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Синдром Холт — Орама виділений у самостійну 

нозологічну одиницю в 1960 р. M. Holt, S. Oram, які 

описали поєднання вад розвитку кистей та серця в 

декількох поколіннях однієї родини [1–3]. Деякі ав-

тори використовують назву синдрому за основними 

складовими, тобто синдром «рука — серце». У літе-

ратурі описано більше ніж 200 спостережень захво-

рювання. Названа поєднана вада розвитку кистей 

та серця зумовлена автосомно-домінантним геном 

із повною пенетрантністю та варіабельною експре-

сивністю. Більшість випадків є сімейними, хлопчи-

ки та дівчатка уражаються з однаковою частотою. 

Патогенез синдрому до кінця не ясний, деякі автори 

[3, 4] припускають вплив мутагенного гену, що од-

ночасно порушує нормальне диференціювання сер-

ця і верхніх кінцівок. Відомо, що воно відбувається 

приблизно в один і той же час. Вади верхніх кінцівок 

є постійною ознакою синдрому, при цьому спектр 

аномалій вельми різноманітний: від фокомелії до 

мінімальних аномалій, що виявляються тільки рент-

генологічно. Найбільш характерними є гіпоплазія та 

дигіталізація першого пальця кисті, яке у двох тре-

тин хворих поєднується з гіпоплазією, синдактилією 

інших пальців, деколи олігодактилією. У переважної 

кількості пацієнтів виявляються крім цього гіпопла-

зія кісток зап’ястя та передпліч, у рідких випадках 

відмічаються дефекти кісток плечового пояса, ребер, 

хребта [3–5]. Підтвердженням значної варіабельнос-

ті патологічного гену слугують випадки, коли у хво-

рих ураження кінцівок є єдиною ознакою синдрому, 

однак у них народжувались діти з повною клінічною 

картиною синдрому Холт — Орама. Уроджені вади 

серця при даному захворюванні спостерігаються у 

85 % випадків серед хворих. Найбільш характерними 

є дефекти міжпередсердної перегородки вторинного 

типу. Рідше зустрічаються дефекти міжшлуночкової 

перегородки та аномалії клапанів та судин. З огляду 

на наведені літературні дані описання клінічного ви-

падку, що спостерігався нами, є цікавим.

Дитина Т.Л. (дівчинка), 27.06.2006 р.н. (1 рік 

4 міс.), надійшла в пульмонологічне відділення зі 

скаргами мами на високу гарячку, задишку, різ-

ку в’ялість, судомну готовність, кашель, знижений 

апетит. З анамнезу: дівчинка народилась від пер-

шої вагітності, що перебігала з гестозом другої по-

ловини, загрозою переривання. Пологи передчас-

ні (35–36 тижнів гестації), дівчинка народилася з 

ознаками ЗВУР (диспластичний варіант), масою 

тіла 2500 г, оцінкою за Апгар 5–6 балів. Надалі ди-

тина неодноразово лікувалася стаціонарно в ОДКЛ 

із приводу повторних пневмоній у поєднанні з па-

тологією серцево-судинної системи, консультована 

в науково-практичному медичному центрі дитячої 

кардіології та кардіохірургії МОЗ України. Питання 

хірургічної корекції вади серця відстрочено у зв’язку 

зі складною супутньою патологією. Неодноразово 

лікувалась із приводу судомного синдрому.

При надходженні в ОДКЛ стан дуже тяжкий, 

тяжкість зумовлена інфекційним токсикозом, ди-

хальною (ІІ ст.) та серцево-судинною недостатністю 

(НК ІІА), у свідомості, в’яла, висока гарячка (до 39–

40 °С), судомна готовність. Фенотип дитини: гіпо-

статура: вага — 8,2 кг, ріст — 71 см, тобто масо-ростові 

показники виходили за межі третього центиля. Мар-

муровий малюнок шкіри, акроціаноз. Тургор тканин 

знижений. Участь допоміжних м’язів в акті дихання. 
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Гідроцефальна конфігурація голови, велике тім’ячко 

розміром 1,0 х 1,5, гіпертелоризм, нерізко вираже-

ний епікант, широко розставлені очі, широке пере-

нісся, готичне піднебіння, коротка шия, права кисть 

гіпоплазована, особливо перший палець із наявною 

частковою синдактилією 2, 3, 4-го пальців. При аус-

культації в легенях прослуховувались різнокаліберні 

вологі хрипи з двох сторін по всіх легеневих полях. 

При перкусії над легенями чергування ділянок вко-

рочення перкуторного звуку з тимпанітом. Задишка 

в спокої (ЧД 40–46/хв). Границі серцевої тупості по-

ширені вліво (ліва межа — по передній аксилярній 

лінії). Тони серця ослаблені, прослуховується сис-

толічний шум на верхівці, точці Боткіна, що прово-

диться в аксилярну ділянку, середньої інтенсивності, 

відмічається схильність до тахікардії. Живіт м’який, 

печінка виступає з-під краю реберної дуги на 3 см, 

край гладкий, еластичний, не болючий. Нижній по-

люс селезінки пальпується по краю реберної дуги, 

гладкий, еластичний, не болючий. Функція кишеч-

ника не порушена. Пастозність гомілок, міжлопа-

точного простору. Сечовипускання вільне, діурез 

достатній.

Ðåçóëüòàòè äîñë³äæåííÿ
Ехокардіоскопія (з допплер-приставкою): поши-

рені камери серця: лівий шлуночок 3,6 см (норма — 

3,0 ± 0,4), правий шлуночок 1,9 см (норма — 1,2 ± 0,3), 

легенева артерія 2,1 см (норма — 1,7 ± 0,3). Сумарна 

скоротливість знижена, фракція вигнання — 45 % 

(норма 55–70 %). Клапани серця: мітральний — ре-

гургітація +, аортальний — норма, тристулковий — 

регургітація +, клапан легеневої артерії — регургіта-

ція +. Тиск у легеневій артерії — 52 мм рт.ст. Листки 

перикарда не змінені. Хід магістральних судин пра-

вильний. У середній третині міжпередсердної пере-

городки візуалізується дефект 12 мм. Наявна додат-

кова хорда лівого шлуночка.

ЕКГ: ритм синусовий, ЧСС 133–146 за хвилину. 

Ознаки гіпертрофії лівого шлуночка і правих камер 

серця, симптом ранньої реполяризації шлуночків, 

феномен вкорочення РQ. Альтерація комплексів 

QRS. 

УЗД вилочкової залози: ознаки гіпоплазії, фі-

брозні зміни. 

НСГ: розширення зовнішніх шляхів відтоку лік-

вору в поєднанні з вентрикулодилатацією І ст. 

Ехо-ЕГ: ознаки підвищеного внутрішньочереп-

ного тиску зліва. 

На рентгенограмі органів грудної клітки: мно-

жинні вогнищеві тіні середньої інтенсивності з не-

чіткими контурами по всіх легеневих полях із двох 

сторін, більше в проекції базальних сегментів. Пра-

вий корінь інфільтрований, лівий — за тінню серця. 

Легеневий малюнок посилений за рахунок інфіль-

трації. Синуси вільні, куполи діафрагми чіткі. Тінь 

серця збільшена в розмірах за рахунок лівого шлу-

ночка і правого передсердя. 

Аналізи крові: Нb — 88–92–100 г/л; Ер. — 2,7–

3–3,0; Л. — 4,0–4,1–4,2; Е. 3–0–4 %; п/я — 7–9; 

лімф. — 31–35 %; ШОЕ — 5–4 мл/год. Протеїногра-

ма: заг. білок — 77,9–64,6–60,8 г/л; альбуміни 34,6–

30,2–28,2 г/л; глобулінові фракції — без запальних 

реакцій. IgG — 6,2 г/л, IgА — 0,6 г/л, IgМ — 0,5 г/л.

Каріотип дитини 46,ХХ.

Біохімічне дослідження крові. Коагулограма: 

протромбіновий індекс — 85–81 %, час рекальцифі-

кації — 78–86 с, фібриноген А заг. — 4440–2442 мг/л, 

тромботест — норма. 

Білірубін: загальний — 14,4–18,0–16,2 мкмоль/л, 

непрямий — 10,8–12,6 мкмоль/л, прямий — 5,4–

3,6 мкмоль/л, АЛТ — 0,33 мкмоль/л, АСТ — 0,44–

0,33 мкмоль/л, Са — 2,06, залізо — 9,67, хлориди — 

102,6, сечовина — 5,7–4,8 ммоль, креатинін — 95,8–

53,3 ммоль/л, цукор крові — 5,5 ммоль/л.

Заг. ан. сечі: св. жовт. мутн., білок — немає/сліди, 

Л. — 1–2–3-4 у п/з, Еп 1-2-3-5-6 у п/з. Фосфати +, 

Рн 7,0, солі+.

Копроскопія: Л. — 1–2 у п/з, н.ж. — 2–3 у п/з, 

ер. (–). 

На підставі вищевикладеного встановлено діа-

гноз: синдром Холт — Орама: уроджена вада серця — 

дефект міжпередсердної перегородки (12 мм), гіпо-

плазія правої кисті в поєднанні з синдактилією 2, 3, 

4-го пальців. Ускладнення: недостатність кровообігу 

за праволівошлуночковим типом ІІА, легенева гіпер-

тензія ІІ ступеня (52 мм рт.ст.). Двобічна вогнищева 

застійно-бактеріальна пневмонія, рецидивуючий 

перебіг, ДН ІІ. Білково-енергетична недостатність 

(дефіцит ваги 22 %). Уроджена субкомпенсована 

гідроцефалія, епілептичний синдром, вторинна іму-

нологічна недостатність. Дефіцитна анемія І ступе-

ня. Затримка психомоторного розвитку. Лікування 

проводилось згідно з наказами МОЗ України № 18 

від 13.01.2005 «Дитяча пульмонологія» та № 362 від 

19.07.2005 «Діагностика та лікування кардіоревмато-

логічних хвороб у дітей», посиндромна терапія. 

Через два міс. дитина надходить у ЛОР-відділення 

зі скаргами мами на наявність припухлості в правій 

завушній ділянці, зниження слуху, неспокій дитини, 

які з’явились в останні два дні.

Об’єктивно: справа вушна раковина відстов-

бурчена. У завушній ділянці округлої форми утвір, 

флюктуація. Шкіра над ним не змінена, без ознак за-

палення. Пункція правої завушної ділянки, антрото-

мія: відсмоктано 5 мл густого гною жовто-зеленого 

кольору; розріз м’яких тканин: велика кількість гус-

того гнійного вмісту. Узура кістки в рані, що веде в 

антрум, де виявлено деструкцію кістки, грануляції, 

гнійний уміст. КТ головного мозку: у мозковій тка-

нині вогнищ тотальної щільності не виявлено. Шлу-

ночки гідроцефально поширені. У скроневих кістках 

спостерігається виражена деструкція з лізисом у ді-

лянці зовнішніх слухових проходів і внутрішнього 

вуха, тут же окремі щільні кісткові фрагменти. Гісто-

логічне дослідження грануляцій — ознаки туберку-

льозного запалення. Реакція Манту 2ТО — пап. 6 мм. 

Посіви крові на стерильність — росту не було. Посів 

гною з рани: стрептокок епідермальний, чутливий до 

тейкопланіну і цефуроксиму.
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Гістологічне дослідження тканин з рани — явища 

специфічного туберкульозного запалення.

Для лікування туберкульозу скроневої кістки ди-

тина переведена в дитяче відділення обласного фти-

зіопульмонологічного центру.

Таким чином, особливості наведеного випадку 

синдрому Холт — Орама полягають у поєднанні ура-

ження кисті у вигляді її гіпоплазії та синдактилії, що 

є типовим для даного синдрому та ураженням серця 

у вигляді вродженої вади серця (дефект міжперед-

сердної перегородки) з серцево-судинною недостат-

ністю ІІА ступеня. Хірургічне лікування вродженої 

вади серця не проведено через супутню соматичну 

патологію. 

Дитина перебуває під диспансерним спостере-

женням кардіолога, генетика, ортопеда, отримує 

симптоматичну терапію, що направлена на лікуван-

ня серцево-судинної недостатності (дигоксин, ве-

рошпірон, аспаркам).
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Ключевые слова: дети, пороки развития, диагностика, терапия.

Tsymbalista O.L.1, Fomenko N.M.1, Melnik T.M.2, 
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HOLT — ORAMA SYNDROME

Summary. A case of Holе — Orama syndrome in a baby 

of 1 year and 4 months old has been considered: right hand 

hypoplasia, partial syndactyly of 2nd, 3rd, 4th fingers, atrial septal 

defect. The baby was treated repeatedly because of cardiac 

failure increasing, recurrent pneumonia of congestive bacterial 

genesis. The last hospitalization was caused by right otoantritis 

clinical picture, complicated by subperiosteal abscess of the 

temporal bone. Histologically the tuberculosis of temporal bone 

was detected.

Key words: children, malformations, diagnostics, therapy.
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