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OZET

Amac: Down sendromu sik rastlanan kromozomal hastaliklardan biridir. Bu hastalarda dogumsal kalp hastaliklar sik
gorilmekte ve sendromdaki en 6nemli mortalite ve morbidite nedenini olusturmaktadir. Calismada, Cocuk Kardiyoloji
Unitemize Down sendromu tanisi ile bagvuran hastalarn demografik ézellikleri, eslik eden dogumsal kalp hastaliklari ve
ek anomalileri degerlendirildi.

Gerec¢ ve Yontemler: Ocak 2010-Aralik 2015 tarihleri arasinda Gocuk Kardiyoloji Baltimune basvuran Down Sendrom-
lu toplam 107 olgunun verileri degerlendirildi.

Bulgular: Down sendromlu hastalarin %77.5’in de dogumsal kalp hastaligi mevcuttu. Bu hastalarin %49.3'Un de se-
kundum tip atriyal septal defekt, %33.7’sinde ventrikiller septal defekt, %18.1’inde komplet tip atriyoventrikller septal
defekt, %10.8’inde patent duktus arteriyosuz, %3.7’sinde bikUspit aortik kapak saptandi. Birer olguda ise pulmoner
stenoz, aort koarktasyonu ve fallot tetralojisi vardi. Eslik eden ek anomalilere bakildiginda; hastalarin %38.3’ln dehipo-
tiroidi, %6.5’inde gérme bozuklugu, %5.6’sinda isitme problemleri, %3.7’sinde inmemis testis vardi. Hipotiroidisi olan
hastalarda kardiyak defektlerin daha fazla oldugu gézlendi (p<0.05).

Sonug: Down sendromlu hastalarda dogumsal kalp hastaliklan sik gérilmektedir. Klinik belirti ve bulgu olmasa da
bu ¢ocuklarin kardiyak agidan degerlendirmesi, erken taniyl saglayacak ve ileride ortaya ¢ikabilecek geri dontsimstiz
komplikasyonlarin gelismesini engelleyecektir.

Anahtar Soézciikler: Cocuk, Dogumsal kalp hastalidi, 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.
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GIiRIS

Down Sendromu yirmi birinci kromozomun U¢ adet olmasi ile
karakterize; sikligi anne yasina gore degismekle birlikte 600-700
canli dogumda bir gértlen bir sendromdur. Genetik analizler-
de hastalarin %90-95’inde reguler tip trizomi (47 ,XX,+21 ve
47 XY,+21), %2-4’linde translokasyon, %1-2’sinde ise mozaik-
tip trizomi gortlmektedir (1,2).

Bu sendrom, zeké geriliginin en dnemli genetik nedenidir. Yirmi
birinci kromozomdaki fazla genetik materyal; dismorfik bulgulara
ve mental retardasyona, dogumsal kalp hastalklarina, gastro-
intestinal hastaliklara, epilepsi ve diger nérolojik anormalliklere,
immuUn yetmezliklere, baglica I6semi olmak Uzere hematolojik
hastaliklara, gdérme ve isitme bozukluklarina, otoimmuin ve
endokrin hastaliklara yol agabilir (1,3). Dogumsal kalp hastalik-
lari, Down sendromlu hastalarin %40-60"Inda saptanmaktadir.
Bunlar icinde; atriyoventrikller septal defektler ve konotrunkal
anomaliler en sik gortlenlerdir (4-6).

Bu calismada, Pamukkale Universitesi, Cocuk Kardiyoloji
Bolumine bagvuran Down Sendromlu hastalarin demografik
Ozellikleri, eslik eden anomalileri ve dogumsal kalp hastaliklari
belirlenerek, sonuglarn literatlr egliginde tartisiimasi amaglandi.

GEREC ve YONTEM

Klinik ve sitogenetik olarak Down sendromu tanisi koyulan ve
kardiyak degerlendirme igin Ocak 2010-Arallk 2015 tarihleri
arasinda Pamukkale Universitesi Tip Fak(iltesi Cocuk Kardiyoloji
BalumUne bagvuran 107 hastanin kayitlar geriye dontk olarak
incelendi. Calismaya alinan hastalarin demografik ¢zellikleri, fizik
baki, laboratuvar bulgulari, elektrokardiyografi ve gorintlleme
ybntemlerine ait (ekokardiyografi, abdominal ultrasonografi,
elektroensefalografi, vb.) verileri degerlendirildi. Eslik eden
dogumsal kalp hastaliklarl, ek anomalileri ve izlemlerine ait bil-
giler kaydedildi. Galisma 6ncesi hastane yerel etik kurulundan
calisma icin onay alindl.

Verilerin istatistiksel degerlendirmesi; “Statistical Package Soci-
al Sciences for Windows” (SPSS 18, Inc, Chicago, IL, USA)
programinda tanimlayici istatistikler ve ki-kare testi kullanila-
rak yapildi. Sonuglar ortalamaz+standart sapma olarak verildi.
p<0.05 degeri istatistiksel anlamlilik sinir olarak kabul edildi.

BULGULAR

Calismaya alinan 107 Down sendromlu olgunun 56’si erkek
(%52.3), 51’i kiz (%47.7)'di. Yas ortalamasi 6.6+5.6 yil (2 gtin-20
yil) olarak bulundu. Dogumsal kalp hastaligi saptanan olgularin
69'u (%64.5) bir yas altindaydi. Sadece bir olguda ebeveynler
arasinda akraballk oykusu vardi. Dogum sirasinda anne yasl,
ortalama 33+6.2 yil (18-45 yil)’'di ve %44°( 35 yas Ustindeydi.
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Klinik 6zellikler degerlendirildiginde; sadece 12 (%11.3) hasta-
da Down sendromuna eslik eden bir anomali olmadigi gérul-
dd. Olgularin 95’inde ise (%88.7) eslik eden bir hastalk vardi
(Tablo I). Down sendromu ile en sik birliktelik gdsteren anomali,
dogumsal kalp hastalidi idi ve hastalarin 83’Unde (%77.5) sap-
tandi. Olgularin 41’inde (%38.3) hipotiroidi, 7’sinde (%6.5) gor-
me bozuklugdu, 6’sinda (%5.6) isitme problemleri, 4’inde (%3.7)
inmemis testis ve 3’lUinde (%2.8) diyafragma hernisi vardi. Bir
hastada mikropenis, bir hastada Hirschsprung hastaligi, bir
hastada ise dzefagus darlgi saptand. izlemlerde bir olgunun
akut lenfoblastik I6semi (ALL), bir olgunun Wilms timaori ve
bir olgunun da kronik idiopatik trombositopenik purpura tanisi
aldigi goruldu.

Dogumsal kalp hastaligl saptanan toplam 83 hastanin 43’0
(%52) kiz, 40’1 (%48) erkekti. Dogumsal kalp hastaliklan arasin-
da en sk gorllenler sirasiyla sekundum tip atriyal septal defekt
(ASD), ventrikUler septal defekt (VSD), komplet atriyoventrikller
septal defekt (AVSD), patent duktus arteriyozus (PDA), biklspit
aortik kapak (BAV), pulmoner kapak darlig (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) saptandi. Hastalarin birinde PS, birinde AK ve birinde de
FT vardi (Tablo Il). En fazla gérllen izole defektler ASD (%32.5),
AVSD (%18.1), VSD (%15.7) ve PDA (%8.4) iken; en sik gbrulen
coklu defektler VSD ve ASD (%14.5) birlikteligiydi. Dogumsal
kalp hastaligi saptanan 83 hastanin otuzuna (%36.1) kalp ope-
rasyonu, ikisine de (%2.4) girisimsel kateterizasyon uygulanmis-
. Bu hastalarin %40.6’si AVSD, %31.2'i VSD, %9.3'0 PDA,
biri FT, biri de ASD nedeniyle dlzeltme operasyonu gegirmisti.
Atriyoventrikller septal defektli iki hastaya ise pulmoner ban-
ding operasyonu yapilmisti. Girisimsel kateterizasyon yapilan
iki hastadan birine AK nedeniyle balon anjiyoplasti, digerine
ise cihazla PDA kapatiimasi uygulanmisti. iki olgunun da; genis
membran®z VSD’ye bagdl sekonder pulmoner hipertansiyon ve
Eisenmenger sendromu nedeniyle inoperabl oldugu goruldu.

Down sendromlu hastalarin 41’inde (%38.3) hipotiroidi sap-
tandi. Hipotiroidi saptanan ¢ocuklarin 21’i (%51) erkek, 20’si
(%49) kizdi. Dogumsal kalp hastalid ile diger anomalilerin birlik-
teligi degerlendirildiginde; hipotirodisi olanlarda dogumsal kalp
hastalidi gortime sikiginin daha fazla oldugu izlendi (p<0.05).
Hipotiroidisi olan toplam 41 hastanin 35’inde (%85.3) dogumsal
kalp hastaligi bulunuyordu.

TARTISMA

Down sendromu (Trizomi 21), bitin malformasyon sendromlari
arasinda en iyi bilinen ve en sik gérulen sendromdur. Bu send-
romda hipotoni, kisa boy, dismorfik ylz bulgular, brakisefali,
dUz oksipital bdlge tipik bulgulardir. Simian ¢izgisi, ayaklarda bir
ve ikinci parmaklar arasindaki genigligin artmasi, zeka geriligi,
konusma bozuklugu, davranigsal ve psikiyatrik bozukluklar,
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Tablo I: Eslik eden hastaliklar.

Eslik Eden Hastaliklar Sayi (n) Yiizde (%)
Dogumsal Kalp Hastaligi 83 77.5
Hipotiroidi 41 38.3
Gorme Bozuklugu 7 6.5
isitme Problemleri 6 5.6
Epilepsi 5 4.6
inmemis Testis 4 3.7
Hematolojik Tutulum 3 2.8
Diyafragma Hernisi 3 2.8
Ozefagus Darhigi 1 0.9
Hirschsprung Hastaligi 1 0.9
Mikropenis 1 0.9

Tablo II: Dogumsal kalp hastaligi ve sikligi.

Dogumsal Kalp Hastalig Sayi (n) Yiizde (%)
gtzlf(::tdum Atriyal Septal 41 49.3
Ventrikiiler Septal Defekt 28 33.7
Komplet Atriyoventrikiiler 15 18.1
Septal Defekt

Patent Duktus Arteriyozus 10 10.8
Bikispit Aortik Kapak 4 3.7
Pulmoner Stenoz 1 0.9
Aort Koarktasyonu 1 0.9
Fallot Tetralojisi 1 0.9

erken yaslanma gorulebili. Dogumsal kalp hastaliklari, gast-
rointestinal sistem, genitoUriner sistem, immuan sistem, iskelet
sistemi, endokrin ve hematolojik sistemler ile ilgili anomaliler de
bildirilmektedir (7-10).

Down sendromlu ¢ocuklarin  %40-60'Inda  dogumsal kalp
defektleri oldugu bildiriimektedir (8,11). Calismamizda dogumsal
kalp hastaligi gérilme sikigl %77.5 olarak bulundu. Literattrde
Down sendromunda dogumsal kalp hastaligi goértlme sikligi ve
tipleri ile ilgili farkl insidanslar verilmektedir. Bermudez ve ark.
(4), 1207 Down sendromlu olguda dogumsal kalp hastalig
sikhigini %50; Kim ve ark. (12) ise, %56.9 olarak bildirmisler-
dir. Ulkemizden yapilan calismalarda da, Acar ve ark. (3) %47,
Kuzucu ve ark. (8) ise %53 olarak bulmuslardir. Calismamizda
dogumsal kalp hastaligi oraninin yiksek olmasi; cocuk kardi-
yoloji poliklinigimize kardiyak muayenesi normal olan hastalarin
daha az ydnlendiriimesiyle iligkili olabilir.

Dogumsal kalp hastaliklar iginde en sik goértlenleri AVSD, VSD
ve ASD olarak bildirilmektedir (11,13). Brezilya’da yapilan iki
calismada en sik gorllen kalp hastaligi ASD iken (1,4); Ulke-
mizden Kuzucu ve ark. (8) yaptigi calismada VSD’nin daha sik
goruldugu bildiriimistir. Calismamizda ise; ASD %49, VSD %34,
komplet AVSD ise %18 olarak saptandi.
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Down sendromlu hastalarda dogumsal kalp hastaliklar énemli
morbidite ve mortalite nedenidir. Sol-sag santll dogumsal kalp
hastaligi olan Down sendromlu ¢ocuklarda pulmoner hipertan-
siyonun daha sik ve daha erken gelistigi bilinmektedir (8,11). Bu
cocuklara erken tani ve zamaninda midahale sayesinde yagsam
beklentileri uzamakta ve mortalite azalmaktadir (14). Calisma-
mizda hastalarmizin %38.5’ine dogumsal kalp hastaligi nede-
niyle operasyon ve girisimsel kalp kateterizasyonu uygulanmisti.
iki olgumuzda ise, genis membrandz VSD’ye bagll sekonder
pulmoner hipertansiyon ve Eisenmenger sendromu gelistigi
gbruldd. Bu iki hastanin belirgin santral siyanozu mevcuttu.

Bu sendromda otoimmudn subklinik hipotiroidi, konjenital
hipotiroidi ve daha nadir olarak hipertiroidi ile tiroid hormon
disfonksiyonlari da gérulebilmektedir (10,14). Down sendro-
munda hipotiroidi skl gesitli calismalarda %13.7-51 arasinda
bildirilmistir (3,15,16). Calismamizda da literattrle uyumlu olarak
olgularimizin %38.3’inde hipotiroidi mevcuttu. Hipotiroidisi olan
hastalarda da dogumsal kalp hastaligi gérilme sikliginin arttigi
izlendi. Literatlrde konjenital hipotiroidili bebeklerde basta sol-
sag santl kardiyak defektler olmak Uzere kardiyak anomalilerin
normal populasyona goére daha yuksek oranda gorlldugu
bildirilmektedir (13,17). Olivieri ve ark. (17) 1372 konjenital
hipotiroidili bebekte yaptiklan c¢alismalarinda; en sik gorilen
malformasyonun %5.5 ile dogumsal kalp hastaliklarina ait
oldugunu bildirmiglerdir. Bulgularimiz Down sendromuna eslik
eden konjenital hipotiroidinin dogumsal kalp hastaligi insidansini
artirdigina isaret etmektedir.

Epilepsi sikligi Down sendromunda genel populasyona oranla
fazla gorlimekle birlikte, prevalansi yagla birlikte artmaktadir.
Down sendromunda epilepsi sikligi ortalama %1-13 oranin-
da gorlimektedir (3,12). Goérme ve isitme bozukluklari da bu
gocuklarda daha sik goérlimektedir (3). Bu nedenle, Down
sendromlu hastalar gérme ve isitme agisindan dizenli aralik-
larla degerlendiriimeleri gerekir. Calismamizda, hastalarmizin
%4.6’sinda epilepsi, %5.6’sinda isitme kaybi ve %6.5’unda
gbrme bozuklugu tespit edilmisti.

Gastrointestinal malformasyonlarin ve tGrogenital anomalilerin de
Down sendromlu hastalarda fazla oldugu gosterilmistir. Gast-
rointestinal malformasyonlar %10-18 oraninda goérulmektedir.
Diyafragma hernileri de sik gortlmektedir (3,5,15). Serimizde
de U¢ hastamizda diyafragma hernisi saptandi. Bir hastamizda
Hirschsprung hastaligi, bir hastamizda &zefagus darlidi, dort
hastamizda inmemis testis, bir hastamizda da mikropenis vardi.

Down sendromunda immuin yetmezligin; enfeksiyonlara
yatkinliga, 16semi, neoplazi ve otoantikor gelisimine yol agtig
bildirilmektedir (5). Losemi benzeri gegici proliferatif bozukluk,
|6semi insidansinda artig, izole trombositopeni ve trombositoz
gibi degisik hematolojik bozukluklar olabilmektedir. Akut I6semi
Ozellikle de megakaryoblastik [6semi genel populasyona gore
Down sendromlu gocuklarda daha fazla gérulmektedir. Gegici
myeloproliferatif bozuklugu olan olgularda yasamin ilk yillarinda
%20-30 oraninda tipik 16semi gelisme riski vardir (9). izlemde



olgularimizin biri ALL, biri Wilms tUmdra ve biri de kronik idiopa-
tik trombositopenik purpura tanisi almisti.

Sonug olarak; Down sendromu basta dogumsal kalp has-
taliklar olmak Uzere ¢ok c¢esitli konjenital malformasyonlar ve
hastaliklarla birliktelik gosterebili. Sendroma eslik edebilecek
durumlarin gocuk hekimlerince bilinmesi ve izlenmesi hastalarin
yasam kalitesinin artinimasinda oldukga onemlidir. Calisma-
mizda Down sendromlu hastalarda literatdr ile uyumlu olarak
dogumsal kalp hastaliklarinin sik géraldagu ve 6zellikle hipoti-
roidi ile birliktelik gosterdigi tespit edildi. Bu ¢alisma ile Down
sendromlu ¢ocuklarda higbir klinik belirti ve bulgu olmasa da
ayrintill kardiyak degerlendirimenin yapilmasinin gerekli oldugu
vurgulanmak istendi. Eslik eden kalp hastaliginin erken tanisi
ve zamaninda mudahalesi Down sendromundaki mortalite ve
morbidite riskinin azalmasini saglayacaktir.
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