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OZET

Ondokuz Mayis Universitesi Tap Fakiiltesi Tibbi Biyoloji
Anabilim Dali Tibbi Genetik Biriminde Ocak 1988 — Hisan 1989
tarihleri arasinda Down sendromu On  tanisiyla kromozom
analizi vyapilan 22 hastada kardiyovaskiiler hastaliklar
aragtirildi.

Hastalarin 7'si kiz (% 31.8), 15%i erkek (% 68.2) olup,
yaglar: 1 ay — 15 yas arasaindaydi.

15 hastada (% 63.6) kardiyovaskiiler hastalik tesbit edildi.
Bunlarin 7'sinde .parsivel antriyoventrikiiler kanal (AV),
4'finde izole ventrikiiler septal defekt, 1°inde Fallot tet-
rolojisi, 1%inde ¢ift gikigli sag wventrikiil, atrival septal
defekt mitral kapak hipoplazisi, 1'inde pulmoner stenoz
ve 1 hastada ise kardivomiyopati tesbit edildi.

Konjenital kalp bhastalii nedeniyle ameliyat karar: alinan
1 hasta ameliyat Oncesi ddnemde Sldii.

Sonuc¢ olarak, Down sendromunda yiksek oranda goriilen kardi-
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yan anomalilerin prognozu etkileyven Onemli faktdrlerden
birisi oldufu kanisindavyiz.

SUMMARY

CARDIOVASCULAR DISEASES IN DOWN SYNDROME

Twenty-two patients with cardiovascular disease were
rewiewed. All of then had applied to Ondokuz Mayis
University Faculty of Medicine Medical biology-Genetics
department between January -~ April 1989 Chromosome studies
were done for them with primary diagnosis of Down syndrome

Seven of the patients were female (31.8 %) and 15 were
male (68.2 %). Thelr ages were between 1 mounth 15 years.
Cardiovascular disease were diagnosed in. 15 patients
(63.6 %). Seven of them had the anomaly of Partial
atrioventricular canal (AV), four had isoclated VSD.One had
tetrology of Fallot, one had double outlet right ventricle
with 28D and mitral wvalve hypoplasia. One case of
cardiomyopathy and one case of pulmonary valvular stenosis
were determined.

One of the patients who had congenital heart disease died
before the operation.

In conclusion, we emphasized that cardiac abnormalities which
are seen frequently in Down syndrome are important factors
that affect the prognosis.

Key words : Down syndrome, Cardiovascular disease.

Anahtar kelimeler : Down Sendromu, Kardivovaskiiler hastalik.

Down sendromu ({Mongolizm, Trisomi 21) kendine o6zgii fizik
bulgular {(mental gerilik, hipotoni, hipertelorizm, simian cizgisi
ve klinodaktili ve karyotipi ile dogumdan itibaren taninan has-
taliktir'=". Hastaliga eslik eden konjenital anomaliler prognozu
olumsuz yoénde etkilemektedir =% Bu anomaliler icinde en sik
rastlananlardan biri kardiyovaskiler sistem anomalileridir *-7.
Down sendromunda % 40 oraminda ek kardiyovaskiller sistem

anomalisi tammlanmistir & Ulkemizde yapilan calismalarda bu
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oran % 20 cwarmdadlr . Buna karsilik hastaneye basvuran Down
sendromlu hastalarda kardlyovaskuler anomali sikligit % 62 olarak
tespit edilmistir®.

Biz de bolgemizde hastanemize Down sendromu olarak refere
edilen ve kromozomal caligmast yapilan hastalarda kardiyovas-
killer anomali sitkligimi genis kardiyolojik tetkikler sonucu tespit
edip yaymnlamayr uygun bulduk.

MATERYAL VE METOD

Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Anabilim
Dali Tibbi Genetik Birimi'nde Ocak 1988 - Nisan 1989 tarihleri
arasinda Down sendromu on tamsiyla kromozom analizi yapilan
22 hasta ¢alisma grubumuzu teskil ediyordu.

Hastalarin yag dagilimi 1 ay - 15 yas olup median yas 3 yildir.
22 hastamin 7'si kiz (% 31.8) ve 15'i erkek (% 68.2) idi.

Hastalarin rutin fizik inceleme, kromozom analizi ve laboratuvar
tetkikleri (TELEKARDIYOGRAM, EKG vb.) yapildiktan sonra
2 boyutlu ekokardiyografik c¢alismalar1 yapildi. Bir hastaya ek
olarak anjiokardiyografik calisma uyguland:.

Kromozom anahz]en icin Moorhead ve ark® tarafmdan modifiye
edilen 72 saatlik mikrolenfosit kaltiri yapildi®. Elde edilen
preparatlara Benn ve Perle!® 'nin Tripsin-Giemsa bandlama yon-
temi uygulanarak incelemeye alindi'®s!l, Bu islemle her olgunun
preparatlarindan 30 metafaz plag1 sayildt ve yapisal diizensizlik
bakimindan incelendi.

2 boyutlu ekokardiyografik c¢alisma icin Toshiba Sonolayer-V
SSAB0A ultrasonografi aleti ile 3.75 mHz transducer kullanildi.

BULGULAR

a) Hastalarin kromozom analizi sonucunda 21 hastada klasik
tipte kromozom yapisi {47,XY,+21 veya 47,XX,+21) ve 1 hastada
ise Robertsonian tipte translokasyon (46,XY rob (14q:21q), tespit
edildi (Tablo I).

b) Tum olgularda baba ve anne -kromozom yoniinden incelendik-
lerinde sayilan 30'ar metafaz plagmda normal 46,XY ve 46,XX
kromozomlar gdzlenmistir.
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Tablo I. Hastalarin Kromozom Analizleri Sonuglarz.

Kromozom Yapisi Sayi
474 XY ,+21 14
47,XX, 21 7
46,XY tab (14q:21q),+21 1
Toplam 22

c) 22 Down sendromlu hastalarin 15'inde (% 63.6) Down send-
romu bulgularina ek olarak kardiyovaskuiler anomali tesbit edildi.

d) Kardiyovaskiller anomali tesbit edilen hastalarin 7'sinde
(% 46.7) parsiyel A-V kanal, 4'inde (% 26.6) VSD, l'inde Fallot
tetrolojisi, 1'inde cift cikisli sag ventrikil, ASD, mitral kapak
hipoplazisi, 1'inde pulmoner stenoz ve 1'inde kardiyomiyopati
tesbit edildi (Tablo II).

e) Robertsonian tipte translokasyon gorillen hastada herhangi
bir ek kardiyovaskiiler anomali goériilemedi.

f)Ameliyat karari alinan 1 hasta ameliyat ¢ncesi donemde oldi.

Tablo ITI. Hastalarda Gortlen Ek Kardiyak Anomaliler.

Anomalinin Cinsi Sayz %
Parsiyel A-V kanal 7 46.7
Ventrikiiler septal defekt 4 26.8
Fallot tetrolojisi 1

Cift gikisli sag ventrikiil, ASD, mitral ]

hipoplazi

Pulmoner stenoz 1
Kardiyomiyopati 1

Toplam 15
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TARTISMA

Calismamizda hastaneye miiracaat eden Down sendromu bulgu-
larima ek kardivak anomali sikligt % 63.6 olarak bulundu.
Greenwood ve ark®'mn calismasinda bu oran % 62 olup sonucla-
rimizla uyumls idi. Balcr ve ark®'mn caligmasinda % 22.89 ora-
mnda konjenital kalp hastalign goérilmistir.. Aradaki fark klinik
tammn basit kardiyolojik tetkiklerle kommasindandir.

Hastalarimizda en sik rastlanan kardiyak anomali % 46.7 ile
parsivel A-V kanal olup Park ve ark’ % 43, Greenwood ve
ark® % 49 ve Balct ve ark® % 32 oraminda idi. Sonuclarimiz
Balci ve ark®'min sonuclari disinda digerleri ile uyumlu idi.
Balci ve ark®'mn calismasindaki diisiikliik degerlendirmenin klinik
ve basit kardiyolojik tetkiklerle yapilmasindan kaynaklanmak-
tadir.

V5D gortulme siklign calismamizda % 26.6 oramnda olup yurtdist
yvayinlarda bu oran % 28-32'dir®¢7¢% Balci ve ark 'mn calisma-
sinda % 32 oraminda VSD goérilmiistiir. Bu sonuclar calismamizla
uvumludur.

Robertsonian tipte kromozom anomalisi olan hastada konjenital
kalp hastaligina rastlamilmamasi Balci ve ark®'min calismasiyla
uyum godstermemesinin nedeni sayimmin azhgmdan kaynaklanmak-
tadir,

Diger kardiyak anomalilerin (Fallot tetrolojisi, pulmcner stenoz
vb.) goriilme sikligr yayinlarla uyum gostermesine ragmen kardi-
yomiyopatiye ait bir yayma rastlamimadi®’

Down sendromunda ek kardiyak anomaliye erken miidahele edil-
medigi takdirde anomalinin tiiriine goére pulmoner vaskiiler hasta-
ik we konjestif kalp yetmezligi gelismekte, hastalar bundan
kaybedilmektedir.

Sonug olarak Down sendromunda kardiyak anomali sikligi yitksek
olup erken tam ve miudahele yapilmadigi takdirde prognoz kotii
yonde etkilenmiektedir.
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