ingresa en el ser-
vicio por falta de aire.

Al examen fisico:

Fascies: no caracteristica de proce-
sos patolégicos (figura 1)

Cara: depresién del puente nasal.
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Figura 2. Se demuestra el acortamiento del
miglrg sugecior izquiierde 8 expenzas sofro
toddo del antébroza

Craneo: de configuracion normal. Ore-
jas de implantacién baja,

Cuello: corto.

Extremidades

Acortamiento del miembro superior iz
quierdo a expensas sobre todo del ante-
brazo (figura 2).

Agenesia del pulgar izquierdo, siendo
en conjunto esta mano menor que la de-
recha (hipodesarrolle global) (figura 3).

Desplazamiento cubital del indice v
clinodactilia del 5to. dedo.

En la mano derecha el pulgar esta pre-
sente pere su implantacidén es anormal,
con cierto grado de hipoplasia de region
tenar; existe desviacidn cubital del dedo
indice y ausencia de un pliegue de
flexion en este dedo.

Cianosis distal.

Peso: 12 kg. Talla: 86 cm,
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Fiqura 3. Obsdrvese en la mano izquierda In susencia del pulgar v su menor
tamang comparada con la derecha, En esta Gitima el pulgar estd présente, pero
su implantacidn es anormal,

Figuras 4 y 4o, Telecardiograma que mucstea Figura 4z.
cordiomeogalia glabal con Hujo pulmonar dis-
mineside (yistas AP v OALL

RGP,
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AR: FR 32 x min. MV normal, no es-
tertores.

AC: latido paraesternal bajo.

Frémito en horquilla. S 11 a /6 pro-
tomesosistolico en base (foco pulmonar)
con p2 Gnico y algo reforzado.

Pulsos periféricos presentes.

Abdomen suave v depresible. No vis-
ceromegalia.

En los exdmenes complementarios se
encontré, en el telecardiograma: una
cardiomegalia moderada a. predominio
derecho con FP disminuido (figuras 4
y 4a).

El ECG reveld un crecimiento auricu-
lar y ventricular derechos por sobrecar-
ga sistolica (figura 5).

En el vector se observa igualmente
una sobrecarga sistolica de VD, siendo
el asa vectorial horaria en amhbos planos
(frontal ¥ horizontal) con una onda S di-

Figura 5. Dbscrvoze en el ECG ef crocimicn
to auricelar y ventnicolar derechos.,
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rigida hacia abajo, adelante y a la dere-
cha (figuras 6 y Ba).

En el fonocardiograma se aprecia un
soplo protomesosistélico con un 2do,
ruido algo fuerte y que tenia su epicen-
tro en foco pulmonar (figura 7).

La angiocardiografia selectiva demos-
tréd gue la cardiopatia asociada era una
tetralogia de Fallot, seqin puede apre-
ciarse en las figuras 8 v 8a.

En las radicgrafias de los huesos lar.
gos se observa —en miembro superior
izquigrdo— el marcado acortamiento del
clbito vy radio. con sinostosis radiocu-
bital (figura 9).

El miembro superior derecho no mues-
tra alteraciones dseas evidentes,

En la mang izquierda se puede apre-
ciar la ausencia del dedo pulgar v la
clinodactilia del Sto. dedo, asi como la
incurvacién cubital del dedo indice (fi-
gura 10). La mano derecha es de tamafio

thElr‘as 6 v Ga, Vectorcardiograma: en el pla-
no horizonts! el ssa vectorial gire horaria
con une anda 5 dirigida hacia abajo adelante
y a lo derecha. En el plano frontal gira igual-
mente horaria con un efe aproximado
en 140
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R
Flgarn 6o, Figuraz 8 v fa Angiocardiogemns selechiva:
an aslas dos wistes so gvesian of Nee. pra-
cos du la sorte en fase de dentro v lo cste
) aosis pulmaonar infiradiblae caracteristices de
Mombre JUAM A DUPUIG la tetralogia de Fallot,
Eaad 1 ofes y medic

H.C 226530

Menoardic Pulmorar

Figura 7. Fonocardiograma donde =e aprecis
sople nratomesasisialice” con va 2de, ruida
dlgo reforsodo y opicentre en foco pulinonar Figuea 3a.
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Figurs @ fx dal miembro superior frguierdo,
dovide se muesira @ marcado soortamiento
ded cubite y radio con sinostosis radiocubital,

Figura 10. Obsérvese en esta radiogralia de
fa mano izquicrda, lo susencia del pulgar, con

iz del Bto. dedo e incurvacion otk

Biral ol wndiee,

el
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Figura 11, Dermatoglife de la mano izguierda,

donde se aprecion desviaclén cubital del in-

dice y la clinodactilia del 5to. dedo. Los tri-

rraclios &, by ¢, estdn presentes v se ohserva
un bucle en IV espacio interdigital,

normal, con cinco dedos v clinodactilia
del quinto.

El dermatoglifo fue muy demostrativo,
destacandose, en la mano izquierda [fi-
gura 11):

La desviacion radial del trirradio axial
t. Bucle radial en regién tenar.

Desplazamiento cubital del indice vy
clinodactilia del 5to. dedo.

Los trirradios a, b, ¢, estdn presentes
v se observa un bucle en el 4to. espacio
interdigital.

Meano derecha (figura 12)

Pulgar presente, pero de implantacion
anormal; hipoplasia de regidn tenar.

El trirradio axial t. en posicidon normal;
en ambas manos las huellas palmares
son hipoplasicas. Hay un bucle en IV es-
pacio interdigital.

Huellas digitales: 2 W/6 L

Mo se hizo conteo de crestas por fal-
ta de un dedo.

R.C."
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Figiura 12, Representacion esquemative de los dermstoglifos de ambas manos,

donde se observa que la deracha es relativemente de mayor volumen. El tricradio

axiaf ! oge encuenira en posicion aormal. En o gmbas manos les huellas pafmares
gin hipoplisicas. Be abserva un bucle en IV espacio interdigital.

COMCLUSIONES

Deformidad por ausencia, formando
parte del sindrome. Grupo PB3F de la
clasificacion de McKusick,

COMEMTARICOS

Las cardiopatias congénitas se asocian
con maiformacionas de los miembros
superiores mas frecuentemente de lo
que pudiera ocurrir al azar.™

El desarrollo embrioldgico, tanto del
tubo cardiaco como de las extremidades
superiores, ocurre hacia la 4ta. semana
de vida embrionaria. Esta relacidn tem-
poral pudiera explicar la asociacion de
cardiopatia con malformacion de miem.-
bros superiores. Si a ello unimos el de-
sarrollo de las impresiones digitales que
ocurren también por esta época, el sin-
drome queda totalmente explicado.

En nuestro caso se cumplen los cri-
terios para el diagndstico del sindrome
de Holt Oram, tanto desde el punto de
vista clinico comao de los examenes com-
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plementarios, y muy especialmente el
dermatoglifo, gue siempre es patoldgico,
pues . las alteraciones dermatoglificas
son secundarias al trastorno del desa
rrollo embriolégico de la mano.

Es necesario llamar la atencidn sobre
el tipo de cardiopatia, pues no es fre.
cuente que una cardiopatia ciandtica
acompane a este sindrome.

Las manifestaciones dseas son muy
caracteristicas; sobre todo, la detormi-
dad o ausencia del pulgar.

Mo pudimos encontrar antecedentes
familiares en este caso, ni siguiera al-
teraciones electrocardiograficas meno.
res, como serian las arritmias cardiacas
a pesar de habérseles practicado ECG a
todos los hermanos del nifio y sus pro-
genitores.,

Este hecho plantea la posibilidad de
una mutacién genética como explicacion
a la aparicion aislada del sindrome en
un solo miembro de la familia.
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Recibido: setiembre 4.

SUMMARY
Savio Benavides, A. et al. Holt-Oram syndrome. Rev Cub Ped 49; 2, 1977,

A patient with congenital malformation of upper limbs in association with comgenital
cardiopathy is presented. Complementary tests cenfirmed the clinical diagnosis. The
asefulaess of dermatoglyphics which is always pathologic In these cases is stressed.
Since other authors point out a domimant autosomal inheritance in the Holt-Oram syn-
drome and there were no family backgrounds in this case. a genetic mutation is suggested
as the cause.

RESUME

Savio Benavides, A. et al. Syndrome de Holt-Qram. Présentation d'un cas. Rev Cub Ped
49: 2, 1977

Jn présente un cas de malformation congénitale des membres supérieurs associge &
une cardiopathie congénitale, Des examens complémentaires sont réalisés en wvue de
confirmer lo dlagnostic ¢'inique. et on souligna la valeur du dermatoglyphe, lequel dans
cos cas, ast toujours pathelogique. A cause du caractére héréditaire autosomique dominant
du syndrome de Holt-Oram, selon dautres auteurs, et de l'absence d'antécédents fami.
tioux dans co cas, on établit une mutation génétique comme étant la cause de Papparition
isolée de ce syndrome,

PESIME

Capyo Besasamec A., » Op. Crsizpon Tospra i Opama ,llpepcrapiguie
OmHOTO ¢IyHEd. Rev Cub Ped 49:2,1977.

T aTef oNyvaR BDOANEHHOIO FDONCTEA DEDMHIX xoreunooTed ¢
E%ﬁéﬁm E;mionaTzen‘ i pons:mﬁ:mx IONOHETEIBEIE MCCAEN0B2~
Hig, KOTODHE NONTBREIEASDT K/DUIMMeCHdl HRArS03, X DONEEDRIBACTCH
sHageHHe HepMaToIvipa, KOTODHE BCETHA ABNseTCH NATOAOIMMECH.2: o
3 3THX CJyUaAX. Beuly mommHEEpyaued apTocoNaTIdecKol HacIelCTBEH
HOCTE, ONmcaHHCH NpE cEHEpOME [orsra X Upana IOYIIDLI SBTODAME,
7 BEENY OTCYTCTBHS CEMEflHOr0 aHariiesa 3TOrD CHEIpOMA B HalmeM c-

&, TpPEANONATAGTCH TeHeTINCCKas My TAMd KAK NDINKHE ONMHOUED
TO NOABICHI L2II0TO CIGLIPOMI
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