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KISALTMALAR
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OZET

Amag: Down Sendrom’lu olgularin klinik izlemleri, olgulara uygulanan
kardiyolojik yaklasimlar, tiroid fonksiyonlar1 ve otoimmun hastaliklari, nérolojik
bulgulari, yenidogan sorunlari, enfeksiyon sikligi, hastaneye yatis nedenleri,
konjenital kalp hastaliklar1 (KKH) ve tekrarlayan akciger enfeksiyonlarinin prognoza
etkileri, egitim ve fizyoterapi izlemleri ile prenatal tan1 caligmalarinin etkinliginin

irdelenmesi amaclanmuistir.

Materyal Metod: Ocak 1994- Mart 2006 yillari arasinda Erciyes Universitesi
Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1 servis ve polikliniklerinde
Down Sendromu tanistyla takip edilen 121 olgunun hastane kayitlar1 ve dosya

verileri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Olgularin 68’1 kiz (%56.2), 53’1 erkek (%43.8), yas ortalamalari
3.2 yil (3 giin-12 yil) idi. Olgulardan %73,6’simin anne gebelik yas1 35’ten kiigiik,
%26.4’1iniin anne gebelik yas1 35 yil ve lizerinde, ortalama anne gebelik yas1 28.7 yil
olarak bulundu. Olgularin tamamia kardiyolojik inceleme yapildigi, %76’sinin
tiroid fonksiyonlarinin ¢alisildigy; olgularin %16.5’ine psikometrik degerlendirme,
%14’ lne g6z muayenesi, %14’line isitme testi yapildigi; %25’ine kardiyak,
%7.4’tine KKH dis1 nedenlerle cerrahi girisim uygulandigi belirlendi. Olgulardan
92’sinde (%76.9) KKH, 28’inde (%30.5) tiroid disfonksiyonu, 12’sinde (%9.9)
gastrointestinal sistem anomalisi, yedisinde (%5.7) patolojik géz bulgulari, yedisinde
(%5.7) isitme kaybi, besinde (%4.1) konvulziyon tespit edildigi belirlendi.
Hastaneye yatirilarak izlenen olgularin 58’inde (%68.2) akciger enfeksiyonu, bu

olgularin  %27.5’inde tekrarlayan akciger enfeksiyonu belirlendi. Hastaneye
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yatirilarak takip edilen olgulardan 48’inin (%56.4) yenidogan ddnemi sorunlari
nedeniyle yatirildigi, bu olgulardan %62.5’inin indirekt hiperbilirubinemi,
%22.9’unun sepsis ve akciger enfeksiyonu tanilari ile izlendigi belirlendi. Olgularin
15’inin (%12.3) izlemleri sirasinda 6ldiigli ve 6len olgularin tamaminda KKH ve

%53 1linde pulmoner hipertansiyon oldugu tespit edildigi belirlendi.

Sonu¢: Down Sendrom’lu c¢ocuklarin literatiire uygun takiplerinin
yapilmasina calisihiyor olsa da, takiplerde ailelerden ve/veya kliniklerden
kaynaklanan eksikliklerin oldugu tespit edildi. Down Sendrom’lu olgularin yenidogan
doneminden itibaren takip edilmesi ve destek tedavileri ile morbiditenin olumlu
yonde etkilenecegi bilinen bir gercek olsa da, prenatal tani yontemlerinin tiim
gebeliklerde uygulanmasi ve major kongenital malformasyonlu fetiis saptanan

gebeliklerin sonlandirilmasinin gerektigi sonucuna ulasilmistir.

Anahtar kelimeler: Down Sendromu, prenatal tani, konjenital malformasyon
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SUMMARY

Aim: The aim of this study is to investigate the clinical observations of Down
Syndrome, performed cardiac prosedurs, thyroid functions and otoimmune diseases,
neurological signs, new-born problems, frequency of infectious diseases, indications
of hospitalization, effects of congenital heart diseases (CHD) and recurrent lung
infections on the prognosis, education and physiotherapy observations and the

efficiency of prenatal diagnostic studies.

Materials and Methods: One hundred and twenty-one patients with Down
Syndrome who were followed up in the Pediatric Clinics of Erciyes University
Medical Faculty between January 1994 and March 2006, were included in this study

and their medical records were rewieved retrospectively.

Results: Sixty eight (56.2%) of the patients were female and 53 (43.8%)
patients were male. Maternal ages were less than 35 years in 73.6 % of patients and
higher than 35 years in 26.4 % of the patients. The mean age of maternal age was
28.7 years. Cardiac examination was performed to all the patients, in 76 % of the
patients thyroid function tests were studied, and physicometric evaluation was
performed in 16 %, eye examination in 14 %, hearing tests in 14 %, and surgical
procedures in 25 % of the patients with CHD. In addition, surgical procedures were
performed in 7.4 % of the patients who did not have CHD. Congenital heart disease
was detected in 92 (76.9 %) of the patients, thyroid dysfunction in 28 (30 %),
gastrointestinal anomalies in 12 (9.9%), ophthalmologic abnormalities in seven (5.7
%), hearing loss in seven (5.7 %) and seizures in five (4.1 %) of the patients. Fifty

eight (68.2 %) of the hospitalized patients had pulmonary infectious and 27.5 % of
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these patients had recurrent pulmonary infectious problems. Forty eight (56.4 %) of
the hospitalized patients had new-born problems and 62.5 % of these patients had
indirect hyperbilirubinemia and 22.9 % of them were followed up with the diagnosis
of sepsis and lung disease. Fifteen patients (12.3 %) died during the follow up period,
all of whom had CHD and 53 % of the ex patients had pulmonary hypertension.

Conclusion: Although the patients with Down Syndrome are tried to be
followed up according to the literature, it was detected in the follow up period that
there were some deficiencies originated from both their families and the departments.
Although it is a fact that following up the Down Syndrome cases from the new-born
periods up to the current age and giving them supportive care will positively affect
the morbidity, it is suggested that prenatal diagnostic test should be performed in all

pregnancies. The pregnancy with a fetal congenital malformation should be ended.

Key words: Down Syndrome, prenatal diagnosis, congenital malformations
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GIRIS VE AMAC

Down Sendromu (Trizomi 21) ilk tanimlanan kromozomal hastalik olup,
600-800 canlt dogumda bir goriilmekte, ileri yasta anne olma orani arttikca Down
Sendromu insidans1 da artmaktadir (1-3). Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma riski,
44-46 yaglarinda maksimum orana ulagsmaktadir.

Down Sendromu’nun prenatal tanist miimkiin olup, tiim anne adaylarina
maternal serum tii¢lii tarama testi ve fetal ultrasonografi yapilmakta, gebelik yas1 35
yasindan biiyiik anne adaylarina fetal kromozom tayini &nerilmektedir (1,2).

Down Sendrom’lu ¢ocuklarda fonksiyonel bozukluga yol agmayan kiigiik
malformasyonlar yaninda morbidite ve mortalitenin belirleyicisi konjenital kalp
hastaliklar1 (KKH), hayat kalitesini olumsuz etkileyen, norolojik, endokrinolojik,
hematolojik, immiinolojik problemler, gastrointestinal sistem (GIS) anomalileri,
iskelet deformiteleri, malignensiler ve yenidogan dénemi sorunlar1 goriilmektedir.

Down Sendrom’lu olgularin yasam siireleri normal populasyona gore 10-20 yil
daha kisadir. Konjenital kalp hastaliklar1 disinda mortalite nedenleri; alt solunum yolu
enfeksiyonlar1, malignensi, senilite ve felg olarak bildirilmektedir (3-5).

Down Sendrom’lu ¢ocuklarda dikkat ¢eken ozellik zeka geriligidir. Erken
egitim ve fizyoterapi programina alinan ¢ocuklar okuma- yazma 6grenebilir, kendi
kapasitelerine uygun islerde calisabilirler. Egitim almayan ¢ocuklarin zeka gerilikleri

yas ilerledikce agirlasabilir.



Yeterli tibbi destek ve tedavi saglanmadiginda Down Sendrom’lu olgularin
9-10 y1l olan yasam siirelerinin uygun tibbi ve sosyal destek programlari ile 50-60 yila
cikarildigr bildirilmistir (6).

Normal populasyonda, canli dogumlarda, KKH sikligi % 0.3-0.6, Down
Sendrom’lu ¢ocuklarda %30-60’dir (5). Down Sendrom’lu KKH olan olgularda erken
cerrahi girisimler ile olgularin yasam siireleri ve yasam kaliteleri {izerine olumlu
katkida bulunulmaktadir.

Down Sendrom’lu olgularda konjenital primer hipotiroidi insidansinin da
arttig1 tespit edilmis, konjenital hipotiroidi tamisinin ve tedavisinin geciktigi
durumlarda zeka geriliginin giderek agirlastigi belirlenmistir. Down Sendrom’lu
yenidoganlarda konjenital hipotiroidi disinda hafif biyokimyasal bozukluklar da
goriilebilmekte, ileri yaslarda otoimmun tiroid disfonksiyonu gelisebilmektedir. Down
Sendrom’lu ¢ocuklarin tiroid fonksiyonlarmin yilda bir kez kontrol edilmesi
onerilmektedir (7,8).

Down Sendrom’lu g¢ocuklarda, gecirilen sik enfeksiyonlar onemli sorunlar
olusturmakta, tekrarlayan otitis media isitme problemleri ile sonuglanmakta (3), KKH
varliginda tekrarlayan akciger enfeksiyonlar1 hastalarin daha uzun siireler ve daha sik
araliklarla hastanede yatmalarina neden olmaktadir. Enfeksiyonlar nedeniyle cerrahi
girisim yas1 ileri yaslara ertelenmekte ve gecen siirede hastalarda geri doniisiimsiiz

pulmoner vaskiiler hastalik gelisebilmektedir (9,10).

Bu calismada, Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari
Anabilim Dali’nda Down Sendromu tanisi ile takip edilen olgular retrospektif olarak

incelendi ve;

1- Klinigimizde takip edilen Down Sendrom’lu olgularin anne yaslarinin ve
prenatal tan1 ¢aligmalarinin etkinliginin irdelenmesi,

2- Down Sendrom’lu olgularda konjenital kalp hastalig1 sikliginin ve tipinin anne
yasl, cinsiyet ve diger sistem anomalileri ile iliskisinin belirlenmesi,

3- Ekokardiyografik degerlendirmenin tani ve tedavideki 6neminin tartigilmasi ve
pediatrik kardiyolojik yaklagimlarin irdelenmesi,

4- Konjenital kalp hastaligi varliginin ve tekrarlayan akciger enfeksiyonlarinin

prognoza etkilerinin irdelenmesi,



5- Down Sendrom’lu olgularin tiroid hastaliklar1 ve diger otoimmun hastaliklar
acisindan takip ve tedavi yaklagimlarinin irdelenmesi,

6- Diger sistem anomalileri, norolojik bulgular, hematolojik bulgular, yenidogan
donemi sorunlari, enfeksiyon sikligi, hastaneye yatis nedenlerinin irdelenmesi,

7- Down Sendrom’lu olgularin 6zel egitim ve fizyoterapi agisindan takiplerinin

irdelenmesi amaglanmistir.



GENEL BILGILER

TANIM

Down Sendromu (mongolizm, trizomi 21) tanimlanan ilk kromozomal
hastaliktir. J. Langdon Down tarafindan 1866 yilinda tanimlanmasindan 93 yil sonra
(1959) Lejeune, Gautier ve Turpin hastaligin G grubundaki 21. kromozomun ii¢ adet
olmasindan kaynaklandigini gostermislerdir (1,2,11). Siklig1 600-800 canli dogumda
bir olarak bildirilmektedir (1,2).

Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma riski, annenin 30-31 yaslarina kadar her
yil i¢in % 0.005 oraninda artmakta, 25 yaslarinda 1100 canli dogumda bir iken, 44-46
yaslarinda 25 canli dogumda bir oranlarina ulasmaktadir. Baba yasinin insidansa etkisi
ise oldukca diisiiktiir. Anne yasi ile Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma riski

arasindaki iliski Sekil 1°de verilmistir (3,12).
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Sekil 1. Anne yasi ile Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma riski arasinda iliski.

Fetiislerde trizomi 21 goriilme insidansi, canli doganlara oranla daha yiiksektir.
Kirkbes yas tizerinde 9-11 haftalik gebeliklerde trizomi 21 sikligi 1/10 olarak
bildirilmektedir. Trizomi 21°li fetiislerin yarisindan fazlasi erken gebelik doneminde
spontan abortusa ugramaktadir (2). Fetlis ve canli dogumlarda, Down Sendromu

goriilmesi ile anne yas1 arasindaki iliski Tablo 1’de verilmistir (1).



Tablo 1: Fetlis ve canli dogumlarda, Trizomi 21 goriilme siklig1 ile anne yasi

arasindaki iligki

Fetiiste  sikhk
Anne yas1 | Canlh dogumda
sikhk 16-18. 9-11.
haftalar haftalar
15-19 1: 1250
20-24 1: 1400
25-29 1: 1100
30-34 1: 900- 1: 500 1:400
35 1: 350 1:250 1:175
37 1: 225 1:150 1:130
39 1: 140 1:140 1:75
40 1:100 1:75 1:60
45> 1: 25 1:20 1:10

GENETIK (1-3)

Down Sendromu, kromozomlarin en kii¢iigli olan 21. kromozomun ii¢ adet
olmasindan kaynaklanmaktadir. Yirmibirinci kromozom toplam hiicresel DNA’ nin
%1.7°sine ve yaklasitk 1000 gene sahiptir. Down Sendromu’nun klinik olarak
aralarinda fark olmasa da, regiiler trizomi (serbest trizomi), translokasyon tipi ve

mozaik tip olmak iizere ii¢ sitogenetik tipi vardir :

1) Regiiler trizomi (serbest trizomi) :

En sik goriilen Down Sendromu tipi olup, %90-95 oraninda goriilmekte, mayoz
boliinme sirasinda 21. kromozomdaki ayrilamama kusuru sonucu ortaya ¢ikmakta ve
anneden kaynaklanmaktadir. Total kromozom sayis1 47°dir ve ii¢ tane 21. kromozom
vardir. Anne ve babanin somatik hiicreleri normaldir. Regililer trizomide

kromozomlarin mikroskop goriintiisii sekil 2’de verilmistir (13).



Tiizuoy 21
477 KL

OO 1
IR IRIRN
THREES

18 17 1

18 20 21 2

i< (¢ TEER X ))
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2) Translokasyon tipi Down Sendromu :

Translokasyon, bir kromozomun kaybolan par¢asinin ya da kopan bir
parcasinin baska bir kromozoma yapismasi seklinde goriilen kromozom anomalisidir.
Gen sayisinin ve niteliginin ayni kaldig translokasyonlar dengeli translokasyon, gen
sayisinin ve niteliginin degistigi, cogunlukla anomalilere neden olan translokasyonlar
dengesiz translokasyonlar olarak tanimlanmaktadir.

Down Sendrom’lu olgularin %4-6 sin1 olusturmaktadir. Translokasyon tipinde
total kromozom sayist 46 olup, iki serbest 21. kromozoma ek olarak genelde 14, 21
veya 22. kromozomlardan birine {iglincii bir 21. kromozom transloke olur.
Translokasyon tipi kalitsal veya sporadik olusabilmekte, kalitsal olan1 tasiyict olan
anne ve babadan geg¢mektedir. Anne yasi translokasyon tipinde etkili degildir (1).

Otuz yasindan gen¢ annelerin Down Sendrom’lu bebeklerinde translokasyon orani

% 9°dur (2).



3) Mozaik tip Down Sendromu :

Mozaik tip Down Sendromu’lu olgularin hiicrelerinin bir kism1 normal, bir kismi1
21 numarali kromozom i¢in trizomiktir. Clark ve arkadaslar1 tarafindan tanimlanan
Mozaik tip, Down Sendrom’lu olgularin %2-4’{inii olusturmakta, mitotik

nondisjunction veya anafaz gecikmesi sonucu meydana gelmektedir (1-3).

TEKRARLAMA RiSKi

Down Sendrom’lu bir bebek doguran ya da gebeligin erken doneminde fetal
trizomi 21 tanisi konulmasi sonucu gebeligi sonlandirilan bir annenin sonraki
gebeliklerinde bu durumun tekrarlama riski, sendromun serbest trizomi ya da
translokasyona bagli ortaya ¢ikmasina gore degisir .

Serbest trizomili ¢ocugu olan bir annenin ikinci bir trizomili ¢ocuga sahip olma
riski % 1’dir (2).

Translokasyona bagli gelisen Down sendromu'nun tekrarlama riski ise dengeli
translokasyon tasiyicisi tarafin anne oldugu durumlarda %10, baba dengeli
translokasyon tasiyicist oldugunda %?2-4’tlir (1). Anne ve babanin kromozomlari

normal ise spontan translokasyon sézkonusudur ve tekrarlama riski yaklasik %1'dir

(1,2).

PRENATAL TANI

a- Anne ve babaya kromozom analizi;

Serbest trizomili Down sendrom'lu bebek sahibi bir anneye ve/veya babaya
kromozom analizi yapmak mutlaka gerekli degildir. Ancak translokasyon tipi Down
Sendromu tanis1 konuldugunda anne ve babanin kromozomlarinin degerlendirilmesi

onerilmektedir (13).

b- Fetal kromozom tayini;
Fetal kromozom tayini amniyosentez veya koryonik villus 6rneklemesi ile elde

edilen materyallerde yapilmaktadir ve asagidaki durumlarda 6nerilmektedir (2);



1- Otuzbes yas iizeri anne adaylarina,

2- Prenatal ultrasonografide fetiiste nuchal kalinlik, kisa femur, kardiyak ve
gastrointestinal anomalilerin tespitinde,

3- Maternal serum tarama testlerinde anormal sonug varliginda,

4- Onceden Down Sendrom’lu bebek sahibi olan anne adaylarina.

c- Maternal serum tarama testleri:

Yaygin kullanilan tarama testi, maternal serumda gebeligin 15-20. haftasinda
bakilan tiglii test olup, diisiik alfa fetoprotein (AFP), diisiik Ostriol ve yiikselmis B-
hCG (beta human chorionik gonadotropin) diizeyleri trizomi 21 Ilehine
degerlendirilmektedir (14,15).

Trizomi 21°e ek olarak {iclii tarama testi ile noral tiip defektleri ve trizomi 18
riski de belirlenebilmektedir (2,14,15). Inhibin-A’nin normale gore yiiksek, PAPPA
(pregnancy-associated plasma protein A)’min diisiik degerleri trizomi 21 riskini
gostermektedir. Down Sendromu maternal serum tarama testleri Tablo 2’de

verilmistir.

Tablo 2. Down Sendromu prenatal tarama testleri (12,16).

Gestasyon |Tam Yanhs
Tarama haftasi Orani pozitiflik | Tanim
orani
maternal AFP, estriol,
Uil test 15-20 % 75 % 8.5 BHCG
maternal AFP, estriol,
Dortlii test 15-20 % 79 % 7.5 B-hCG, inhibin alpha
(inhibinA)
AFP ve serbest 3 fetus kaynakli AFP,
hCG 13-22 % 80 % 2.8 beta hCG
Ense kalinhg, p Ense kivrim kalinligi,
hCG, PAPPA  [10-13.5 %91 %5 hCG ve PAPPA

AFP: Alfa fetoprotein, f hCG: beta human chorionik gonadotropin
PAPPA: pregnancy-associated plasma protein A



Nicolaidas ve arkadaslarit (17) Trizomi 21’in prenatal taramasi amagli anne
yas1 13-49 yas arasinda degisen 75.821 gebede, ortalama 12. gebelik haftasinda, fetal
ultrasonografi ile fetiis ense kalinligi, maternal serumda beta hCG ve PAPPA
diizeylerine baktiklar1 ¢alismalarinda, 325 fetiiste trizomi 21 tespit etmisler ve trizomi
21 riskini 1/300 olarak bildirmislerdir. Ayni ¢alismada kullanilan tarama testleri i¢in
tan1 oran1 %75-80, yanlis pozitiflik oran1 %1-2 olarak bildirilmistir.

Maternal serum figlii tarama testi kadin dogum poliklinigine bagvuran tiim
anne adaylarina yapilmaktadir ve prenatal ultrasonografide anomali taramasi ve ense
kivrim kalinligi (Nuchal Translucency-NT) 6lgiimii ile desteklenmektedir. Anormal
test sonuclart varlifinda amniyosentez veya koryonik villus incelemesi yapilarak
taninin dogrulanmasina ¢alisilmaktadir.

Otuzbes yas iizeri gebeliklerin artmasina ragmen, prenatal tani yontemlerinin
etkili kullanimi1 ile Down Sendrom’lu canli dogumlarda azalma oldugu gosterilmistir
(18). Egan ve arkadaglar1 (19) 1989-2001 yillar1 arasinda Down Sendrom’lu
yenidoganlarin kayitlarini incelemisler, ileri yasta bebek sahibi olan anne sayis1 artmis
olmakla birlikte, prenatal tani yontemlerinin kullanimi ile canli dogan Down

Sendrom’lu bebek oraninda %7.8’lik bir azalma oldugunu saptamislardir.

KLINIK OZELLIKLER

Fenotipik ozellikler

Down Sendrom’lu olgularin fenotipik 6zellikleri ilk bakista fark edilen, ancak
fonksiyonel bozukluga yol agmayan kii¢ilk malformasyonlardir. Olgularin hemen
hemen hepsinde oblik palpebral fissiirler, ensede fazla deri kivrimi, mikrosefali, diiz
oksiput, santral yerlesimli oksipital sa¢ kivrimi, kii¢iik ve displastik kulaklar, yukari
cekik gozler, epikantus, diiz burun kopriisii, dar ve kisa damak, dilin disarida durmast,
brusfield lekeleri, dolgun yanaklar, kisa genis el, klinodaktili, simian ¢izgisi, ayak 1.
ve 2. parmak aralarinin genis olmasi, ayak taban ¢izgilerinde artma gibi fenotipik
bulgular goriilebilmektedir (1).

Herhangi bir Down Sendrom’lu olguda, fenotipik bulgulardan bir ¢ogu
bulunabilir ve kolayca Down Sendromu tanis1 konulabilir ise de, bulgularin hepsini
tasityan Down Sendrom’lu hasta sayis1 oldukca azdir. Diger taraftan higbir fenotipik

ozellik Down Sendromu i¢in patagnomonik degildir ve fenotipik 6zelliklerden birini
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ya da birkagimi tasiyan olgularda genetik ¢aligma yapilmaksizin Down Sendromu

tanisinin konulmasi uygun degildir.

Konjenital kalp hastalhiklari

Down Sendrom’lu olgularda en sik goriilen major malformasyon konjenital kalp
hastaligidir. Down Sendromu’nda konjenital kalp hastaligi goriilme sikliginin %30-60
oldugu, KKH olan olgularin % 4-6’sin1 Down Sendrom’lu olgularin olusturdugu,
konjenital kalp hastalig1 olan Down Sendrom’lu olgularin yasam siirelerinin daha kisa
oldugu bilinmektedir (5,20-23).

Freeman ve arkadaslar1 (24) ekokardiyografik inceleme ile 227 Down
Sendrom’lu olgunun %44’iine; Abbag (25) ekokardiyografi, kardiyak kateterizasyon
ve otopsi ile 95 olgunun %61.3’line; Kallen ve arkadaglar1 (26) ekokardiyografi ve
kardiyak kateterizasyon ile 5581 Down Sendrom’lu olgunun %26’sina; Figueroa ve
arkadaslar1 (27) ekokardiyografi ile 275 olgunun %58’ine KKH tanis1 koymuslardir.
Kili¢ ve arkadaglar1 (28) ekokardiyografik inceleme ile 51 olguda, % 58.8 oraninda
KKH tespit etmislerdir.

McElhinney ve arkadaslar1 (29) yenidogan doneminde ekokardiyografi ile
degerlendirdikleri 114 Down Sendrom’lu olgunun %68’ inde kardiyak patoloji rapor
etmisler, fizik muayenenin yanisira ekokardiyografi ile Down Sendrom’lu olgularin
neonatal periyotta KKH’nin erken tespiti i¢in tetkik edilmesini tavsiye etmislerdir.

Freeman ve arkadaglar1 (24) KKH olan Down Sendrom’lu olgularda % 45
oraninda atriyoventrikiiler septal defekt (AVSD), % 35 oraninda ventrikiiler septal
defekt (VSD), % 8 oraninda izole atriyal septal defekt (ASD), % 7 oraninda izole
patent duktus arteriozus (PDA) saptamislardir. Figueroa ve arkadaslar (27) KKH
saptanan olgularin %24’tinde ASD, %?22’sinde VSD, %?21’inde PDA, %§8.7’sinde
AVSD saptamis, en sik goriilen klinik bulgunun kalp yetmezligi oldugunu rapor
etmislerdir. Kili¢ ve arkadaslar1 (28) KKH tanisi alan olgularin %63.3’inde ASD,
%10’unda VSD, %10’unda fallot tetralojisi, %5’inde AVSD tespit etmislerdir. Stos ve
arkadaslar1 (30) KKH olan 73 Down Sendrom’lu olguda %50 oraninda AVSD, %27.3
oraninda VSD, % 11 oraninda ASD, % 8.2 oraninda fallot tetralojisi, %1.3 oraninda
PDA saptadiklarimi rapor etmislerdir. Abbag (25) da KKH tanisi alan olgularin
%33.3’linde VSD, %22.8’inde AVSD, %21.1’inde ASD, %14’tinde PDA, %5.3’linde

fallot tetralojisi tespit ettigini rapor etmistir.
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Down Sendrom’lu olgularda ekokardiyografik degerlendirme ile tespit edilen
perikardiyal eflizyon, genellikle viral enfeksiyonlar ve hipotiroidi ile bildirilmis olup,
gecici myeloproliferatif sendrom, ¢olyak hastaligi ile de birlikteligi gosterilmistir
(31,32,33). Perikardiyal efiizyonun fetal ultrasonografi ile trizomi 21’li fetiislerde
saptandig1 da bildirilmis, perikardiyal efiizyon gosterilen fetiislere kromozom tayini
yapilmasi onerilmistir (34,35).

Concolino ve arkadaslar1 (32) yaslar1 lay-19 yil arasinda degisen 86 Down
Sendrom’lu olgunun %28’inde ekokardiyografi ile KKH olmaksizin asemptomatik
perikardiyal efiizyon saptamislar, olgulardan sadece birinde hipotiroidi, iiglinde ¢6lyak
hastalig1 gostermisler, %41’inde perikardiyal efiizyonun iki yillik takipte spontan
olarak geriledigini rapor etmislerdir.

Down Sendrom’lu  fetiislerin  otopsilerinde canli do8an  Down
Sendrom’lulardan daha yliksek oranda KKH saptanmistir. Hyett ve arkadaslar1 (36)
Down Sendromu tanis1 almis 60 fetiisiin otopsisinde % 44’iinde VSD veya AVSD,
digerlerinde biiyiik damar patolojileri saptamislar, intrauterin ile postnatal hayatta
saptanan KKH oranlarindaki farkin, KKH olan Down Sendrom’lu fetiislerin daha sik
kaybedilmesinden veya bazi septal defektlerin doguma kadar kapanmasindan
kaynaklanmig olabilecegi tizerinde durmuslardir.

Konjenital kalp hastaligt Down Sendrom’lu kiz olgularda daha yiiksek
oranlarda bulunmus, Pinto ve arkadaslar1 (37) cinsiyet ile KKH sikligin1 arastirdiklar
caligmalarinda KKH tanis1 almis Down Sendrom’lu 210 olgudan %40.4’{inilin erkek,
%59.3’linlin kiz oldugunu, bu oranin normal populasyon ile karsilastirildiginda
anlamli oldugunu rapor etmislerdir.

Anne yasi ile konjenital kalp hastaliglr siklig1 arasinda anlamli bir iliski
bulunmamastir (24).

Down Sendromu’nda, 21. kromozom iizerinde; KKH’na neden olan bolge
molekiiler genetik yontemlerle arastirilmakta, KKH olugsmasindan 21. kromozomun
uzun kolu iizerindeki 22.2-22.3 bantlar1 arasindaki bir bolge sorumlu tutulmaktadir
(398).

Down Sendrom’lu olgularda saptanan konjenital kalp hastaliklarini ii¢ ana
gruba ayirmak miimkiindiir :

1- Atriyoventrikiiler septal defektler
2- Konotrunkal defektler

3- Pozisyon bozukluklar1
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Diger trizomilerde gozlenen hipoplastik sol kalp sendromu, trunkus arteriozus
ve dekstrokardi anomalilerinin Down Sendromu’nda goriilme sikliklar1 artmamistir
(5).

Atriyoventrikiiler septal defektler iki grupta incelenmektedir :

1- Komplet AVSD; ostium primum ASD, inlet VSD, anterior mitral kapakgikta
yarik (kleft), trikiispit kapagin septal kapak¢iginda yarik anomalilerini igermektedir.

2- Parsiyel AVSD; Atrial septumun alt kisminda, atriyoventrikiiler kapagin

yaninda bir defekt vardir. Patofizyolojisi ostium sekundum ASD’ye benzer.

Atriyoventrikiiler septal defektler tiim kardiyak anomalilerin %3 iinii
olusturmakla ve her iki cinsi esit etkilemekle birlikte Down Sendromu’nda kiz
cinsiyette fazlalig1 (kiz/erkek: 1.3/1) dikkat cekmektedir (9).

Atriyoventrikiiler septal defektler tedavi edilmediginde konjestif kalp yetmezligi
ve akciger enfeksiyonu nedeniyle 6liimle sonuclanmaktadir. Takipte ortaya c¢ikan
irreversibl pulmoner hipertansiyon kotii prognoz gostergesidir (9,39).

Tedavide dijital, ditiretik ve vazodilatatorler, 3-6 ay arasinda cerrahi ile diizeltme
operasyonu Onerilmektedir (9,40). Cerrahi girisim uygulamanin yiiksek riskli olacagi
diistintilen infantlarda pulmoner artere banding yapilarak, pulmoner kan akimininin ve
pulmoner arter basincinin azaltilmasi, konjestif kalp yetmezliginin ve pulmoner
vaskiiler hastalik gelisiminin onlenmesi amac¢lanmaktadir. Ciddi atrioventrikiiler
kapak yetmezligi olanlarda bu operasyon uygulanamamakta, cerrahi onarimda
hastanin yasi, preoperatif ciddi kapak yetmezligi olmasi ve diger kardiyak
malformasyonlarin bulunmasi risk faktorleri olarak kabul edilmektedir (9).

Primer AVSD diizeltilmesinde genel mortalitenin %5-10’dan diisiik oldugu, uzun
siireli izlemde prognozun iyi oldugu, cerrahi uygulanan olgularin %85-95’inin yeni bir
operasyona gereksinim duymadigi bildirilmistir (9).

Ohashi ve arkadaslar1 (10) bes AVSD, iki AVSD+PDA, bes VSD, dort VSD+PDA
anomalisi olan 16 Down Sendrom’lu olguya yasamlarinin ilk iki aymda pulmoner
banding operasyonu, bir yil sonra intrakardiyak diizeltme operasyonu uygulamislar,
olgulardan her iki operasyon Oncesi ve sonrasinda akciger biyopsisi alarak olgular
pulmoner vaskiiler hastalik acisindan degerlendirmisler ve pulmoner artere erken
banding uygulanmasi ile pulmoner vaskiiler hastalik gelisiminin Onlendigini

gostermiglerdir.
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Gastrointestinal sistem anomalileri

Down Sendrom’lu olgularda GIS ile ilgili anomali goriilme siklig1 normal
populasyondan 20 kat fazladir (3). Gastrointestinal sistem anomalileri olarak duodenal
atrezi, hirschsprung hastaligi, omfalosel, duodenal bandlar, aniiler pankreas, ileal ve
jejunal atrezi, anal atrezi, malrotasyon ve diyafragma hernileri goriilmektedir.
Anomali olmaksizin sik goriilen problemler kronik konstipasyon, kusma, karin sisligi
ve solunum yoluna ait semptomlara neden olan gastrodzofageal refliidiir (20).

Kallen ve arkadaslar1 (26) 5581 Down Sendrom’lu olguda aniiler pankreas ve
duodenal atrezi sikliginin 300 kat, megakolon ve koanal atrezi sikliginin 100 kat
arttigini rapor etmislerdir.

Kilig ve arkadaslari (28) 51 olgudan 20’sinde (%39.2) GIS anomalisi
saptamislar, olgularin biiyiik kisminda (%80) inguinal ve umblikal herni, tekrarlayan
akciger enfeksiyonu olan ii¢ olguda (%15) morgagni hernisi bulundugunu rapor
etmislerdir.

Abbag (25) 98 Down Sendrom’lu olgunun 22’sinde (%22.4) GIS anomalisi
oldugunu bildirmis ve sekiz olguda goriilen duodenal atrezinin en sik goriilen
gastrointestinal anomali oldugunu rapor etmistir.

Down Sendrom’lu olgularda ¢6lyak hastalig birlikteligi de gosterilmis olup, risk
%7-16 olarak belirlenmistir (20). Nisihara ve arkadaglar1 (41) 71 Down Sendrom’ lu
olgudan serolojik testleri pozitif dort olguya ince barsak biyopsisi ile ¢olyak hastaligi
tanis1 koymuslar, ¢olyak hastaligi sikligint %5.6 olarak rapor etmislerdir.

Colyak hastalign olan Down Sendrom’lu olgularda boy ve agirlik, ¢olyak
hastalig1 olmayan Down Sendrom’lu olgulara gore daha geride olup, iki yas {izerinde
olan Down Sendrom’lu olgulara ¢6lyak hastaligi acisindan tarama yapilmasi

onerilmektedir (11).

Tiroid hastaliklar1 ve otoimmunite

Etyolojisi tam olarak aydinlatilamamis olsa da, Down Sendromu ve hipotiroidi
arasinda gii¢lii bir iliski oldugu bilinmektedir (3). Down Sendrom’lu yenidogan ve
infantlarda primer konjenital hipotiroidizm, gecici hipertirotiropinemi, yenidogan
déneminden sonra subklinik hipotiroidi goriilmekte, ileri yaslarda otoimmun tiroidit

ve hipertiroidi insidansi yiikselmektedir.
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Konjenital hipotiroidi  sikligi  1/3000-4000 olarak bildirilmekte, Down
Sendrom’lu olgularda normal populasyona gdére 100 kat daha fazla goriilmektedir.
Tiroid hormon yetersizligi ile karakterize klinik bir durum olup, etyolojiden %80-85
oraninda tiroid disgenezisi sorumlu tutulmaktadir (42).

Down Sendrom’lu olgularda tiroid disgenezisi hipotalamus ve hipofiz
ekseninden kaynaklanan konjenital hipotiroidizm de goriilmektedir (42,43).

Serbest tiroksin (T4) diizeyinin normal, tiroid stimiile edici hormonun (TSH)
yiiksek saptandigi subklinik-kompanse hipotiroidi de Down Sendrom’lu olgularda
goriilmektedir. Tirotiropin salgilatan hormona (TRH) artmig TSH cevabi
gosterilmekte, artmis TSH cevabi saptanan subklinik hipotiroidili olgulara diisiik doz
levotiroksin tedavisi verilmesi Onerilmektedir (42,44,45).

Fort ve arkadaslar1 (46) Down Sendrom’lu yenidoganlarda konjenital primer
hipotiroidi sikligini, normal populasyondan 28 kat daha yiliksek bulmuslardir.

Cutler ve arkadaglar1 (47) yaslart 4 ay ile 3 yas arasinda degisen 49 Down
Sendrom’lu olguda % 27 oraninda TSH yiiksekligi saptadiklarini bildirmislerdir.

Zori ve arkadaslart (7) yetiskin Down Sendrom’lu olgularda % 66 oraninda
tiroid disfonksiyonu, tiroid disfonksiyonu saptananlarin %57’sinde TSH yiiksekligi
(5 mcIU/ml?T), %28’inde tiroid otoantikorlarinin pozitif oldugunu rapor etmislerdir.

Karlsson ve arkadaslar1 (48) 85 Down Sendrom’lu olgunun 30’unda (%35.2)
tiroid disfonksiyonu tespit ettikleri caligmalarinda yas1 sekizden biliyiik olan
hipotiroidili olgularin biiyiik kisminda tiroid otoantikor pozitifligi, iki kiz olguda
graves hastaligi+hipertiroidi, tiroidik olan yaglart 2-11 yil arasinda olan sekiz olguda
tiroid otoantikorlarinda (Antitiroglobulin, antitiroid peroksidaz) yiikseklik tespit
etmisler, cinsiyet ile hipotiroidi saptanmasi arasinda anlamli fark bulmadiklarini rapor
etmislerdir. Karlsson ve arkadaglarinin (48) saptadiklart 6nemli bir tespit ise;
hipotiroidisi olup tiroksin tedavisi baglanan sekiz olguda yillik boy uzama takibi
sonucunda anlamli olarak boy uzamasinda artis (0.4 cm/yil—1 cm/yil) belirlenmis
olmasidir. Tiroksin tedavisi ile Down Sendrom’lu olgularda biiyiime ve gelismenin
olumlu etkilendigi Trotsenburg ve arkadaglarinin (49) calismas1 ile de
desteklenmektedir.

Down Sendrom’lu olgularda %29-40 oraninda tiroid otoantikorlar1 saptandigi,
olgulardaki tiroid disfonksiyonunun sebebinin otoimmun bir temeli oldugu, Down
Sendromu ile diger otoimmun hastaliklar arasindaki iliskinin bu temeli destekledigi

iizerinde durulmaktadir (3). Down Sendrom’lu olgular ile birinci derece akrabalarinda
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alopesi areata, vitiligo, gluten enteropatisi, diabetes mellitus, jiivenil idyopatik artrit,
psoriasis ve poliartrit gibi otoimmun hastaliklara da daha sik rastlanmaktadir (3).
Tlysiiz ve arkadaslar (50) yaslar1 5 giin ile 10 yas arasinda degisen Down
Sendrom’lu 320 olgunun tiroid fonksiyon testlerini inceledikleri ¢alismada, olgularin
%28’inde (n=90) anormallik tespit ettiklerini rapor etmisler, anormal test sonucu olan
alt1 (%1.8) olgunun primer konjenital hipotiroidi, iki olgunun yenidoganin gecici TSH
yiiksekligi, bir olgunun akkiz hipotiroidi, 16 olgunun TSH yiiksekligi ile seyreden
kompanse (subklinik) hipotiroidi tanis1 aldiklarini bildirmislerdir. Tiroid stimiile edici
hormon diizeyinde orta derecede yiikseklik saptanan olgulara diisiik doz levotiroksin
tedavisi verdiklerini bildirmigler ve verilmesini 6nermislerdir.
Yenidogan doneminde yapilan tiroid fonksiyon testleri taramalarinda, hafif
biyokimyasal bozukluklar saptanan Down Sendrom’lu olgularda ileri yaslarda
otoimmun tiroid disfonksiyonu gelisebilmektedir. Down Sendrom’lu olgularin tiroid

fonksiyonlarinin yilda bir kez kontrol edilmesi 6nerilmektedir (7,8).

Norolojik problemler

Down Sendrom’lu olgularda zeka geriligi, kaslarda hipotoni, konugma
bozuklugu, mikrosefali, holoprosensefali, konvulziyonlar, atlantoaksiyel instabiliteye
bagli spinal kord basisi, alzheimer hastaligi, demans gibi ndérolojik problemler
goriilmektedir (3).

Down Sendrom’lu hastalarin en dikkat ¢ekici 6zelligi zeka geriligidir. Ortalama
70 1Q (intelligence quotient) ile dogan Down Sendrom’lu hastalar egitilebilir zeka
geriligi grubu igerisinde yer almakta, egitimle okuma ve yazma becerilerini
kazanabilmektedirler (1).

Melyn ve arkadaslar1 (51) 612 Down Sendrom’lu olgunun 20 yillik takiplerinde
1Q diizeylerinin yas ile azaldigin1 saptamislardir.

Down Sendrom’lu hastalarda zeka geriliginin nedeni tam olarak bilinmemekle
birlikte, 21. kromozom {iizerinde bulunan siiperoksit dismutaz, S100 beta protein,
amiloid prekiirsor proteinin anormal ekspreyonunun ndrodejenerasyona neden oldugu
ileri siirlilmils, norolojik tutulumun temelinde kortikal disgenezisin, noronlardaki
migrasyon kusurunun veya norogenezisteki prenatal geriligin rolii olabilecegi

iizerinde durulmustur (52,53).
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Down Sendrom’lu olgularin tamaminda nedeni tam olarak bilinmeyen kas
hipotonisitesi vardir. Ozellikle KKH olanlarda ilk bir yil iginde belirgin olarak kas
hipotonisitesi gozlenmektedir (1).

Atlantoaksiyel instabilite, fleksiyon-ekstansiyon hareketleri sirasinda, birinci ile
ikinci servikal vertebra arasinda bulunan atlantoaksiyel eklemde artmis mobilite
olarak tanimlanmakta, Down Sendrom’lu olgularda %15-21 oraninda goriilmekte,
ileri yaslarda spinal kord basisina ve yaralanmasina neden olabilmektedir (2,54).

Adolesan Down Sendrom’lu olgularin nérolojik incelemelerinde, ince ve kaba
motor koordinasyonlarinin ve néromotor fonksiyonlarinin azalmis oldugu, serebellar
fonksiyonlarinda herhangi bir bozulma olmadig: belirlenmistir (3).

Down Sendrom’lu olgularin %1-13.6’sinda  konvulziyonlar gdriilmekte,
konvulziyonlarin nedeni neonatal hipoksi, KKH ya da infeksiyona bagli iskemi olarak
bildirilmekte, anormal ndronal gelisimin de konvulziyonlara zemin hazirladigi
tizerinde durulmaktadir (55). Epileptik nobetlerin de normal bireylerden daha sik
oldugu, degisik nobet tiplerinin gorildiigi rapor edilmistir (3).

Goldberg ve arkadaglar1 (56) Down Sendrom’lu 350 ¢ocuk ve adolesan olgudan
%8’inde epileptik nobet, epileptik nobet gecirenlerden %47’sinde parsiyel nobet, %
32’sinde infantil spazm ve %21’inde generalize ndbet goriildiiglinii rapor etmislerdir.

Down Sendrom’lu olgularda ileri yaslarda Alzheimer hastaligi gelisme riskinin
artt1g1 saptanmig, Mori ve arkadaslar1 (57) otuz yasindan geng Down Sendrom’lu
hastalarin otopsilerinde, beyinde Alzheimer hastaligina 6zgii degisikliklerin ortaya
ciktigini, néron ve astrositlerde abeta amyloid depolanmasiyla senil plaklarin olustugu

rapor etmislerdir.

Goz bulgulan

Down Sendromu’lu olgularda epikantus, mongoloid goz aksi, iriste brusfield
noktalar1 gibi fonksiyonel bozukluga neden olmayan minér anomaliler ile birlikte
fonksiyonel kayba yol agan konjenital katarakt, glokom, strabismus, kirilma kusurlar
gibi ciddi okiiler anomaliler de goriilebilmektedir (3).

Down Sendromu’nda g6z bulgularinin bir kism1 dogumda mevcut iken, bir kismi1
cocuk biiyilidiikce ortaya ¢cikmaktadir. Sharmini ve arkadaslar1 (58) Down Sendromu
tanist almis, yaslari bir ay ile 17 yas arasinda degisen 60 olgudan %96.7 sinde

epikantus, %33.3’linde nistagmus, %26.7’sinde strabismus, %13.3’linde bilateral
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konjenital katarakt, %10’ unda blefarokonjuktivit, %6.7’sinde goz kapagi anomalileri,
%6.7’sinde glokom, %3.3’linde nasolakrimal kanal obstruksiyonu, %1.7’sinde
bilateral retinoblastom, %1.7’sinde kronik {iveit saptadiklarini rapor etmislerdir.

Kava ve arkadaslar1 (59) olgularinin %33.9’unda hipertelorism, %3.2°sinde
nistagmus, %3.2’sinde brushfield noktalari, %2.7’sinde sasilik, %1.9’unda katarakt
tespit ettiklerini rapor etmislerdir.

Down Sendrom’lu olgulara yasamlarinin ilk alt1 ayinda g6z muayenesi yapilmasi

ve yillik kontroller ile takip edilmeleri 6nerilmektedir (20).

Isitme problemleri

Down Sendrom’ lu olgularda kulak enfeksiyonlar1 sik goriilmekte, bu durum;
immun sistemlerinin zay1f olmasi, basik yiiz yapisi, kafa kemiklerindeki farkliliklar ve
siniislerinin dar olmasi ile izah edilmektedir. Down Sendrom’lu olgularin % 50’den
fazlasinda efiizyonlu orta kulak iltihab1 goriilmekte, %35°1 bir yil i¢inde bilateral isitme
kayb1 ile sonuglanmaktadir (3). Timpanostomi tiipiiniin yerlestirilmesi ile isitme
kaybinin diizelmesi, normal olgular diizeyinde olmamaktadir (60).

Gestasyon haftasi 17-24 arasinda olan trizomi 21°li fetiislerin temporal kemikleri
incelenmis, orta ve dis kulak yapilarinda gelisimsel bozukluklar belirlendigi rapor
edilmistir (61).

Down Sendrom’lu olgularda mikrotubul diizeyinde silier motilite bozukluklar
saptandigr ve bu bozukluklarin otit ve siniizit sikligini artirdigi bildirilmistir (62).
Mc Lean ve arkadaslar1 (63) Down Sendromu tanist almis 10 olgunun dordiinde
yapisal silia anormallikleri, besinde nasal epitelyumda metaplazi belirlediklerini,
klinik olarak kronik siniizit, otitis media ve tekrarlayan iist solunum yolu
enfeksiyonlar1 saptadiklarini rapor etmislerdir.

Isitme kayb1 olan Down Sendrom’lu olgularin konusmalar1 da olumsuz ydnde
etkilenmektedir. Otit acisindan takip ve etkin olarak tedavi edilen altt Down
Sendrom’lu olgunun dil gelisiminin, otit acisindan takipsiz olgulara gore daha iyi
oldugu gosterilmistir (64). Down Sendrom’lu olgularin yasam kalitesini iyilestirme
acisindan isitme fonksiyonlarinin yilda bir kez kontrolii ve enfeksiyonlarin etkin

tedavisi Onerilmektedir (20).
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Iskelet Sistemi Bulgular

Down Sendrom’lu olgularda %15-21 oraninda goriilmekte olan atlantoaksiyel
instabilite, olgularin % 1-2 sinde spinal kord basis1 bulgularina neden olmaktadir
(2,3). Yaglar1 15’in tizerinde olan 44 Down Sendrom’ lu olgu klinik ve radyografik
olarak incelenmis %18’ inde asemptomatik atlantoaksiyel instabilite, %12’sinde C1-2
de konjenital anomali, %36’sinda servikal spondiloz saptanmis, yasla birlikte
dejeneratif degisikliklerde arttif1 ve dejeneratif degisikliklerin normal populasyondan

daha erken yaglarda goriildiigii rapor edilmistir (54).

Immunolojik degisiklikler

Down Sendrom’lu olgularda enfeksiyon hastaliklar1 sik goriilmekte; timus
anatomileri  yasitlarina gore farklhiliklar  gostermekte; kortekste incelme,
kortikomediiller ayirim ile lenfoid dokuda azalma, hassal korpiiskiil boyutunda
biliylime goriilebilmekte, T lenfosit prekiirsorlerinde anormal dagilim olmaktadir (3).

Olgularin  hiimoral ve hiicresel immiin sistemlerinin yanisira fagosit
fonksiyonlarinda da bozukluklar oldugu, T lenfositlerinin (6zellikle CD4+T helper

hiicreleri) normal populasyona gore diisiik oldugu gosterilmistir (3,65).

Hematolojik sorunlar

Down sendrom’lu olgularda 16semi insidansi, normal populasyona gore 10-18
kat artmis olup, olgularda hayatin ilk bir yilinda akut nonlenfoblastik 16semiler, ii¢
yasindan sonra ise akut lenfoblastik losemiler daha sik goriilmektedir. Down
Sendrom’lu yenidoganlarda gecici myeloproliferatif sendrom ve 1okomoid
reaksiyonlarin siklig1 artmis olarak bulunmustur (3,66).

Down sendrom’lu olgularin eritrositlerinin MCV (ortalama eritrosit hacmi)

degerinin de, normal kontrollerine gore artmis bulundugu bildirilmektedir (67,68).
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Biiyiime ve gelisme

Down Sendrom’lu yenidoganlarda normal populasyona gore bas ¢evresi, agirlik
ve boy disiiktiir (3). Biiylime olduk¢a yavas, kemik yasi1 geri, boylar1 normal
populasyona gore kisadir (1).

Hayatin ilk bir yilinda ve adolesan doneminde Down Sendrom’lu olgularin
biliylime hizlarinda azalma oldugu dikkat ¢ekmekte, nihai boylar1 140-160 cm arasinda
degismekte, olgularin izleminde, onlara 06zgii olusturulmus biiylime persantil
cizelgelerinin kullanilmasi1 6nerilmektedir. Down Sendrom’lu erkekler infertil, kizlar
nadiren fertil olmaktadir (1,11).

Konjenital kalp hastalig1 olan Down Sendrom’ lu olgularin boy ve agirliklarinin,
kalp hastaligi olmayan Down Sendrom’ lu olgulara goére daha geri oldugu da
gosterilmistir (69).

Down Sendrom’lu olgularin motor ve dil gelisimleri normal olgulara goére geri
olup, ince ve kaba motor becerilerini kazanabilmeleri i¢in erken fizik rehabilitasyon

programlarina alinmalar1 6nerilmektedir (20).

Onlenebilir hastahklar

Down Sendrom’lu olgularin metabolizmalarinin yavas olmast nedeniyle
obezite, normal populasyona goére daha sik goriilmektedir. Down Sendromu’na ait
biliyiime egrilerinin kullanilmas1 agirlhik ve boydaki anormal degisikliklerin erken
saptanmasinda yararli olmaktadir. Obeziteyi Onlemek amaciyla diyet ve fiziksel
aktivitenin diizenlenmesine 24 ayliktan itibaren baslanmasi onerilmektedir (11).

Down Sendrom’lu olgularda sik goriilen periodontal hastalik ve dislerin kaybi

diizenli kontroller ve bakim ile 6nlenebilmektedir (11).
PROGNOZ VE OLUM SEBEPLERI

Down Sendrom’lu olgularin yagam siireleri normal populasyona gore 10-20 yil
daha az olup, yasam siirelerini konjenital kalp hastalig1 varlig1 belirlemektedir (3,4).

Konjenital kalp hastali§i disindaki mortalite nedenleri; alt solunum yolu

enfeksiyonlari, malignensi, senilite ve inme olarak bildirilmektedir (3).
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Garrison ve arkadaglar1 (70) yaslar1 1-18 yas arasinda degisen, %68’1 bir yasin
altinda olan, hastaneye yatirilarak takip edilen 620 Down Sendrom’lu olgunun
ortalama hastanede kalig siirelerini 32 giin olarak belirlemisler, olgularin %68’inde
konjenital kalp hastaligi, %]12’sinde malignensi, %]11’inde prematiirite ile ilgili
sorunlarin birlikte bulundugunu, olgularin %17’sinin izlemde kaybedildigini rapor
etmislerdir.

Ribeiro ve arkadaslar1 (71) 17’si kiz, 28’1 erkek olan, yaslar1 1-12 yag arasinda
degisen 45 Down Sendrom’lu olgudan 40’min tekrarlayan enfeksiyon, bes olgunun
sepsis tanist aldigin1 ve olgulardan %62’sinde  KKH’nin eslik ettigini rapor
etmislerdir. Tekrarlayan enfeksiyonlar arasinda en sik (%67.7) rinofarenjit, ikinci
siklikta alt solunum yolu enfeksiyonu (%58) oldugunu ve tekrarlayan akciger
enfeksiyonlar1 ile KKH saptanmasi arasinda istatiksel olarak anlamli iliski
bulundugunu bildirmislerdir.

Kilig¢ ve arkadaslar1 (28) retrospektif olarak inceledikleri 51 Down Sendrom’lu
olgudan 37’sinde (%72.5) tekrarlayan akciger enfeksiyonu, tekrarlayan akciger
enfeksiyonu olan olgulardan %81’inde KKH birlikteligi oldugunu tespit etmisler, 11
olgunun izlemde (%21.5) kaybedildigini, kaybedilen olgulardan dokuzunun KKH,
ikisinin ASD+morgagni hernisi, iki olgunun sepsis tanisi ile takipte olduklarini rapor
etmislerdir.

Yeterli tibbi destek tedavileri verilmediginde 9-10 yil olan yasam siireleri
uygulanan tibbi ve sosyal destek programlarinin artmasi ile 50-60 yila kadar
cikarilmistir (6).

Yang ve arkadaslar1 (72) 1983-1997 yillar1 arasinda 17.897 Down Sendrom’lu
olguyu incelemisler, ortalama yasam stiresini, 1983 yilinda 25 yil, 1997°de 49 yil
olarak saptamiglardir. Cinsiyetin prognoz iizerine herhangi bir etkisi olmadigini, tiim
yas gruplan icerisinde 6len hastalarda en sik nedenin KKH, ikinci siklikta akciger

enfeksiyonu oldugunu rapor etmislerdir.
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GEREC VE YONTEM

Calismada; Ocak 1994- Mart 2006 yillar1 arasinda Erciyes Universitesi Tip
Fakiiltesi Gevher Nesibe Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali
servis ve polikliniklerinde Down Sendromu tanisiyla takip ve tedavi edilen olgularin
dosya verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Calismaya klinik bulgular ile
Down Sendromu tanis1 konulmus, sitogenetik ¢aligmasi genetik bdliimiinde yapilmis
ve trizomi 21 oldugu gosterilmis 111 olgu, sitogenetik ¢alismasi dis merkezlerde
yapilmis ve pediatrik kardiyoloji poliklinigine yonlendirilmis bes olgu ile
sitogenetik ¢alismasi yapilamamis veya sitogenetik ¢alisma sonucuna ulasilamamis

bes olgu olmak iizere toplam 121 olgu alind1.

Olgularin;

1- Fenotipik ozellikleri

2- Cinsiyet dagilimlar

3- Sitogenetik caligsma sonuglari

4- Tam yas dagilimlar

5- Anne yasina gore dagilimlari

6-Kardiyak degerlendirme sonuglari: Pediatri Kardiyoloji Bilim Dali’nda
telekardiyografi, elektrokardiyografi ve ekokardiyografik degerlendirme ile KKH
saptanarak, kardiyoloji departmaninca takibe alinan olgularin kardiyoloji {initesindeki

kayith verileri incelendi. Olgularin;
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- {Ik kardiyolojik degerlendirme ve ekokardiyografi yas dagilimlari,
- Konjenital kalp hastalig1 varliginin anne yas1 ve cinsiyetle iligkisi,
- Kardiyak patoloji tipleri (ekokardiyografik inceleme sirasinda tespit
edilen ‘patent foramen ovale’ patolojik bulgu olarak degerlendirilmedi),
- Kardiyak kateterizasyon yapilan olgularin sonuglari,
- Kardiyak tibbi tedavi,
- Cerrahi yapilan olgularin cerrahi girisim yaglar1 ve cerrahi girisim sayisi ,
cerrahi girisim sonrasi prognoz,
7- Gastrointestinal malformasyonlar ve eslik eden diger yapisal anomaliler,
8- Norolojik parametreler:
- Olgularm IQ diizeyleri,
- Konvulziyon gegiren olgularin nébet tipleri,
-Elektroensefalografi, bilgisayarli tomografi, magnetik rezonans
goriintiilemeleri,
- Ozel egitim alma durumlari,
- Isitme testi ve gdz muayene bilgileri,
9- Endokrinolojik degerlendirme:
- 11k tiroid fonksiyon testleri yas dagilimi,
- TSH diizeyleri,
- Tiroid bezi ultrasonografi ve sintigrafi sonuglar1 incelendi.
- Endokrinolojik takipleri,
- Tiroid disfonksiyonu saptanan hastalarin takip tiroid fonksiyon testleri ve
tedavileri incelendi. TFT sonuglarina gore olgular;
a- T4 disiik, TSH yiiksek oldugunda ‘primer konjenital hipotiroidi’,
b- Idrar iyot diizeyi 10 p/dl’den diisiik ise ‘iyot eksikligi’,
c- TSH yiiksek, T4 normal ve kontrol TSH diizeyleri normal ise
¢ gecici hipertiropinemi’,
d-T4 normal, TSH yiiksekligi devam ediyor ise ‘subklinik
hipotiroidi’
e-TSH ve T4 birlikte diisiikk ise ‘santral hipotiroidi’ olarak
degerlendirildigi belirlendi.
10- Olgularin hastaneye yatirilma 6zellikleri:
- Hastaneye yatis yas dagilimi ve yatis endikasyonlari (kardiyak

kateterizasyon icin yatiglar degerlendirme disinda tutuldu),
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- Hastanede kalma siireleri,
- Akciger enfeksiyonu siklig1 ve KKH ile birlikteligi,
- Enfeksiyona yonelik uygulanan tedaviler,
11- Prognoz;
- Olen olgularin 6liim yaslar,
- Konjenital anomalileri,
- Oliim nedenleri ,
- Olim nedenlerinin cerrahi operasyonla ve pulmoner hipertansiyonla

iligkisi belirlendi.

Istatiksel degerlendirmeler Statistical Package for Social Sciences (SPSS) for
Windows 11.0 paket programi kullanilarak yapildi. Veriler ortalama + standart
sapma, ortanca (minimum-maximum), yiizde olarak verildi. Yiizde olarak ifade
edilen degerlerin karsilagtirilmast Chi-square testi ile yapildi. P<0,05 degerleri

istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.
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BULGULAR

Calismaya Ocak 1994- Aralik 2006 yillar1 arasinda Erciyes Universitesi Tip
Fakiiltesi Gevher Nesibe Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1 servis
ve polikliniklerinde Down Sendromu tanisiyla takip edilen 121 olgu alindi. Olgularin
yaslar1 ¢calisma yapildig1 sirada 3 giin-12 yil arasinda ve yas ortalamasi 3.2 yil idi.
Olgularin 68’1 kiz (% 56.2), 53’ erkek (%43.8), kiz/erkek orani 1.28/1 olarak
belirlendi (Sekil 3).

Erkek: 53 (%44)

Kiz: 68 (%56)

Sekil 3. Olgularin cinsiyete gore dagilimi

Olgulardan 111’inin (%91.7) tanismin Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi
Genetik Unitesi’nde yapilan sitogenetik calisma ile dogrulandigi, olgularin 105’inde
(%94.5) basit tip trizomi, besinde (%4.5) translokasyon tipi trizomi tespit edildigi
belirlendi.

Olgulardan ikisinin prenatal sitogenetik calismasimnin da oldugu, genetik
caligmasina ulasilamayan bes olgunun tani, takip ve tedavilerinin baska saglik

merkezlerinde yapilmakla birlikte, pediatrik kardiyoloji iinitesine ekokardiyografi
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amacli yonlendirilmis olgular oldugu, iki olgunun yasam siiresinin genetik ¢alisma
icin yeterli olmadigi, diger li¢ olgunun ise genetik {initesine yonlendirildigi halde
gitmedikleri belirlendi.

Genetik ¢alismasina ulasilamayan 10 olgunun klinik bulgulart Down
Sendromu tanist i¢in yeterli olarak degerlendirilip, calismadan ¢ikarilmalar1 prognoz
acisindan 6nemli goriildiiglinden olgular genetik ¢alismalar1 olmasa da g¢alismadan
cikarilmadi.

Sitogenetik calismasi olmayan olgularin hepsinde gozler c¢ekik, dil disarida,
diiz burun kopriisii, epikantus, simian c¢izgisi ve diiz oksiput, {iciinde klinodaktili,
ikisinde umblikal herni ilk muayene bulgularinda kayitli idi.

Olgularn ikisinin prenatal, 59’unun (%48.7) bir ayin altinda, 45’inin (%37.2)
2-12 ay, 15’inin (%]12.4) bir yasindan sonra tan1 aldigi, ilk tan1 yaslarinin ortalama 9
ay (1giin-108 ay) oldugu belirlendi. Olgularin tan1 yaslarina goére dagilimi Tablo 3’te

verilmistir.

Tablo 3. Olgularin ilk tan1 yaslara gore dagilimi

Olgularin tam yaslar1 ~ Say1 %

<1lay 61 50.4
2-12 ay 45 37.2
> 12 ay 15 12.4
Toplam 121 100

Olgulardan 89’unun (%73,6) anne gebelik yas1 35’ten kiigiik, 32’sinin (%26.4)
anne gebelik yasi 35 yas ve iizerinde, ortalama anne yasi 28.7 yil (17-44) idi.

Olgularin anne gebelik yaslar1 dagilimi Tablo 4’°te verilmistir.

Tablo 4. Olgularin anne gebelik yaslar1 dagilimi

Anne yasi1 Say1 %

<35 yas 89 73.6
> 35 yas 32 26.4
Toplam 121 100
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KARDIYAK BULGULAR

Ekokardiyografik degerlendirme

Olgulara ekokardiyografik inceleme oncesi telekardiyografi ve elektrokardiyografi
tetkiklerinin yapildigi, 53 olguya (%43.8) yasamn ilk bir ayinda ekokardiyografik
degerlendirme yapildigi, 18 (%14.9) olgunun ekokardiyografik degerlendirmelerinin
bir yasin {izerinde yapildig1 belirlendi. Olgularin ilk ekokardiyografik degerlendirme
yasi ortalama 10 ay (0.06-96) olarak bulundu. Olgularin ilk ekokardiyografi

degerlendirme yaglar1 Tablo 5’te verilmistir

Tablo 5. Olgularin ilk ekokardiyografi degerlendirme yas dagilimi

Ekokardiyografi yas1  Say1 %

<lay 53 43.8

1-6 ay 42 34.7

7-12 ay 8 6.6

>12 ay 18 14.9
Toplam 121 100

Ekokardiyografik inceleme sonucu 28 olgunun (%?23.1) kardiyak acidan
normal olarak degerlendirildigi, 93 olguda (%76.9) kardiyak patoloji tespit edildigi
belirlendi.

Konjenital kalp hastaligi tespit edilen olgulardan 55’1 (%59.1) kiz, 38’1
(%40.8) erkek i1di. Kiz olgularda konjenital kalp hastalig1 saptanma oran1 % 80, erkek

olgularda %71 olarak bulundu. Konjenital kalp hastaligi bulunmasi agisindan kiz ve
erkek olgular arasinda istatiksel olarak anlamli fark tespit edilmedi ( y>=0.943

p>0.05). Cinsiyete gore KKH dagilimi1 Tablo 6’da verilmistir.
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Tablo 6. Cinsiyete gore KKH dagilimi

Konjenital Kalp Hastalhig:
Cinsiyet Olan Olmayan Toplam
Say1 (%) Say1 (%) Say1 (%)
Kiz 55 (80.8) 13(19.2) 68 ( 100)
Erkek 38 (71.6) 15 (28.4) 53 (100)
Toplam 93 (76.8) 28(23.2) 121 (100)

Anne gebelik yas1 35°ten kiiciik 89 olgunun 69’unda (%75.5), anne gebelik
yas1 35 ve iizerinde olan 32 olgunun 24’iinde (%75) KKH saptandi. Konjenital kalp
hastalig1 siklig1 ile anne yas gruplar1 arasinda istatiksel olarak anlamli fark tespit

edilmedi (p>0.05). Anne yas1 ile KKH arasindaki iligki Tablo 7’de verilmistir.

Tablo 7. Anne yasi ile konjenital kalp hastalig1 arasindaki iligki

Konjenital Kalp Hastahig:
Anne yasi Olmayan Olan Toplam
Say1 (%) Say1 (%) Say1 (%)
<35 yas 20 (22.5) 69 (75.5) 89 (100)
>35 yas 8 (25.0) 24 (75.0) 32 (100)
Toplam 28 (23.1) 93 (76.9) 121 (100)

Ekokardiyografik olarak konjenital kalp hastalig1 saptanan 93 olguda toplam
131 kardiyak anomali, kardiyak anomali saptanan olgulardan 33’iinde (%25.2)
atriyoventrikiiler septal defekt (AVSD), 28 olguda (%21.4) patent duktus arteriozus
(PDA), 22 (%16.8) olguda ventrikiiler septal defekt (VSD), 21 olguda (%16) atriyal
septal defekt (ASD) saptandi. Ekokardiyografi ile saptanan kardiyak patolojiler

Tablo 8’de verilmistir.
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Tablo 8. Olgularin ekokardiyografi bulgulari

Ekokardiyografi bulgusu Say1 %
Atriyoventrikiiler septal defekt 33 25.2
Patent ductus arteriozus 28 214
Ventrikiiler septal defekt 22 16.8
Atriyal septal defekt 21 16
Pulmoner hipertansiyon (PHT) 8 6.1
Mitral kapak yetmezligi (MY) 3 2.2
Trikispit kapak yetmezligi (TY) 3 2.2
Mitral+Trikiispit yetmezligi 1 0.8
Pulmoner kapak yetmezligi 1 0.8
Perikardiyal efiizyon 4 3.1
Pulmoner arter hipoplazisi 2 1.5
Pulmoner stenoz (PS) 2 1.5
Fallot tetralojisi 1 0.8
KKH+Enfektif endokardit 1 0.8
Hipertrofik kardiyomiyopati 1 0.8
Toplam 131 100

Atriyoventrikiiler septal defekt 68 kiz olgunun %32.4’iinde, 53 erkek olgunun
%20.8’inde saptanmig, AVSD’si olan olgularin %67’sinin kiz, %33’linlin erkek
oldugu belirlenmistir. Atriyoventrikiiler septal defekt saptanan olgularin 23’iinde
(%24.7) izole AVSD, AVSD ile birlikte alti olguda PDA, bir olguda mitral kapak
yetmezligi, bir olguda pulmoner arter hipoplazisi ve bir olguda fallot tetralojisi
saptandi.

Olgularin  13’tinde (%13.9) izole VSD, 12’sinde (%12.9) izole PDA,
dokuzunda (%9.6) izole ASD, iki olguda izole perikardiyal eflizyon tespit edildigi,
alt1 olguda ASD ile VSD birlikteligi saptandig: belirlendi.

Ayaktan tetkik edilirken veya ilk yatis ekokardiyografik incelemesinde dort,
takipleri sirasinda dort ve postoperatif donemde iki olmak iizere toplam on olguda

perikardiyal efiizyon saptandig belirlendi.
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Konjenital kalp hastalig1 tespit edilen 93 olgunun takip ekokardiyografik
incelemelerinde, ilk ekokardiyografi bulgularina ek olarak 12’sinde (%12.9)
pulmoner hipertansiyon, bes olguda (% 5.4) mitral ve trikiispit kapak yetmezligi, dort
olguda (%3.2) perikardiyal eflizyon gelistigi belirlendi.

Baslangicta izole AVSD tespit edilmis olan bes olgunun takibinde pulmoner
hipertansiyon, iki olguda perikardiyal efiizyon, bir olguda mitral kapak yetmezligi, bir
olguda trikiispit kapak yetmezligi tespit edildi. Atriyoventrikiiler septal defekt ile
birlikte PDA saptanan bir olguda takipte pulmoner hipertansiyon ve perikardiyal
efiizyon gelistigi belirlendi. ilk ekokardiyografi bulgusu izole VSD olan 13 olgunun
dordiinde, izole ASD olan dokuz olgunun birinde izlemde pulmoner hipertansiyon

gelistigi belirlendi.

Tablo 9: Olgularin takip ekokardiyografi bulgulari

Takip ekokardiyografi bulgular: Say1 %
Pulmoner hipertansiyon 12 12.9
Perikardiyal efiizyon 4 4.3
MY +TY 5 53
Potoperatit MY+TY 5 53
Postoperatif perikardial effiizyon 2 2.1
Sol ventrikiil fonksiyonlarinda azalma 1 1

Kardiyak kateterizasyon bulgulari

Konjenital kalp hastaligi saptanan 93 olgudan 37’sine (%39) kardiyak
kateterizasyon yapildigi, olgularin 16’sma (%43.2) yasamlarinin ilk alti aymnda
kardiyak kateterizasyon yapildig1 belirlendi. Olgularin ilk kardiyak kateterizasyon

degerlendirme yas araliklar1 Tablo 9°da verilmistir.
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Tablo 10. Olgularin ilk kardiyak kateterizasyon yas dagilimi

Kardiyak

kateterizasyon yasi Say1 %
1-6 ay 16 433
7 ay-12 ay 12 32.4
>12 ay 9 243
Toplam 37 100

Kardiyak kateterizasyon yapilan 37 olgunun 34’iinde kardiyak kateterizasyon
tanilar1 ile ekokardiyografi tanilari ayniydi. ki olguda pulmoner stenoz, bir olguda
pulmoner hipertansiyon ve pulmoner stenoz birlikte tespit edildi. Patent duktus
arteriozusu olan bir olgunun defekti kardiyak kateterizasyon sirasinda PDA ‘coil’ ile
kapatildi. Bu olgunun takibinde perikardiyal efiizyon gelistigi belirlendi. Kardiyak
kateterizasyon yapilan olgularin arasinda %76’sinda PHT tespit edildigi belirlendi.
Olgularin kardiyak kateterizasyon bulgular1 Tablo 10°da verilmistir.

Tablo 11. Olgularin kardiyak kateterizasyon bulgulari

Kardiyak Kateterizasyon Bulgusu Say1 %
izole 4 10.8
Atriyoventrikiiler | PHT 11 29.8
septal PDA + PHT 2 5.4
defekt PDA+ PS 1 2.7
Fallot tetralojisi | 1 2.7
Atriyal septal PHT 1 2.7
defekt PDA 1 2.7
Ventrikiiler Izole 1 2.7
septal PHT 9 24.3
defekt ASD+PHT+PDA | 1 2.7
Patent ductus Izole 1 2.7
arteriozus PHT 4 10.8
Toplam 37 100
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Medikal tedavi

Konjenital kalp hastaligi olan olgulardan 30’una (%32.2) medikal tedavi
(digital, ditiretik, vazodilatator) verildigi belirlendi. Perikardiyal efiizyon saptanan
olgulardan birinin eflizyonunun spontan  olarak diizeldigi ve iki olgunun
antienflamatuar tedaviye ek olarak hipotiroidi olmasi nedeniyle levotiroksin aldig:
belirlendi. Ciddi perikardiyal efiizyon saptanan olgulardan {i¢iine antienflamatuar
tedaviye ek olarak perikarda kateter yerlestirildigi, bir olgunun perikardiyal mayisinin
piiriilan karakterde oldugu, enfeksiyona sekonder olarak degerlendirildigi, diger
olguya tiiberkiiloz perikardit tanis1 ile dokuz ay antitiiberkiiloz tedavi verildigi
belirlendi.

Pulmoner hipertansiyon tanisi alan ii¢ olguya sildenafil tedavisi verildigi,
sildenafil tedavisi alan olgulardan birine pulmoner binding operasyonu yapildigi, iki

olguya da cerrahi girisim planlandig: belirlendi.

Cerrabhi girisim

Konjenital kalp hastalig1 tanis1 alan 93 olgudan 24’iine (%25 ) cerrahi girisim
uygulandigr belirlendi. Cerrahi girisim uygulanan olgulardan 13’1 (%54.2) kiz, 11°1
(%45.8) erkek idi. Cerrahi girisim olgularin 10’una (%41.6), yaslar1 6-12 ay arasinda
iken uygulanmais, ilk cerrahi girisim yas1 12.7 = 7.5 ay olarak saptanmistir. Olgularin

cerrahi girisim yas dagilimi tablo 11°de verilmistir.

Tablo 12. Olgularin ilk cerrahi girisim yas dagilimi
Yas arali@i  sayr %

<6 ay 5 20.8
6 ay-12 ay 10 41.7
13 ay-24ay 7 29.2
> 24 ay 2 8.3
Toplam 24 100

Pulmoner hipertansiyonu olan 11 olguya pulmoner binding, AVSD’si olan bes
olguya atriyoventrikiiler kanal rekonstriiksiyonu, alti olguya PDA ligasyonu, bir

olguya pulmoner debinding+atriyoventrikiiler kanal rekonstriiksiyonu, bir olguya
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ASD kapatma, bir olguya Blalock Taussig sant operasyonu uygulandigi belirlendi.

Olgulara yapilan cerrahi girisimlerin dagilimi Tablo 12’de verilmistir.

Tablo 13. Olgulara yapilan cerrahi girisimlerin dagilimi

Cerrahi girisim Say1 %
Pulmoner binding 10 42.0
PDA ligasyonu 5 20.8
A-V kanal rekonstruksiyonu 5 20.8
Pulmoner binding+PDA ligasyonu 1 4.1
Pulmoner debinding+A-V kanal rekonstruksiyonu 1 4.1
ASD kapatma 1 4.1
Blalock taussig sant operasyonu 1 4.1
Toplam 24 100

Olgulardan ikisine ii¢ kez, bes olguya iki kez cerrahi operasyon yapildigi,
ikinci kez operasyona alinan yedi olgunun yas ortalamasinin 25.0 £ 10.4 ay oldugu
belirlendi. Olgulardan birine ikinci cerrahi miidahale resaturasyon amacgli uygulandig,
iic olguya pulmoner debinding yapilirken, iki olguya ayni zamanda total diizeltme
operasyonu yapildigi, baslangicta AVSD tanisit alan pulmoner binding yapilan bir
olguya ficilincii operasyonda total diizeltme uygulandigi belirlendi. Cerrahi sonrasi
kontrol ekokardiyografik degerlendirmede ii¢ olguda (%37.5) mitral kapak yetmezligi,
iki olguda trikiispit kapak yetmezligi, bir olguda azalmis sol ventrikiil fonksiyonlari,
iki olguda perikardiyal efiizyon saptandigi belirlendi.

Prognoz

Yiizyirmibir olgudan 15’inin (%12.3) 6l1diigii, 6len olgularin ortalama yasam
siiresinin 12.08 (0.1-36) ay, dokuzunun (%60) kiz, altisinin (%40) erkek oldugu
belirlendi. Kaybedilen olgularin tamaminda KKH vardi.

Cerrahi girisim uygulanan 20 olguya (%83.3) postoperatif donemde de antikonjestif
tedavi uygulandigi, cerrahi sonrasi takibinde ekokardiyografik olarak normal
degerlendirilen dort olgunun (%16.6) ila¢ tedavileri kesilerek alti aylik araliklarla

kontrole cagrildigi, ii¢ olgunun erken postoperatif donemde kaybedildigi, cerrahi
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girisim sonrasinda kaybedilen olgularin hepsinde pulmoner hipertansiyon oldugu

belirlendi.

PDA ligasyonu yapilan, operasyon sonrasi ekokardiyografik incelemede azalmis sol
ventrikiil fonksiyonlar1 saptanan bir olgu ile pulmoner debinding+atriyoventrikiiler
kanal rekonstruksiyonu yapilan bir olgu operasyon sonrast1 donemde akciger
enfeksiyonu; AVSD tanisiyla takip edilen ve ikinci cerrahi girisim ile total diizeltme
yapilan bir olgu operasyondan bir hafta sonra A-V tam blok; AVSD olup {igiincii defa
cerrahiye alinan olgulardan biri operasyondan iki ay sonra septik sok nedeniyle

kaybedildi.

Yasaminin ilk glinii ekokardiyografik degerlendirme ile AVSD tespit edilen bir
olgu ile PDA+VSD’si olup ayni zamanda duodenal atrezi tespit edilen bir olgu
yasamlarinin ilk haftasinda kaybedildi. Kaybedilen olgularin sekizinde (%53,3)
pulmoner hipertansiyon oldugu belirlendi. Caligmanin yapildig:r sirada kaybedilen

olgularin dagilimi Tablo 13’te verilmistir.
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Tablo 14. Kaybedilen olgularin ozellikleri

Say1 | Cins | KKH tipi Cerrahi | Ex Ex nedeni PHT
sayisl yasi
1 K ASD+VSD+PDA | 1 12 ay | KKH + Postop Akciger enfeksiyonu
()
2 E VSD 2 22 ay | KKH + Postop Akciger enfeksiyonu
()
3 K AVSD 2 36ay | KKH + Postop A-V
tamblok,ventrikiiler fibrilasyon )
4 K AVSD+PDA () 4 ay KKH-+Siyanotik spell
Q)
5 K AVSD+perikardiya | 3 32 ay | Bronkopnomoni+ Sepsis
1 efiizyon +)
6 K EYD+ PDA (-) 36 ay | KKH+KY + Hepatik koma
()
7 K ASD+perikardiyal | (-) 7 ay KY+septik sok+ABY
efiizyon ()
8 E PDA (-) Say Sepsis+H.influenza menenjiti
()
9 E AVSD (-) 2.5ay | KKH+Sepsis+Menenjit+Konvulziyo
n )
10 K PDA (-) 4 ay Sepsis +DIC
Q)
11 K VSD+PDA (-) 18ay | KKH+KY+ARDS
()
12 E VSD+PDA () 3 giin | KKH+Aritmi+duodenal atrezi
()
13 E AVSD+TY III (-) 4 giin | KKH
)
14 E PDA (-) 1.5 ay | Septik sok + Konjenital villoz atrofi
)
15 K AVSD (-) 2.5ay | Direkt billirubinemi etyoloji?+Kalp
yetersizligi (-)
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Konjenital kalp hastahig ile birlikte saptanan anomaliler

Konjenital kalp hastaligt saptanan 93 olgunun 29’unda (%31.5) tiroid
disfonksiyonu, yedisinde (%7.5) GIS anomalileri saptandi. Konjenital kalp hastalig
ile tiroid disfonksiyonu veya GIS anomalisi saptanmasi arasinda istatiksel olarak
anlamli fark bulunmadi (p>0.05). Konjenital kalp hastaligi ile GIS anomalileri
birlikteligi Tablo 14’te verilmistir.

Tablo 15. Down Sendrom’lu olgularda KKH ve GIS anomalisi birlikteligi

KKH tipi GIiS anomalisi

AVSD Umblikal kord hernisi

AVSD+ PDA Kolestaz

ASD Anal atrezi

ASD + PDA Kolestaz

VSD + PDA Duodenal atrezi

PDA Konjenital villoz atrofi
PDA Konjenital megakolon

Iki olguda saptanan kolestaza yonelik yenidogan déneminde yapilan
tetkiklerde etyolojinin aydinlatilamamis oldugu belirlendi. Duodenal atrezili olgu
takibinin ti¢iincii gliniinde, konjenital villoz atrofisi olan olgu takibinin 45. giiniinde
kaybedildi. Kolestaz1 olup ayn1 zamanda AVSD saptanan bir olgunun genel durumu
kotii iken ailesinin istegiyle yogun bakim tinitesinden taburcu edildigi ve sonrasinda
olgunun kaybedildigi belirlendi.

Konjenital kalp hastaligi olmayan bes olguda umblikal herni tespit edildi.
Down Sendrom’lu olgularda GIS anomali siklig1 %9.9 (n=12) olarak belirlendi.

Atriyoventrikiiler septal defekt tanist alan olgulardan ikisinde izlemde
trombositopeni saptandigi, olgulardan birinin trombositopeni nedeni belirlenemeden
kaybedildigi, diger olgunun trombositopeni etyolojisine yonelik tetkikleri normal
bulunarak takibe alindig1 belirlendi.

Atriyoventrikiiler septal defekti olan bir olguda polidaktili; tekrarlayan akciger
enfeksiyonu ve AVSD’si olan bir olguda hipogammaglobulinemi saptandig
belirlendi.
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TIiROID HASTALIKLARI VE OTOIMMUNITE

Tiroid fonksiyon testleri

Calismaya alinan 121 olgunun 92’sinde (%76) tiroid fonksiyon testlerinin
calisildigi, tiroid fonksiyon testlerinin ilk ¢alisilma zamaninin ortalama 1 (0,06-108)
ay oldugu, olgularin %51.1’inde tiroid fonksiyonlarinin yasamlarinin ilk ayinda,
%5.4’linde ii¢ yasindan sonra degerlendirildigi belirlendi. Olgularin ilk tiroid

fonksiyonlar1 degerlendirme yas dagilimi Tablo 15°te verilmistir.

Tablo 16. ilk tiroid fonksiyonlar1 degerlendirme yas dagilimi

Olgularin yas arahgi say1 %
0-1 ay 47 51.1
2-12 ay 27 293
13-36 ay 13 14.2
>36 5 5.4
Toplam 92 100

Tiroid fonksiyon testleri degerlendirilen 92 olgunun 37’sinde (%40.2) tiroid
disfonksiyonu saptandigi ve tiroid disfonksiyonu tanisi alan 37 olgudan 15’inin kiz
(%40.5), 22’sinin erkek ( %59.4) oldugu belirlendi. Tiroid disfonksiyonu varligi

acisindan her iki cinsiyet arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmadi
(x>=0.21, p>0.05). Tiroid disfonksiyonu tanis alan olgularimn cinsiyete gore dagilimi

Tablo 16’da verilmistir.

Tablo 17. Tiroid disfonksiyonu saptanan olgularin cinsiyete gore dagilimi

Tiroid disfonksiyonu
Cinsiyet Var Yok Toplam
Say1 (%) Say1 (%) Say1 (%)
Erkek 15 (37.5) 25 (62.5) 40 (100)
Kiz 22 (42.4) 30 (57.6) 52 (100)
Toplam 37 (40) 55 (60) 92 (100)
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Yast 35’in altinda olan 66 annenin 26’sinin ¢ocugunda (%39.4), yasi 35’in
tizerinde olan 26 annenin 11’inin ¢ocugunda (%42.3) tiroid disfonksiyonu tespit
edildi. Tiroid disfonksiyonu varligi agisindan iki grup arasinda istatistiksel agidan
anlamlh fark tespit edilmedi (p>0.05). Anne yasi1 ile tiroid disfonksiyonu siklig

arasindaki iliski Tablo 17°de verilmistir.

Tablo 18. Anne yasi ile tiroid disfonksiyonu siklig1 arasindaki iliski

Tiroid disfonksiyonu
Anne yas1 Var Yok Toplam
Say1 (%) Say1 (%) Say1 (%)
<35yas 26 (39.4) 40 (60.6) 66 (100)
>35yas | 11(42.3) 15 (57.7) 26 (100)
Toplam 37 (40.2) 55 (59.8) 92 (100)

Tiroid fonksiyonlar1 yenidogan déneminde degerlendirilen olgulardan 24’iine
(%51) primer konjenital hipotiroidi tanisi, iki olguya santral hipotiroidi (sekonder)
tanis1 konuldugu belirlendi. Tiroid disfonksiyonu sikligi ve tanilar1 tablo 18’de

verilmisgtir.

Tablo 19. Tiroid disfonksiyonu alt gruplar1 dagilimi

Tam n (sayn %
Primer konjenital hipotiroidi 22 59.4
Primer konjenital hipotiroidi + iyot eksikligi 2 5.4
Santral hipotiroidi 2 54
Subklinik hipotiroidi 3 8.2
Gegici hipertirotropinemi 4 10.8
Iyot eksikligi 4 10.8

Toplam 37 100
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Olgularmm ilk bakilan serum TSH diizeyleri ortalama 20.33 mU/I (0.01-368)
olarak hesaplandi. Tiroid fonksiyonlarinin ilk degerlendirilme yasina gore serum TSH

diizeyleri dagilimi Tablo 19°da verilmistir

Tablo 20. TSH diizeylerinin yas gruplarina dagilimi

TSH diizeyi
Yas

Say1 (%) Say1 (%) | Say1(%) Say1 (%) | Say1 (%)
0-1ay 12(255) 19019 9 (19) 17(362) |47 (100)
212ay | 17(629) 7259 [3(LD) 0 27 (100)
1336ay | 8(61.5) 4307 |17 0 13 (100)
37 ay iizeri | 3 (60) 2 (40) 0 0 5 (100)
Toplam |40 (435) |22(239) |13(141) | 17(185) |92 (100)

Olgularin TSH diizeyleri 0,1-5 mU/] arasindaki degerler normal, 6-10 mU/I
arasinda hafif yiliksek, 11-20 mU/] arasinda orta diizeyde yiiksek, 20 mU/1 {izerinde
cok yiiksek olarak yorumlandi.

[k bir ayda tiroid fonksiyonlar1 degerlendirilen 47 olgunun 35’inde (%74.4)
TSH yiiksekligi saptandi. Konjenital hipotiroidi tanis1 konulan 12 olgunun ilk bakilan
TSH diizeylerinin 20 mU/1 {izerinde bulundugu, alt1 olgunun serum TSH diizeylerinin
10-20 mU/1 arasinda bulundugu belirlendi. TSH diizeyleri yiiksek olan iki olguda aym
zamanda iyot eksikligi tespit edildigi belirlendi. TSH degeri 20 mU/I {izerinde olan iki
olguda yalnizca iyot eksikligi bulundu. Yiiksek TSH (20 mU/I iizeri) diizeyi olan
olgulardan bir olgunun takibinde TSH diizeyi normal, bir olgunun tedavi almaksizin
kontrol TSH diizeyinin 10-15 mU/1 degerleri arasinda oldugu, bir olgunun takip TSH
diizeylerinin olmadig1 belirlendi. Santral hipotiroidi tanis1 alan iki olguda TSH
diizeyleri 5 mU/I altinda ve tiroksin degeri diisiik idi.

Tiroid stimiile edici hormon degeri yliksek, serbest T4 normal olan ii¢ olguya
TRH (tirotiropin releasing hormon) uyari testi yapildig, ti¢ olguda da 30. dakika TSH
diizeylerinin 35 mU/l {zerinde oldugundan teste cevabin pozitif olarak
degerlendirildigi ve test yapilan ii¢ olgunun da subklinik hipotiroidi tanisiyla tedavi ve
izleme alindigi, subklinik hipotiroidi tanisi alan bir olguda TSH diizeyinin 20 mU/I

izerinde bulundugu belirlendi.
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Yenidogan doneminde TSH (5-20 mU/1) yiiksekligi tespit edilen 18 olgudan
dordiinde, TSH 20 mU/I iizerinde olan olgulardan birinde izlemdeki kontrol TSH
diizeylerinin normal bulundugu ve gegici hipertirotiropinemi olarak degerlendirildigi

belirlendi.

Tiroid ultrasonografi ve sintigrafisi

Tiroid disfonksiyonu tanisi alan olgulardan 19’una (%55.8) ultrasonografik
degerlendirme, bes olguya tiroid sintigrafisi yapildigi belirlendi.

Ultrasonografik degerlendirme ile 19 olgunun 13’{inde (%68.4) tiroid bezinin
hipoplazik, altisinda (%31.5) normal olarak degerlendirildigi, tiroid bezi hipoplazik
olarak saptanan 13 olgudan 11’inin konjenital hipotiroidi, birinin ek olarak iyot
eksikligi, birinin santral hipotiroidi, birinin subklinik hipotiroidi tanist aldig
belirlendi. Ultrasonografik degerlendirme yapilan olgularin degerlendirme sonuglari

sekil 4’te verilmistir.

Normal %31.6

Hipoplazik %68.4

Sekil 4. Ultrasonografi bulgulari

Ultrasonografi ile tiroid bezi hipoplazik saptanan konjenital hipotiroidili ti¢
olgu ile, subklinik hipotiroidi saptanan iki olgu olmak {izere bes olguya sintigrafi

yapildig1, olgularin hi¢birinde patolojik sintigrafi bulgusu saptanmadigi belirlendi.
Tiroid disfonksiyonu izlemi
Primer konjenital hipotiroidi tanist alan 22 olguya levotiroksin (L-T4, 10-15

pg/kg/gilin), birlikte iyot eksikligi saptanan iki olguya ek olarak lugol solusyonu

tedavisi verildigi, kontrol TSH diizeyleri ile tedavilerinin diizenlendigi belirlendi.
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Subklinik hipotiroidi ve santral hipotiroidi saptanan bes olguya levotiroksin (L-T4),
iyot  eksikligi saptanan dort olguya lugol solusyonu (100-150pg/giin) tedavileri
verildigi belirlendi.

Tiroid fonksiyon testleri degerlendirilen 92 olgudan 48’inin takibinin olmadig,
takip degerlendirmeleri olmayan olgulardan altisinin tiroid disfonksiyonu olarak
degerlendirildigi, iic olguya konjenital hipotiroidi tanisiyla tedavi baslandig:
belirlendi.

Hipotiroidi tanis1 konulan ii¢ olgudan ikisinin KKH, birinin enfeksiyon

nedeniyle kaybedildigi belirlendi.

Otoimmiin hastahklar

Konjenital hipotiroidi tanisi alan bir olgunun sekiz yasinda Tip I Diyabetes
mellitus tanis1 aldig1 ve kontrol tiroid fonksiyon testlerinde tiroid otoantikorlarinin
yiiksek saptandigi belirlendi. Calismanin yapildig1 sirada, dort yas iizerinde olan 38
olgudan sekizinde serum antigliadin ve endomisyum antikor diizeylerinin ¢alisildigi,
Tip I Diyabetes Mellitus tanisi ile takip edilen bir olguda endomisyum antikoru ve
antigliadin antikorlarindan immunglobulin A’nin pozitif saptandigi, ii¢ olguda

antigliadin antikorlarindan immunglobulin G’nin pozitif tespit edildigi belirlendi.

NOROLOJIK BULGULAR

Calismanin yapildigr sirada 121 olgunun 20’sinde (%16.5) psikometrik
degerlendirme ile 1Q diizeylerine bakildigi, IQ seviyesinin dort olguda (%20) normal
olarak degerlendirildigi, 11 olguda (%55) orta derecede, ii¢ olguda (%15) agir
derecede mental retardasyon tespit edildigi belirlendi.

Yiizyirmibir olgudan besine (%4.1) konvulziyon gecirdikleri i¢in antiepileptik
tedavi verildigi, bu olgulardan ikisinin bilgisayarli beyin tomografisinde beyin édemi,
birinde kanama ve beyin 6demi tespit edildigi, konvulziyon gec¢iren olgulardan birinin
Hemophilus Influenza menenjiti tanis1 aldigi, bir olguda ise Dandy-Walker varyanti
anatomik bozukluk tespit edildigi, konvulziyon geciren olgularin hepsinin
elektroensefalografi degerlendirmesinde epileptik odak goriildiigii  belirlendi.

Koreatetoik serebral palsi tanis1 alan ve agir derecede mental retardasyonu olan bir
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olgunin beyin magnetik rezonans goriintiilemesinde, kernikterus sekeli ile uyumlu
patolojik bulgular rapor edildigi belirlendi.

Olgulardan 20’sinin (%16.5) noroloji departmaninin takibinde oldugu, bes yas
iizerinde olan 18 olgunun 6zel egitim almakta oldugu belirlendi.

Olgulardan 17’sine (%14) takibi sirasinda gz muayenesi yapildigi, 10 olguda
normal muayene bulgular1 tespit edildigi, yedi olgudan (%5.7) sirasiyla iki olguda
katarakt, digerlerinde koroidal atrofi, blefarit, brushfield lekesi, glokom ve nistagmus
tespit edildigi belirlendi. Olgulardan birinin travmatik katarakt, birinin konjenital
katarakt, birinin konjenital glokom tanisiyla opere edildigi belirlendi.

Olgularin 17’sine (%14) isitme testi yapildigi, 10 (%8.2) olguda bilateral
normal isitme, alt1 olguda (%4.9) total isitme kaybi, bir olguda (%0.8) tek tarafli
isitme kayb1 rapor edildigi belirlendi.

EK ANOMALILER

Olgulardan 10’unun (%38.2) KKH dis1 nedenlerle opere edildigi, iki olgunun
anal atrezi, bir olgunun konjenital megakolon ve brit ileus, bir olgunun bilateral
inguinal herni, bir olgunun femur basi aseptik nekrozu, bir olgunun hemoroid, iki
olgunun katarakt ve bir olgunun konjenital glokom nedeniyle opere edildigi, duodenal
atrezisi olan bir olgunun opere edilemeden dort giinliikken kaybedildigi belirlendi.
Kardiyak patoloji disindaki nedenlerle cerrahi uygulama yas ortalamasi 15 ay olup,

kardiyak anomali dis1 cerrahi patolojiler ve KKH birlikteligi Tablo 20’de verilmistir.
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Tablo 21. Olgularda saptanan kalp dis1 cerrahi patolojiler ve KKH birlikteligi

Say1 | Cins | Cerrahi patoloji Cerrahi Konjenital kalp
yasli hastahigi

1 E Bilateral inguinal herni 8 ay ASD + VSD

2 E femur bas1 aseptik | 3 yas AVSD
nekrozu

3 E Anal aterezi 3 gilin yok

4 K Anal atrezi 5 glin ASD

5 K Hemoroid 3 yas yok

6 K Travmatik katarakt 4 yas VSD

7 E Duodenal atrezi - VSD + PDA

8 E Konjenital katarakt 3ay ASD

9 E Konjenital 5,5 yas PDA
megakolon,postop  brit
ileus

10 K Konjenital 1,5 ay ASD

glokom,megalokornea

ENFEKSIYON SIKLIGI VE HASTANEYE YATIS TANILARI

Olgulardan 85’inin (%70.2) diger hastanelere yatislar1 dikkate alinmaksizin en
az bir kez yatirillarak takip edildigi, hastaneye yatirilarak takip edilen 85 olgudan
40’min (%47.1) erkek, 45’inin (%52.9) kiz oldugu belirlendi. Hastaneye yatirilarak
takip edilen 85 olgunun 76’sinda (%89.4) KKH tespit edildi. Olgularin hastanede
yatirilarak takip edilmesi ile KKH bulunmasi arasinda istatiksel olarak anlamli iligki

tespit edildi ( y*>=22.9, p<0.001). Hastanede yatirilarak izlenen olgularda KKH siklig
Tablo 21°de goriilmektedir.

Tablo 22. Hastanede yatirilarak takip edilen olgularin KKH ile iligkisi

Konjenital | Hastaneye yatis

kalp Var Yok Toplam
hastahig: Say1 (%) Say1 (%) Say1 (%)
Var 76 (81.7) 17 (18.3) 93 (100)
Yok 9(32.1) 19 (67.9) 28 (100)
Toplam 85 (70.2) 36 (29.8) 121 (100)
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Tanisal amacgh kardiyak kateterizasyon nedeniyle yatislar1 hari¢, 50 olgunun
(%58.8) bir kez, 17 olgunun (%20) iki kez, 10 olgunun (%11.7) ii¢ kez, dort olgunun
(%4.7) dort kez, bir olgunun (%1.1) alt1 kez, {i¢ olgunun (%3.5) yedi kez hastaneye
yatirilarak takibe alindigi belirlendi. Olgularin hastaneye ilk yatis yaslar1 ortalama 0.7
(0.1-100 ay) ay, olgularin toplam hastanede kalis siireleri ortalama 14 (1 -126) giin
olarak bulundu.

Hastanede yatirilarak takip edilen 85 olgudan 48’inin (%56.4) ilk yatisinin
yenidogan doneminde oldugu, yenidogan doneminde hastaneye yatirilarak takip
edilen olgulardan 27’sinin izlemde hastanede yatmadigi, iki olgunun (%#4.1)
yenidogan servisinde takibi sirasinda kaybedildigi belirlendi.

Yenidogan servisine yatan 48 olgunun 57 tani aldig1, 30 unun (%62.5) indirekt
hiperbillirubinemi, 11’inin (%22.9) sepsis ve akciger enfeksiyonu tanilari ile
yatirildigr belirlendi. Geg neonatal sepsis tanisi ile takip edilen bir olguda izlemde
tromboemboli gelistigi, antikoagiilan tedavi verildigi belirlendi. Yenidogan servisine

yatan olgularin hastaneye yatis tanilar1 Tablo 22°de goriilmektedir.

Tablo 23. Down sendrom’lu olgularin 0-1 ay hastaneye yatis tanilar

Yatis tamisi Say1 %

Indirekt hiperbilirubinemi 30 52.6
Enfeksiyon 11 19.2
Prematiirite 5 8.8
Neonatal asfiksi 4 7.0
Direkt hiperbillirubinemi 2 3.5
Respiratuar distres sendromu 2 3.5
Mekonyum aspirasyonu 1 1.7
Intrauterin biiyiime geriligi 1 1.7
Perikardiyal efiizyon 1 1.7
Toplam 57 100

Olgularin yenidogan donemi sonrasinda cerrahi girisim ve kardiyak tetkik
nedeni ile yatislar diginda siklik sirasina gore akciger enfeksiyonu, kalp yetmezligi,
sepsis, akut gastroenterit ve dehidratasyon tanilari ile yatirildigi, 58 olgunun (%68.2)

toplam 71 kez akciger enfeksiyonu tanisi ile yatirildigi, akciger enfeksiyonu tanisi
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alan olgulardan 27’sinin (%38) birlikte kalp yetmezligi, yedisinin (%9.8) sepsis tanisi
aldig1 belirlendi. Akciger enfeksiyonu tanisityla takip edilen 58 olgudan 16’sinin
(%27.5) tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisi aldigi, tekrarlayan akciger enfeksiyonu
tanis1 alan olgulardan 14’iinde birlikte KKH oldugu, en sik goriilen KKH’nin sekiz
olguda (%57) AVSD oldugu belirlendi. Olgularin tekrarlayan akciger enfeksiyonu
tanisiyla takip edilmesi ile AVSD bulunmasi arasinda istatiksel olarak anlamli iligki
saptand1 (p<0.05). Kardiyak anomali nedeniyle cerrahi girisim yapilanlardan, ilk
cerrahi girisimde bulunulma yas1 alt1 ay iizerinde olan 19 olgudan 10’unda tekrarlayan
akciger enfeksiyonu oldugu belirlendi.

Iki olguda izlemde plevral efiizyon tespit edildigi, tiim yatis siireleri igerisinde,
hastanede kalis siiresinin 1/3’1linli (%32.7) tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisi ile
takip edilen olgularin olusturdugu, tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisi alan
olgulardan besinin (%31.2) izlemde kaybedildigi, kaybedilen olgulardan birinin
hepatik yetmezlik ve hepatik koma sonucu kaybedildigi belirlendi. Tekrarlayan
ve/veya diizelmeyen akciger enfeksiyonu tanisi ile takip edilirken kaybedilen olgular

ve eslik eden kardiyak patolojiler Tablo 23’te verilmistir.

Tablo 24. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisiyla takip edilen olgularin 6lim

nedeni ve hastanede kalis siireleri

Say1 Cins | Hastanede KKH Ex nedeni
yatis siiresi

1 K 40 giin ASD+VSD+PDA Postop akciger
enfeksiyonu

2 E 25 giin VSD Postop akciger
enfeksiyonu

3 K 121 giin AVSD Postop ventrikiiler
fibrilasyon-aritmi

4 K 35 giin AVSD+perikardiyal | Akciger

efiizyon enfeksiyonutsepsis

5 K 125 giin AVSD+PDA Hepatik koma-+kalp

yetmezligi

Akciger enfeksiyonu disinda, diger enfeksiyon kaynakli yatis nedenleri 12
olguda (%14.1) akut gastroenterit, bes olguda (%5.8) sepsis, iki olguda (%2.3)
menenjit ve sepsis, yedi olguda (%8.2) idrar yolu enfeksiyonu, bir olguda (%1.1)

Pseudomonas aeruginosa’ya bagli otitis media olarak belitlendi. Idrar yolu
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enfeksiyonu olan olgulardan birinin tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu tanisi aldigi,
pediatri nefroloji departmaninca supresyon dozunda antibiyoterapi ile takibe alindigi,
renal ultrasonografisinin normal bulundugu belirlendi.

Olgulardan besinde yatis sirasinda perikardiyal efiizyon bulundugu, yedi
olguya demir eksikligi anemisi, iki olguya nutrisyonel rikets, iki olguya malnutrisyon
tanis1 konularak tedavi verildigi, fallot tetralojisi tanist alan olgunun bir kez siyanotik
spell tablosunda yatirildig: belirlendi.

Ug olgunun 16semi tanis1 aldig1, 12 yasinda akut lenfoblastik 16semi tanis1 alan
bir olgunun onkoloji departmaninin takibinde oldugu belirlendi. Losemi tanisi1 alan

diger iki olgunun dosya verilerine ulasilamadig i¢in ¢aligmaya alinmadi.
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TARTISMA

Calismaya son 12 yilda Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve
Hastaliklar1 Anabilim Dali servis ve polikliniklerinde Down Sendromu tanisi ile takip
edilen, hastane kayitlarina ve dosyalarina ulagilabilen 121 olgu alinmis, dosya
verilerine ulasilamayan olgular alinmamastir.

Higbir olguya, calisma i¢in kontrole ¢agrilma dahil, higbir 6zel islem
yapilmamis, hastane kayitlar1 incelenerek Down Sendrom’lu ¢ocuklarin kardiyolojik,
endokrinolojik, ndrolojik, gastrointestinal sistem, géz, KBB, akciger enfeksiyonu,
yenidogan donemi sorunlart ile takip ve tedavi sonuclari irdelenmek istenmistir.

Olgularin 68’1 ki1z (% 56.2), 53’1 erkek (%43.8), kiz/erkek oran1 1.28/1 idi. Bu
caligmada belirlenen kiz cinsiyet fazlaligit Abbag’in (25) ¢alismasi ile uyumlu olsa da,
Kilig ve arkadaslar1 (28), Kava ve arkadaslar1 (59), Karlsson ve arkadaslar1 (48),
Ribeiro ve arkadaslar1 (71) erkek cinsiyet oranin1 daha yiiksek bulmuslardir.

Calismaya alman 121 olgudan 10’unun sitogenetik ¢alismasinin olmadig,
sitogenetik ¢alismas1t olmayan (veya sitogenetik ¢alismasina ulasilamayan)
olgulardan; besinin pediatrik kardiyoloji linitesine, ekokardiyografik inceleme amagli
yonlendirilmis olgular oldugu ve bu olgulara sadece kardiyolojik degerlendirme
yapildigi, iki olgunun yasam siiresinin genetik calismaya izin vermedigi, ii¢ olgunun
ise genetik iinitesine yonlendirildikleri halde gitmedikleri belirlendi.

Genetik caligmasina ulagilamayan 10 olgunun klinik bulgulart Down
Sendromu tanist i¢in yeterli olarak degerlendirilip, calismadan ¢ikarilmalar1 prognoz
ve Ozellikle kardiyak bulgular agisindan 6nemli goriildiigiinden, olgular ¢alismadan

¢ikarilmadi.

47



Calismada sitogenetik calismasi yapilmis olan 111 olgunun %95’inde regiiler
trizomi, % 5’inde translokasyon tipi trizomi saptandi. Kava ve arkadaslar1 (59) regiiler
trizomi oranii %95, translokasyon tipi trizomi oranini %3.2, mozaisizm oranini
%1.8, Kili¢ ve arkadaslar1 (28) regiiler trizomi oranini %98, translokasyon tipi trizomi
oranint %1.9 olarak saptamiglardir. Calismada elde edilen sitogenetik c¢alisma
sonuclart literatiir bilgileri ile uyumlu idi (1-3).

Ileri anne yas1 ile Down Sendrom’lu gocuk sahibi olma riski artmakta ise de,
bu calismada olgulardan %74 linlin anne yasinin 35 yasin altinda oldugu belirlendi.
Freeman ve arkadaslar1 (24) da anne yasini olgularin % 70.3’linde 35 yasin altinda
bulduklarini rapor etmislerdir.

Kava ve arkadaslar1 (59) olgularinin %63’{iniin anne yasini 20-30 yas arasi,
Figueroa ve arkadaslar1 (27) olgularinin %34’iinlin anne yasin1 16-25 yas aras1 olarak
rapor ermislerdir.

Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma riskinin 35 yas iizeri annelerin sorunu
oldugu kabul edilerek 35 yas iizeri gebeliklerin takip edilmesi, diger taraftan 35
yasindan once ¢ocuk sahibi olma oraninin yiiksek olmasi, ¢aligmalarda gen¢ anne
oraninin yiiksek bulunmasi ile sonuglanmaktadir diye diisiiniildii.

Bu calisma ve diger ¢aligmalarda, gen¢ anne oraninin yliksek bulunmasi Down
Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma sorununun sadece 35 yas lizeri annelerin degil, 35 yas
alt1 annelerin de sorunu oldugunu ortaya koymustur.

Down Sendrom’lu olgularda minér fenotipik bulgular disinda konjenital
malformasyonlar arasinda en stk KKH goriilmekte ve KKH sikligi %40-60 olarak
bildirilmektedir (1-3,5,25,27). Ekokardiyografik incelemenin rutin uygulandigi
caligmalarda KKH siklig1 daha yiiksek olarak saptanmaktadir (24,25,28). Abbag (25)
KKH sikligim1 %61.3, Kili¢ ve arkadaslar1 (28) %58.8, Figueroa ve arkadaglar1 (27)
%358, Freeman ve arkadaslar1 (24) %44 olarak rapor etmislerdir. Bu ¢aligmada KKH
sikligi diger calismalara gore daha yiiksek (%76.9) bulunmustur. Konjenital kalp
hastalig1 sikliginin yiiksek bulunmasi, kardiyak sorun diistiniilmeyen olgularin iiglincii
kademe saglik hizmeti veren klinigimize ve 6zellikle Pediatrik Kardiyoloji iinitesine
refere edilmemeleri ile ilgili olabilir.

Down Sendromu tanisi konulan, calismaya alinan tim olgulara, KKH
yoniinden, Pediatri Kardiyoloji Unitesi’nde telekardiyografi, elektrokardiyografi ve
ekokardiyografi ile kardiyolojik degerlendirme yapildigi ve ilk ekokardiyografi
degerlendirme yasinin ortalama 10 ay (0.06-96) oldugu belirlendi. Kardiyolojik
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degerlendirmenin ortalama 10 aylik iken yapilmis olmasi bir gecikme olarak
diistintilse de olgularin %43.8’inin yasamimnin ilk bir aymnda, %34.7’sinin 1-6 ay
arasinda, %21.5’inin 6 aydan sonra ekokardiyografi ile degerlendirilmis olmasi dikkat
cekiciydi.

Figueroa ve arkadaglar1 (27) konjenital kalp hastaliklar1 i¢in ortalama tani
yasini 12 (0-13) ay, Abbag ve arkadaslart (25) 7+13 ay olarak bildirmigler, bu
calismada konjenital kalp hastaliklar1 i¢in ortalama tami yasinin literatiirle benzer
oldugu goriilmiistiir.

Anne gebelik yas1 35 yasindan kiiciik 89 olgunun 69’unda (%75.5), anne
gebelik yast 35 ve lizerinde olan 32 olgunun 24’linde (%75) KKH saptandi. Konjenital
kalp hastaligi siklig1 ile anne yas gruplar1 arasinda istatiksel olarak anlamli fark
saptanmadi. Benzer sekilde Freeman ve arkadaslari (24) da anne yasi ile KKH
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark saptamadiklarini bildirmislerdir.

Olgularin yaridan fazlasinin (%51.2) son ii¢ yilda takibe alinan olgular oldugu,
ikisinin prenatal, 59’unun (%48.7) yenidogan doéneminde, 45’inin (%37.2) 1-12 ay,
15’inin (%12.4) bir yasindan sonra tani aldigi, ortalama tani yasinin 9 ay oldugu
belirlendi. Olgularin ortalama tan1 yasimin Kilig, Kava ve Luciano’nun
caligmalarindan daha diisiik oldugu dikkat ¢ekmistir. Olgularin ilk tani yas
ortalamasiin diisiik olmasi, ¢alisma retrospektif oldugu icin son yillarda basvuran
hastalarin yenidogan kayitlarina daha kolay ulagilmasi ile izah edilmistir.

Stos ve arkadaglart (30) KKH olan olgularin %350’sinde, Freeman ve
arkadaslar1 (24) %45’inde, Abbag (25) %22.8’inde, Figueroa ve arkadaslar1 (27) %
8.7’sinde AVSD saptadiklarin1 bildirmislerdir. Bu c¢alismada olgularin %25.2’sinde
AVSD saptanmis olup, AVSD orani1 Stos ve Freeman’nin ¢aligmalari ile benzerdir.

Freeman ve arkadaslar1 (24) %35, Abbag (25) %33, Stos ve arkadaslar1 (30)
%27.3, Figueroa ve arkadaslar1 (27) %22 oraninda izole VSD saptadiklarini
bildirmiglerdir. Bu ¢calismada VSD orani literatiirdeki ¢aligmalardan daha diisiik olup,
%16.8 olarak belirlendi.

Patent ductus arteriozus oranin1 Abbag (25) %14, Freeman ve arkadaslari (24)
%7, Stos ve arkadaslart (30) %1.3 olarak rapor etmisler, bu ¢alismada PDA orani
literatiirde ki ¢alismalardan daha yiiksek (%21.4) olarak belirlenmistir.

Atriyal septal defekt oranini1 Figueroa ve arkadaslar1 (27) %24, Abbag (25)
%21, Stos ve arkadaslar1 (30) %11, Freeman ve arkadaslar1 (24) %8 olarak tespit

ettiklerini bildirmisler. Bu ¢alismada izole ASD oran1 %16 olarak belirlenmistir.
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Fallot tetralojisi oranini Stos ve arkadaslar1 (30) %8.2, Abbag (25) %S5.3,
Freeman ve arkadaglar1 (24) %4 olarak bildirmisler, bu calismada fallot tetralojisi
orani %0.8 olarak bulunmus ve bulunan oranin literatiirde bildirilen oranlardan daha
diisiik oldugu dikkat cekmistir.

Figuero ve arkadaslart (27) olgularin %350’sinde pulmoner hipertansiyon
tanimlamig, AVSD olan olgularin %89’unda erken yasta PHT gelistigini rapor
etmislerdir. Bu calismada kardiyak kateterizasyon yapilan 37 olgudan 28’inde (%76)
PHT saptanmis olup, PHT daha cok AVSD ve VSD ile birlikte belirlenmistir. Heniiz
kardiak kateterizasyon yapilmamis olan olgulara yaslar1 biiylidikce kardiak
kateterizasyon gerekecegi dikkate alinirsa olgularda PHT oraninin daha yiiksek
olacagi agiktir.

Down Sendrom’lu ¢ocuklarda, hipotiroidi, ¢Olyak hastalig1 ile birlikte ve
postoperatif donemde perikardiyal efiizyonun gelisebilecegi gibi izole perikardial
efflizyonun da goriildiigii bildirilmistir. Bu ¢calismada ayaktan tetkik edilirken veya ilk
yatis ekokardiyografik incelemesinde dort, takipleri sirasinda dort ve postoperatif
donemde iki olmak iizere toplam 10 olguda perikardiyal efiizyon saptandigi belirlendi.
[k degerlendirmede ciddi perikardiyal efiizyon saptanan ii¢ olguya perikardiyosentez
yapildigi, perikardiyosentez yapilan olgulardan birinin piiriilan perikardit, birinin
tiilberkiiloz perikardit tanisi aldigr belirlendi. Perikardial effiizyon tanis1i alan
olgulardan hig¢birinin ¢dlyak hastaligr tanist almadigi, izole perikardiyal eflizyon
saptanan iki olgunun yenidogan doneminde konjenital hipotiroidi tanisi aldigi,
perikardial effiizyonun L-T4 tedavisi ile diizeldigi belirlendi. Bu bulgu Werder ve
arkadaslarinin (33) rapor ettigi {i¢ akkiz Down Sendromlu hipotiroidili olgu ile
benzerdir.

Perikardial effiizyonun enflamasyon sonucu olustugu diisiiniilerek bu
calisgmada hastalara, antienflamatuar tedavi (ibuprufen) de wverildigi belirlendi.
Concolino ve arkadaslar1 (32) KKH olmaksizin izole ve asemptomatik perikardial
effiizyon goriilme oranin1 %28 olarak saptadiklarini rapor etmislerdir.

Calismada KKH saptanan 93 olgunun %25’ine cerrahi girisim uygulandigi
belirlendi. Abbag (25) olgularmin %55’ine cerrahi operasyon uygulandigini rapor
etmigtir. Cerrahi girisim uygulama oranmin diisiik bulunmasinin olgularin ortalama
yasinin diisiik olmasi ile ilgili olabilecegi, yas ortalamasi biiyiidiik¢e cerrahi uygulama

oraninin da artabilecegi diisiiniildii.
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Cerrahi girisim uygulanan olgularin 10’una (%41.6) cerrahi girisimin hasta
yas1 6-12 ay arasinda iken uygulandigy, ilk cerrahi girisim yasinin ortalama 12.7+7.5
ay oldugu, cerrahi uygulanan 11 olguya pulmoner binding operasyonu, 13 olguya total
diizeltme, bir olguya Blalock Taussig sant operasyonu uygulandigi belirlendi.
Pulmoner binding operasyonu uygulanmast oraninin yiiksek olmasi Ohashi ve
arkadaglarinin (10) erken pulmoner binding uygulandiginda pumoner vaskiiler
hastalik riskinin Onlenebilecegi goriisii ile paralel goriilse de, calismada pulmoner
binding sonrasi pulmoner vaskiiler hastalik gelisip gelismedigi incelenmemistir.

Malec ve arkadaglart (39) 50°si AVSD, 24°i VSD, 11’1 ASD, sekizi fallot
tetralojisi, ligli PDA, dordi fallot tetralojisi+AVSD tanilar1 almis, yaslart 1.5-180 ay
arasinda degisen, 100 Down Sendrom’lu olgunun %92’sine total diizeltme
uygulandigint ve reoperasyon yapilmadigii bildirmislerdir. Calismamizda total
diizeltme yapilma orani1 %20.8 olup, total diizeltme oraninin diisiik olmasi ¢alismanin
materyal ve metodu ile ilgili olabilir seklinde izah edildi.

Malec ve arkadaslar1 (39) postoperatif degerlendirmede olgularin %23’iinde
mitral kapak yetmezligi, %10’unda perikardiyal efiizyon saptadiklarini bildirmislerdir.
Bu c¢aligmada da, postoperatif mitral kapak yetmezligi oram1 %37, perikardiyal
eflizyon orani %25 olarak belirlendi. Calismada sadece dort olgunun postoperatif
ekokardiyografi bulgularimin normal olarak saptanmasi dikkat ¢ekici olarak
degerlendirildi.

Malec ve arkadaslari (39) postoperatif mortalite oranint %6 olarak rapor
etmigler, olgularin %38’inde pulmoner enfeksiyon saptadiklarini bildirmisler,
mortalitenin %8’inden enfeksiyonun sorumlu tutuldugunu rapor etmislerdir. Bu
calismada postoperatif donemde mortalite oran1 %16.6 olarak saptanmis, olgularin
kaybedilme nedenlerinin iki olguda pulmoner enfeksiyon, bir olguda atriyoventrikiiler
blok, bir olguda septik sok oldugu belirlenmistir. Postoperatif mortalite oraninin
Malec ve arkadaglarinin ¢calismalarindan daha yiiksek olmasi vaka sayisinin az olmasi
ile ilgili olabilir diye diisliniildii.

Down Sendrom’lu olgularda GIS anomalisi siklig1 Kava (59), Abbag (25) ve
Kilig’mm (28) calismalarinda %1.3, %22.4, %39.2 olarak bildirilmis, sik goriilen
anomaliler gastrointestinal atreziler, duodenal atrezi ve herniler olarak rapor
edilmistir. Bu ¢alismada GIS anomali siklig1 %9.9 ve en sik goriilen anomali umblikal
herni olarak belirlendi. Kili¢ ve arkadaslar1 (28) da olgularinin %85’inde herniler

saptadiklarini bildirmiglerdir.
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Down Sendrom’lu olgularda normal populasyona gore 100 kat daha fazla
primer hipotiroidi saptandig1 ve primer hipotiroidi disindaki tiroid disfonksiyonlarinin
da daha sik saptandigi bilinmektedir (42,74).

Tiroid disfonksiyonu oranmi Karlsson ve arkadaslar1 (48) %35.2, Tiysiiz ve
arkadaslar1 (50) %28.1, Gibson ve arkadaslar1 (8) %19.8, Kili¢ ve arkadaslar1 (28)
%13.7 olarak rapor etmislerdir. Bu ¢alismada tiroid fonksiyonlari1 degerlendirilen 92
olguda %40 oraninda (n=37) tiroid disfonksiyonu saptandigi belirlendi. Tiroid
disfonksiyonu saptanma oraninin literatiirden daha yiiksek bulunmasi, olgularin
yarisinda tiroid fonksiyonlarina (%51) yenidogan déoneminde bakilmasi ve yenidogan
doneminde TSH yiiksekligine daha sik rastlanmasi ile ilgili oldugu diistintild.

Calismada tiroid disfonksiyonu saptanmasiyla anne yasi ve olgularin cinsiyet
dagilimlar1 arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmadi (p>0.05). Karlsson ve
arkadaslar1 (48) da cinsiyet ile hipotiroidi saptanmasi arasinda anlamli bir fark
bulmadiklarini bildirmislerdir.

Tiroid fonksiyonlar1 agisindan degerlendirilen 92 olgunun, ilk tiroid
fonksiyonlar1 degerlendirme yaslarinin %51’inde yasamin ilk ay1, %29.3’inde 2-12
ay, %19.6’sinin bir yas tlizerinde oldugu belirlendi. Tiiysiiz ve arkadaglari (50)
olgularinin %31.3’linlin yasim1 5-30 gilin, %44’iniin 2-12 ay, %25.2’sinin 1 yas
iizerinde oldugunu rapor etmisler, bu ¢alisma ile yas oranlarinin benzer oldugu dikkati
cekmistir.

Cutler ve arkadaslar1 (47) olgularinin %6’sinda, Tiiysliz ve arkadaglar1 (50)
%1.8’inde konjenital hipotiroidi saptadiklarini rapor etmislerdir. Bu ¢alismada tiroid
fonksiyonlar1 degerlendirilen olgularin %28.2’sinde konjenital hipotiroidi saptanmis
olup, caligmada saptanan hipotiroidi orani literatiire gore belirgin olarak yiiksektir.
Olgularin %51 inin tiroid fonksiyon testlerine ilk kez yenidogan doneminde bakilmis
olmasi, problemli olan yenidoganlarin refere edilmeleri ve bolgede iyot eksikliginin
stk goriiliiyor olmasimin konjenital hipotiroidi insidansinin yiiksek saptanmasina
neden oldugu diisiiniildi.

Tlysiiz ve arkadaslar1 (50) tiroid disfonksiyonu saptadiklari olgularinin
%25.3’linde subklinik hipotiroidi rapor etmisler, bu c¢alismada da olgularin
%38.2’sinde subklinik hipotiroidi saptandig1 belirlenmistir.

Tlysiiz ve arkadaslar1 (50) tiroid fonksiyon testleri anormal saptanan
olgulardan %3.1°inde c¢ok yiikselmis TSH diizeyi, %4.7’sinde orta derecede yiikselmis
TSH diizeyi, %20.3’tinde hafif yilikselmis TSH diizeyleri tespit ettiklerini rapor
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etmislerdir. Bu ¢alismada olgularin %23.9’unda hafif yiiksek TSH diizeyi, %14.1’inde
orta derecede yilikselmis TSH diizeyi, %18.5’inde ¢ok yliksek TSH diizeyi tespit
edildigi belirlendi.

Tiiysiiz ve arkadaslar1 (50) 90 olgunun ikisinde (%2) gecici hipertirotiropinemi
saptadiklarint  rapor etmisler, bu c¢alismada da %5.4 oraninda gegici
hipertirotiropinemi tespit edildigi belirlenmistir.

Literatiirde Down sendromlu ¢ocuklarda tiroid otoantikor testlerine bakilmasi
oneriliyor olmasina ragmen, sadece Tip I diyabet tanisiyla takip edilen bir olguda
tiroid otoantikorlarinda yiikseklik saptandigi, diger olgularda tiroid otoantikorlarinin
calisilmadigi belirlendi.

Yenidogan doneminden sonra TSH yiiksekligi devam eden olgulara TRH testi
yapilarak pik TSH degerinin 35 mU/I {izerinde oldugu durumlarda tedavi baslanmasi
onerilmektedir (42,75). TSH yiiksekligi devam eden ii¢ olguya TRH testi yapildig1 ve
TSH cevab yliksek saptanan her ii¢ olguya L-T4 tedavisi verildigi belirlenmistir.

Konjenital hipotiroidi ve subklinik hipotiroidi tanisi alan 27 olguya L-T4, iyot
eksikligi saptanan alt1 olguya lugol tedavisi baslandig1 belirlenmistir.

Her Down Sendrom’lu ¢ocugun en dikkat cekici 6zelligi zeka geriligi olup,
olgularin %16’simin (n=20) IQ diizeylerine bakildigi, %55’inde (n=11) orta derecede
mental retardasyon saptandigi, olgularin %84’{iniin IQ diizeylerine bakilmamis oldugu
dikkat c¢ekmistir. Olgulardan 20’sinin (%16.5) noéroloji departmaninin diizenli
takibinde oldugu, bes yas lizerinde olan 18 olgunun 6zel egitim aldig1 belirlendi.

Down Sendrom’lu olgularda normal bireylere oranla daha sik olmak {iizere
epileptik nobetler goriildiigii rapor edilmistir. Romano ve arkadaglar1 (73), Goldberg
ve arkadaslar1 (56), Statsform ve arkadaslar1 (55) olgularinda %13,2, %8, %6.3
oranlarinda konvulziyon gézlediklerini rapor etmisler, bu ¢alismada da konvulziyon
orant % 4.1 olarak belirlenmistir. Epilepsi tanisiyla takip edilen dort olgu ile toplam
20 olgunun noroloji departmaninin diizenli takibinde oldugu, diger olgularin ndroloji
departmaninin diizenli takibinde olmadig1 dikkat ¢ekti.

Calismada olgulardan %]14’iine (n=17) gbz muayenesi yapildigi, 10 olguda
normal muayene bulgulari, iki olguda katarakt, birer olguda olmak iizere koroidal
atrofi, blefarit, brushfield lekesi, glokom ve nistagmus tespit edildigi belirlendi.
Olgularin goz takiplerinin yeterli olmadig1 dikkat ¢ekti.

Down Sendrom’lu olgularda tekrarlayan otitler isitme kaybina neden olmaktadir.

Calismada olgularin 17’°sine (%14) isitme testi yapildigi, alt1 olguda (%35.2) total
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isitme kaybi, bir olguda (%5.8) tek tarafli isitme kaybi rapor edildigi belirlendi.
Olgulari otit ve isitme fonksiyonu a¢isindan takiplerinin yetersiz oldugu dikkat ¢ekti.
Isitme testi yapilan olgularda %41 (n=7) oraninda isitme kaybi belirlenmesi, tiim
Down Sendrom’lu olgularda isitme testi yapilmasinin yararl olacagini diisiindiirdi.

Caligmada Down Sendrom’lu olgularin 9%70.2’sinin hastaneye yatirilarak takip
edildigi, hastaneye ilk yatis yaslarmin ortalama 0.7 ay (0.1-100), toplam hastanede
kalis siirelerinin ortalama 14 giin (1-126) oldugu belirlendi. Garrison ve arkadaslari
(70) yatarak tedavi goren olgularinin ortalama yasiin 1.9 yil, ortalama yatis siiresinin
32 giin oldugunu, hastanede yatan olgularin %12’sinin malignensi tanist aldigin1 rapor
etmislerdir. Bu c¢alismada hastanede ortalama takip edilme siiresi Garrison ve
arkadaglarinin (70) ¢alismasindan daha kisadir. Calismada malignensi tanisi alan {i¢
olgudan ikisinin kayitlarina ulasilamamis olup, malignensi takibi i¢in hastaneye
yatiglar ve bagka hastanelerde yatislar ¢calismada dikkate alinmamistir. Diger taraftan
ortalama takip siiresi yiikseldikge hastanede kalis siirelerinin de uzayacagi
diistiniilmiistiir.

Hastanede yatan olgularin %89.4’iinde KKH tespit edildigi, hastanede
yatirilarak takip edilme ile KKH bulunmasi arasinda anlamli iliski oldugu dikkati
cekti. Garrison ve arkadaslarinin (70) c¢alismasinda da yatirilarak takip edilen
hastalarda %68 oraninda KKH saptandig1 rapor edilmistir.

Yatirilarak takip edilen 85 olgudan 48’inin (%56.4) ilk yatislarinin yenidogan
doneminde oldugu, yenidogan doneminde yatan iki olgunun (%4.1) kaybedildigi,
yenidogan doneminde yatirilarak takip edilen olgulardan 27’sinin bir daha
yatirllmadigi, yenidogan doneminde yatirilan olgulardan %62.5’inin indirekt
hiperbilirubinemi, %22.9’unun sepsis ve akciger enfeksiyonu tanilar1 aldig: belirlendi.
Literatiirde Down Sendrom’lu olgularin yenidogan donemi hastaneye yatislari ile ilgili
ayrintili bilgilere rastlanmadi.

Caligmada olgularin 6zellikle tiroid fonksiyonlar1 agisindan yenidogan dénemi
verilerinin daha belirgin oldugu dikkat g¢ekti. Yenidogan donemi kardiyolojik ve
endokrinolojik verilerin yeterli olmasi; yenidogan kayit sisteminin iyi olmasi,
yenidogan doneminde yatan olgularin takiplerine gelmelerinin saglanmasi ve hastane
kayitlarina ulagim kolayligr ile ilgili oldugu diistintildi.

Yenidogan donemi sonrasinda olgularin yatis tanilarinin akciger enfeksiyonu,
kalp yetmezligi, sepsis, akut gastroenterit ve dehidratasyon seklinde oldugu, 58

olgunun (%68) toplam 71 kez akciger enfeksiyonu tanisi ile yatirildigi, akciger
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enfeksiyonu tanis1 alan olgulardan 27’sinin (%38) birlikte kalp yetersizligi, yedisinin
(%9.8) sepsis, akciger enfeksiyonu tanisiyla takip edilen 58 olgudan 16’sinin (%27.5)
tekrarlayan akciger enfeksiyonu tanisi aldigi, tekrarlayan akciger enfeksiyonu goriilme
sikliginin Kili¢ ve arkadaslariin (28) saptadigi %27.5 orani ile ayni, Ribeiro’nun (71)
rapor ettigi %58 oranindan diisiik oldugu belirlendi.

Kilig ve arkadaglar1 ile Ribeiro ve arkadaslar1 (71) tekrarlayan akciger
enfeksiyonu tanis1 alan olgularmin %81 ve %62’sinde KKH saptadiklarini,
tekrarlayan akciger enfeksiyonu ile KKH saptanmasi arasinda parelellik bulundugunu
rapor etmiglerdir. Bu caligmada da tekrarlayan akciger enfeksiyonu ile KKH
saptanmasi arasinda istatiksel olarak anlamli iligki belirlenmistir (p<0.05).

Calismada mortalite oran1 %12.3 olarak belirlendi. Mortalite oranin1 Kili¢ ve
arkadaslar1 (28) %21.5, Garrison ve arkadaslar1 (70) %17, Figueroa ve arkadaslari
(12) %15 olarak rapor etmislerdir. Kilig ve arkadaslarinin c¢alismasinda ve bu
calismada kaybedilen tiim olgularda KKH belirlenmis olup, bu ¢alismada KKH tanis1
almis olsa da olgularin %54 iinde mortalite nedeni enfeksiyon olarak belirlendi. Yang
ve arkadaglar1 (72) 6liim nedenlerini KKH ve akciger enfeksiyonu, Figueroa ve
arkadaslar1 (27) sepsis ve kardiyojenik sok olarak bildirmislerdir.

Kaybedilen olgularin ortalama yasam siiresi 12 ay (0.1-36) olarak belirlendi ve
kaybedilen olgularda KKH’na ek olarak PHT da oldugu dikkat ¢ekti. Literatiirde de
PHT nun prognozu kotii etkiledigi bildirilmektedir (9). Bu bulgular KKH olan
olgularda PHT gelismeden oOnce diizeltme operasyonu yapilmasinin ve
enfeksiyonlarin etkin kontroliinlin mortalitenin azaltilmasinda etkili olacagim
diistindiirebilir.

Sonu¢ olarak Down Sendrom’lu c¢ocuklarin, ¢ok 1iyi takip edildiginin
sOylenemeyecegi, hastane kayitlarinin elde edilmesinin bile zor oldugu sonucuna
ulagildi. Down Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olunmasi, “prenatal tam1 yontemleri” ile
onlenemeyecek ise “Pediatrik Genetik Uniteleri” kurularak, Down sendromlu

cocuklara daha iyi hizmet verilmesi de diisiintilebilir.
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SONUCLAR

Calismaya 1994-2006 yillar1 arasinda takip ve tedavi edilen 68’1 kiz (%56.2),
53’1 erkek (%43.8) 121 Down Sendrom’lu olgu alindi.

Olgulardan %?26.4’liniin anne gebelik yasinin 35 yas ve iizerinde, %73.6’sin1n ise
35’ten kiiciik oldugu belirlendi. Geng anne oraninin yiiksek bulunmasi, Down
Sendrom’lu ¢ocuk sahibi olma sorununun sadece 35 yas {lizeri annelerin degil, 35

yas alt1 annelerin de sorunu oldugunu diisiindiirdii.

Olgularin 63’iiniin (%51.2) 2004-2005, 58’inin (%47.9) -2003 yillar1 arasinda
takibe alindigi, sadece iki olgunun prenatal tanisinin oldugu, tiim gebelere
prenatal tani metodlar1 uygulamiyor gibi goriilse de gercekte bunun boyle

olmadig1 ortaya konuldu.

Olgularin tamaminin kardiyolojik olarak degerlendirildigi, KKH goriilme
sikliginin literatiirden daha yiiksek (%76.9) olarak bulundugu, en sik saptanan
KKH’nin AVSD oldugu, AVSD tanisi ile kardiyak cerrahi uygulanan hastalardan

sadece dordiiniin postoperatif kardiyak bulgularinin normal oldugu belirlendi.

Mortalite orant %12.3 olarak saptandi. Kaybedilen olgularin hepsinde KKH

oldugu, KKH olmasi ile mortalite arasinda korelasyon oldugu belirlendi.
Konjenital kalp hastaliklar1 ile birlikte tekrarlayan akciger enfeksiyonlarinin

morbiditeyi olumsuz etkiledigi, olgularin daha wuzun siireler hastanede

kalmalarina neden oldugu dikkati ¢ekti.
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Konjenital hipotiroidi sikliginin da literatiirden yiiksek (%28.2) bulundugu,
hipotiroidi tanis1 alan olgularin takiplerinin ve tiroid otoantikorlarina yonelik

taramalarin yeterli diizeylerde yapilamadig: dikkat ¢ekti.

Olgularin g6z ve KBB sorunlar1 acisindan takiplerinin yeterli yapilmadig

belirlendi.

Down Sendrom’lu ¢ocuklarda zeka geriligi onemli bir problem olmasina ragmen,

0zel egitim alan ¢ocuklar disinda IQ degerlendirmesinin ihmal edildigi belirlendi.
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