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Down sendromlu hastalarda dogustan kalp hastahgi: Tek merkez, bes
yillik retrospektif analiz
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Amag: Down sendromlu hastalarda karakteristik fiziksel bulgulara noro-gelisimsel gerilik,
gastrointestinal ve endokrinolojik bozukluklar eslik etmekle birlikte, en sik gortlen
malformasyon dogumsal kalp hastaliklaridir Down sendromunda, genellikle endokardiyal
yastikciklarin gelisim bozuklugu nedeniyle, kalp ve bliyiik damarlarin dogustan anomalilerine
saghkh toplumdan daha sik rastlanir. Bu ¢alismanin amaci, ¢ocuk kardiyolojisi poliklinigine
miiracaat eden Down sendromlu hastalardaki dogumsal kalp hastaliklarini belirlemektir. Yontem:
Retrospektif olarak yapilan c¢ahsmaya Mart 2012- Temmuz 2017 tarihleri arasinda
poliklinigimizde Down sendromu tanisi ile bagvurmus, yas ortalamasi 5.8+4.7 olan 184 hasta (85
erkek,99 kiz) dahil edildi. Hastalarin ekokardiyografik bulgular1 degerlendirildi. Bulgular: Down
sendromlu hastalardan 151’inde (%82.1) dogumsal kalp hastalig1 saptandi. Bu hastalardan 45’inin
(%24.5) kardiyak sistem muayenesi normal olarak degerlendirilmisti. Dogumsal kalp
hastaliklarindan ilk sirada goriilen 48 hasta (%26.1) ile atrioventrikiiler septal defekt idi. Bu
anomaliyi ventrikiiler septal defekt (n=46; %25.1), atrial septal defekt (n=21; %11.4), mitral
yetmezlik (n=6; %3.2), patent duktus arteriosus (n=4; %2.1) ve Fallot tetralojisi (n=4; %2,1)'nin
izledigi belirlendi. Atrioventrikiiler septal defektlerin en sik goriilen sekli komplet formu (n=40;
%283.4) idi. Tan1 bakimindan cinsiyetler arasinda anlamh fark yoktu. Hastalarin 28’inde (%15.2)
perikardiyal effiizyon izlendi. Sekiz hastada ekokardiyografik bulgular normal olmasina ragmen
effiizyon vardi. Sonug: Klinigimize basvuran Down sendromlu hastalarda dogumsal kalp hastalig
sikhig1 oldukea yiiksekti. Bu durum sadece kardiyolojiye yonlendirilen hastalarin ¢alismaya alinmis
olmasina baglandi. Hastalarda en sik goriilen anomalilerin literatiirle uyumlu olarak
atrioventrikiiler septal defekt ve ventrikiiller septal defekt oldugu belirlendi. Hastalarda
perikardiyal effiizyon sikhiginin ytliksek olmasi ve kardiyak anomali olmayanlarda da saptanmasi
bunun tamamen kalp yetmezligi ile iliskili olmadigini diisiindiirdii. Herhangi bir klinik bulgusu
olmasa da, Down sendromlu hastalarda genel saglik taramasinin pargasi olarak kalp incelemesi
yapilmasi gerektigi kanisina varildi.
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Down Sendromunda konjenital kalp hasta/ig:

Congenital heart diseases in patients with down syndrome: A five-year
retrospective analysis in a single center

Abstract

Aim: In Down syndrome, characteristic physical findings are accompanied by
neurodevelopmental retardation, gastrointestinal and endocrine disorders. However, the most
common malformation is the congenital heart diseases due to the impaired development of the
endocardial cushions. The aim of this study was to determine the congenital heart diseases in
patients with Down syndrome applying to the department of pediatric cardiology at the study
center. Methods: This is a retrospective review of 184 children (85 males and 99 females) with
Down syndrome who were admitted to the study center between March 2012 and July2017. The
mean age of the patients was 5.8+4.7 years. Echocardiographic findings of the patients were
evaluated. Results: Congenital heart diseases were detected in 151(82.1%) of the patients. Forty-
five of these patients (24.5%) had normal cardiac system examination. Atrioventricular septal
defect (n=48; 26.1%) was the most common congenital heart disease which was followed by
ventricular septal defect (n=46; 25.1%), atrial septal defect (n=21; 11.4%), mitral regurgitation
(n=6; 3.2%) and patent ductus arteriosus (n=4; 2.1%) respectively. The complete form of
atrioventricular septal defect was the most common subgroup (n=40; 83.4%). There was no
difference between male and female children in aspect of congenital heart diseases. Pericardial
effusion was observed in 28(15.2%) of the patients. Effusion was found in eight patients,
although there was no other echocardiographical abnormality. Conclusion: The incidence of
congenital heart diseases in patients with Down syndrome was quite high in this study. This
finding was attributed to the sole inclusion of the patients who were referred to the department
of pediatric cardiology. Complying with literature, the most commonly observed anomalies in
the cohort were atrioventricular septal defect and ventricular septal defect. It was thought that
cardiac examination should be performed in patients with Down syndrome as a screening test
even if there is not clinical finding.
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Giris meydana gelen atriyoventrikiiler septal

En sik goriilen kromozom anomalisi defekt (AVSD) olarak bildirilmektedir.# Bu
olan Down sendromu (DS), ayni zamanda calismanin amaci, ¢ocuk kardiyolojisi
toplumda gorillen orta derecede zeka poliklinigine miiracaat  eden DS
geriliginin de en sik nedenidir Tim hastalarindaki dogumsal kalp hastalklarini

vakalarin %90-95’inde regiiler tip trizomi belirlemektir.
(47XX veya XY+21) mevcuttur.t2 DS sikhgi
600-700 canh dogumda Dbir olarak Yontem

bildirilmektedir ve bilinen en O6nemli Tanimlayic1  tipte  yapilan  bu

bagimsiz faktor, ileri anne yasidir3 Down
sendromunun  belli  bash fenotipik
ozellikleri vardir, ancak bu fiziksel
farklilklar ¢ogu zaman saghk sorunu
yaratmaz, yalnizca hastaligin daha kolay
teshisine yardimci olur. Down sendromu
fenotipine noro-gelisimsel gerilik,
gastrointestinal, ortopedik ve
endokrinolojik bozukluklar eslik etmekle
birlikte en sik goriilen malformasyon
dogumsal kalp hastahklaridir! Down
sendromlu hastalarda en sik saptanan
dogumsal kalp hastahg1 ise endokardiyal
yastikciklarin gelisim bozukluguna bagh
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calismaya Mart 2012 ve Temmuz 2017
tarihleri arasinda c¢ocuk Kkardiyolojisi
poliklinigine Down sendromu ftanis1 ile
yonlendirilmis 184 hasta (85 erkek, 99 kiz)
dahil  edildi. Hastalarin  demografik
ozellikleri, ek anomalileri ve klinik seyirleri
kaydedildi. Tiim hastalarin ekokardiyografik
bulgulari ise retrospektif olarak
degerlendirildi. Masum-fonksiyonel
tfliriimleri olan ve sadece patent foramen
ovale (PFO) belirlenen hastalarin kalp
muayeneleri normal olarak degerlendirildi.
Etik Kurul Onay1

Bu ¢alisma i¢in yerel etik kurulunun
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onayl  alindi (Mersin  Universitesi;
2016/256). Cahsma retrospektif
ylritildiigiinden hasta onam formu
kullanilmad.
Istatistiksel Degerlendirme

Sonuclarin istatistiksel
degerlendirilmeleri istatistiksel bilgisayar
ortaminda yapildi. Veriler, ortalama#standart
sapma (arahk: minimum-maksimum) ve
yluzde olarak ifade edildi. Kategorik
degiskenlerin karsilastirilmasinda ki-kare
testi kullanildi. p < 0.05 degeri istatistiksel
olarak anlaml kabul edildi.

Bulgular

Cahsmaya alinan 184 hastanin 85'i
(%46.2) erkek ve 99'u (%53.8) kiz idi.
Hastalarin yas ortalamasi 5.8+4.7 yil (6 ay-

Tablo 1: Hastalarin demografik verileri

Down Sendromunda konjenital kalp hasta/ig:

19 yas) idi. Hastalarin dogum tartilar1 ort.
29544455 g arahgindaydi (2000-4250 g).
Hastalarin muayene sirasindaki ortalama
viicut agirhg ve boyu, sirasiyla 19.8+14.1
kg (6-68) ve 95.0£33.6 cm (49-169) idi.
Hastalarin dogumundaki ortalama anne yasi
30.4+6.7 yil (17-44) olarak hesapland.
Anne yas1 35 ve altinda olan hastalarin orani
ise % 69.1idi (Tablo 1).

Ekokardiyografi degerlendirmesinde
hastalarin 151’inde (%82.1) dogumsal kalp
hastah@l saptandi. Incelenen kiz hastalarin
76'sinda  (%79.7) ve erkek hastalarin
72'sinde (%84.7) herhangi bir dogumsal
kalp hastahginin oldugu belirlendi ancak kiz
ve erkek hastalar arasinda dogumsal kalp
hastahgr sikhg1 acisindan istatistiksel
anlamh bir fark yoktu (p>0.05).

Parametreler % Min - Max
Yas (y1l) 5.8+4.7 6 ay - 19 yas
Cinsiyet (kiz/ erkek) 99/ 85 53.8/46.2

Dogum tartis1 (g) 2954+455 2000 - 4250
Muayene sirasindaki tarti (kg) 19.8+14.1 6-68
Muayene sirasindaki boy (cm) 95.0+£33.6 49 - 169
Dogumdaki anne yasi (y1l) 30.4+6.7 17 - 44

Hastalarin 69'unda (%37.5)
dinlemekle kardiyak ek ses duyulmamist.
Kardiyak ek ses duyulmayan hastalardan
45’inde ise (%24.5) ekokardiyografi ile
dogumsal kalp hastahgr oldugu tespit
edilmisti. Hastalardan 115'inin (%62.5) ise
dinlemekle patolojik karakterde ufiiriimi
duyulmustu  ve bunlarin tamaminda
dogumsal kalp hastalig1 saptanmisti.

Dogumsal kalp hastaliklarindan en
sik goriileni 48 (%26.1) ile AVSD idi. Bu
anomaliyi, sirasiyla ventrikiiler septal defekt
(VSD) (n=46, %25.1), atrial septal defekt
(ASD) (n=21, %11.4), mitral yetmezlik
(n=6, %3.2), patent duktus arteriosus
(PDA) (n=4, %2.1) ve Fallot tetralojisi (n=4,
%2.1) izlemekteydi. En sik belirlenen AVSD
tipi ise komplet form (n=40, %83.4) idi.
ASD olgularinin 14’tine (%66.7) ve VSD
olgularinin dokuzuna (%19.5) PDA eslik
ediyordu.  VSD  olgularinin = %62.7'si
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perimembranéz ve %37.3'si miskiiler
tipteydi (Tablo 2).

Kiz ve erkek hastalar arasinda
dogumsal kalp hastaliklarinin cinsiyete gore
dagihmina bakildiginda sadece Fallot
tetralojsi tanisinda istatistiksel olarak
cinsiyet farki goriildii (p<0.05) ve Fallot
tetralojisi tanisi alanlarin %75.0'1 erkekti.
Kizlarda erkeklere oranla daha sik AVSD
saptanmakla birlikte, bu bulgu istatistiksel
olarak anlamh degildi (p>0.05).

Anne yast 35 ve listii olanlarda
dogumsal kalp hastahg sikhig %44.6, 35
yas alti olanlarda ise %55.4 olarak bulundu,
ancak bu fark istatistiksel olarak anlaml
degildi (p=0.054).

Down sendromlu hastalarin 28’'inde
(%15.2) perikardiyal efflizyon izlendi.
Efflizyonu olanlarda da en sik AVSD (2
hasta; %7.1) ve VSD (1 hasta; %3.6)
mevcuttu. Sekiz hastada ekokardiyografik
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bulgular normal olmasina ragmen efflizyon
vardi (Tablo3). Hastalarin olciilen ortalama
konvansiyonel ekokardiyografi
parametrelerinde  ise  yaslara  gore
degerlendirildiginde belirgin bir bozukluk
olmadig1 goriildii (Tablo 4).

Tablo 2: Down sendromlu hastalarimizda
kalp defektlerinin goriilme sikhgi

Down Sendromunda konjenital kalp hasta/ig:

n= 184 %
Kalp hastalig1 33 17.9
olmayanlar 151 82.1
Kalp hastaligi olanlar 48 26.1
AVSD 40 83.4
Komplet AVSD 8 16.6
Inkomplet AVSD
SD 46 25.1
Miiskiiler 29 62.7
Perimembrandéz 17 37.3
ASD 21 11.4
VSD + ASD 19 10.3
Mitral Yetmezlik 6 3.2
Fallot Tetralojisi 4 2.1
PDA 4 2.1

Parametre Ort+sd

IVS diyastolik (mm) 4.2+0.25
IVS sistolik (mm) 3.5+0.28
LVEDD (mm) 30+0.71
LVESD (mm) 19+0.42
LVPW diyastolik (mm) 5.1+0.28
LVPW sistolik (mm) 4.3+0.44

End diyastolik hacim(mm3)  42.5+16.54

End sistolik hacim (mm3) 21.4+4.26
Ejeksiyon fraksiyonu (%) 74.5+10.11
Kisalma fraksiyonu (%) 42.4+7.48

IVS=interventrikiiller ~septum; LVEDD= Sol
ventrikiil diastol sonu ¢ap; LVESD= Sol ventrikiil
sistol sonu ¢ap; LVPW=Sol ventrikiil arka duvar

capl.

Tablo 5: Down sendromlu hastalarin diger
klinik tanilar1

ASD: atrial septal defekt, AVSD: atrioventrikiiler
septal defekt, PDA: patent duktus artriosus, VSD:
ventrikiiler septal defekt

Hastalarin  sekizinde  pulmoner
hipertansiyon ve dordiinde Eisenmenger
sendromu mevcuttu ve bir hastaya
pulmoner bant operasyonu yapilmist. Iki
hasta hidrosefali, i¢ hasta epilepsi, iki hasta
diyafragma hernisi ve bir hasta akut
myeloid l6semi nedeniyle takip ve tedavi
edilmekteydi (Tablo 5).

Tablo 3: Perikardiyal effiizyonu olan
hastalarin kalp anomalileri

Hastalik n=184 %
Pulmoner hipertansiyon 8 43
Eisenmenger sendromu 4 2.2
Pulmoner bant 1 0.5
Hidrosefali 2 1.0
Epilepsi 3 1.6
Diafragma hernisi 2 1.0
Akut myeloid l6semi 1 0.5

Kalp Hastahgi n=184 %
Yok 8 28.5
AVSD 2 7.1
VSD 1 3.6
ASD 5 17.8
VSD + ASD 9 32.2
PDA 3 10.8

ASD: atrial septal defekt, AVSD: atrioventrikiiler
septal defekt, PDA: patent duktus artriosus,
VSD: ventrikiiler septal defekt

Tablo 4: Down sendromlu hastalarin
ekokardiyografik parametreleri
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Tartisma

DS tanisi konulan hastalarda goriilen
en sik dogumsal malformasyon, Kkalp
anomalileridir ve bu anomaliler, hastalarin
yasam siiresini etkileyen en Onemli
faktorlerdendir.l® Freeman ve ark., DS
tanih hastalardaki kardiyovaskiiler anomali
sikhgini %44 olarak belirtmistir  Bu
calismada ise, dogumsal kalp hastaligi sikhigi
%82.1 gibi olduk¢a yiiksek bir oranda
bulundu. Bu bulguy, DS tanisi konulan
hastalardan sadece c¢ocuk kardiyolojisi
poliklinigine yonlendirilenlerin ¢alismaya
alinmis olmasina baglandi. Irving ve ark.’,
DS hastalarinda, dogumsal kalp
hastaliklarindan en sik %37 ile AVSD, sonra
sirayla %31 ile VSD, %15 ile ASD ve %5 ile
Fallot tetralojisi goriildiigtint bildirmistir. Bu
calismada da, literatiir ile uyumlu olarak,
sirasityla AVSD, VSD ve ASD en sik goriilen
dogumsal kalp hastaliklar1 olarak belirlendi.

Hastalarda %15.2 gibi ytksek bir
oranda perikardiyal effiizyon saptandi ve bu
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hastalardan  sekizinde dogumsal kalp
hastaligi da yoktu. Down sendromlularda
yaklasik %20 sikhginda hipotiroidizm

goruldigi bilinmektedir.8 Ayrica
hipotiroidili hastalarin %30-80’inde
perikardiyal eflizyon bildirilmistir.°

Perikardiyal efflizyon sikhginin yiiksek
olmasi ve kardiyak anomali olmayanlarda da
saptanmas1 efflizyonun tamamen Kkalp
yetmezligi ile iliskili olmayabilecegini ve bu
hastalara tiroid fonksiyon testi yapilmasi
gerektigini diistindiirdi.

Dogumsal kalp hastahg olanlarin
%?24.5’'inde kalp muayenesinin normal
olarak degerlendirilmesi, sadece fizik
muayenenin kalp hastahginin
saptanmasinda yetersiz kaldigini
gostermektedir. Patel ve ark.10 da steteskop
ile dikkatli bir oskiiltasyonun Kkalp
hastaliklar1 tanisinda o6nemli bir yeri
oldugunu vurgulamakla birlikte, dogumsal
kalp hastaliklar1 ve kapak hastaliklarinin
tanisinin  netlestirilmesi ve tedavinin
planlanmasi asamasinda ekokardiyografik
degerlendirmenin Oonemli oldugunu
belirtmislerdir. DS'lu hastalarda klinik bulgu
olmasa bile ekokardiyografi ile ayrintili kalp
incelemesi yapilmasi gerektigini
disiindiirmektedir.

Freeman ve ark., DS'lu hastalardan
kiz olanlarinda o6zellikle AVSD'yi belirgin
olarak daha sik saptamistir. Bu calismada
ise, benzer sekilde, kizlarda erkeklere oranla
daha sik AVSD saptanmakla birlikte, bu
bulgu istatistiksel olarak anlamh degildi.
Fallot tetralojsi sikhg literatiirde %4 olarak
belirtilmekteyken bu ¢alismada %?2.1 olarak
bulundu. Ote yandan, Fallot tetralojsi
hastalarinin biyiik ¢ogunlugu erkekti. Bu
bulgu, Fallot tetralojisinin kromozom
anomalisi bulunmayan popilasyonda da
erkek cinsiyette daha sik goriilmesi ile
iliskilendirildi.

DS'da eslik eden anomalilerin ileri
anne yasiyla baglantih oldugu
bilinmektedir.1? Ancak dogum sirasinda 35
yas Uzerinde olan annelerin orani, bu
calismada sadece %30.9 olarak bulundu. Bu
bulgu, fetal ekokardiyografinin ileri yas
gebeliklerde rutin muayenenin bir pargasi
olarak yapilmasi, prenatal taninin erken
konulmast ve bu sayede kromozom
anomalisi saptanan gebeliklerin daha
siklikla sonlandirilmasi ile iliskilendirilebilir.
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Down Sendromunda konjenital kalp hasta/ig:

Ayrica, ileri yas kadinlarda, gen¢ kadinlara
gore gebe kalma ve canh dogum yapma
oranlarinin nispeten diisik olmasi da
calismada elde edilen 35 yas ve Ustii anne
oraninin disiik olmas1 sonucunu etkileyen
faktorlerden olabilir.

Sonu¢  olarak, bu c¢alismada
klinigimizde basvuran DS'lu hastalarda
dogumsal kalp hastahg %82.1 gibi yliksek
bir oranda bulundu ve en sik gorilen
anomalilerin literatiirle uyumlu olarak AVSD
ve VSD oldugu belirlendi. Dogumsal kalp
hastaligi saptanan hastalarin
azimsanamayacak bir kisminda herhangi
kardiyak muayene bulgusunun olmadigi
gdz oniline ahndiginda, ekokardiyografinin
tant koymada fizik muayeneye belirgin
istiin oldugu ve DS'lu hastalara klinik bulgu
olmasa bile tarama olarak kardiyak
inceleme yapilmas1 gerektigi kanisina
varildi.

Cahsmanin en onemli kisithligi,

popiilasyonun cocuk kardiyoloji
poliklinigine yoOnlendirilmis ve kardiyak
anomaliden sliphelenilen hastalardan

olusmasidir. Bir diger kisithhgi, retrospektif
olarak tasarlanmis olmasidir.
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