DOWN SENDROMU

GOLHISAR REHBERLIK VE ARASTIRMA MERKEZI

DOWN SENDROMU NEDIR?

Down sendromu, 21. kromozomun iki yerine
tic kopya oldugu, 46 yerine 47 kromozomun
bulundugu genetik bir anomalidir.
Mongolizm ve trizomi 21 olarak da bilinir.
Down sendromu, kisa boy ve bademe benzer
yukar1 dogru ¢ekik goz gibi fiziksel ozellikler
ile karakterizedir. Fiziksel gortiniim yani sira
beyinin gelisimsel slirecide dogrudan
etkilenir.

Kisinin 1 fazla kromozom sayisina sahip
olmasi nedeniyle meydana gelen down
sendromu, 6zellikle fiziksel goriintii olarak
kendisini net bir sekilde belli eder. Bu
dogrultuda down sendromunun karakteristik
belirtileri arasinda cekik gozliliik, iki goziin
birbirinden uzak olmasi ve burun kokiinde
basiklik yer alir.
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Trizomi 21, translokasyon down
sendromu ve mozaik down sendromu
olmak iizere {i¢ farkli tiirii bulunan down
sendromu, riskli yas grubunda cocuk
sahibi olan kadinlarda daha fazla goriiliir.
Bu yas grubu genellikle 35 yas ve iistu
kabul edilir ancak her 35 yasindan fazla
cocuk sahibi olan kadinlarin ¢cocuklarinda
da down sendromu goriilmeyebilir.
Mutlak bir tedavisi bulunmayan down
sendromu, kisinin tiim potansiyelini
yansitmasi ve hayata uyum saglamalari
acisindan birtakim terapi yontemlerini
icerir.
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DOWN SENDROMU
NEDEN OLUR?

Down sendromu, anormal hiicre
biiylimesi sonras:t normal insanlarda
her hiicrede 23 ¢ift kromozom
bulunmasi gerekirken, 21.
kromozomun fazladan bir kopyasina
sahip olunmasidir. Down
sendromunda 46 kromozom yerine 47
kromozom bulunur. Tibbi bir nedeni
tam olarak belirlenemeyen down
sendromu, riskli yap gruplarinda
cocuk sahibi olunmasiyla iligkilidir. 35
yas ve ustli yaslarda anne olanlarin
down sendromuna sahip ¢ocuklar
dlinyaya getirme riski fazladir ancak
bu durum bir kesinlik yaratmaz.

DOWN SENDROMU
TURLERI NELERDIR?

Down sendromu kendi i¢inde trizomi
21, translokasyon down sendromu ve

mozaik down sendromu olmak iizere
tice ayrilir. En sik goriilen down
sendromu cesidi ise trizomi 21’dir.
Trizomi 21: Down sendromlu kisilerin
yaklasik yiizde 95’'inde klasik tip trizomi
21 vardir. Bu tip Down sendromlu
bireylerde viicuttaki her bir hiicrede
normal 2 kopya yerine 3 ayr1 kromozom
21 kopyast bulunur.

Translokasyon down sendromu: Bu
grup, down sendromlu kisilerin kiiciik
bir yiizdesini olusturur (yaklasik yiizde
3). Translokasyon down sendromunda,
21. kromozomun bir kism1 ya da
tamamu ayri bir 21. kromozom olarak
degil de baska bir kromozomun iizerine
yerlesmis ya da tutunmus olarak
gozlemlenir.

Mozaik down sendromu: Bu grup ise,
down sendromlu kisilerin yaklasik
ylizde 2’sini etkiler. Mozaik karigim
veya kombinasyon anlamina gelir.
Mozaik down sendromlu ¢ocuklarin
hiicrelerinin bazilarinda 3 kopya
kromozom 21 vardir. Ancak diger
hiicreler kromozom 21’in tipik iki
kopyasina sahiptir. Mozaik down

sendromlu ¢ocuklar, down sendromlu
diger cocuklarla ayni 6zelliklere sahip
olabilir. Bununla birlikte, normal
sayida kromozom iceren hiicrelerin
varlig1 nedeniyle bulgularin hafif
seyretme durumu da gozlenir.
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DOWN SENDROMU
BELIRTILERIi NELERDIR?

Down sendromunun en belirgin semptomu

gozlerin cekik olmasidir. Bunun yani sira
burun kopriisiiniin diiz olmasi, el, ayak ve

kulaklarin kiiciikliigii, boyunda kisalik, avug

icinde kivrim ve normal olmayan

biiytikliikte bir dil down sendromu belirtileri

arasinda siralanir.

Down sendromu olan cocuklarda goriilen
belirtiler su sekildedir:

o Gozlerde c¢ekiklik

e Burun kopriisiiniin diiz olmasi

» El ayak ve kulaklarin kiicuklugi

o Kafanin kiictikligi

» Boyunda kisalik

o Avucicinde palmar kivrimi ad1 verilen
bir kivrim olmasi

« Normal olmayan biiyiikliikte bir dil

o GOziin renkli kisminda (iris) beyaz
lekeler (brushfield lekeleri)

o Asir1 esneklik

» Boyda kisalik

e Yiirlime, hareket etme ve konusmada
zorluk

e GOrme problemleri

« Kulak enfeksiyonlar:
o Dis hastaliklar1
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Ayrica bazi bebeklerde solukluk veya
morarma gibi cilt bulgular: da olabilir.
Bunlar da down sendromuna eslik eden
diger problemlere bagli olarak gelisebilir.
Bu problemler, dogumsal kalp hastalig1 ve
polisitemi ad1 verilen kanin fazla
tretiminden tutun da losemiye varan
tablolarla seyreden kan hastaliklar1 gibi
durumlardair.

Ayrica bu bebeklerde kas zayifligina bagl
emme ve beslenme problemleri, digskilama
problemleri, yogun ve uzamis sarilik
problemleri de yenidogan déneminde
goriilebilir. Ileriki yaslarda da daha cok
zihinsel gerilikler, dil-konusma ve biligsel
becerilerde gerilikler goriiliir. Bu gerilik ve
zorluklarin derecesi de her down
sendromlu cocukta farkli seyredebilir.



https://www.memorial.com.tr/hastaliklar/polisitemi-nedir
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GOZLERDE CEKIKLIK

Down sendromlu bir bebegin gozleri genellikle yukariya dogru egimli olur ve cogu zaman
list goz kapaginda gozlerden birini kaplayan bir deri kivrim1 bulunur. Bu durum da
gozlerde cekik bir goriintii olusturur.

BURUN KOPRUSUNUN DUZ OLMASI

Down sendromunun fiziksel belirtileri genellikle dogumda mevcuttur ve bebek biiyiidiikce
daha da belirgin hale gelir. Diiz bir burun kopriisii de bu fiziksel belirtilerden biridir.

EL, AYAK VE KULAKLARIN KUCUKLUGU

Gelisimsel bir bozukluk yaratan down sendromunda yillar gectikce down sendromu olan
cocuklarin el, ayak ve kulaklar1 ¢cok fazla gelismez.

KAFANIN KUCUKLUGU

Down sendromlu bebeklerin kafalari genellikle diger bebeklere gore daha kiiciiktiir ve bu
durum ilerleyen yillarda kafa kiiciikliigiiyle birlikte boy kisaligina da beraberinde getirir.
BOYUNDA KISALIK

Gelisimsel siireclerin olumsuz etkilenmesine bagli olarak down sendromu olan
cocuklarinda boyunlarinda bir kisalik s6z konusudur.

NORMAL OLMAYAN BUYUKLUKTE BIR DiL

Normal olmayan biiytikliikte veya ¢ikintili bir dil, down sendromundan etkilenen
cocuklarda goriilen yaygin bir semptomdur. Bunun nedeni ise insan viicudundaki 21.
kromozomdaki proteinlerin yanlis salgilanmasi ve iiretilmesi olarak kabul edilir.

GOZUN RENKLI KISMINDA (iRiS) BEYAZ LEKELER (BRUSHFIELD LEKELERI)
Brushfield lekeleri olarak bilinen beyaz lekeler, irislerin 06n yilizeyinde bulunan iyi huylu
beyaz, gri veya kahverengi lekelerdir. Bu lekeler iris stromal dokusunun ve bag dokusu
hiperplazisinin birikmesidir ve down sendromlu olan kisilerde %13-77 oraninda bir
goriilme oraninsa sahiptir.
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DOWN SENDROMU
NASIL TESHIS EDILIiR?

Down sendromu icin anne karninda bebege
uygulanan bazi testler tan1 koymak miimkiin
olabilir. Down sendromu teshisi icin anne
karninda teshise yonelik uygulanan testler
sunlardir:

Gebeligin ilk 3 ayinda yapilan testler: 11-14.
haftalarda ense kalinlig1 6lclimii ve anne
karnindaki 2 proteine bakilarak olasilik
hesaplama yoluyla yapilan testlerdir.

Gebeligin ikinci 3 ayinda yapilan testler:
16-18. ayinda anne karnindaki 3 protein
diizeyine bakilan 3'lii tarama, 4 protein
diizeyine bakilan 4'1ii tarama vardir.

Gebeligin 15-20. haftasinda yapilan testler:
Girisimsel olarak amniosentez ile amnios
swvisindaki hiicrelerde kromozom sayist
analizi vardur.

Gebeligin 18-22. haftasinda yapilan testler:
Kordosentez ile kordon kani lenfosit
hiicrelerinden kromozom sayis1 analizi ile
bakilan tarama testleri vardair.

Ayrica anne karninda tani konulamamais
olanlarda da, dogumdan sonra bebekten kan
ornegi alinarak kromozom analizi yapilmasi
ile tan1 koymak miimkiinddr.

Ayrica bazi bebeklerde solukluk veya
morarma gibi cilt bulgular: da olabilir.
Bunlar da down sendromuna eslik eden
diger problemlere bagli olarak gelisebilir.
Bu problemler, dogumsal kalp hastaligi ve
polisitemi ad1 verilen kanin fazla

tretiminden tutun da losemiye varan
tablolarla seyreden kan hastaliklar1 gibi
durumlardair.

Ayrica bu bebeklerde kas zayifligina bagl
emme ve beslenme problemleri, digskilama
problemleri, yogun ve uzamis sarilik
problemleri de yenidogan déneminde
goriilebilir. Ileriki yaslarda da daha cok
zihinsel gerilikler, dil-konusma ve bilissel
becerilerde gerilikler goriiliir. Bu gerilik ve
zorluklarin derecesi de her down
sendromlu cocukta farkli seyredebilir.
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DOWN SENDROMU
TEDAVISI

Down sendromu, tedavisi olan bir bozukluk
degildir. Uygulanan terapi yontemleriyle,
down sendromu olan ¢cocuklarin hayatin
akisina dahil edilmesi ve cevresindekilerle
uyumlu bir hayat slirmesi amaclanir.

Down sendromu cocuklar icin uygulanan
yontemler sunlari icerir:
 Fiziksel veya mesleki terapi
» Konusma terapisi
o Okuldaki 6zel egitim programlarina
katilmak
 Altta yatan tibbi durumlarin tedavisi
o GoOrme sorunlari i¢in gozliik veya isitme
kaybu1 icin destekli isitme cihazlar:
takilmasi

Bu ve buna benzer terapi ve destekleyici
tedavilerle down sendromlu bebegin
duyusal, sosyal, motor, dil ve zihinsel
becerilerinin gelistirilmesi ve iyilestirilmesi
hedeflenir. Bu iyilestirmeler sonucunda
kisinin hayata dahil edilmesi amaclanir.

DOWN SENDROMU HAKKINDA SIK
SORULAN SORULAR

DOWN SENDROMU ANNE KARNINDA
NASIL TESPIT EDILiR?

Ense kalinlig1 6l¢limii, 31, 4’14 taramalar ve
amniosentez, kordosentez ad1 verilen
karindan su almak suretiyle yapilan
kromozom sayis1 analiziyle down sendromu
tanisi konabilir.

DOGDUKTAN SONRA DOWN SENDROMU
NASIL ANLASILIR?

Dogduktan sonra down sendromlu bebekten
alinan kan ile kromozom sayis1 analizi

yapilarak down sendromu tanis1 konur.
DOWN SENDROMU ENGELLENEBILIR Mi?
Down sendromu engellenebilen veya
onlenebilen bir durum degildir. Down
sendromu meydana geldikten sonra
uygulanacak terapi yontemleriyle kisinin
daha verimli bir hayat yasamasi i¢in ¢aba
harcanir.

DOWN SENDROMU EN COK KIMLERDE
GORULUR?

Down sendromlu bir ¢cocuk diinyaya getirme
riski, 35 yas iistii anne olan kadinlarda daha
yaygindir.




