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DOWN SENDROMU NEDİR?

Down sendromu, 21. kromozomun �k� yer�ne
üç kopya olduğu, 46 yer�ne 47 kromozomun
bulunduğu genet�k b�r anomal�d�r.
Mongol�zm ve tr�zom� 21 olarak da b�l�n�r.
Down sendromu, kısa boy ve bademe benzer
yukarı doğru çek�k göz g�b� f�z�ksel özell�kler
�le karakter�zed�r. F�z�ksel görünüm yanı sıra
bey�n�n gel�ş�msel sürec�de doğrudan
etk�len�r.
K�ş�n�n 1 fazla kromozom sayısına sah�p
olması neden�yle meydana gelen down
sendromu, özell�kle f�z�ksel görüntü olarak
kend�s�n� net b�r şek�lde bell� eder. Bu
doğrultuda down sendromunun karakter�st�k
bel�rt�ler� arasında çek�k gözlülük, �k� gözün
b�rb�r�nden uzak olması ve burun kökünde
basıklık yer alır.

Tr�zom� 21, translokasyon down
sendromu ve moza�k down sendromu
olmak üzere üç farklı türü bulunan down
sendromu, r�skl� yaş grubunda çocuk
sah�b� olan kadınlarda daha fazla görülür.
Bu yaş grubu genell�kle 35 yaş ve üstü
kabul ed�l�r ancak her 35 yaşından fazla
çocuk sah�b� olan kadınların çocuklarında
da down sendromu görülmeyeb�l�r.
Mutlak b�r tedav�s� bulunmayan down
sendromu, k�ş�n�n tüm potans�yel�n�
yansıtması ve hayata uyum sağlamaları
açısından b�rtakım terap� yöntemler�n�
�çer�r.
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Down sendromu, anormal hücre
büyümes� sonrası normal �nsanlarda
her hücrede 23 ç�ft kromozom
bulunması gerek�rken, 21.
kromozomun fazladan b�r kopyasına
sah�p olunmasıdır. Down
sendromunda 46 kromozom yer�ne 47
kromozom bulunur. Tıbb� b�r neden�
tam olarak bel�rlenemeyen down
sendromu, r�skl� yap gruplarında
çocuk sah�b� olunmasıyla �l�şk�l�d�r. 35
yaş ve üstü yaşlarda anne olanların
down sendromuna sah�p çocuklar
dünyaya get�rme r�sk� fazladır ancak
bu durum b�r kes�nl�k yaratmaz.

MART - 2025

2 DOWN SENDROMU 
NEDEN OLUR?

DOWN SENDROMU 
TÜRLERİ NELERDİR?3

Down sendromu kend� �ç�nde tr�zom�
21, translokasyon down sendromu ve
moza�k down sendromu olmak üzere
üçe ayrılır. En sık görülen down
sendromu çeş�d� �se tr�zom� 21’d�r.
Tr�zom� 21: Down sendromlu k�ş�ler�n
yaklaşık yüzde 95’�nde klas�k t�p tr�zom�
21 vardır. Bu t�p Down sendromlu
b�reylerde vücuttak� her b�r hücrede
normal 2 kopya yer�ne 3 ayrı kromozom
21 kopyası bulunur.
Translokasyon down sendromu: Bu
grup, down sendromlu k�ş�ler�n küçük
b�r yüzdes�n� oluşturur (yaklaşık yüzde
3). Translokasyon down sendromunda,
21. kromozomun b�r kısmı ya da
tamamı ayrı b�r 21. kromozom olarak
değ�l de başka b�r kromozomun üzer�ne
yerleşm�ş ya da tutunmuş olarak
gözlemlen�r.
Moza�k down sendromu: Bu grup �se,
down sendromlu k�ş�ler�n yaklaşık
yüzde 2’s�n� etk�ler. Moza�k karışım
veya komb�nasyon anlamına gel�r.
Moza�k down sendromlu çocukların
hücreler�n�n bazılarında 3 kopya
kromozom 21 vardır. Ancak d�ğer
hücreler kromozom 21’�n t�p�k �k�
kopyasına sah�pt�r. Moza�k down
sendromlu çocuklar, down sendromlu
d�ğer çocuklarla aynı özell�klere sah�p
olab�l�r. Bununla b�rl�kte, normal
sayıda kromozom �çeren hücreler�n
varlığı neden�yle bulguların haf�f
seyretme durumu da gözlen�r.
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DOWN SENDROMU 
BELİRTİLERİ NELERDİR?

Down sendromunun en bel�rg�n semptomu
gözler�n çek�k olmasıdır. Bunun yanı sıra
burun köprüsünün düz olması, el, ayak ve
kulakların küçüklüğü, boyunda kısalık, avuç
�ç�nde kıvrım ve normal olmayan
büyüklükte b�r d�l down sendromu bel�rt�ler�
arasında sıralanır.

Down sendromu olan çocuklarda görülen
bel�rt�ler şu şek�lded�r:

Gözlerde çek�kl�k

Burun köprüsünün düz olması

El, ayak ve kulakların küçüklüğü

Kafanın küçüklüğü

Boyunda kısalık

Avuç �ç�nde palmar kıvrımı adı ver�len

b�r kıvrım olması

Normal olmayan büyüklükte b�r d�l

Gözün renkl� kısmında (�r�s) beyaz

lekeler (brushf�eld lekeler�)

Aşırı esnekl�k

Boyda kısalık

Yürüme, hareket etme ve konuşmada

zorluk

Görme problemler�

Kulak enfeks�yonları

D�ş hastalıkları

Ayrıca bazı bebeklerde solukluk veya
morarma g�b� c�lt bulguları da olab�l�r. 
Bunlar da down sendromuna eşl�k eden
d�ğer problemlere bağlı olarak gel�şeb�l�r.
Bu problemler, doğumsal kalp hastalığı ve
pol�s�tem� adı ver�len kanın fazla
üret�m�nden tutun da lösem�ye varan
tablolarla seyreden kan hastalıkları g�b�
durumlardır.
Ayrıca bu bebeklerde kas zayıflığına bağlı
emme ve beslenme problemler�, dışkılama
problemler�, yoğun ve uzamış sarılık
problemler� de yen�doğan dönem�nde
görüleb�l�r. İler�k� yaşlarda da daha çok
z�h�nsel ger�l�kler, d�l-konuşma ve b�l�şsel
becer�lerde ger�l�kler görülür. Bu ger�l�k ve
zorlukların dereces� de her down
sendromlu çocukta farklı seyredeb�l�r.
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GÖZLERDE ÇEKİKLİK
Down sendromlu b�r bebeğ�n gözler� genell�kle yukarıya doğru eğ�ml� olur ve çoğu zaman
üst göz kapağında gözlerden b�r�n� kaplayan b�r der� kıvrımı bulunur. Bu durum da
gözlerde çek�k b�r görüntü oluşturur.
BURUN KÖPRÜSÜNÜN DÜZ OLMASI
Down sendromunun f�z�ksel bel�rt�ler� genell�kle doğumda mevcuttur ve bebek büyüdükçe
daha da bel�rg�n hale gel�r. Düz b�r burun köprüsü de bu f�z�ksel bel�rt�lerden b�r�d�r.
EL, AYAK VE KULAKLARIN KÜÇÜKLÜĞÜ
Gel�ş�msel b�r bozukluk yaratan down sendromunda yıllar geçt�kçe down sendromu olan
çocukların el, ayak ve kulakları çok fazla gel�şmez.
KAFANIN KÜÇÜKLÜĞÜ
Down sendromlu bebekler�n kafaları genell�kle d�ğer bebeklere göre daha küçüktür ve bu
durum �lerleyen yıllarda kafa küçüklüğüyle b�rl�kte boy kısalığına da beraber�nde get�r�r.
BOYUNDA KISALIK
Gel�ş�msel süreçler�n olumsuz etk�lenmes�ne bağlı olarak down sendromu olan
çocuklarında boyunlarında b�r kısalık söz konusudur.
NORMAL OLMAYAN BÜYÜKLÜKTE BİR DİL
Normal olmayan büyüklükte veya çıkıntılı b�r d�l, down sendromundan etk�lenen
çocuklarda görülen yaygın b�r semptomdur. Bunun neden� �se �nsan vücudundak� 21.
kromozomdak� prote�nler�n yanlış salgılanması ve üret�lmes� olarak kabul ed�l�r.
GÖZÜN RENKLİ KISMINDA (İRİS) BEYAZ LEKELER (BRUSHFİELD LEKELERİ)
Brushf�eld lekeler� olarak b�l�nen beyaz lekeler, �r�sler�n ön yüzey�nde bulunan �y� huylu
beyaz, gr� veya kahvereng� lekelerd�r. Bu lekeler �r�s stromal dokusunun ve bağ dokusu
h�perplaz�s�n�n b�r�kmes�d�r ve down sendromlu olan k�ş�lerde %13-77 oranında b�r
görülme oranınsa sah�pt�r.
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DOWN SENDROMU 
NASIL TEŞHİS EDİLİR?

Down sendromu �ç�n anne karnında bebeğe
uygulanan bazı testler tanı koymak mümkün
olab�l�r. Down sendromu teşh�s� �ç�n anne
karnında teşh�se yönel�k uygulanan testler
şunlardır:

Gebel�ğ�n �lk 3 ayında yapılan testler: 11-14.
haftalarda ense kalınlığı ölçümü ve anne
karnındak� 2 prote�ne bakılarak olasılık
hesaplama yoluyla yapılan testlerd�r.

Gebel�ğ�n �k�nc� 3 ayında yapılan testler:
16-18. ayında anne karnındak� 3 prote�n
düzey�ne bakılan 3’lü tarama, 4 prote�n
düzey�ne bakılan 4’lü tarama vardır.

Gebel�ğ�n 15-20. haftasında yapılan testler:
G�r�ş�msel olarak amn�osentez �le amn�os
sıvısındak� hücrelerde kromozom sayısı
anal�z� vardır.

Gebel�ğ�n 18-22. haftasında yapılan testler:
Kordosentez �le kordon kanı lenfos�t
hücreler�nden kromozom sayısı anal�z� �le
bakılan tarama testler� vardır.

Ayrıca anne karnında tanı konulamamış
olanlarda da, doğumdan sonra bebekten kan
örneğ� alınarak kromozom anal�z� yapılması
�le tanı koymak mümkündür.

Ayrıca bazı bebeklerde solukluk veya
morarma g�b� c�lt bulguları da olab�l�r. 
Bunlar da down sendromuna eşl�k eden
d�ğer problemlere bağlı olarak gel�şeb�l�r.
Bu problemler, doğumsal kalp hastalığı ve
pol�s�tem� adı ver�len kanın fazla
üret�m�nden tutun da lösem�ye varan
tablolarla seyreden kan hastalıkları g�b�
durumlardır.
Ayrıca bu bebeklerde kas zayıflığına bağlı
emme ve beslenme problemler�, dışkılama
problemler�, yoğun ve uzamış sarılık
problemler� de yen�doğan dönem�nde
görüleb�l�r. İler�k� yaşlarda da daha çok
z�h�nsel ger�l�kler, d�l-konuşma ve b�l�şsel
becer�lerde ger�l�kler görülür. Bu ger�l�k ve
zorlukların dereces� de her down
sendromlu çocukta farklı seyredeb�l�r.
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DOWN SENDROMU 
TEDAVİSİ

Down sendromu, tedav�s� olan b�r bozukluk
değ�ld�r. Uygulanan terap� yöntemler�yle,
down sendromu olan çocukların hayatın
akışına dah�l ed�lmes� ve çevres�ndek�lerle
uyumlu b�r hayat sürmes� amaçlanır.

Down sendromu çocuklar �ç�n uygulanan
yöntemler şunları �çer�r:

F�z�ksel veya meslek� terap�
Konuşma terap�s�
Okuldak� özel eğ�t�m programlarına
katılmak
Altta yatan tıbb� durumların tedav�s�
Görme sorunları �ç�n gözlük veya �ş�tme
kaybı �ç�n destekl� �ş�tme c�hazları
takılması

Bu ve buna benzer terap� ve destekley�c�
tedav�lerle down sendromlu bebeğ�n
duyusal, sosyal, motor, d�l ve z�h�nsel
becer�ler�n�n gel�şt�r�lmes� ve �y�leşt�r�lmes�
hedeflen�r. Bu �y�leşt�rmeler sonucunda
k�ş�n�n hayata dah�l ed�lmes� amaçlanır.

DOWN SENDROMU HAKKINDA SIK
SORULAN SORULAR
DOWN SENDROMU ANNE KARNINDA
NASIL TESPİT EDİLİR?
Ense kalınlığı ölçümü, 3’lü, 4’lü taramalar ve
amn�osentez, kordosentez adı ver�len
karından su almak suret�yle yapılan
kromozom sayısı anal�z�yle down sendromu
tanısı konab�l�r.
DOĞDUKTAN SONRA DOWN SENDROMU
NASIL ANLAŞILIR?
Doğduktan sonra down sendromlu bebekten
alınan kan �le kromozom sayısı anal�z�
yapılarak down sendromu tanısı konur.
DOWN SENDROMU ENGELLENEBİLİR Mİ?
Down sendromu engelleneb�len veya
önleneb�len b�r durum değ�ld�r. Down
sendromu meydana geld�kten sonra
uygulanacak terap� yöntemler�yle k�ş�n�n
daha ver�ml� b�r hayat yaşaması �ç�n çaba
harcanır.
DOWN SENDROMU EN ÇOK KİMLERDE
GÖRÜLÜR?
Down sendromlu b�r çocuk dünyaya get�rme
r�sk�, 35 yaş üstü anne olan kadınlarda daha
yaygındır.
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