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Resumo: INTRODUCAO A Sindrome de Holt-Oram foi descrita pela primeira vez em 1960 como uma
associacdo entre cardiopatia e maformacdo esguelética. As cardiopatias mais frequentes
encontradas na sindrome sdo comunicacao interatrial e arritmias, e as anormalidades esquel éticas
sd0 vistas geramente no 1° quirodéctilo (trifalangia, hipoplasia ou aplasia). Hoje sabe-se que
essa sindrome est4 associada a expressdo de um gene autossdmico mutante (TBX5), que
encontra-se No cromossomo 12g24. Até pouco tempo, apenas cerca de 200 casos haviam sido
relatados na literatura. RELATO DE CASO M.V.S.C.B., sexo feminino, 2 meses de idade,
nascida a termo de parto cesareo laborioso que evoluiu para asfixia perinatal. Ao exame fisico,
apresentava sopro sistélico em bordo esterna esquerdo, sem frémito, além de anormalidades em
punhos (desvio radial) e méos (hipoplasia de 1° quirodactilo), mais evidente a direita. Realizado
ecocardiograma que evidenciou comunicagdo interatrial. Investigadas outras malformagdes
congénitas através de ultrasonografia abdominal, que nd mostrou ateracbes. DISCUSSAO
Sabemos que guando identificamos uma ma-formacéo num recém-nascido torna-se obrigatoria a
investigacdo de outras ma-formagdes. Esse relato de caso serve para nos atentar quanto a uma
sindrome rara através da identificacdo e da associagdo entre maformacdo esquelética e
cardiopatia em recém nascidos. CONCLUSAO O caso apresentado requer acompanhamento
clinico e genético, porém a identificacdo inicial de maformacdo esquelética de mdos e
cardiopatia congénita deve ser valorizada e a hipotese diagnostica de sindrome de Holt-Oram nédo
pode deixar de ser considerada.
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