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Resumo: Introdugdo: Sindrome de Holt-Oram foi descrita pela primeira vez em 1960 por Holt e Oram
como uma sindrome caracterizada pela associagdo de cardiopatia congénita e malformacbes de
membros superiores, principalmente hipoplasia ou auséncia do primeiro quirodéctilo. E produto
de uma mutagéo autossdomica dominante no gene TBX5, de ata penetrancia, apresentando grande
variabilidade fenotipica, tanto individual como familiar. Trata-se de uma doenca rara, com uma
frequéncia de 1/200000 recém-nascidos vivos. Até o momento, ha aproximadamente 200 casos
descritos na literatura. Descricdo do caso: RN de A.E.C.D.C., sexo feminino, nascida de parto
cesareo, atermo, AlG, evoluiu com desconforto respiratério precoce, necessitando de CPAP. Ao
exame fisico, apresentava fécies sindrémicas, com baixa implantacdo de orelhas, maformagéo
em membro superior esquerdo, auséncia do primeiro quirodactilo, defeito de parede abdominal e
sopro cardiaco. A fim de descartar outras maformagdes foi realizado ecocardiograma que
evidenciou tetralogia de Fallot e comunicagdo interatrial ostium secundum, e ultrassonografia de
abddémen total com resultado normal. Discusséo: Para o diagnéstico da sindrome de Holt-Oram é
necess&rio estar presente alteracOes caracteristicas de membros superiores associados a doenca
cardiaca congénita. Dentre as anomalias cardiacas mais frequentes destacam-se a comunicacéo
interatrial (CIA) e as arritimias. A CIA do tipo ostium secundum esta presente em 34% dos
casos. N@o h& correlagdo entre a severidade das malformacBes dos membros superiores e as
alteragbes cardiacas. O prognostico esta relacionado com a magnitude das malformagoes.
Conclusdo: O relato de caso nos atenta para a suspeicdo da sindrome de Holt-Oram no
diagnostico diferencial da associacdo entre malformacfes de membros superiores e cardiopatia
congénita em recém-nascidos.
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