
SUMMARY

Lung hypoplasia and deformity of chest wall 
associated with Down Syndrome: A rare case report

Down syndrome (DS) is a genetic disorder with trisomy 21. It
has been occured rather frequently because of the increasing
maternal age. DS, could be seen together with many anato-
mic, physiological and biochemical anomalies. Concomitant
pulmonary hypoplasia and thoracic wall’s pectus carinatum
deformity are rarely seen in DS. Pulmonary hypoplasies diag-
nosed in newborn period because of the clinical presentation
of itself and concomitant disorders. We would like to report
present case with DS, left pulmonary hypoplasia and pectus
carinatum who was unexpectedly and delayed diagnosed.
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DS, insanlarda en s›k görülen otozomal kromozom
hastal›¤›d›r. Dünyan›n her yerinde ve her ›rkta gö-
rülmektedir. Prevalans› 1/800 canl› do¤umdur.
S›kl›¤› anne yafl› ile artmaktad›r. DS’a s›k olarak
do¤umsal kalp hastal›klar› efllik eder. Kalp hastal›-
¤› olsun veya olmas›n akci¤er hastal›klar›da efllik
edebilmektedir. Bunlardan en ciddi olanlar›ndan
birisi akci¤er hipoplazisidir. Alveol say›s›nda azal-
ma ve gaz de¤iflimi yapan alanda azalma nedeni ile
akci¤er hipoplazileri s›kl›kla do¤umla beraber tan›
al›rlar. Birço¤una diafragman›n do¤umsal anoma-
lileri efllik etmektedir (1). Gö¤üs duvar›n›n flekil
bozuklu¤u kromozomal hastal›klarda beklenen bir
durumdur. DA’a efllik eden akci¤er hipoplazisi ve
gö¤üs duvar› pectus karinatum birlikteli¤i literatür-
de raporlanmam›flt›r. Literatürde de ilk oldu¤una

inand›¤›m›z bu durumdaki 14-yafl-k›z vakam›z›
sunmaktay›z.

OLGU

Do¤um sonras›nda fenotipik de¤ifliklikleri ile DS
tan›s› alan, mental retarde 14-yafl-k›z hasta s›k ak-
ci¤er enfeksiyonu nedeni ile çekilen toraks bilgisa-
yarl› tomografisinde sol akci¤er volüm azalmas›
tan›s› ile klini¤imize refere edildi. Hastan›n fizik
muayenesinde; yafl›na göre büyüme gerili¤i, mon-
gol yüz yap›s›, ellerde tek palmar çizgi, gö¤üs ön
duvar›nda pectus karinatum saptand› (Resim 1).
Vucut ›s›s› 37.1 derece olarak ölçüldü. Sol hemito-
raksada solunum sesleri al›namad›. Tam kan say›-
m›nda beyaz küre say›s› 17.200 K/UL, hemoglo-
bin:9.1 gm/dL patolojik de¤erler olarak ölçüldü.
Kan biyokimyasal analizleri normal s›n›rlarda idi.
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Resim 1. Olgunun gö¤üs deformitesi (pectus Karinatum).
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Koyu k›vaml› balgam ç›karan hastada balgam kül-
türü çal›fl›ld› ve genifl spekturumlu antibiyotik te-

davisi baflland›. Sitogenetik inceleme amac›yla kan
örnekleri al›nd› ve hastaya Down sendromu tan›s›
kondu (Resim 2). Hastaya konjenital kalp hastal›¤›
araflt›r›lmas› için transtorasik echo-kardiografi çe-
kildi ve patoloji saptanmad›. Hastan›n toraks bilgi-
sayarl› tomografisi de¤erlendirildi ve sol akci¤erde
havalanma kayb› ve volüm kayb› oldu¤u, sol akci-
¤er bronflial sisteminin ana bronfl sonras›nda seçi-
lemedi¤i, sa¤ akci¤erin kompansasyon için hiper-
trofiye u¤rad›¤›, sol tarafa do¤ru mediastinal shift
oldu¤u, diafragman›n normal anatomi ve lokalizas-
yonunda oldu¤u görüldü (Resim 3). Sol akci¤er hi-
poplazisi düflünülen hastaya perfüzyon sintigrafisi
çekildi ve sol akci¤erdeki perfüzyon defekti görül-
dü (Resim 4). Floroskopik muayene ile diafragma-
n›n hareket ve lokalizasyonlar›n›n normal oldu¤u
görüldü. Balgam kültüründe beta-hemolitik strep-
tokok üreyen hastan›n mevcut antibiyotik tedavisi-
ne kültür-antibiyogram sonucuna göre devam edil-
di. Tedavi ile semptomlar› gerileyen hastaya rijid
bronkoskopi ile bronflial sistem incelenmesi uygu-
land›. Ana karina seviyesinde sa¤ ana bronflun orta
hatta oldu¤u ve sa¤ bronflial sistemin normal oldu-
¤u görüldü. Sol bronflial sistemde, ana bronflun dar
ve sekresyon dolu oldu¤u, distale gidildikçe bronfl-
lar›n görüntülenemeyecek düzeyde darald›¤› görül-
dü.

Semptomlar› tamamen düzelen hastaya gerek akci-
¤er hipoplazisi, gerekse gö¤üs duvar› flekil bozuk-
lu¤u için cerrahi müdahale düflünülmedi. Genetik
dan›flmanl›k ve klinik takip önerilerek yat›fl›n›n 12.
günü taburcu edildi. Yap›lan 3 ve 6. ay kontrolle-
rinde asemptomatik olan hastan›n klinik takipleri-
nin devam etmesine karar verildi.

TARTIfiMA

Pulmoner hipoplazinin en s›k nedeni konjenital di-
afragma hernileridir. Mediastinal yap›lar›n shift
yapmas›na ba¤l› olarak karfl› akci¤erde hipoplazi
geliflir ve ço¤unlukla mortal seyreder (1). DS, se-
konder pulmoner hipoplazi nedenleri aras›nda yer
almaktad›r. Cooney ve Thurlbeck 1982’de otopsi
yap›lan 7 DS vakas›n›n 6’s›nda pulmoner ve kardi-

Resim 2.  Olgudaki Trisomi 21’in karyotip olarak gösterilmesi.

Resim 3. Olgunun AC perfüzyon sintigrafisi (solda perfüzyon gö-
rülmüyor).

Resim 4.  Olgunun Toraks BT görüntüsü.
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ak bir anomali olmaks›z›n Pulmoner hipoplazi tes-
pit etmifllerdir (2). Bu presentasyon bizim vakam›-
zada uymaktad›r. Zira klinik ve radyolojik incele-
meler sonras›nda olgumuzda da kardiak ve pulmo-
ner ek patolojiye rastlanmam›flt›r. DS’da niye akci-
¤er anomalilerinin geliflti¤i halen net olarak bilin-
memektedir. Bu anomalilerin erken gebelik s›ra-
s›nda olufltu¤u genel kabul görmektedir (3). Gelifl-
menin gecikmesi ve fetoplasental steroidogenez
bozuklu¤ununda akci¤er patolojilerinde DS vaka-
lar›nda rol oynad›¤› ileri sürülmektedir (4). Ayr›ca
hipotroidi varl›¤›n›nda DS vakalar›nda akci¤er ge-
liflimini olumsuz etkiledi¤i raporlanm›flt›r (5). Ol-
gumuzun troid hormonlar› normal s›n›rlar içerisin-
de bulundu. 

Hipoplazik bir akci¤er varl›¤›n›n üzerine, zeka ge-
rili¤inin bulunmas› ve DS aç›s›ndan ayd›nlat›lma-
m›fl bir aile yap›s› içerisinde bulunmas› olgumuz-
daki s›k akci¤er enfeksiyonu hikayesini aç›klamak-
tad›r. 

Gö¤üs duvar›n›n flekil bozuklu¤u ise DS’a ba¤l›
olsun veya olmas›n kardiak anomali ve vertebra
anomalisi yönünden incelenmelidir. Olgumuzda
yap›lan araflt›rmalarda pectus karinatum izole fle-
kilde iskelet sistemi bozuklu¤u olarak de¤erlendi-
rilmifltir.

DS’da cerrahi tedavi karar› verilirken kar-zarar
oran› göz önüne al›n›r. Duedonal atrezi ve kardiak
anomali gibi dramatik düzelmenin sa¤lanaca¤› du-
rumlarda cerrahi endikedir. Olgumuzdaki gibi koz-
metik düzelmenin ön planda olaca¤› operasyonlar-
da ise hastan›n postoperatif dönemde zeka gerili-
¤inden dolay› karfl›laflaca¤› zorluklar› göz önünde
bulundurmak ve mutlak endikasyonlar d›fl›nda
operasyon karar›nda ›srarc› olmamak gerekmekte-
dir. Ayr›ca tan› sonras› uygun antibiyotik bafllan-
mas›, hasta ve ailesine solunum egzersizi e¤itimi

verilmesi hipoplazik akci¤erin uzun dönemde ha-
raplanmas›n› ve kronik bir enfeksiyon oda¤› olma-
s›n› önleyecek ve dolay›s›yla hastay› pnömonekto-
mi gibi a¤›r bir ameliyattan koruyacakt›r. Bu sü-
reçte hasta ve ailesi kadar sa¤l›k kurumlar›na da
hastan›n düzenli kontrollerinin yap›lmas›, genetik
dan›flmanl›k hizmetinin verilmesi, hastan›n rehabi-
litasyonun sa¤lanmas› gibi çok önemli görevler
düflmektedir. 

SONUÇ

DS tan›s›n› olgumuzdaki gibi gecikmifl flekilde
alan ve tekrarlayan akci¤er problemleri ile baflvu-
ran hastalarda sistemik inceleme mutlaka yap›lma-
l›d›r. Akci¤er hipoplazisinin di¤er nedenleri ekarte
edilmelidir. Uygun medikal tedavi ve aile e¤itimi
mutlak cerrahi endikasyonlar hariç bir çok klinik
durumda faydal›, hatta çözüm olabilecektir. Aile-
nin sosyoekonomik düzeyine bak›lmaks›z›n verile-
cek DS e¤itimi ve hastaya yönelik rehabilitasyon
çal›flmalar› oluflabilecek ciddi komplikasyonlar›
önleyecektir. 

Hastan›n düzenli bir kontrol program›na al›nmas›
ve periyodik olarak hastane ziyaretinin sa¤lanma-
s›n› önermekte ve savunmaktay›z. 
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