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OzZET

AMAC: Down sendromu kromozom 21’de trizomi nedeniyle
meydan gelen insanlardaki en yaygin otozomal anéploidi
sendromudur. Gériilme sikligitoplumlara gére 319 canli
dogumda bir ile 1000 canl dogumda bir arasinda
degismektedir. Down sendromu’nda kalpte ézellikle
endokardiyal yastik¢iklarin anormal gelisimi nedeniyle kalp ve
bliyiik damarlarin konjenital anomalileri saglikli topluma gére
daha sik gériilmektedir. Bu ¢alismada Yiiziincii Yil Universitesi
Tip Fakiiltesi Cocuk Kardiyoloji poliklinigine miiracaat eden
Down sendromu tanisi almis hastalarda dogumsal kalp
hastaligi siklig ini saptamak amaglanmustir.

YONTEMLER: Bu prospektif arastirma Agustos 2010-Eyliil 2012
tarihleri arasinda ileri tetkik icin Cocuk Kardiyoloji poliklinigine
génderilen Down sendromu tanisi karyotip analiziile konmus
198 olguda yapilmistir. Tiim hastalar ekokardiyografi ile
degerlendirilmistir.

BULGULAR: Hastalarin yas araligi 1 ay ile 13 yas arasindadir.
Down sendromu tanisi alan hastalarda dogumsal kalp
hastaligi orani %54 saptanmistir. Dogumsal kalp hastaligi
olarak %49.9 gériilme oraniyla en sik atriyoventrikiiler septal
defekt gérilmistir. Atriyoventrikiiler septal defekti sirasiyla
atriyal septal defekt (%14. 1), ventrikiiler septal defekt (%11.3)
ve patent duktus arteriyosus (%8.5) izlemistir.

SONUC: Van ve gevresindeki Down sendromlu hastalarda
dogumsal kalp hastaligi sikligi ve atriyoventrikiiler septal
defekt orani literatiirle uyumlu bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, dogumsal kalp hastaligi,
atriyoventrikiiler septal defekt

ABSTRACT

OBIJECTIVE: Down syndrome is the most common autosomal
aneuploidy syndrome in human beings caused by the trisomy in
chromosome 21. The congenital cardiac and major vascular
abnormalities, caused especially by the unusual growth of
endocardial cushions, is seen more commonly compared to the
healthy societies in Down syndrome. In this study, the target is
to define the rate of congenital cardiac disease in patients who
were diagnosed with Down syndrome who applied to the
Pediatric Cardiology Polyclinic of Medical Faculty of Yiiziinci Yil
University.

METHODS: This prospective research is performed in 198 cases
whose Down syndrome diagnoses were made with the
karyotype analyse and who were transferred to the Pediatric
Cardiology Polyclinic for further examination in the dates
between August 2010 - September 2012. All the patients are
evaluated by echocardiography.

RESULTS: The rate of patient's age is between 1 month to 13
years. The rate of congenital cardiac disease in the patients
with Down syndrome diagnoses is identified to be 54%. The
atrioventricular septal defect is the most common congenital
cardiac disease with the incidence rate of 49.9%. The
atrioventricular septal defect is followed by; atrial septal defect
(14.1%), ventricular septal defect (11.3%) and patent ductus
arteriosus (8.5%).

CONCLUSION: The rate of congenital cardiac disease in
patients with Down syndrome in and around Van and the rate
of atrioventricular septal defect is found consistent with the
literature.

Key words: Down syndrome, congenital cardiac disease,
atrioventricular septal defect
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GIRIS

Otozomal anoploidi sendromlarinin en yaygin

gorileni olan Down sendromu (DS) klinik

olarak ilk kez 1866 yilinda J. Langdon Down

tarafindan tanimlanmistir(1). Orta derecede

zeka geriliklerinin en sik rastlanan genetik

nedeni olan DS’nun gorilme sikhigl toplumlara

gore 319 canh dogumda bir ile 1000 canli

dogumda bir arasinda degismektedir(2). DS,

21.kromozomun ilave kopyalanmasi sonucu

meydana gelmektedir(3). Trizomi 21 ile iliskili

ozellikler 6rnegin hipotoni, 6grenme glglikleri

ve kraniofasial anomaliler tim DS hastalarinda

degisik derecelerde gorilmektedir. Isitme
kaybi, erken baslangich Alzheimer hastaligl,
solunumsal problemler ve dogumsal kalp
hastaligi gibi bir takim anormaliler olasilikla
cevresel ve genetik nedenler sebebiyle bazi
hastalarda gorilmektedir. Kalpte 6zellikle
endokardiyal vyastikgiklarin anormal gelisimi
nedeniyle kalp ve biyik damarlarin konjenital
anomalileri saghkli topluma gore daha sik
gorilmektedir. Bu hastalarin  %40-50’sinde
dogumsal kalp hastaligi gorilmektedir ve en
stk gorilen defekt atriyoventrikiiler septal
defektir (AVSD)(3-5).

Bu calisma Van ili ve ¢evresinde Down
sendromu tanisi alan hastalarda dogumsal kalp
hastaligi sikligt ve AVSD goridlme oranini
saptamak amaciyla planlanmigtir.

GEREC VE YONTEM
Bu arastirma Agustos 2010-Eylul 2012 tarihleri
arasinda cevre saglik kuruluslar, genel pediatri ve
Cocuk Noroloji polikliniginden ileri tetkik icin
Yizinchd YiI Tip Fakiltesi Cocuk Kardiyoloji
poliklinigine gonderilen Down sendromu tanisi
karyotip analizi ile konmus 198 olguda yapilmistir.
Tim hastalar ekokardiyografi ile ayni hekim
tarafindan degerlendirilmistir.

istatistiksel degerlendirmede SPSS 16.0
paket programi kullanilmistir. istatistiksel analizde
lzerinde durulan o6zellikler bakimindan tanimlayici
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istatistikler; ortalama, standart sapma, minimum
ve maksimum deger olarak ifade edildi.

BULGULAR

Calismaya Down sendromu tanisi konmus 198
hasta alinmistir.  Hastalarin yas ortalamasi
18.43+26.30 (1-156 ay). Hastalarin 112’si erkek
(%56), 86’si kiz (%44) idi. Hastalarin agirhk
ortalamasi 7.43+7.69 (2-66 kg), boy ortalamasi
64.72+17.37 (46-142 cm) idi. Tum olgularin
demografik 6zellikleri Tablo 1'de gosterilmistir.

Tablol. Down sendromlu olgularin demografik 6zellikleri

Down sendromlu hastalar

Yas (ay)# 18.43+26.30 (1-156 ay)
Cins E/K, 112/86, %56/44
AZirlik (kg) #  7.43+7.29 (2-66)

Boy (cm) # 64.72+17.37 (46-142)

# (Ortalama+SD)

Calismaya alinan hastalarin  ekokardiyografi
sonuglari degerlendirildiginde 106 hastada (%54)
dogumsal kalp hastaligi saptanmistir. Dogumsal
kalp hastaligi saptanan hastalardaki defektlerin
gorilme sikligr Tablo 2 de gosterilmistir.

Tablo 2. Down sendromlu hastalarda kalp defektlerinin
gorilme sikligi

Sayi Goriilme
yiizdesi (%)

Komplet AVSD 35 33
Parsiyel AVSD 13 12.2
intermediate AVSD 5 471
ASD 15 14.1
VSD 12 11.3
PDA 9 8.5

AK 4 3.8

TOF 4 3.8
Mikst defekt g 8.5

TARTISMA

Down sendromu tanisi almis hastalarin  %40-
50’sinde dogumsal kalp hastaligi gériilmektedir. DS
komplet ya da parsiyel trizomi ile karakterize bir
hastaliktir. Tiim vakalarin %95’i primer trizomi iken
%3’U translokasyon anomalisi, %2’si ise mozaik
form seklindedir. Tlm dogumsal kalp
hastaliklarinin %4-10"u DS ile iligkilidir. DS’da en sik
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gorilen dogumsal kalp hastaligi atriyoventrikiler
septal defekttir (AVSD). Embriyolojik olarak bu
defektler  endokardiyal  vyastiklarin  anormal
gelisiminden kaynaklanmaktadir.

AVSD’ler parsiyel, intermediate ve komplet
olmak Uzere 3 tipe ayriimaktadir. Septal olusum
fetal yasamin dordiinci haftasinin sonunda baslar,
atriyoventrikiler endokardiyal yastikgiklar
atriyoventrikiler kanalin (st ve alt kenarlarinda
ortaya c¢ikmaktadir. Ust ve alt vyastikgiklarin
kaynasmasindaki defekt atriyoventrikiler kanalin
devamliligi ile sonuglanir ve boylece AVSD
olusmaktadir(2,4,5). Freeman ve ark 2008 yilinda
yaptiklari calismada DS tanisi almis hastalarda
dogumsal kalp hastaligi gorilenler arasinda AVSD
oraninl %45, ventrikiler septal defekt oranini %35,
sekundum tipte atriyal septal defekt oranini %8,
patent duktus arteriyosus oranini % 7, Fallot
tetralojisi oranini %4 bulmuslardir(6). Irving ve ark
yaptiklan ¢alismada, 22 yillik verilerin incelenmesi
sonucu DS’da kardiyovaskiler anomali sikhigini %42
saptamislar ve bu hastalarda en yaygin saptanan
anomalinin %37 ile komplet AVSD oldugunu
bildirmislerdir(7).

Yaptigimiz c¢alismada DS'lu hastalarda
dogumsal kalp hastaligl sikligi %54 saptandi. Bu
hastalar icinde en yaygin anomali %33 ile komplet
AVSD idi. Tim AVSD orani %49.9 bulundu.
AVSD’den sonra en sik atriyal septal defekt ve
ventrikller septal defekt goridldi. Van ve
cevresindeki Down sendromlu hastalarda
dogumsal kalp hastaligi sikligi ve atriyoventrikiler

septal defekt orani literatiirle uyumlu bulunmustur.
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