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Orta Anadolu Bölgesi’ndeki
Down Sendromlu Çocuklarda Doğumsal Kalp

Hastalığı Sıklığının ve Ekokardiyografik
Bulgularının Değerlendirilmesi

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Down sendromu tüm ülkelerde görülen en sık kromozomal bozukluktur ve bu hastalardaki
mortalite ve morbiditenin en sık nedeni eşlik eden doğumsal kalp hastalıklarıdır. Bu çalışmada Orta
Anadolu Bölgesi’ndeki Down sendromlu çocuklarda doğumsal kalp hastalığı sıklığı ve tipleri
değerlendirimiştir. GGeerreeçç  vvee  YYöönntteemmlleerr:: Mart 2007 ile Nisan 2011 tarihleri arasında Down sendromu
tanısı alarak çocuk kardiyoloji kliniğimizden konsültasyon istenen 239 olgunun dosyaları retrospektif
olarak incelendi. Tüm hastaların anamnez ve fizik muayene bulguları, ekokardiyografik inceleme sonuçları
ve kateterizasyon bilgileri kaydedildi. Kromozom analizleri hastanemiz genetik laboratuvarında yapıldı.
BBuullgguullaarr:: Down sendromlu 239 olgunun 86 (%36)’sında doğumsal kalp hastalığı saptandı. Yenidoğan
döneminde başvuran 142 olgunun 48 (%33,8)’inde doğumsal kalp hastalığı bulunurken, yenidoğan
döneminden sonra başvuran hastalarda ise bu oran %39,2 (38/97) idi (p=0,041). İzole veya birden fazla
kardiyak anomaliler birlikte değerlendirildiğinde en sık görülen doğumsal kalp hastalığı olarak
endokardiyal yastık defekti tespit edildi (%37,2). Çalışmanın yapıldığı dönemde sadece iki olgu, kardiyak
düzeltme operasyonu nedeniyle kaybedildi. Bu hastalar ileri yaşta komplet endokardiyal yastık defekti
tanısı alan ve yüksek riskli olarak opere edilen olgulardı. SSoonnuuçç:: Çalışmamızda Down sendromlu
yenidoğanlarda doğumsal kalp hastalığı prevalansını literatüre göre daha düşük bulduk. Bu nedenle
ülkemizdeki Down sendromlu yenidoğanlarda doğumsal kalp hastalığı gerçek oranının belirlenebilmesi
amacı ile prospektif ve çok merkezli çalışmalara ihtiyaç bulunmaktadır. Geniş ventriküler septal defekt
veya endokardiyal yastık defekti bulunan Down sendromlu çocukların, uygun zamanda kardiyak
operasyonlarının planlanmasıyla mortalite ve morbidite azalabilir. 

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Down sendromu; bebek, yenidoğan; kalp kusurları, doğumsal      

AABBSSTTRRAACCTT  OObbjjeeccttiivvee:: Down syndrome is the most common chromosomal disorder in all countries and
congenital cardiac disease is the greatest cause of mortality and morbidity in these patients. In the recent
study, incidence and types of congenital heart diseases of children with Down syndrome were evaluated
in the Middle Anatolia of Turkey.  MMaatteerriiaall  aanndd  MMeetthhooddss:: Data of 239 patients diagnosed as Down syn-
drome who were consulted to our pediatric cardiology department between March 2007 and April 2011
were retrospectively reviewed. History, physical examination, echocardiographic and cardiac catheter-
ization findings of all patients were listed. Chromosome analysis were performed in our genetic labora-
tory. RReessuullttss:: Congenital heart diseases were detected in 86 (36%) of 239 patients with Down syndrome.
Congenital heart diseases were detected in 48 (33.8%) of 142 patients who were admitted during neona-
tal period while this ratio was 39.2% (38/97) after neonatal period (p=0.041). Evaluation of all single or
multiple cardiac defects revealed that endocardial cushion defect (37.2%) was the most common con-
genital heart diseases. During the study period only two patients died due to the cardiac operation. These
patients were diagnosed as complete endocardial cushion defect in older ages and cardiac operation was
performed with high risk.  CCoonncclluussiioonn:: In our study the prevalence of congenital heart diseases in
neonates with Down syndrome was lower than the current literature. To determine the real prevalence
of congenital heart diseases in neonates with Down syndrome, prospective and multicenter studies were
needed in our country. Appropriate-time-planned cardiac operations will decrease the high incidence
of mortality and morbidity in Down syndrome with large ventricular septal defect or endocardial cush-
ion defect.       

KKeeyy  WWoorrddss::  Down syndrome; infant, newborn; heart defects, congenital
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own sendromu (DS) ya da trizomi 21 en sık
görülen hayatla bağdaşan kromozom bo-
zukluğudur ve annenin yaşına bağlı olarak

değişmekle beraber insidansı 700-800 canlı do-
ğumda bir olarak bildirilmektedir.1,2 Olgulardaki
genetik bozuklukların büyük çoğunluğunu 21.
kromozomun tamamen kopyalandığı regüler (47,
XX,+21) tiptekiler oluşturur. Mozaik tip
(46,XX/47,XX,+21) , Robertsonian translokasyon
tipi 45 XX,t(14;21) – 45 XX,t(21q;21q) ve oldukça
nadir olarak da 21. kromozomun duplikasyonu (46
XX, dup (21q)) ile de DS görülebilir.3-5

Down sendromlu hastalarda anormal fiziksel
ve nörolojik bulgulara ek olarak zekâ geriliği, kısa
boy, sindirim ve otoimmün bozukluklar, lösemiler,
hipotroidi gibi endokrin hastalıklar ve ortopedik
problemler normal populasyona göre daha yüksek
oranlarda bulunabilmektedir.6-9 Normal populas-
yonda 1000 canlı doğumda 8-9 olan doğumsal kalp
hastalığı (DKH) oranı DS’lilerde %20-70 gibi yük-
sek oranlarda görülmekte ve bu hastalardaki artmış
mortalite ve morbiditenin en önemli nedeni olarak
bildirilmektedir.2,10-12 DKH bulunan olgularda kro-
mozom anomalisi görülme sıklığı normalden 100
kat daha fazla olarak görülmekte ve DKH olan ço-
cukların da %4-10’unu DS’li çocukların oluştur-
duğu bilinmektedir.11,13-15 Bu çalışmada Orta
Anadolu Bölgesi’ndeki DS’li çocuklarda DKH sık-
lığı, tipi, klinik değerlendirilmesi ve sonuçların
literatür bulguları eşliğinde karşılaştırılması
amaçlandı.

GEREÇ VE YÖNTEMLER

Mart 2007 ile Nisan 2011 tarihleri arasında DS ta-
nısı alarak Çocuk Kardiyoloji Kliniğimizden kon-
sültasyon istenen 239 olgunun dosyaları
retrospektif olarak incelendi. Tüm hastaların baş-
vuru anındaki anamnez ve fizik muayene bulgu-
ları, yaşı, cinsiyeti, vücut ağırlığı, doğum
esnasındaki anne yaşı, ekokardiyografi inceleme
sonuçları ve kalp kateterizasyon bilgileri kayde-
dildi. Hastaların genetik çalışmaları hastanemiz ge-
netik laboratuvarında yapıldı. 

Bütün hastalara Hawlett-Packard Sonos 5000
ekokardiyografi cihazı ile iki boyutlu, PW-CW
Doppler ve renkli Doppler ekokardiyografik ince-

lemeleri uygulandı. İki boyutlu ekokardiyografik
incelemeler standart parasternal uzun aks, kısa aks,
apikal 4 boşluk, subkostal ve suprasternal pozis-
yonlarından elde edildi. Kardiyak malformasyon-
ların tanımı ve şiddeti “Amerikan Society of
Echocardiography”nin önerilerine göre yapıldı.16

Persistan foramen ovale belirlenen olguların kar-
diyak bulguları normal olarak değerlendirildi. İlk
3-4. günlerde duktus arteriyozusu açık olan be-
beklere 3 ay içerisinde tekrar ekokardiyografik
inceleme uygulandı ve 3. aydan sonra duktusu
görülmeyen olgular normal olarak değerlendirildi.
Bütün hastalar çalışmanın yapıldığı dört yıllık pe-
riyotta ilk defa incelenen olgulardı. Mart 2007 ta-
rihinden önce ekokardiyografisi çekilmiş ve
çalışmanın yapıldığı tarihlerde kontrole gelmiş
olan hastalar çalışmaya alınmadı.

Bulguların değerlendirilmesinde SPSS 16
paket program kullanıldı. Normal dağılım gösteren
değişkenler için veriler ortalama ± standart sapma
olarak gösterildi. Gruplar arası karşılaştırmalarda
kategorik değişkenler için ki-kare testi kullanıldı.
İstatistiksel değerlendirmelerde p<0,05 anlamlı
kabul edildi. 

BULGULAR

DS’li 239 olgunun 115 (%48.1)’i kız, 124 (%51,9)’ü
erkek çocuklardan oluşmaktaydı ve yaşları orta-
lama 5,09 ± 1,28 ay (3 gün-8 yıl) idi. Down sen-
dromlu hastaların demografik özellikleri Tablo 1’de
sunuldu. DS’li 239 olgunun 86 (%36)’sında DKH
saptandı. DKH saptanılan DS’li olguların 39’u kız,
47’si erkek idi (K/E oranı:0,83). Hastaların 142
(%59,4)’si yenidoğan döneminde başvurmuştu ve
bunların 48 (%33,8)’inde DKH tespit edildi. Yeni-
doğan döneminden sonra başvuran hastalarda ise
bu oran %39,2 (38/97) idi (p=0,041).

Hastalarımızın 72’sinde fizik muayene de pa-
tolojik düzeyde üfürüm bulunmaktaydı ve bunların
hepsinde ekokardiyografik inceleme sonucunda

Hakan ALTIN ve ark. ORTA ANADOLU BÖLGESİ’NDEKİ DOWN SENDROMLU ÇOCUKLARDA DOĞUMSAL KALP HASTALIĞI...

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2012;21(1)12

Cinsiyet (kız/erkek) 115/124

Yaş (ay) 5,09 ± 1,28 (3 gün-8 yıl)

Vücut ağırlığı (kg) 4,53 ± 3,13  (2-20)

Annenin yaşı (yıl) 28,82 ± 5,34 (17-44)

TABLO 1: Hastaların demografik özellikleri.



DKH tespit edildi; diğer DKH saptanan 14 DS’li ço-
cukta ise patolojik düzeyde üfürüm duyulmamak-
taydı.

Down sendromlu hastalarımızın doğum esna-
sındaki anne yaşları ortalama 28,82±5,34 (17-44 yıl)
idi. Annelerin %82,5’i 35 yaş altındaydı; bu anne-
lerin çocuklarında %35,5 oranında DKH saptanır-
ken 35 yaş üzerinde olan annelerde ise DKH oranı
%36,9 olarak tespit edildi (p>0,05).

Hastalarımızın kromozom analizleri sonu-
cunda; 230 (%96,3)’unda regüler trizomi, 5
(%2)’inde translokasyon tipi ve 4 (%1,7) hastada da
mozaik tip trizomi 21 bulundu (Tablo 2). Regüler
tip olan 230 hastanın 84 (%38,2)’ünde DKH varken
translokasyon tipi genetik bozukluğu olan 5 hasta-
nın 1 (%20)’inde ve mozaik tipteki 4 hastanın da 1
(%25)’inde DKH tespit edildi (Tablo 2). Kromozom
analizleri ile anne yaşı ve DKH arasında anlamlı bir
ilişki bulunmadı. 

Doğumsal kalp hastalığı olan 86 hastanın 54
(%62,8)’ünde izole kardiyak defekt varken 32
(%37,2)’sinde birden fazla defekt bulunmaktaydı.
İzole kardiyak defektler sırası ile; 19 (%22)’unda
endokardiyal yastık defekti (EYD) (komplet 15,
parsiyel 4), 14 (%16,2)’ünde ventriküler septal de-
fekt (VSD), 12 (%13,9)’sinde atriyal septal defekt
(ASD), 6 (%6,9)’sında patent duktus arteriyozus
(PDA), 4 (%4,6)’ünde Fallot tetralojisi ve birinde
(%1,1) çift çıkışlı sağ ventrikül olarak tespit edildi
(Tablo 3). İzole ve birden fazla kardiyak anomaliler
birlikte değerlendirildiğinde en sık görülen DKH
yine EYD olarak tespit edildi (32 hasta %37,2).  Bir-
den fazla kardiyak defekti olan hastaların dağılımı
Tablo 4’te sunulmuştur. 

Kalp kateterizasyonu uygulanan 54 olgunun
25’i komplet EYD bulunan hastalardı. Komplet
EYD’li hastaların hepsinde pulmoner arteriyel hi-

pertansiyon bulunmaktaydı ve bu hastaların 15’ine
hastanemizde tam düzeltme operasyonu uygulandı;
15 hastanın 11 (%73,3)’inde tam düzeltme operas-
yonu başarılı bir şekilde sonuçlandı; opere olan
diğer iki hastaya pulmoner hipertansiyonun devam
etmesi nedeniyle spesifik antihipertansif (Bosen-
tan) tedavi başlanıldı. Operasyon esnasında kay-
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DKH 

Var (n=86) Yok (n=153) p

Kromozom analizleri Regüler (n=230) 84 146

Translokasyon (n=5) 1 4 >0,05

Mozaik (n=4) 1 3

TABLO 2: Kromozom analizi tipine göre doğumsal kalp hastalığı dağılımı.

DKH: Doğumsal kalp hastalığı.

Tam 15

EYD   (n=19) Kısmi 4

VSD 14

ASD 12

PDA 6

Fallot tetralojisi 4

Çift çıkışlı sağ ventrikül 1

Toplam 54

TABLO 3: Down sendromlu ve izole doğumsal kalp
hastalığı olan olguların dağılımı.

ASD: Atriyal septal defekt. EYD: Endokardiyal yastık defekti,
PDA: Patent duktus arteriyozus, VSD: Ventriküler septal defekt.

PDA 5

ASD 1

PDA+ASD 3

Tam EYD (n=10) PS 1

Kısmi EYD + PDA 3

VSD + ASD 10

VSD + PDA 3

ASD + PDA 4

Situs İnversus Totalis + ASD 1

Toplam 32

TABLO 4: Down sendromlu ve birden fazla doğumsal
kalp hastalığı olan olguların dağılımı.

ASD: Atriyal septal defekt. EYD: Endokardiyal yastık defekti,
PDA: Patent duktus arteriyoznus, VSD: Ventriküler septal defekt.
PS: Pulmoner stenoz.



Yer Yazar Zaman  (yıl) DS’li hasta sayısı DKH yüzdesi (%) En yaygın DKH tipi 

Kaliforniya Torfs 1983-1993 2894 56 ECD

Guatemala Vida 1997-2003 349 54 PDA

Amsterdam Weijerman 2003-2006 482 43 ECD

Meksika Figueroe 1994-1998 275 58 PDA

Türkiye Mıhçı 1993-2005 187 72 ASD

Türkiye Nişli 1994-2007 1042 49 ECD

Türkiye Atalay 1988-1989 100 36 ECD

Türkiye Kuzucu 2004-2005 170 53 VSD

TABLO 5: Çeşitli çalışmalara göre Down sendromlu çocuklarda doğumsal kalp hastalığı yüzdeleri.

ASD: Atriyal septal defekt, DKH: Doğumsal kalp hastalığı, DS: Down sendromu,

EYD: Endokardiyal yastık defekti, PDA: Patent duktus arteriyozus, VSD: Ventriküler septal defekt.

bettiğimiz iki olgunun yaşı 14 ve 16 ay idi. Bu iki
hastada ortalama pulmoner arter basıncı sırasıyla
47-52 mmHg idi. Vazoreaktivite testi (%100 oksi-
jen ile) sonucunda tam düzeltme operasyonu açı-
sından yüksek riskli (sırasıyla pulmoner vasküler
direnç (Rp/m²): 7,2, 8,1; pulmoner vasküler di-
renç/sistemik vasküler direnç: 0,58, 0,60 ) olarak
değerlendirilmişlerdi.

TARTIŞMA

DS bütün toplumlarda en sık görülen kromozomal
hastalıktır ve bu hastalardaki DKH varlığı morta-
lite ve morbiditeyi primer olarak etkilemektedir.17

Kalp malformasyonları ile DS arasındaki ilişkinin
patogenezi henüz net olarak açıklanamamakla bir-
likte Barlow ve ark. “DS hücre adhezyon molekülü”
olarak adlandırdıkları bir gende bozukluk olabile-
ceğini öne sürmüşlerdir.18 Bazı araştırmacılar da tip
XVIII kollajen ve endostatin kodlayıcı genlerde bo-
zukluk olabileceğini iddia etmişlerdir.19

Bilindiği üzere anne yaşı ilerledikçe DS’li çocuk
doğurma ihtimali artmaktadır.20 Çalışmamızda ise
annelerin %82,5’i 35 yaşından küçüktü. Bu durumu
toplumumuzdaki doğumların büyük çoğunluğunun
35 yaşından küçük yaştaki annelerden oluşması ile
açıklayabiliriz. Ayrıca anne yaşı ile DKH görülme
oranı arasında fark bulunmamaktaydı. 

Literatür bulguları regüler tip trizomide DKH
sıklığının diğer tiplere göre daha yüksek olduğunu
göstermektedir.21 Bizim çalışmamızda da regüler
DS’lilerde %38,2 oranında DKH bulunurken, 
translokasyon tipi genetik bozukluğu olan 5 hasta-

nın 1 (%20)’inde ve mozaik tiptekilerin de 1
(%25)’inde DKH tespit edildi.  

DS’lilerde DKH tipi ve görülme oranı coğrafi
bölgelere göre farklılıklar göstermektedir. Litera-
türde Amerika ve Avrupa’da en sık görülen kalp
defekti EYD olarak bildirilirken Asya’da izole VSD
ve Latin Amerika’da ise PDA en sık defekt olarak
karşımıza çıkmaktadır.2,11,22-26 Ülkemizde DS’li ço-
cuklar ile ilgili yapılan çalışmalarda %36’lardan
%72,7’lere kadar değişen oranlarda DKH bildiril-
mektedir. Ülkemizde ve diğer bazı ülkelerde DS’li
çocuklarda DKH ile ilgili yapılmış bazı çalışmaların
sonuçları Tablo 5’te özetlendi. Nişli ve ark. 1042 DS
çocuğu içeren geniş populasyonlu çalışmalarında
%49,2 oranında DKH ve en sık defekt olarak da
%34,2 oranında EYD olduğunu bildirmişlerdir.21

Yine ülkemizden Atalay ve ark. yaptıkları bir ça-
lışmada, %36 oranında DKH ve en sık defekt olarak
EYD; Kuzucu ve ark. çalışmalarında ise %52,9 ora-
nında DKH  ve en sık bulunan defekt olarak da
izole VSD görüldüğü bildirilmiştir.27,28 Ülkemizde
yapılan çalışmaların içinde Mıhçı ve ark.nın 1993
ve 2005 yılları arasında yaptıkları 187 DS’li çocuk-
tan oluşan çalışmalarında, %72,7 gibi yüksek bir
oranda DKH bildirmişler bunun nedeninin gene-
tik ve pediatrik kardiyoloji açısından referans mer-
kezi olmaları ve hastaların kendilerine seçilerek
gönderilmesi olduğunu ifade etmişlerdir.29 Çalış-
mamızdaki DS’li çocukların %36’sında DKH bu-
lunmaktaydı ve en sık defekt olarak EYD (%37,2)
tespit edildi. İlginç olarak yenidoğan dönemi son-
rasında başvuran DS’li çocuklarda %39,2 oranında
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DKH görülürken yenidoğan döneminde gelen DS’li
bebeklerde ise sadece %33,2 oranında DKH bulun-
maktaydı (p=0,041). Bu oranlar bize ülkemizdeki
DS’li çocuklardaki gerçek DKH oranının önceki ça-
lışmalarda bildirilenlerden daha düşük olabilece-
ğini; bu konuda fenotip olarak şüphelenilen tüm
yenidoğanların incelendiği, genetik ve kardiyolo-
jik tetkikleri içeren çok merkezli geniş populas-
yonlu prospektif çalışmalar yapılması gerektiğini
düşündürmektedir. 

Doğumdan sonraki ilk birkaç ayda konjestif
kalp yetmezliği, sık solunum yolları enfeksiyonu
ve erken pulmoner hipertansiyon gelişebilmesi ne-
deniyle komplet EYD veya geniş VSD bulunan
DS’li çocuklar yakın takip edilmeli ve geç kalın-
madan tam düzeltme operasyonu uygulanmalıdır.
Komplet EYD’nin tedavisinde son birkaç dekatta
büyük değişiklikler yaşanmıştır. Birçok merkezde
geçici operasyondan (pulmoner banding) vazgeçi-
lerek erken yaşta (3-6 ay) tam düzeltme operas-
yonu uygulanmaya başlanılmıştır.21,30-33 Operasyon

sırasında kaybettiğimiz olgular geç yaşta (14 ve 16
ay) komplet EYD tanısı alan, pulmoner hipertan-
siyonları olan ve kateterizasyon sırasında uygula-
nan vazoreaktivite testi sonucunda yüksek riskli
olarak değerlendirilerek operasyona alınan hasta-
lardı.

Sonuç olarak, ülkemizdeki DS’li çocuklarda
DKH oranının daha gerçekçi olarak belirlenmesi
amacı ile bütün yenidoğan DS’lileri kapsayacak
prospektif çalışmalara ihtiyaç bulunmaktadır ve
geniş VSD veya EYD bulunan DS’li çocukların
uygun zamanda operasyonlarının planlanmasıyla
bu hastalardaki artmış mortalite ve morbidite ön-
lenebilmektedir.

ÇALIŞMAMIZIN KISITLILIĞI

Çalışmamızın başlıca eksikliği polikliniğimize sevk
edilen hastalardan retrospektif olarak yapılmış ol-
masıdır. Bu tip eksiklikler planlı, geniş serili, çok
merkezli ve ileriye dönük çalışmalar ile önlenebi-
lir.
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