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Down sendromu (trizomi 21), yasam boyu gelisimi etkileyen genetik @

bir durumdur. Bir hastalik degildir. Bu bebekler, normal bebeklerin .

hiicrelerinde 2 adet olmasi gereken 21. kromozomun 3 adet olmasi q ’l i ) }
ile dogarlar. Bu nedenle trizomi 21 olarak da adlandirilirlar (Bkz. Sekil ). % ? ' i ;

Fazladan bulunan bu kromozom, bireyin fiziksel 6zelliklerini, zekasini

ve genel gelismini etkileyebilir. Kromozomlar binlerce gen icerir ve [( { ( )i zg )} «© ¢
bu genler, bizim 6zelliklerimizi belirleyen bilgileri tasir (ailemizden | . & E
bize gecen oOzellikler veya nitelikler gibi). Down sendromunda var

olan ekstra kromozom, cocugun zihinsel ve fiziksel olarak gelisiminde ) ) ’ ! ) ! gﬂ‘ iﬁi é g
gecikmelere neden olur. Bu durum zihinsel engelliligin en sik rastlanan

sebeplerinden biridir. ‘_) £ i £ @ 8¢ ) 7

Tdm yas gruplarinda ve tim sosyoekonomik kosullarda gérilmesine
ragmen ileri yastaki anne adaylarinin, gen¢ anne adaylar ile
kiyaslandiginda  Down sendromlu bebege sahip olma olasiliklari
daha yuksektir (Bkz. Tablo ).

R ey
: N

Sekil. Down sendromu olan bireylerde tiim

kromozomlar 1 ¢ift iken 21. kromozom 3 adettir.

Down Sendromunun Tanisi Dogumdan Once Nasil Konur?

Dogum éncesi donemde Down sendromu igin yaptilan testler iki gruba ayrilir:

Tarama Testleri ve Tani Testleri. Dogum 6ncesi yapilan tarama testleri, Down sendromlu bir bebege sahip olma olasiligini
belirleyen testlerdir. Bu testler, fetusta Down sendromu olup olmadigini bildirmezler, sadece olasilik bildirirler. Tani testleri
ise % 100 dogrulukla kesin taniyi bildirirler.

Tarama Testleri:

ilk Ucay Tarama Testleri: Gebeligin 11-14. haftalari arasinda yapilir. Anne kaninda iki proteinin diizeyine ve fetusun
ultrason ile belirlenen bazi 6zelliklerini dikkate alarak olasilik belirler.

ikinci Ucay Tarama Tesleri: Gebeligin 16-18. haftalar arasinda yapilir. Anne kaninda 3 adet proteinin diizeyine bakarak
olasilik hesaplayan “Uclii Tarama Testleri” ve anne kaninda 4 adet proteinin diizeyine bakarak olasilik hesaplayan “Dértli
Tarama Testleri” bu grup testleri olustururlar.

Hiicre Dist DNA Testleri: Anne kanindaki bebege ait DNA parcaciklarini inceleyerek daha biytk dogruluk orani ile olasilik
hesaplayan testlerdir.

Tani Testleri:

Koryon Villus Orneklemesi: Gebeligin 10-13. haftalari arasinda yapilir. Bebegi besleyen plasenta adi verilen organdan
alinan doku 6rneklerinden elde edilen hiicrelerde kromozom yapisinin saptanmasidir.

Amniyosentez: Gebeligin 15-20. haftalari arasinda yapilir. Bebegin etrafindaki amniyon sivisindaki hiicrelerde kromozom
yapisinin saptanmasidir.

Kordosentez: Gebeligin 18-22. haftalari arasinda yapilir. Bebegin gébek kordonundan alinan kan ornegindeki lenfosit
hiicrelerinde kromozom yapisinin saptanmasidir.

Dogum Sonu Dénemde Tant Koyma: Dojumdan sonra yenidogan bebekte kas tonusunun gevsek olmasi, el ayasinda tek

bir avug ici ¢izgisinin olmasi, yuiz profililin basik olmasi, gozlerin yukariya dogru ¢ekik olmasi, burun kokinin basik olmasi
gibi bulgularin varliginda tani koymak amaci ile bebekten kan drnegi alinarak kromozom analizi yapilmasi ile tani konur.
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Tablo . Anne yasina gore

Anne Yasi DS Gariilme Sikhg Anne Yasi DS Goriilme Sikhg: Anne Yasi DS Gariilme Sikhigi

Down sendromu (DS) goriilme

2000 de 1 900 de 1 100 de 1 siklign

21 1700 de 1 31 800 de 1 11 80 de 1

22 1500 de 1 32 720 de 1 42 70 de 1 Down sendromlu bireyler benzer

23 1400 de 1 33 600 de 1 43 50 de 1 goriinse ve benzer davranislar
goOsterseler de, her insanin

24 1300 de 1 34 450 de 1 44 40dat farkli yetenekleri vardir. Down

25 1200 de 1 35 350 de 1 45 30da1 sendromlu kisiler genellikle hafif

2% 1100 de 1 36 300 de 1 46 25 de 1 distk ile orta derecede dislk
aralikta bir 1Qya (zeka O0lgusu)

2z7 1050 de 1 37 250 de 1 47 20det sahiptir ve diger cocuklardan daha

28 1000 de 1 38 200 de 1 48 15de1 yavas konusurlar.

29 950 de 1 39 150 de 1 49 10da1

Down Sendromu Olan Bireylerin Fiziksel Ozellikleri Nasildir?

Down sendromunun bazi genel fiziksel 6zellikleri sunlardur:

* Yass! bir yliz, 6zellikle basik burun koku

» Badem bigimli yukariya dogru cekik gozler

« Kisa bir boyun

« Kiglk kulaklar

» Agizdan ¢ikma egiliminde olan bir dil

» GOzl irisinde (renkli kisimda) kiiclik beyaz lekeler
« Kiiglk eller ve ayaklar

* Avug ici boyunca tek bir avug igi gizgisi

« Bazen basparmaga dogru egimli kiiciik pembemsi parmaklar
« Zayif kas tonusu veya gevsek eklemler

* Kisa boy

Down sendromuyla iliskili fiziksel 6zellikler ve tibbi problemler cocuktan ¢ocuga genis dlclide degisebilir.Bazi cocuklar
cok fazla tibbi yardima ihtiya¢ duyurken, bazilari daha az destekle hayatlarini siirdirebilirler.

Down sendromu dnlenemese de, cocuk dogmadan tespit edilebilir. J“’v S5
Down sendromu ile birlikte olabilecek saglik sorunlari tedavi
edilebilir ve bu durumla yasayan cocuklara ve ailelerine yardimci
olacak bircok kaynak mevcuttur.

Biitiin Down Sendromu Olgulart Aynt mudur?

Uc tip Down sendromu vardir. Cogu zaman kromozom incelemesi
yapmadan tipler arasindaki, farklihk anlasilamaz. Cinki
fiziksel 6zellikler ve davranislar benzerdir.
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m§ Klasik Trizomi21: Down sendromlu kisilerin yaklasik % 95‘inde klasik tip trizomi 21 vardir. Bu tip Down sendromunda,
vlcuttaki her bir hiicrede normal 2 kopya yerine 3 ayri kromozom 21 kopyasi bulunur.

m§ Translokasyon Down sendromu: Bu grup, Down sendromlu kisilerin kiiglk bir ylizdesini olusturur (yaklasik % 3). Bu
tipte, 21. kromozomun bir kismi ya da tamami ayri bir 21. kromozom olarak degil de baska bir kromozomun lzerine
yerlesmis ya da tutunmustur.

m® Mozaik Down sendromu:Bu grup, Down sendromlu kisilerin yaklasik % 2'sini etkiler. Mozaik karisim veya kombinasyon
anlamina gelir. Mozaik Down sendromlu ¢ocuklarin hiicrelerinin bazilarinda 3 kopya kromozom 21 vardir, ancak
diger hicreler kromozom 27'in tipik iki kopyasina sahiptir. Mozaik Down sendromlu ¢ocuklar, Down sendromlu
diger cocuklarla ayni ozelliklere sahip olabilir. Bununla birlikte, normal sayida kromozom iceren hiicrelerin varligi
nedeniyle Down sendromunun daha az ézelligi bulunabilir.

Down Sendromu Kalitsal Gegis Gosterir mi?

Cogu zaman, Down sendromu kalitsal degildir. Fetlistin erken gelismesi sirasinda hiicre bélinmesinde meydana gelen
bir hatadan kaynaklanir. Translokasyon tipi Down sendromu ebeveynden ¢ocuda gecebilir. Bununla birlikte, Down
sendromlu ¢ocuklarin sadece yilizde 3'U translokasyona sahiptir ve sadece bazilar ebeveynlerinden birinden gecmis
olabilir. Anne yada babada 21. kromozoma ait dengeli bir translokasyon (21. kromozomun bir pargasi anne yada babanin
diger kromozomlarindan birine tutunmustur) var ise, 21. kromozoma ait fazladan bir genetik materyal yoktur. Bu, Down
sendromu belirti veya semptomlari olmadigi anlamina gelir, ancak bu fazladan 21. kromozomu tasiyan esey hicresi
dollenecek olursa ¢ocuklarda dengesiz translokasyon haline gecerek Down sendromuna neden olabilir.

Down Sendromu icin Risk Faktorleri Nelerdir?

Bazi ebeveynlerin Down sendromlu bebek sahibi olma riski daha yuksektir. Risk faktorleri asagida belirtilmistir:

ileri anne yast: Bir kadinin Down sendromlu bir cocuk sahibi olma olasiligi yasla birlikte artar, ciinkii yash yumurtalarda
hatali kromozom bdélinmesi olasihigi daha ylksektir.

Down sendromu igin genetik translokasyon tastyicst olmak: Hem
erkek hem de kadinlar, Down sendromunun
genetik translokasyonunu ¢ocuklarina gecirebilirler.

Down sendromlu bir cocugunun olmast:: Down
sendromlu bir ¢ocugu olan ve kendilerinde
dengeli translokasyon olan ciftlerin, Down
sendromlu baska bir ¢ocuga sahip olma

olasiliklari daha ylksektir. Tibbi genetik »
uzmanlari, ebeveynlerin Down sendromlu ‘
|/

¥

ikinci bir cocuga sahip olma riskini
degerlendirmesine yardimci olabilir.
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Down Sendromlu Bebekleri Bekleyen Saglik Sorunlari:

Down sendromlu insanlar, yaslandik¢a daha belirgin hale gelen cesitli saglik sorunlarina sahip olabilir. Bu sorunlar asagida

belirtilmistir:

m§ Kalp Defektleri: Down sendromlu ¢ocuklarin yaklasik yarisi (% 47), bir tiir dogustan kalp kusuru ile dogar. %10-15
olguda bu kalp problemleri hayati tehdit edebilir ve erken bebeklik doneminde ameliyat gerektirebilir.

= Mide ve Bagursak Sorunlari: Down sendromlu bazi ¢ocuklarda sindirim sisteminde anormallikler ortaya cikar ve
bunlar bagirsak, yemek borusu, trakea ve antis anormalliklerini icerebilir. Mide bagirsak yollarinin tikanmasi, mide
eksimesi (gastroozofageal reflii) veya ¢dlyak hastaligi gibi sindirim problemlerinin gelisme riski artabilir.

m® Bagusiklik Sistemi Bozukluklari:: Bagisiklik sistemlerindeki anormallikler nedeniyle, Down sendromlu ¢ocuklar,
otoimmuin bozukluklar, bazi kanser tirleri ve zatiirree gibi bulasici hastaliklar gelistirme riski altindadir.

™9 Uykuda Solunum Durmast: Hava yollarinin tikanmasina neden olan yumusak doku ve iskelet degisiklikleri
nedeniyle, Down sendromlu ¢ocuklarda ve yetiskinlerde, tikanmaya bagl uykuda solunum durmasi riski daha
fazladir.

m® Obezite: Down sendromlu kisiler genel popllasyona kiyasla obez olma egilimindedir.

m® Omurga problemleri: Down sendromlu bazi kimselerde, boyundaki en st iki omurun yanlis hizalanmasi olabilir
(atlantoaksiyal instabilite). Bu durum onlari, boynun asiri uzamasi nedeniyle omurilikte ciddi yaralanma riski altinda
birakmaktadir.

m) Losemi: Down sendromlu kiictik cocuklarin I6semi riski artar.

=9 Bunama: Down sendromlu kisilerde demans riski biyiik oranda artar. Belirti ve semptomlar 50 yas civarinda
baslayabilir. Down sendromu olmasi ayrica Alzheimer hastaligi gelisme riskini de arttirir.

m® Diger problemler: Down sendromu olan bireylerde, endokrin problemler, dis problemleri, nébetler, kulak
enfeksiyonlari ve isitme ve gérme problemleri gibi diger saglk sorunlari da gorilebilir.

Down sendromlu bireyler gerektiginde rutin tibbi bakim ve tedavi yapilarak hayatlarini stiridirebilirler.
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Down Sendromlu Bireylerde Yasam Beklentisi Ne Kadardir?

Down sendromlu bireylerde yasam sureleri carpici bir sekilde
artmistir. Buglin, Down sendromlu bir kisi, saglik sorunlarinin

ciddiyetine bagli olarak, 60 yildan fazla yasayabilir.

SENDQRIYY

Down Sendromundan Korunmak Mimkiin mudur?

Down sendromunu &nlemenin bir yolu yoktur. Down
sendromlu bir cocuga sahip olma riskiniz varsa veya Down
sendromlu bir ¢ocugunuz varsa, hamile kalmadan once

genetik danismanlik alabilirsiniz.

Tibbi genetik uzmani ya da doktorunuz, Down sendromlu

bir cocuga sahip olma olasiliginizi anlamaniza yardimci

olabilir. Ayrica mevcut dogum 6ncesi testleri agiklayabilir

ve testin artilarini ve eksilerini agiklamaya yardimci olabilir.

Down sendromu tanisi konulan gebeliklerde, yasam
sinirina ulasmadan once tani konulmasi durumuda anne ve
babaya tibbi genetik uzmani, cocuk saghgi ve hastaliklar
uzmani, perinatoloji uzmani ya da kadin dogum uzmaninin
bulundugu bir ekip tarafindan bilgilendirme yapildiktan

sonra gebeligin nasil yonetilecegine karar verilebilir.




