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Resumen

Se presentd un caso de anomalias musculoesqueléticas y cardiopatia congénita con acortamiento del miembro
superior izquierdo y CIA, ausencia de pulgares en ambas manos asociado a hombros estrechos tipo foramen oval.
Se realizaron examenes complementarios que confirman el diagnéstico clinico. En el sindrome de Holt y Oram se
sefala herencia autosémica dominante y al no encontrar antecedentes familiares en nuestro caso, se planteé una
mutacién genética como causa de la aparicién aislada de este sindrome.

DeCS: ANOMALIAS MUSCULOESQUELETICAS; CARDIOPATIAS CONGENITAS; PULGAR/anomalias; MANO/

anomalias; ANTEBRAZO/anomalias; HOMBRO/anomalias; NINO.

El sindrome fue descrito por primera vez por
Holty Oram en el afo 1960 en un nifo que presentaba
defecto septal interauricular, anomalias del pulgar y
arritmia supraventricular.?

Desde entonces han sido publicados otros casos
con cuadros similares.®® Hasta el afio 1967 se habian
publicado 30 casos."

En Cuba, en el ano 1977, fue publicado por Savio
y otros el caso de un nino de 4 anos que presentaba
acortamiento del miembro superior izquierdo,
agenesia del pulgar y tetralogia de Fallot."

En la década del 80 Goldstein y Brown sefialaron
que, aungue no se habia definido la accién
bioguimica del gen mutante, se suponia que actuaba
rompiendo el proceso embrionario, importante para
la formacién de las extremidades superiores y el
corazoén.™
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En publicaciones internacionales recientes han
sido reportados otros casos'®'®y diferentes autores
coinciden en sefalar mutacion en el gen TBX5, factor
de transcripcidon como causa en el humano de las
malformaciones que se observan en este sindrome
y muchas mutaciones han sido identificadas.'®22

ANO!VIALiAS QUE PUEDE PRESENTAR
EL SINDROME DE HOLT Y ORAM

Anomalias del esqueleto

Diversos grados de malformacién en el miembro
superior y hombro; desde hipoplasia de dedos hasta
focomelia. Es mas frecuente en lado izquierdo, en
proporcién de 2:1. No hay correlacién entre la
severidad del defecto del miembro y el defecto
cardiaco.

Las anomalias del pulgar son frecuentemente
bilaterales, pero asimétricas; son habituales los tiposde



ausencia digital, presencia de remedo digital o de
trifalangismo. Uno o los tres segmentos del primer
rayo pueden estar duplicados. El 1er. metarcapiano
suele estar alargado y delgado o ausente; puede
haber sindactilia.

Las anomalias del carpo adoptan la forma de
persistencia de la primitiva fila central del carpo, con
un hueso accesorio del lado cubital del escafoide.

Poznanski y otros encontraron que los huesos
carpianos adicionales constituian la anomalia mas
chocante del esqueleto en sus pacientes.?

Puede existir rotacién de la escapula,
anormalidad de la articulacién acromioclavicular,
deformidad de la clavicula, de la epitroclea humeral
y del esternon, luxacion de la cabeza del radio o
ausencia del radio, defectos del cubito y agenesia
del sacro.224%

Anomalias cardiovasculares

El defectoauricular septal, a veces con arritmia,
siendo elosteum secundum el defecto interauricular
mas frecuente y el osteum primus excepcional. El
defecto septal ventricular ha sido también el defecto
mas comun. Otros defectos han sido la transposicién
de grandes vasos y el origen anémalo de coronaria
izquierda. Cerca de un tercio de los pacientes tienen
otro tipo de defecto cardiaco congénito.?

Anomalias ocasionales

Hipertelorismo, presencia de ductus arterioso,
estenosis pulmonar, ausencia del misculo pectoral
mayor, pectus escavatum, escoliosis, anomalias
vertebrales, ausencia de uno o mas centros de
osificacién en la muneca.?

Etiologia

Autosdémica dominante con expresién variable,
tendiente a ser mas severa en el sexo femenino. Hay
casos que pueden presentar mutaciones
esporadicas del gen.21219-2226
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Nifio de 3 afnos de edad que se atiende en nuestro
centro con antecedentes de haber nacido con
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ausencia de pulgares en ambas manos. Al afo
de edad se le realizé pulgarizacién en mano
derecha.

AL EXAMEN CLINICO (fig.1)

Fascie no caracteristica de proceso patoldgico.
Craneo de configuracion normal.

Cara: asimetria facial.

Hombros: estrechos.

Tronco: agenesia del pectoral mayor izquierdo.
Extremidades: acortamiento del miembro superior
izquierdo a expensa, sobre todo del antebrazo.
Ausencia de pliegues en ambos codos con
limitacién del movimiento de flexoextension del
miembro superior izquierdo.

Deformidad en valgus de mufeca izquierda.

FIG. 1. Caracteristicas externas.
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Malformacién en cada mano por ausencia de
pulgares.
Sindactilia del 2do. y 3er. dedos de la mano
izquierda.

- Valoracién nutricional: 50 percentil.

- Ar: fr 28 x min.
M.V. normal, no estertores.

- ACV: latido de la punta no visible ni
palpable.
No abombamiento precordial.
FC: 88 x min., ss grados lll/Vl en 2do. E.L.I.

FIG. 2. Miembro superior derecho.

Pulsos periféricos presentes.
Abdomen blando depresible, no visceromegalia.

EXAMENES COMPLEMENTARIOS (figs. 2 Y 3).
Radiologia:
Retardo de la maduracion esquelética.
Ausencia del 1er. metacarpiano en cada mano.

Deformidad de los codos.
Ausencia de osificacion de la cabeza humeral.

FIG. 3. Miembro superior izquierdo.



Fractura antigua del himero derecho en la unién
de su tercio medio con el distal, estando
incurvado su eje longitudinal en sentido posterior
externo.

No se visualiza nlcleos de asificacion en codos y

manos.
Telecardiograma:

Cardiomegalia (fig.4).
Flujo pulmonar: disminuido.

&
FIG. 4. Telecardiograma.
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Electrocardiograma:

EnV, se observa RSR.' compatible con bloqueo
incompleto de rama derecha, sugestivo de CIA

(fig. 5).

Ecocardiograma:

CIA, tipo foramen oval, 11 mm (fig. 6).
Insuficiencia mitral y tricuspidea ligera.

COMENTARIOS

El desarrollo embriolégico del tubo cardiaco y
de las extremidades superiores se inicia hacia la 4ta.
semana de vida embrionaria. Esta relacién puede
explicar la asociacién de cardiopatias con
malformacién de miembros superiores.

En nuestro caso se cumplen los criterios para el
diagnéstico del sindrome de Holt y Oram.

No pudimos encontrar antecedentes familiares
en este caso, por lo que planteamos 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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FIG. 5. Electrocardiograma. Deri-
vacion V..
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FIG. 6. Ecocardiograma.

Summary

A case of musculoskeletal abnormalities and congenital heart
disease with shortness of the left upper limb and interauricular
communication (IAC), and absence of thumbs in both hands
associated with foramen ovale-like narrow shoulders was
presented. The clinical diagnosis was confirmed by
complementary tests. Dominant autosomal inheritance is
stressed in the Holt and Oram’s syndrome and, as no familiy
history was found in our case, a genetic mutation was considered
as the cause of the isolated appearance of this syndrome.

Subject headings: MUSCULOSKELETAL ABNORMALITIES;
HEART DEFECTS; CONGENITAL; THUMB/abnormalities;
HAND/abnormalities; FOREARM/abnormalities; SHOULDER/
abnormalities; CHILD.

Résumeé

Un cas d’anomalies musculo-squelettiques et de cardiopathie
congénitale avec raccourcissemet du membre supérieur
gauche et CIA, ainsi qu’absence de tous les deux pouces
associée a des épaules étroits type trou ovale, a été présenté.
Des examens complémentaires confirmant le diagnostique
clinique ont été réalisés. Dans le syndrome de Holt et Oram,
une hérédité autosomique dominante fut signalée, et étant donné
qu’on n’a pas rencontré d’antécédents familiaux dans notre
cas, une mutation génétigue comme cause de survenue isolée
de ce syndrome fut établie.

Mots clés: ANOMALIES MUSCULO-SQUELETTIQUES;
CARDIOPATHIES CONGENITALES; POUCE/anomalies; MAIN/
anomalies; AVANT-BRAS/anomalies; EPAULE/anomalies.
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