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Down sendromu ile birlikte gorilen

ozofagus ve duodenum atrezisi
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Ozet

21 numarali kromozomun trizomisinin eslik et-
tigi Down sendromuna cesitli konjenital ano-
maliler de eslik edebilmektedir. Bunlar arasinda
konjenital kalp anomalileri, sindirim sistemi pa-
tolojileri én sirada yer almaktadir. Duodenal
atreziler ve fistiillii dzofagus atrezilerinin bu tiir
anomaliler iginde sik gozlenenlerden oldugu bi-
linmektedir. Ancak, Down sendorumunun, du-
odenal atrezi, fistiilsiiz dzofagus atrezisinin bir-
likte bulunmasimin cok nadir bir olasilik ol-
dugu bilinmektedir. Calismada, bu iic anoma-
linin birlikte oldugu bir yenidogan bildirilmis
ve konu ile ilgili literatiir verileri gozden gegi-
rilmigtir.

Anahtar kelimeler: Down sendromu, duodenal
atrezi, dzofagus atrezisi

Summary

Report of an extraordinary case: Down
syndrome plus duodenal and isolated
oesophageal atresia

The presence of an extra chromosome No.21
results in the best recognized chromosomal
syndrome: Down syndrome. The frequency of
other congenital malformations among
individuals with Down syndrome is higher than
in the general population. In this paper a
neonate with isolated oesophageal atresia plus
duodenal atresia with Down syndrome is
presented. Gastroduodenostomy plus
gastrostomy and cervical oesophagostomy was
done in emergency conditions. The baby was
sent home withous any complications.

Key words: Down syndrome, oesophageal
atresia, duodenal atresia

Giris

Down sendromunun nedeninin 21 numarali kro-
mozomun trizomisi oldugu 1959 yilindan beri
bilinmektedir(®- 19, Hastalik 700 canli dogum-
da bir ortaya ¢ikmakta ve anne yasinin ilerle-
mesi ile siklif1 artmaktadir®. Down sendromu
sadece kendi karakteristik bulgularini ihtiva et-
mekle kalmayip, ¢esitli organlarin malformas-
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yonlan ile de birlikte goriilmektedir. Bunlar ara-
sinda dogumsal kalp anomalileri ve sindirim sis-
temi patolojileri en bagta gelmektedir(- 2,
Down sendromunda gerek duodenal atrezi ve
gerekse 6zofagus atrezisine, sik olmamakla be-
raber, ayri ayn rastlanmaktadir® !1: 13. 19 Her
iki anomalinin birlikte olarak Down sendromu-
na eslik etmesi durumuna literatiir taramalari-
mizda rastlayamadik ve sunmay1 uygun bulduk.
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Resim 1. Down sendromu genel goriiniimii.

Olgu sunumu

B.S (Prot no. 1438/59), 1 giinliik kiz bebek. Mekon-
yum ¢ikaramamasi, beslenme sirasinda morarmasi ve
agizindan kopiik tarzinda tiikriik gelmesi nedeniy-
le 14.3.1987 tarihinde klinigimize vatirildi. Anne-
nin 25, babanin 31 yasinda olmasi, hamilelik sira-
sinda polihidromnios saptanmasi diginda, aile ve ge-
belik anemnezinde bir 6zellik belirlenmedi. Fizik
muayenesinde bebek 2300 gm olarak bulundu. Ba-
sin brakisefalik, burun kékiiniin ¢okik, gozlerin dis-
tan ice ve yukanidan asafiya dogru cekik olmasi ve
epikantusun saptanmasi, her iki elde transvers ciz-
ginin bulunmasi, 5. parmakta klindaktili ve enkur-
vasyon, kulaklarin kiigiik ve normal yerinden daha
asagida gorillmesi, boyun kisa ve arka derisinin kiv-
rimli olmas: gibi Down sendromuna 6zgii bulgular be-
lirlendi (Resim 1). Burundan takilan 10 numara son-
danin 12. cm. de takilmas: ve ayakta diiz karin grafi-
sinde karin iginde hi¢ gaz gbriilmemesi lizerine fistil-
siiz 6zofagus atrezisinin duruma eslik ettigi anlagildi.
Bu arada proksimal 6zofagus posunun opak madde ile
doldurulmas: ile tam kesinlesti (Resim 2). Kan grubu
yoniinden ve direkt Coombs testi agisindan bir patoloji
olmamakla birlikte, bebegin bilirubin diizeyinin 22.4
mg% (direkt 0.8 mg %, indirekt 21.6 mg %) bulunma-
st nedeniyle bebege 3 giin icinde 4 kez kan degisimi
uygulandi. genel durumu diizeltilen bebege 3. giin gast-
rostomi amactyla laparotomi yapildi. Eksplorasyonda
duodenal atrezi bulundugunun da saptanmas: nedeniy-

le gastrostomi ve gastroduodenostomi uygulandi. Ame-

liyatin 4. giinii gastrostomiden baryum verilerek ¢eki-

Resim 2. Afizdan baryumlu grafi.
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len grafide, distal 6zofagusun kor bir divertikiil sek-
linde oldugu ve anastomozun igledigi kanitlandi (Resim
3). Genel durumu iyi seyreden bebege 2.4.1987 tari-
hinde servikal 6zofagostomi uyguland:. Sitogenetik ana-
lizinde (C.Pasa T.F genetik Prot no. 6013/87) kromo-

zom yapisimin 47 XX + 21 oldugu ve bu durumun da -

klinik olarak saptanan Down sendromu tanisina uyum
gosterdigi belirtildi.

Hasta definitif ameliyatina kadar uygun kiloya eris-
mesi icin gerekli dneriler yapilarak kontrollara gelmek
iizere taburcu edildi. Ancak ¢ikigindan 30 giin sonra
evinde bilinmeyen bir nedenle exitus oldugu 6grenil-
di.

Tartisma

Yaptigimiz taramada, literatiirde Down send-
romuna eslik eden duodenal atrezi ve fistiilsiiz
ozofagus atrezisine rastlamadik. Bu ii¢lii ano-
malinin en azindan ¢ok nadir bir malformas-
yon oldugunu ileri siirmekteyiz.

Resim 3. Gastrostomiden baryum verilerek cekilen grafi.
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Duodenumun konjenital malformasyonlari ile

Down sendromu arasinda belirli bir iliski var-
dir 9 13),

Duodenal atrezinin tipik radyolojik goriintimii,
ayakta cekilen diiz karin filminde ¢ift hava ka-
barcigimin gériilmesidir™ V. Olgumuzda ise,
distal trakeodzofageal fistiil olmayisi nedeni ile
(5.8 diiz karin filminde bahsedilen radyolojik
goriiniim elde edilememis fakat izole 6zofagus
atrezisi nedeni ile gastrostomi i¢in cerrahi gi-
risimde bulunuldugunda duodenal atrezi sapta-
nabilmistir.

Duodenal tikaniklik ile beraber exchange tran-
fiizyona ihtiya¢ duyulabilen yiiksek yiizdede (%
37) sarilik bildirilmistir(- 12, Burada bildirilen
olguda da 4 kez exchange transfiizyon yapil-
masini gerektiren hiperbilirubinemi ile kargi-
lagilmistir.

Bebek, gerekli acil cerrahi girisimleri takiben,
sonradan kati ameliyati yapilmasi planlanarak
hastaneden ¢ikarilmis, fakat muhtemelen geli-
sen bir enfeksiyona bagh olarak kaybedilmis-
tir.

Down sendromuna 6zofagus atrezisi, duodenal
atrezi ve hiperbilirubineminin eslik edebilece-
gi hatirda bulundurulmali, ilave anomalileri or-
taya koyabilmek i¢in tan1 metodlari denenirken
titiz bir genetik aragtirma  yapilmaldir.
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