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Resumo: Introdugdo: A sindrome de Holt-Oram (HOS) é caracterizada pela maformacdo de membros
superiores e cardiopatias congénitas. E a mais comum das sindromes mé&o-coragdo. Relato do
caso: Recém-nascido do sexo feminino, 2.900g, 46 cm, sem acompanhamento pré-natal. Genitora
refere uso de dcool e tabaco, nega uso de drogas ilicitas durante gestagdo. Realizado parto
domiciliar com 41 semanas, méde refere choro ao nascer. Procurou Maternidade apds o
nascimento, onde foi observado auséncia de 1° quirodactilo bilateralmente. Solicitados exames
para investigagdo diagndstica, encontrado alteracdo em Ecocardiograma aonde foi evidenciada
persisténcia do canal arterial (PCA) com leve repercussdo hemodinamica; realizado
Ultrassonografia com Agenesia Renal esguerda, DEB Teste, CariGtipo 46, XX, 15cenh+.
Atuamente em acompanhamento com Cardiologista e Hematologista Pediatra, Geneticista.
Discussdo: A HOS é uma doenga autossdmica dominante, cujas principais manifestagdes séo a
malformacdo esquelética associada a cardiopatia congénita. Apesar de ndo ter sido encontrada
alteracdo no caridtipo referente ao gene TBX5, 0 qual estd comumente associado, devemos
considerar mutagdes em casos atipicos, pois a sindrome € geneticamente ampla e costuma ser
subestimada. Observa-se a associacdo desta sindrome a0 uso de tabaco e bebidas alcodlicas na
Gestagdo. O diagnostico diferencial pode ser feito com doencgas que cursam com malformacgdes
esquel éticas como Anemia de Fanconi e Sindrome de Y unis-Varon. Conclusdo: O diagnostico da
HOS se mostra importante ndo so aos pacientes quanto aos seus familiares, ja que a Sindrome de
Holt Oram pode ter cardter familiar, necessitando de investigagdo ampla. O diagndstico assim
como seus diferencias, deve ser realizado o mais precocemente possivel a fim de reduzir as
complicagdes potencialmente graves e fatais como Insuficiéncia Cardiaca, Arritmias e outros.
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