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ÖzET
Amaç: Down sendromu sık rastlanan kromozomal hastalıklardan biridir. Bu hastalarda doğumsal kalp hastalıkları sık 
görülmekte ve sendromdaki en önemli mortalite ve morbidite nedenini oluşturmaktadır. Çalışmada, Çocuk Kardiyoloji 
Ünitemize Down sendromu tanısı ile başvuran hastaların demografik özellikleri, eşlik eden doğumsal kalp hastalıkları ve 
ek anomalileri değerlendirildi.
Gereç ve Yöntemler: Ocak 2010-Aralık 2015 tarihleri arasında Çocuk Kardiyoloji Bölümüne başvuran Down Sendrom-
lu toplam 107 olgunun verileri değerlendirildi.
Bulgular: Down sendromlu hastaların %77.5’in de doğumsal kalp hastalığı mevcuttu. Bu hastaların %49.3’ün de se-
kundum tip atriyal septal defekt, %33.7’sinde ventriküler septal defekt, %18.1’inde komplet tip atriyoventriküler septal 
defekt, %10.8’inde patent duktus arteriyosuz, %3.7’sinde biküspit aortik kapak saptandı. Birer olguda ise pulmoner 
stenoz, aort koarktasyonu ve fallot tetralojisi vardı. Eşlik eden ek anomalilere bakıldığında; hastaların %38.3’ün dehipo-
tiroidi, %6.5’inde görme bozukluğu, %5.6’sında işitme problemleri, %3.7’sinde inmemiş testis vardı. Hipotiroidisi olan 
hastalarda kardiyak defektlerin daha fazla olduğu gözlendi (p<0.05).
Sonuç: Down sendromlu hastalarda doğumsal kalp hastalıkları sık görülmektedir. Klinik belirti ve bulgu olmasa da 
bu çocukların kardiyak açıdan değerlendirmesi, erken tanıyı sağlayacak ve ileride ortaya çıkabilecek geri dönüşümsüz 
komplikasyonların gelişmesini engelleyecektir.
Anahtar Sözcükler: Çocuk, Doğumsal kalp hastalığı, Down sendromu

ABSTRAcT
Objective: Down syndrome is one of the most common chromosomal disorders. Congenital heart diseases in patients 
with Down syndrome are seen frequently and the most important cause of morbidity and mortality in this syndrome. In 
this study, the demographic characteristics, comorbid diseases and congenital heart anomalies of patients with Down 
syndrome admitted to our Pediatric Cardiology Department were evaluated.
Material and Methods: The data of 107 subjects with Down syndrome admitted to our Pediatric Cardiology Department 
between January 2010 and December 2015 were evaluated.
Results: Congenital heart diseases were presented in 77.5% of the patients with Down syndrome. There was a 
secundum atrial septal defect in 49.3%, ventricular septal defect in 33.7%, complete type atrioventricular septal defect 
in 18.1%, patent ductus arteriosus in 10.8%, and bicuspid aortic valve in 3.7%. There was pulmonary stenosis in one 
case, aorta coarctation in one case and Tetralogy of Fallot in one case. As regards an additional abnormality; there was 
hypothyroidism in 38.3%, visual impairment in 6.5%, hearing problems in 5.6%, and undescended testicle in 3.7% of 
the patients with Down syndrome. Cardiac defects were observed more frequently in patients with hypothyroidism than 
without hypothyroidism (p<0.05).
conclusion: Congenital heart diseases are common in patients with Down syndrome. Even when there are no clinical 
signs and symptoms, cardiac evaluation of patients with Down syndrome provides early diagnosis and prevents the 
development of irreversible complications that may arise in the future.
Key Words: Child, Congenital heart disease, Down syndrome
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GİRİŞ

Down Sendromu yirmi birinci kromozomun üç adet olması ile 
karakterize; sıklığı anne yaşına göre değişmekle birlikte 600-700 
canlı doğumda bir görülen bir sendromdur. Genetik analizler-
de hastaların %90-95’inde regüler tip trizomi (47,XX,+21 ve 
47,XY,+21), %2-4’ünde translokasyon, %1-2’sinde ise mozaik-
tip trizomi görülmektedir (1,2). 

Bu sendrom, zekâ geriliğinin en önemli genetik nedenidir. Yirmi 
birinci kromozomdaki fazla genetik materyal; dismorfik bulgulara 
ve mental retardasyona, doğumsal kalp hastalıklarına, gastro-
intestinal hastalıklara, epilepsi ve diğer nörolojik anormalliklere, 
immün yetmezliklere, başlıca lösemi olmak üzere hematolojik 
hastalıklara, görme ve işitme bozukluklarına, otoimmün ve 
endokrin hastalıklara yol açabilir (1,3). Doğumsal kalp hastalık-
ları, Down sendromlu hastaların %40-60’ında saptanmaktadır. 
Bunlar içinde; atriyoventriküler septal defektler ve konotrunkal 
anomaliler en sık görülenlerdir (4-6).

Bu çalışmada, Pamukkale Üniversitesi, Çocuk Kardiyoloji 
Bölümüne başvuran Down Sendromlu hastaların demografik 
özellikleri, eşlik eden anomalileri ve doğumsal kalp hastalıkları 
belirlenerek, sonuçların literatür eşliğinde tartışılması amaçlandı.

GEREÇ ve YÖNTEM

Klinik ve sitogenetik olarak Down sendromu tanısı koyulan ve 
kardiyak değerlendirme için Ocak 2010-Aralık 2015 tarihleri 
arasında Pamukkale Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Kardiyoloji 
Bölümüne başvuran 107 hastanın kayıtları geriye dönük olarak 
incelendi. Çalışmaya alınan hastaların demografik özellikleri, fizik 
bakı, laboratuvar bulguları, elektrokardiyografi ve görüntüleme 
yöntemlerine ait (ekokardiyografi, abdominal ultrasonografi, 
elektroensefalografi, vb.) verileri değerlendirildi. Eşlik eden 
doğumsal kalp hastalıkları, ek anomalileri ve izlemlerine ait bil-
giler kaydedildi. Çalışma öncesi hastane yerel etik kurulundan 
çalışma için onay alındı.

Verilerin istatistiksel değerlendirmesi; “Statistical Package Soci-
al Sciences for Windows” (SPSS 18, Inc, Chicago, IL, USA) 
programında tanımlayıcı istatistikler ve ki-kare testi kullanıla-
rak yapıldı. Sonuçlar ortalama±standart sapma olarak verildi. 
p<0.05 değeri istatistiksel anlamlılık sınırı olarak kabul edildi.

BULGULAR

Çalışmaya alınan 107 Down sendromlu olgunun 56’sı erkek 
(%52.3), 51’i kız (%47.7)’di. Yaş ortalaması 6.6±5.6 yıl (2 gün-20 
yıl) olarak bulundu. Doğumsal kalp hastalığı saptanan olguların 
69’u (%64.5) bir yaş altındaydı. Sadece bir olguda ebeveynler 
arasında akrabalık öyküsü vardı. Doğum sırasında anne yaşı, 
ortalama 33±6.2 yıl (18-45 yıl)’di ve %44’ü 35 yaş üstündeydi.

Klinik özellikler değerlendirildiğinde; sadece 12 (%11.3) hasta-
da Down sendromuna eşlik eden bir anomali olmadığı görül-
dü. Olguların 95’inde ise (%88.7) eşlik eden bir hastalık vardı 
(Tablo I). Down sendromu ile en sık birliktelik gösteren anomali, 
doğumsal kalp hastalığı idi ve hastaların 83’ünde (%77.5) sap-
tandı. Olguların 41’inde (%38.3) hipotiroidi, 7’sinde (%6.5) gör-
me bozukluğu, 6’sında (%5.6) işitme problemleri, 4’ünde (%3.7) 
inmemiş testis ve 3’ünde (%2.8) diyafragma hernisi vardı. Bir 
hastada mikropenis, bir hastada Hirschsprung hastalığı, bir 
hastada ise özefagus darlığı saptandı. İzlemlerde bir olgunun 
akut lenfoblastik lösemi (ALL), bir olgunun Wilms tümörü ve 
bir olgunun da kronik idiopatik trombositopenik purpura tanısı 
aldığı görüldü.

Doğumsal kalp hastalığı saptanan toplam 83 hastanın 43’ü 
(%52) kız, 40’ı (%48) erkekti. Doğumsal kalp hastalıkları arasın-
da en sık görülenler sırasıyla sekundum tip atriyal septal defekt 
(ASD), ventriküler septal defekt (VSD), komplet atriyoventriküler 
septal defekt (AVSD), patent duktus arteriyozus (PDA), biküspit 
aortik kapak (BAV), pulmoner kapak darlığı (PS), aort koark-
tasyonu (AK) ve Fallot tetralojisiydi (FT). Sekundum ASD 41 
hastada (%49.3), VSD 28 hastada (%33.7), komplet AVSD 15 
hastada (%18.1), PDA 10 hastada (%10.8), BAV ise 4 hastada 
(%3.7) saptandı. Hastaların birinde PS, birinde AK ve birinde de 
FT vardı (Tablo II). En fazla görülen izole defektler ASD (%32.5), 
AVSD (%18.1), VSD (%15.7) ve PDA (%8.4) iken; en sık görülen 
çoklu defektler VSD ve ASD (%14.5) birlikteliğiydi. Doğumsal 
kalp hastalığı saptanan 83 hastanın otuzuna (%36.1) kalp ope-
rasyonu, ikisine de (%2.4) girişimşel kateterizasyon uygulanmış-
tı. Bu hastaların %40.6’sı AVSD, %31.2’i VSD, %9.3’ü PDA, 
biri FT, biri de ASD nedeniyle düzeltme operasyonu geçirmişti. 
Atriyoventriküler septal defektli iki hastaya ise pulmoner ban-
ding operasyonu yapılmıştı. Girişimsel kateterizasyon yapılan 
iki hastadan birine AK nedeniyle balon anjiyoplasti, diğerine 
ise cihazla PDA kapatılması uygulanmıştı. İki olgunun da; geniş 
membranöz VSD’ye bağlı sekonder pulmoner hipertansiyon ve 
Eisenmenger sendromu nedeniyle inoperabl olduğu görüldü.

Down sendromlu hastaların 41’inde (%38.3) hipotiroidi sap-
tandı. Hipotiroidi saptanan çocukların 21’i (%51) erkek, 20’si 
(%49) kızdı. Doğumsal kalp hastalığı ile diğer anomalilerin birlik-
teliği değerlendirildiğinde; hipotirodisi olanlarda doğumsal kalp 
hastalığı görülme sıklığının daha fazla olduğu izlendi (p<0.05). 
Hipotiroidisi olan toplam 41 hastanın 35’inde (%85.3) doğumsal 
kalp hastalığı bulunuyordu. 

TARTIŞMA

Down sendromu (Trizomi 21), bütün malformasyon sendromları 
arasında en iyi bilinen ve en sık görülen sendromdur. Bu send-
romda hipotoni, kısa boy, dismorfik yüz bulguları, brakisefali, 
düz oksipital bölge tipik bulgulardır. Simian çizgisi, ayaklarda bir 
ve ikinci parmaklar arasındaki genişliğin artması, zeka geriliği, 
konuşma bozukluğu, davranışsal ve psikiyatrik bozukluklar, 
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erken yaşlanma görülebilir. Doğumsal kalp hastalıkları, gast-
rointestinal sistem, genitoüriner sistem, immün sistem, iskelet 
sistemi, endokrin ve hematolojik sistemler ile ilgili anomaliler de 
bildirilmektedir (7-10). 

Down sendromlu çocukların %40-60’ında doğumsal kalp 
defektleri olduğu bildirilmektedir (8,11). Çalışmamızda doğumsal 
kalp hastalığı görülme sıklığı %77.5 olarak bulundu. Literatürde 
Down sendromunda doğumsal kalp hastalığı görülme sıklığı ve 
tipleri ile ilgili farklı insidanslar verilmektedir. Bermudez ve ark. 
(4), 1207 Down sendromlu olguda doğumsal kalp hastalığı 
sıklığını %50; Kim ve ark. (12) ise, %56.9 olarak bildirmişler-
dir. Ülkemizden yapılan çalışmalarda da, Acar ve ark. (3) %47, 
Kuzucu ve ark. (8) ise %53 olarak bulmuşlardır. Çalışmamızda 
doğumsal kalp hastalığı oranının yüksek olması; çocuk kardi-
yoloji polikliniğimize kardiyak muayenesi normal olan hastaların 
daha az yönlendirilmesiyle ilişkili olabilir.

Doğumsal kalp hastalıkları içinde en sık görülenleri AVSD, VSD 
ve ASD olarak bildirilmektedir (11,13). Brezilya’da yapılan iki 
çalışmada en sık görülen kalp hastalığı ASD iken (1,4); ülke-
mizden Kuzucu ve ark. (8) yaptığı çalışmada  VSD’nin daha sık 
görüldüğü bildirilmiştir. Çalışmamızda ise; ASD %49, VSD %34, 
komplet AVSD ise %18 olarak saptandı.

Down sendromlu hastalarda doğumsal kalp hastalıkları önemli 
morbidite ve mortalite nedenidir. Sol-sağ şantlı doğumsal kalp 
hastalığı olan Down sendromlu çocuklarda pulmoner hipertan-
siyonun daha sık ve daha erken geliştiği bilinmektedir (8,11). Bu 
çocuklara erken tanı ve zamanında müdahale sayesinde yaşam 
beklentileri uzamakta ve mortalite azalmaktadır (14). Çalışma-
mızda hastalarımızın %38.5’ine doğumsal kalp hastalığı nede-
niyle operasyon ve girişimsel kalp kateterizasyonu uygulanmıştı. 
İki olgumuzda ise, geniş membranöz VSD’ye bağlı sekonder 
pulmoner hipertansiyon ve Eisenmenger sendromu geliştiği 
görüldü. Bu iki hastanın belirgin santral siyanozu mevcuttu.

Bu sendromda otoimmün subklinik hipotiroidi, konjenital 
hipotiroidi ve daha nadir olarak hipertiroidi ile tiroid hormon 
disfonksiyonları da görülebilmektedir (10,14). Down sendro-
munda hipotiroidi sıklığı çeşitli çalışmalarda %13.7-51 arasında 
bildirilmiştir (3,15,16). Çalışmamızda da literatürle uyumlu olarak 
olgularımızın %38.3’ünde hipotiroidi mevcuttu. Hipotiroidisi olan 
hastalarda da doğumsal kalp hastalığı görülme sıklığının arttığı 
izlendi. Literatürde konjenital hipotiroidili bebeklerde başta sol-
sağ şantlı kardiyak defektler olmak üzere kardiyak anomalilerin 
normal popülasyona göre daha yüksek oranda görüldüğü 
bildirilmektedir (13,17). Olivieri ve ark. (17) 1372 konjenital 
hipotiroidili bebekte yaptıkları çalışmalarında; en sık görülen 
malformasyonun %5.5 ile doğumsal kalp hastalıklarına ait 
olduğunu bildirmişlerdir. Bulgularımız Down sendromuna eşlik 
eden konjenital hipotiroidinin doğumsal kalp hastalığı insidansını 
artırdığına işaret etmektedir.

Epilepsi sıklığı Down sendromunda genel popülasyona oranla 
fazla görülmekle birlikte, prevalansı yaşla birlikte artmaktadır. 
Down sendromunda epilepsi sıklığı ortalama %1-13 oranın-
da görülmektedir (3,12). Görme ve işitme bozuklukları da bu 
çocuklarda daha sık görülmektedir (3). Bu nedenle, Down 
sendromlu hastalar görme ve işitme açısından düzenli aralık-
larla değerlendirilmeleri gerekir. Çalışmamızda, hastalarımızın 
%4.6’sında epilepsi, %5.6’sında işitme kaybı ve %6.5’unda 
görme bozukluğu tespit edilmişti.

Gastrointestinal malformasyonların ve ürogenital anomalilerin de 
Down sendromlu hastalarda fazla olduğu gösterilmiştir. Gast-
rointestinal malformasyonlar %10-18 oranında görülmektedir. 
Diyafragma hernileri de sık görülmektedir (3,5,15). Serimizde 
de üç hastamızda diyafragma hernisi saptandı. Bir hastamızda 
Hirschsprung hastalığı, bir hastamızda özefagus darlığı, dört 
hastamızda inmemiş testis, bir hastamızda da mikropenis vardı.

Down sendromunda immün yetmezliğin; enfeksiyonlara 
yatkınlığa, lösemi, neoplazi ve otoantikor gelişimine yol açtığı 
bildirilmektedir (5). Lösemi benzeri geçici proliferatif bozukluk, 
lösemi insidansında artış, izole trombositopeni ve trombositoz 
gibi değişik hematolojik bozukluklar olabilmektedir. Akut lösemi 
özellikle de megakaryoblastik lösemi genel populasyona göre 
Down sendromlu çocuklarda daha fazla görülmektedir. Geçici 
myeloproliferatif bozukluğu olan olgularda yaşamın ilk yıllarında 
%20-30 oranında tipik lösemi gelişme riski vardır (9). İzlemde 

Tablo I: Eşlik eden hastalıklar.

Eşlik Eden Hastalıklar Sayı (n) Yüzde (%)
Doğumsal Kalp Hastalığı 83 77.5
Hipotiroidi 41 38.3
Görme Bozukluğu 7 6.5
İşitme Problemleri 6 5.6
Epilepsi 5 4.6
İnmemiş Testis 4 3.7
Hematolojik Tutulum 3 2.8
Diyafragma Hernisi 3 2.8
Özefagus Darlığı 1 0.9
Hirschsprung Hastalığı 1 0.9
Mikropenis 1 0.9

Tablo II: Doğumsal kalp hastalığı ve sıklığı.

Doğumsal Kalp Hastalığı Sayı (n) Yüzde (%)
Sekundum Atriyal Septal 
Defekt 41 49.3

Ventriküler Septal Defekt 28 33.7
Komplet Atriyoventriküler  
Septal Defekt 15 18.1

Patent Duktus Arteriyozus 10 10.8
Biküspit Aortik Kapak 4 3.7
Pulmoner Stenoz 1 0.9
Aort Koarktasyonu 1 0.9
Fallot Tetralojisi 1 0.9
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olgularımızın biri ALL, biri Wilms tümörü ve biri de kronik idiopa-
tik trombositopenik purpura tanısı almıştı. 

Sonuç olarak; Down sendromu başta doğumsal kalp has-
talıkları olmak üzere çok çeşitli konjenital malformasyonlar ve 
hastalıklarla birliktelik gösterebilir. Sendroma eşlik edebilecek 
durumların çocuk hekimlerince bilinmesi ve izlenmesi hastaların 
yaşam kalitesinin artırılmasında oldukça önemlidir. Çalışma-
mızda Down sendromlu hastalarda literatür ile uyumlu olarak 
doğumsal kalp hastalıklarının sık görüldüğü ve özellikle hipoti-
roidi ile birliktelik gösterdiği tespit edildi. Bu çalışma ile Down 
sendromlu çocuklarda hiçbir klinik belirti ve bulgu olmasa da 
ayrıntılı kardiyak değerlendirilmenin yapılmasının gerekli olduğu 
vurgulanmak istendi. Eşlik eden kalp hastalığının erken tanısı 
ve zamanında müdahalesi Down sendromundaki mortalite ve 
morbidite riskinin azalmasını sağlayacaktır.
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