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  خلاصه
هاي قلبي مادرزادي در كودكان مبتلا به هدف اين مطالعه بررسي فراواني انواع ناهنجاري :هدف

  .بوده است 1382 -1380هاي فاصلة سالكننده به بيمارستان امام خميني در  سندرم داون مراجعه
اطلاعات مربوط به اين بيماران . بيمار دچار سندرم داون مورد ارزيابي قرار گرفتند 32 :روش مطالعه

هاي موجود در بيمارستان و نتايج اكوكارديوگرافي به دست آمده بود، در قالب يك  كه از روي پرونده
يت، سن بارداري مادر، نسبت فاميلي والدين با هم، سابقة پرسشنامه كه شامل اطلاعاتي از قبيل جنس

سقط جنين مادر، وزن هنگام تولد نوزاد، سن حاملگي مادر، سابقه دريافت دارو در طي حاملگي 
توسط مادر، سابقة خانوادگي بيماري قلبي، وضعيت بيمار از نظر آناليز كروموزومي و وضعيت بيمار از 

  .آوري شد اس اكوكارديوگرافي به عمل آمده از بيمار بود، جمعنظر نوع ناهنجاري قلبي بر اس
بصورت عدم %) 7/90(مورد  29در ) دختر 13پسر و  19(بيمار  32آناليز كروموزومي  :هايافته

صورت هب%) 1/3(بصورت جابجائي و در يك مورد %) 2/6(مورد  2، در 21جداشدگي كروموزوم 
سن بارداري مادر در . مثبت بود%) 2/6(بيمار  2تي قلبي در سابقة خانوادگي ناراح. موزائيسم بود

ها عبارت هاي اكوكارديوگرافيك در آن يافته. سال بود 35بيشتر از %) 75/18(بيمار  6هنگام تولد در 
نقص ديوارة %) 8/21(مورد  7در نيمي از بيماران،  )ECD(نقص در بالشتك اندوكارديال : بودند از
%) 1/3(تترالوژي فالوت، و يك مورد %) 2/6(مورد  2نقص ديوارة دهليزي،  %)7/18(مورد  6بطني، 

  .مجراي شرياني باز
اي برخوردار است چراكه  هاي قلبي در بيماران داوني از اهميت ويژهتشخيص ناهنجاري :يگيرنتيجه

 .شود ها ميموقع باعث كاهش ميزان مرگ و مير و ناتواني در آن درمان به
  

سندرم داون، ناهنجاري قلبي مادرزادي، آنومالي قلبي، اكوكارديوگرافي، ناهنجاري  :يكليد هايواژه
م كروموزو

   مقدمه

هـاي كرومـوزومي در   تـرين ناهنجـاري  سندرم داون يكي از شايع
تولد زنده يك نوزاد مبتلا به اين سـندرم   700انسان بوده و از هر 

ندرم عوامـل خطـر مختلفـي جهـت بـروز ايـن س ـ      . ]5 -1[باشد مي
رسد كه مهمترين عامـل خطـر    پيشنهاد شده است، اما به نظر مي

در بروز آن بالا بودن سن بـارداري مـادر باشـد و بـرعكس سـاير      
هاي كروموزومي، قرابت خوني والـدين بـه عنـوان يـك     ناهنجاري

اين سندرم كه به طور . ]6، 5، 4، 1[عامل خطر مهم تلقي نشده است

بـا   ]7[آيـد  بـه وجـود مـي    21وم طبيعي در اثر تريزومـي كرومـوز  
، 1[باشد هاي قلبي همراه ميهاي متعددي از جمله آنوماليآنومالي

انـد كـه حـدود نيمـي از      هـاي متعـدد نشـان داده   بررسي. ]8، 7، 5
، 9، 1[باشـند  كودكان مبتلا به سندرم داون داراي نقايص قلبي مـي 

اشي شود ن مشخصه نقص قلبي كه در بيماران داوني ديده مي. ]10
ــدوكارديال    ــواره ان ــي دي ــل غيرطبيع  Endocardial(از تكام

Cushion Defect( هـاي  باشد كه منجر به طيفي از نقـص  مي
، 5[شـود  هاي قلبي ميدرگيركننده سپتوم دهليزي بطني و دريچه

شدت اين ضايعات نيز از نقصهاي دريچة دهليـزي بطنـي   . ]12، 11
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ديـوارة دهليـزي   مشترك و سپتوم بين بطني ممبرانوس تا نقص 
اي متنـوع   هاي دريچهبا ناهنجاري )Ostium premium(اوليه 
هاي قلبـي  رسد كه بروز اين ناهنجاري به نظر مي. ]12، 11[باشد مي

بـه  هـا  مـرتبط باشـد و ايـن ژن    21هاي واقع در كرومـوزوم  با ژن
اختصاصـي  . ]14، 13[در تكامل طبيعي قلب شـركت دارنـد   احتمال

به وسيلة  21ره دهليزي بطني براي تريزومي هاي ديوابودن نقص
كل موارد نقص ديـوارة دهليـزي بطنـي در    % 70اين مشاهده كه 

شود و فرضـيات مختلفـي    شود، تأكيد مي بيماران داوني ديده مي
و  21هـا بـر كرومـوزوم    يافتة اين ژن مبني بر ارتباط بيان افزايش

ارائـه گرديـده   اي در بيمـاران داونـي    اي و دريچه اختلالات ديواره
هاي قلبي و هرحال بايد توجه داشت كه ناهنجاريهب. ]16، 15[است

هاي تنفسي به عنوان مهمترين علل مرگ و ميـر اوليـه در   عفونت
لـذا تشـخيص بـه    . ]18، 17[باشند بيماران مبتلا به سندرم داون مي

رسد و  ها در اين بيماران ضروري به نظر ميموقع وجود اين نقص
شـود كـه بسـياري از     مسـئله هنگـامي روشـنتر مـي    اهميت اين 

اند كه درمان اوليه زودهنگام در بيماران دچار  مطالعات نشان داده
اين نقايص باعث كاهش چشمگير در ميزان مرگ و مير و ناتواني 

هـايي كـه مـورد تأييـد     يكي از روش. ]21، 20، 19، 1[ها شده استآن
م ايـن نقـايص   هنگـا  بسياري از پزشكان در جهـت تشـخيص زود  

باشـد كـه يـك روش     باشـد، اسـتفاده از اكوكـارديوگرافي مـي     مي
. ]23، 22[باشــد غيرتهــاجمي در تشــخيص انــواع ايــن نقــايص مــي 

اند كه اين روش در كنـار   هاي مختلف نشان دادههمچنين بررسي
هـــاي تشخيصـــي غيـــر تهـــاجمي ديگـــر همچـــون      روش

ت ارزيـابي و  الكتروكارديوگرافي و راديوگرافي از قفسة سينه جه ـ
، 4، 2[باشـند  كامل مي معمولبه طور عيين روش درماني در آينده ت

هـاي قلبـي   هدف اين مطالعه نيز بررسي فراوانـي ناهنجـاري  . ]23
مادرزادي با استفاده از روش اكوكارديوگرافي در نوزادان مبتلا بـه  

. كننـده بـه بيمارسـتان امـام خمينـي بـود       سندرم داون مراجعـه 
هـا و جـنس   بررسي ارتباط بين ايـن ناهنجـاري  همچنين در اين 

هـاي  نوزاد، سن حاملگي، وزن هنگام تولد، ابتلا به ساير ناهنجاري
موقع تولد، سن مادر و وجود نسـبت فـاميلي بـين والـدين مـورد      

  .بررسي قرار گرفته است

  هاروشمواد و 

تا  1380هاي مبتلا به سندرم داون كه در فاصلة سال انكودك
مراجعه كرده ) ره(اطفال بيمارستان امام خميني  به بخش 1382

. نگر مورد بررسي قرار گرفتند بودند در قالب يك مطالعة گذشته
هاي موجود در  اطلاعات مربوط به اين بيماران كه از روي پرونده

در قالب . بيمارستان و نتايج اكوكارديوگرافي به دست آمده بود
ت، سن بارداري آوري شد كه شامل جنسي يك پرسشنامه جمع

مادر، نسبت فاميلي والدين با هم، سابقة سقط جنين مادر، وزن 
هنگام تولد نوزاد، سن حاملگي مادر، سابقه دريافت دارو در طي 

حاملگي توسط مادر، سابقه خانوادگي بيماري قلبي، وضعيت 
بيمار از نظر آناليز كروموزومي، وضعيت بيمار از نظر نوع 

توسط يك فوق  بود كهاكوكارديوگرافي  ناهنجاري قلبي بر اساس
اطلاعات مربوط به نوزادان  .تخصص قلب كودكان انجام شده بود

و نتايج آزمايشات در يك بانك اطلاعاتي ذخيره گرديده تحليل 
  .  انجام گرديد SPSSآماري به كمك نرم افزار 

  هايافته
-لبيمار مبتلا به سندرم داون كه در طي سا 32در اين مطالعه 

به اين مركـز مراجعه نموده بودند مورد  1382تا  1380اي ه
متغيرهاي . بودندپسر %) 4/59( بيمار 19. بررسي قرار گرفتند

، آناليز كروموزوميمورد بررسي در كودكان مورد مطالعه شامل 
سابقة بيماري قلبي در خانوادة و  وزن هنگام تولد. سن حاملگي،

مادر . داده شده است نشان 1جدول كودكان مورد مطالعه در 
سن مادر در همچنين متغيرهاي مادري شامل . بيمار وجود داشت

 مصرف دارو در طي حاملگي،هنگام تولد اين بيماران، سابقة 
  . نشان داده شده است 2در جدول نسبت فاميلي بين والدين 

متوسط سن كودكان كه مورد ارزيابي اكوكارديوگرافي قرار      
در بررسي اكوكارديوگرافي به عمل . سال بود 5/6گرفته بودند، 

آمده از اين بيماران، كلية بيماران مورد مطالعه داراي ناهنجاري 
ترين نقص يافت شده در اين بيماران، نقص در شايع. قلبي بودند

  ).2جدول (داشت وجود %) 50(بيمار  16بالشتك بود كه در 

 به كودكان مبتلا خصوصيات دموگرافيك و ژنتيك - 1 جدول
  مورد مطالعهسندرم داون 

  فراواني  مشخصات بيمار
    جنس

  پسر              
  دختر             

  
19 )4/59(%  
13 )6/40(%  

  آناليز كروموزومي
  21عدم جداشدگي كروموزوم 

  جابجايي كروموزومي   
  موزائيسم    

  
29 )7/90(%  
2 )2/6(%  
1 )1/3(%  

  سن حاملگي
  هفته 36بيشتر از     

  )هفته 36كمتر از (نارس     

  
25 )1/78(%  
7 )9/21(%  

  )گرم(وزن هنگام تولد 
   2500≤ 
   <2500  

  
6 )75/18(%  

26 )25/81(%  
  سابقه فاميلي ناراحتي قلبي

  مثبت   
  منفي   

  
2 )3/6(%  
30 )7/93(%  
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خصوصيات دموگرافيك و سوابق پزشكي مادران  - 2جدول 
  مطالعهمورد كودكان مبتلا به سندرم داون 

  فراواني  مشخصات
  سن مادر هتگام تولد كودك

  سال 35كمتر از          
 سال 35بيشتر از         

  
26 )25/81(%  
6)75/18(% 

  سابقه سقط در مادر
  بله         

  خير         

  
2 )3/6(%  
30 )7/93(%  

  املگيحسابقه مصرف دارو در طي 
  بله          
  خير         

  
6 )75/18(%  

26 )25/81(%  
  نسبت فاميلي مادر و پدر

  درجه يك         
  درجه دو         
  بدون نسبت فاميلي         

  
3 )4/9(%  
2 )2/6(%  
27 )4/84(%  

هاي اكوكارديوگرافيك در اين بيماران به ترتيب عبارت  ساير يافته
، نقص %)8/21(مورد  7در  )VSD(نقص ديوارة بطني : بودند از

، تترالوژي فالوت %)7/18(مورد  6در  )ASD(ديوارة دهليزي 
)TOF(  مورد  2در)(، و مجراي شرياني باز %)2/6PDA(  در

  %).1/3(يك مورد 

  بحث
تولد زنده به عنوان يكي از  700در  1سندرم داون با ميزان بروز 

. ]5 -1[باشد هاي كروموزومي شناخته شده ميترين ناهنجاريشايع
اند كه در آناليز كروموزومي  داده حجم عظيمي از مطالعات نشان

بر روي بيماران مبتلا به سندرم داون سه نوع تغيير اصلي وجود 
دارد كه اين تغييرات به ترتيب شامل عدم جداشدگي كروموزوم 

21 )Non-disjunction(  بيماران، جابجايي % 95تا  90در
بيماران و % 5تا  2در  )Translocation( 21كروموزوم 
در . ]7، 4، 2[باشند بيماران مي% 2 - 1در  )Mosaism(موزائيسم 

% 7/90آناليز كروموزومي در بيماران مورد مطالعة ما نيز در 
آنها جابجايي % 2/6، در 21بيماران عدم جداشدگي كروموزوم 

موارد موزائيسم وجود داشت كه اين % 1/3كروموزومي و در 
هاي اين  داده همچنين. باشند ها با ساير مطالعات مشابه مي داده

بيماران سن حاملگي كمتر % 9/21دهند كه در  مطالعه نشان مي
خوان با هفته بوده و لذا تولد زودرس داشتند كه هم 36از 

اي كه فريد و همكارانش  در مطالعه. ]24، 18[باشد مطالعات ديگر مي
در سوئد  1998تا  1995و  1980تا  1973هاي در طي سال
بيماران داراي سندرم داون در % 25ند كه ، نشان دادانجام دادند

اند كه اين ميزان  هفته به دنيا آمده بوده 36سن حاملگي كمتر از 
همچنين . ]24[اي از جمعيت عمومي بالاتر بود بطور قابل ملاحظه

بيماران داوني داراي وزن هنگام تولد % 14آنها گزارش نمودند كه 
با نتايج حاصل در مطالعة اند كه مشابه  گرم بوده 2500تر از ينيپا

سن مادران اين بيماران در هنگام . ]24[باشد مي%) 75/18(ما 
سال بود و در بقية موارد  35موارد بالاتر از % 75/18تولدشان در 
 2005در بررسي مشابهي كه در سال . تر بودينيسن مادر پا

توسط احمد و همكارانش انجام شد نيز نشان داده شد كه سن 
سال  8/29ران در هنگام تولد اين بيماران متوسط ماد

اي ديگر نشان داده شد كه سن  همچنين، در مطالعه. ]25[باشد مي
باشد كه  سال مي 8/26متوسط مادران اين بيماران در هنگام تولد 

هرحال، بايد توجه داشت كه هب. ]22[سال بود 45بيشترين سن 
 بودن سن مهمترين عامل خطر اثبات شده در اين بيماري، بالا

تر  باشد و اين موضوع، اهميت پيگيري جدي بارداري مادر مي
از . ]25، 22، 5، 4، 1[دهد مادران باردار در سنين بالاتر را نشان مي

تواند به عنوان يك عامل خطر در بروز اين  ديگر مواردي كه مي
در مطالعة حاضر . ]5، 4، 1[بيماري باشد، قرابت خوني والدين است

بيماران داراي نسبت فاميلي درجه % 6/15موع والدين نيز، در مج
يك يا دو بودند؛ هرچند اين ميزان از مطالعات ديگر كمتر 

تر را در اين زمينه ضروري باشد كه لزوم مطالعات وسيع مي
 .سازد مي

اند كه در حدود نيمي از  هاي متعدد نشان دادهبررسي     
هاي قلبي جاريبيماران مبتلا به سندرم داون داراي ناهن

هاي به علت خطر بالاي ناهنجاري. ]10، 9، 1[باشند مادرزادي مي
قلبي مادرزادي در بيماران مبتلا به سندرم داون، اين بيماران به 

هاي قلب مورد ارزيابي قرار طور فراواني در مراكز درماني و بخش
هاي نكتة حائز اهميت آن است كه ناهنجاري. ]26، 18[گيرند مي

مادرزادي مهمترين علت مرگ و مير در بيماران دچار قلبي 
، 17، 10[باشد  در طي دو سال اول زندگي مي به ويژهسندرم داون 

از سوي ديگر بايد توجه داشت كه مطالعات وسيعي در زمينة . ]18
هاي مادرزادي قلبي چه به هنگام ناهنجاري ارزيابي درمان زود

بيماران انجام شده صورت طبي و چه به صورت جراحي در اين 
هنگام اين  است و بسياري از آنها بر اين موضوع كه درمان زود

درمان جراحي در اين بيماران باعث بهبود  به ويژهها ناهنجاري
كيفيت زندگي و افزايش طول عمر و كاهش ميزان مرگ و مير و 

لذا . ]27، 21، 20، 19، 1[شوند، اتفاق نظر دارند ناتواني اين بيماران مي
هاي قلبي در هنگام ناهنجاري رسد كه تشخيص زود به نظر مي

اين بيماران و دانستن نوع نقص مادرزادي در اين بيماران در 
اي برخوردار  انتخاب راهكارهاي درماني مناسب از اهميت ويژه

هاي قلبي در اين مطالعه نيز ما به بررسي فراواني ناهنجاري. باشد
  . دسته از اين بيماران پرداختيم مادرزادي و انواع آنها در اين

بيمار مبتلا  32در بررسي اكوكارديوگرافيك به عمل آمده از      
 ترين ناهنجاري يافت شدهبه سندرم داون در اين مطالعه، شايع

نقص بالشتك اندوكارديال بود كه در نيمي از بيماران وجود 
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و نيز  ]12 ،11، 5[باشد اين يافته با مطالعات ديگر سازگار مي. داشت
و نقص بالشتك اندوكارديال رسد كه همبستگي  به نظر مي

نقص بالشتك كه شيوع  سندرم داون قابل قبول باشد؛ چرا
در بيماران مادرزادي قلبي كه به سندرم داون مبتلا اندوكارديال 

 ، در حالي]29، 28[باشد مي% 5تر و در حدود نيستند به مراتب پائين
هاي قلبي را در اين بيماران واع ناهنجاريان% 50كه در مطالعة ما 

هاي ژنتيكي و مولكولي در از سوي ديگر بررسي. شود شامل مي
اند كه مشخصة اصلي نقص قلبي در  اين بيماران نشان داده

هاي اندوكارديال سندرم داون ناشي از تكامل غير طبيعي بالشتك
قلبي  هايباشد كه منجر به طيف وسيعي از ناهنجاري در قلب مي

هاي قلبي  درگيركنندة سپتوم دهليزي يا بطني و دريچه
ديگر نشان ات ، برخي مطالعبر اين علاوه. ]29، 28، 12، 11، 5[شود مي
هاي فيبروبلاست در قلب اين بيماران داراي اند كه سلول داده

اتصالات نابجايي هستند كه پيشنهاد شده است كه بيان افزايش 
در اين اتصالات نقش اساسي در ايجاد هاي درگير يافته مولكول

هاي قلبي دارند كه بيان افزايش يافته اين ناهنجاري
)overexpression( ها اي از ژن آنها توسط يك ژن يا مجموعه

) اصلي درگير در سندرم داون استژن كه ( 21برروي كروموزوم 
  .]30، 14، 13[شود رهبري مي

هاي قلبي شايع اهنجاري، ننقص بالشتك اندوكارديالبعد از      
در بيماران مورد مطالعه، نقص ديوارة بطني و نقص ديوارة 

. بيماران يافت شد% 7/18و % 8/21دهليزي بود كه به ترتيب در 
در . باشد اين ميزان با مطالعات ديگر در اين زمينه مشابه مي

بر روي اين  2005اي كه ويدا و همكارانش در سال  مطالعه
نقص ديوارة ادند، نشان دادند كه ميزان شيوع بيماران انجام د

در بيماران مبتلا به سندرم داون به نقص ديوارة دهليزي و بطني 
اي  همچنين در مطالعه. ]10[باشد مي% 7/12و % 5/27ترتيب 

نقص گزارش نمودند كه شيوع ) 2004(ديگر، كاوا و همكارانش 
ه ترتيب در اين بيماران بنقص ديوارة دهليزي و ديوارة بطني 

ناگوپالان و  بطور مشابهي، و. ]22[باشد مي% 1/12و % 8/25
در نقص ديوارة بطني نيز نشان دادند كه ميزان ) 2003(آگاروال 

در مطالعة ما، شيوع ناهنجاري . ]23[باشد مي% 26بيماران داوني 

مجراي شرياني باز كمترين ميزان را به خود اختصاص داده است 
ها كه اين يافته با ساير بررسي. بود موارد% 1/3كه در حدود 

اند  گزارش نموده درصد 17تا  3ميزان اين ناهنجاري را در حدود 
همچنين در بررسي ما، . ]23، 22، 10، 2، 1[ باشد تا حدي نزديك مي

بوده كه اين ميزان با %) 2/6(ميزان شيوع تترالوژي فالوت پائين 
بيماران داوني بين  مطالعات ديگر كه ميزان اين ناهنجاري را در

. ]2،4،22،23، 1[باشد متفاوت مي اند، گزارش نموده درصد 20تا  14
) 2004(اي كه توسط كاوا و همكارانش  براي مثال، در مطالعه

بيماران مبتلا % 5/15انجام شده است، ميزان اين ناهنجاري در 
هاي بيشتر و هرحال، بررسيه ب. ]22[باشد به سندرم داون مي

ها ضروري به نظر سازي اين تفاوت ر جهت روشنتر دجامع
  . رسد مي

در بررسي به عمل آمده از اين بيماران در مطالعة حاضر، تنها      
. سابقة ناراحتي قلبي در خانواده خود داشتند%) 3/6(بيمار  2

مورد سابقه مصرف دارو توسط مادر در طي  6همچنين، تنها در 
رسد كه اين متغيرها با  حاملگي وجود داشت كه به نظر نمي

. ناهنجاري قلبي يافت شده در اين بيماران ارتباطي داشته باشد
تر در اين زمينه نياز تر و با حجم وسيعهرحال مطالعات دقيقه ب

باشد چراكه هنوز فاكتورهاي مؤثر محيطي در زمينه بروز  مي
هاي قلبي در بيماران داوني بطور كامل شناخته ناهنجاري

  .اند نشده

  گيري نتيجه 
با توجه به اين حقيقت كه درصد بالائي از بيماران دچـار سـندرم   

باشند و نيز از سوي  هاي قلبي مادرزادي ميداون داراي ناهنجاري
هـاي اختصاصـي و   ديگر پاسخگويي خوب اين بيماران بـه درمـان  

ــه موقــع ايــن بيمــاران از نظــر وجــود ايــن    ــابي ب ترميمــي، ارزي
ــاري ــيلة روش  ناهنج ــه وس ــا ب ــون   ه ــاجمي همچ ــايي غيرته ه

  .رسد اكوكارديوگرافي ضروري به نظر مي
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Abstract  
Background: The aim of this study was to investigate the prevalence of 
congenital heart defects in children with Down's syndrome in Imam 
Khomeini Hospital in a period of 2 years (2001-2002). 
Methods: Based on their medical files and echocardiographies, 32 
patients with Down’s syndrome were evaluated during study. 
Findings: The cytogenetic analysis in these patients (19 males and 13 
females) revealed that 29 cases (90.7%) had trisomy 21, 2 cases (6.2%) 
had translocation and only one case (3.1%) was mosaic. Family history 
for heart diseases was positive in 2 patients (6.2%). The findings of 
echocardiography were as follow: endocardial cushion defect (ECD) in 
16 cases (50%), ventricular septal defect (VSD) in 7 cases (21.8%), 
atrial septal defect (ASD) in 6 cases (18.7%), tetralogy of Fallot (TOF) 
in 2 cases (6.2%), patent ductus arteriousus (PDA) in one case (3.1%). 
Conclusions: The diagnosis of congenital heart defects in children with 
Down’s syndrome is crucial because treating them in due course results 
in dramatical decrease in the mortality and morbidity rates of these 
patients. 
 

Key Words: Down’s syndrome, Congenital Heart Defects, Cardiac 
anomalies, Echocardiography, Chromosomal abnormalities  
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