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OZET

Rramozenr waomalifort de birlikte dogumsal kalp
hasteliklarimm. stk pdruldugn  bilinmektedir,
Kromozom anomaliler! arasida ive en stk garilent
Down sendranudnr. Calsmamizda, Dowsr sendromin
algulardoki dodumsal kalp havtalis sikfige ve tirleri
araghicilmg ve kliniguniz veriderl degerlendirilmiytin.
Evdild 1992- Avalik 1998 yillary arasinda Dokuz Evitl
Ulnversites: Nip Fukailtes: Cocnk Saghgt ve Hasta-
drklars, Genetik boltinitinde vapan kinik inceleme ve
siogenetik galgma e Down serdeaimn fanise konan
Y2 ol trimidl kavdiyolofik aoidar (fizik meaviene,
ielenardivogeafi,  EXG,  ehokardioprafi  ile e
sanlardan 6 olgn da kardivak katelerizasyon e
Pediaterk Kardivoloji Bilim dalinda ivicelenmistr.
Dagumsal  Kalp  hasteligy 33 olguda (%358,
sugiisnnstir. Atrioventrikifer sepoal defekt (AVSDy
1T 83 1 Fallor reeralofisi 4 (%012}, sekundum airial
sepral defekr (ASD) 4 (3012, sebundnm ASD+ VSD
FRULE paent dwkitus orteriozus TPDAY 30 (%9,
VED s padmonee stenoz 1 olewda (%3) gérinistir,
Lierwir sendromin olgnlarda dogumsal kalp hastalid
sik gdrdldifinder,  tame alan wim hastalarig
kardivafofth  apidan  incelenmesinin gerekliligs  ve
iztemilerinde gizilfecek vonler viorzidlanmagor.

Anwlttur sigodkler: Down sendromu, dogumsal kalp
hastalikiar:

SUMMARY

Chromosema! anomalies asseciared with congenttal
hearr diseqses are well dotown, Down syndrome is
one of e most encountered chromosomal anowialy,
92 caves with Down's syndrome were dicgnosed in
Cenviies and Pediaric Cardiclogs Departarents af
Dakuz Evii! University. Facultr af Medicing henwean
September [992 1o Decenber 1996 A af them were
evilfnared By plywical cylogenetic
enalyses, x-ray, ECO, echocardiography and caordiac
catheterization  was  performed  at 16 cases,
Cangenital hearr disvases were detected In 33 of
them(35.8%). Awioventrienlar sepal defects were
detected in I7 patiens (31%) | tetralogy of Fallot in 4
patientsf [2%) secundum ASD in 4, ASDYVSD in 4,
PDA i 3y, Tpaticnr with VED=prlmonry
stenosiy, Congenital heart diseases are commion in
ehildren with Down's sydrame. o careful cardiac
evalvation and follow np iy very imporiant and
mandarory,

examinalicn,

ey wards:
tiseisey

Dawn  syhdrome,  congeniral  heary

rromozom anomalileri ile  birtikte dogumsal
kalp hastabifimon sk goriild gl bilinmektedir.
Fenotipik dzellikleri ile klinik tamst kolavea
koman  Down sendromu (teizomi 21} canh
dofan bebeklerde en sik gériilen kromozom
anomilisidir, Insidans: 660 canli dogumda 1'dir.
Hk  olarak belirgin olan fenotipik Gzellikleri
L8656 vilinda Dewn tarafindan tanealanmisur.
Dewn  sendromlu  hastalarda  dogumsal  kalp

hastahiin  sikhg  arastirmamin yapldigr  vas

arubuna ve metodlara bagh olarak %%20-30

arasinda  de@ismektedir.  Dofumsal  kalp

hastah@fmin  wvarhg  bu  hastalarda  vasammn

kalitesini ve  sliresini etkileyen en  dnemli

fakttirdir ([-3).

Down sendromlu elgularda goriilen dogumsal
kalp hastalizi siklifini hastanemize basvuran
bélge popiilasvonunda taramak wve hastalarin
kardivolojik tetkiki  ve

agidan lakiplerinde

e
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izlengeek wvonleri vurgulamak amaci ile bu

calima vaplmistir,

GEREC ve YONTEM
Evlitl 1992 — Apalik
BELTE

1996 tarihleri arasinda
Pediatri ABD Genetik tinitesinde
klinik olarak tani konulup izleme alinan 136

Down  sendromlu  algudan Pediatrik

2'sinin

Kardiyoloji Bilim Dali'nda kardiyolojik agidan

kullanilarak iki boyutlu, M-mod, ve Doppler
ckokardiografik olarak yapilmis ve tiim gdriin-
tiler videoteyp kayitlarma alimmusnr, Incelemeler
Amerikan Ekokardiografi Derncgi  Standardi-
zasyon komitesinin Gnerdigi kurallara uyularak
vapilmigtir (6).

Tablo 1.Dizideki 33 olguda izlenen dogumsal kalp
hastaligis daglmm,

fiztk  muayene. telekardiyografi,  elekiro- Anomali (n) Yo
; . = . . , Arrioventrikiler septal defekt 7 51
ardiyografl (EKG). ekokardivografi ile ilk sokidtal ERER
. Fallat Tetraloisi 4 |2
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Sekil 1.Down sendromlu elgularda kardiak defektelerin dagilim,
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BULGULAR
Doksaniki olgunun 481 erkek, 4471 kizdi. Fizik
muavenede Gfiirim duvulan 42 olgudan 9unun
ERG. telekardiografi  ve  ckokardiografik
incelemeleri normal oldugundan masum Gftirim
olarak degerlendiriimislerdir. Kalan 33 olgunun
“a35.8) degerlendirmeleri sonucunda dogumsal
kalp hastaligi tamist konmugtur, Dogumsal kalp
hastalige tamisi alan olgularn ckokardiografik
incelemeler  sonucu  dagilimlan  ise, atrio-
ventrikiiler septal defekt (AVSD) 17(%31) en
ASD 4

Tetralojisi 4 (%412), VSD 4

sth, dabia sonra seékundum

ANVSDHFallo

(Yal2),

(%12), PDA 3 (%9, VSD+Pulmoner stenar 1
(%3) olarak bulunmustur (Sekil 2),

Cuziie  olgunun 16" sma  pulmoner  arter
basincimy, akimlar oranmi, pulmener vaskiler
direnci ve pulmoner arter dallaninin anatomisini
belirlemek amaci ile kateter - anjiografi
yapilmistir. Kateter ve anjiokardiografik ¢alisma
yaptlan 16 olgunun 8'inde AVSD + pulmoner
hipertansiyon, 3'iinde AVSD + Fallot tetralojisi,
vVEDR + hipertansiyon,

digerlerinde VSD, sckundum ASD ve PDA

2'sinde pulmoner

vardir (Sekil 3}, Olgularin higbirinde pulmoner

vaskiiler hastalik saptanmad.
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Sekil 2.1k degerlendirme sonras dofumsal kalp hastaliklarmin dagilim
V5D ASD+MY
VSD+PH 6% Fro
13% ‘

OAvED

B AVSDHTOE

Ova+Fi

ovso

W ASDHM Y

aroa

AVSD+TOF
19%

sekil 3. kateter ve anniyokardiografik gahsma sonrasi dogumsal kalp hastahklarmun dagilim.
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Olgularin - sitogenetik  calismasinda  89'unda
(¥96.6) regiller, 2'sinde (%42.3) translokasyon,
Pinde mozaik (%1,1) tip Down sendromu
saptanmustir,  Kardiak  bulgulan  olan  tiim

hastalarda regiiler tip Down sendromu vardi,

TARTISMA
Kardiak malformasyoniu olgularda kromozom
anomaliler, kromozom anomalili cocuklarda da
dogumsal  kalp hastabfin sik goriilditgi
bilinmektedir. Trizomi 21 olgularinda da kardi-
vak malformasyonlar inceleme metodlarma gére
P20-50 oraminda  g@rilmektedin(2-5,7). Down
sendromlu olgularda dofumsal kalp hastahin
sikhigim Ulkemizden Taysi 48 olguda %20 (8),
Adalay wve arkadaslan 1991 wihindaki calisma-
larmnda 100 olpuda %36 olarak bildirmislerdir
(), Bizim gallsma grubumuzda bu oran 92
alguda %463 5.8 olarak bulundu, Sonug litératiir ile
uyumludur, Down sendromlu olgularn otopsi
serilerinde ise doZumsal kalp hastahi sikhig
Lo50-60 oranma yikselmektedie (3). Bu arastir-
mamn  yapildig  toplum,  yapilis  sekli  wve
vapldiEe zamana etre farkhihklar  gésterebil-
mekiedir, Baler ve arkadaglan kenjenital kalp

hastaligr stkh@im 227 regliler Down sendro-

munda %2289, translokasyonlu 30 olguda
99233 oraminda bulmustur  (10).  Bizim
olgulanimizda 8% regiler Down seandromlu

olgunun 337iinde (%637) konjenital kalp hastalig

saptandi,

Genel popiilasyen ile karstlastinldiginda atrio-

ventrikiiler  septal  defekt  (AVSLY) Down

sendromlu olgularda belirgin sekilde daha sik

gorillmektedir. AVSD izple kardiak lezyonlar

arasinda %28 oramimda madic  gdrilen  bir
kardiak malformasyondur (113 AVSD gorilen
olgularm ise % 23-357Ini Down sendromlular
alusturmaktadir (12). Down sendromlu olgular
igeren Baler wve ark(10) tarafindan derlenen
Down Sendremlu 1002 olguluk 9 ayrr galisma
arithunun AVSD

oraminda, Atalay ve arkadaslar (9 %4d1.66

sonuglarma  gére Y32
oraninda, Greenwood ve arkadaslan(12) %487
aoratunda, yine diger bir calismada Park ve
ark.(13) 251 Down sendromlu olguda %43
oraninda  bildirmislerdir. Bizim olgularimizda
%51 oraninda AVSD saptanmistit,. AVSDin
bazi serilerde az olmasmin nedenini, olgularn
vagamn erken ditnemlerinde kaybedildikleri igin

tant alamayislar olarak diisiinmekteyie,

Bizim ¢abymamizda ventrikiiler septal defekt
(V5. sckundum ASD ve Fallot tetralojisi aym
siklikta  (3%12%ser}  1kinci

sirayl  pavlastig

goriflmistir.  Atalay  ve arkadaslan VSD
sikhium %630.55, Park ve arkadaslaninn yapug
calizmada V5D %32, Greenwood ve arkadaslar
99287 olarak ikinct sirada bulmuslardir, Biaim
bir olgumuzda VSD've eslik eden pulmoner
stenoz saplanmighr, Sekundum ASD ise Atalay
ve arkadaglar  rarafindan %833, Park ve
arkadaslarinn serilerinde %10, Greenwood ve
arkadaslart tarafindan %2.6 oraminda dérdiinei
sirada bildirilmistir (9,12,13). Down
sendromunda en sik gdrlilen sivanotik kalp
hastahifin Fallot tetralojisidir. Calismammzda da
(%12, literatiirde de {Atalay ve ark.” % 11,171 ve
Greenwood” %8.3) en sik gériilen sivanotik
kalp hastaligi Fallot tetralojisidir. Olgulaninmizda
oldugu ANED

gibi Fallot tetralojisi  ile

R 1. 18
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birliktelizgi de  wktir,  Siyanotik  hastalik
grubundan bilyitk damar transpozisvonu (BAT)
ise [lown sendromiu olgularda literatiirde hig
bildiilmemistic (2) ve calismamizda rastlan-

IR,

sendromiu

(PDA)

Dovan

olgularda  patent  duktus

arteriogus sikhigi  ortalama  %a6-7
bildiritmis (11), Park’in serisinde %10 (13),
bizim galismamizda da %9 bulunmustur. Atalay
ve arkadaglan ise  hic  PDA'h olguya
rastlamanuglardir (%), Park ve arkadaslan ise

POA min sertlerde belirtilenden {azla
olabilecegini. ancak genis VSD veva AVSD
nedeniyle gelisen pulmoner  hiperlansiyonun
tamimin - atlanmasina  vol agabilecegini belin-
miglerdir. Pulmoner hipertansivonlu olgularda
PIXA tamss igin kardiak kateterizasyon Snermis-
lerdir (13), Sol taraf abstrilktif lezyonlari Down
sendromunda  nadir  goriilmekiedir ve  hizim
galismamizda da hig rastlanmamistir,

Daven sendromlu olgularda AVSD ve pgenig

VSDlere bagh pulmoner hipertansivon ve
pulmoner vaskiiler hastalik erken vasta ve daha
stk goriilmektedir. Bu da haswalardaki vasam
siiresint etkifeyen en dnemli faktdrdir. Kardiak
malformasyonu olan Down sendromlu olgularda
bir vasing kadar mortalite %40 jken, kardiak
malformasyonu olmayaniarda bu oran %% 157dir
{2,4,13). Konjenital kalp hastahidr olmayan va da
hatfif olan olgularn ileri vaslara vlasma olasilif

daha faziadir,

sonug  olarak Down  sendromlu  olgularda

dasumsal kalp hastaligl stk edrilmektedir,
Dogumsal Kkalp hastaligmm varligi hastalarin
selecegini  etkileven en  dnemli  faktdrdiir.
Gelisen saghk hizmetleri, erken tani ve uygun
tedavi yontemleri nedenivle, bu hastalarin vasam
siirelert uzamugtir, Bu nedenle Down sendromlu

olgularm erken dénemde kardivolojik agidan ve

dzellikle ekokardiografik olarak, serek duvulan

olgulanin 1se kardiak  kateterizasvon  ile

degerlendirilmesinin gerekliligi vurgulanmistir.
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