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Oz

Insanda genetik diizensizlik sonucu, fazladan bir kromozomun bulunmasma Down Sendromu (DS) denir.
DS, morfolojik bozukluklara, birgok hastaligin ortaya ¢ikmasina neden olan ve dolayisiyla insanin yasam
kalitesini diistiren genetik bir farkliliktir. DS'ye iliskin klinik bulgunun biiyiikk bir kismi, iskelet
kalintilarindan degerlendirilemeyen yumusak doku &zellikleridir. DS ile iliskili fenotipler degiskendir. DS
bireylerinin kafatasinda, ince kafatasi kemikleri, metopik siitur agikligi, oksipital diizliik, brakisefallik,
frontal, maxillar ve sphenoid siniislerin az gelismesi ya da yoklugu, diisiik orta yiiz yiiksekligi, diiz yiiz
profili, basik ve kii¢lik burun, okliizyal problemler ve periyodontal hastaliklar, eksik dis, taurodontizm gibi
bulgular gozlenmektedir. Caligma materyalimizi, Van ili, Babacan kirsalinda yapilan kazilardan elde edilen
20-30 yasindaki yetiskin bir kadina ait kafatasi olusturmaktadir. Arastirmamizda bireyin kafatasi ve yiiz
iskeletinden osteometrik olgtimler alinmis ve bilgisayarli tomografi (BT) taramasiyla siniis varhigi ve
gelisimi hakkinda bilgi saglanmistir. Incelenen bireyin kafatasinin morfolojik 6zellikleri DS ile uyumluluk
gostermektedir. Calismamizin amaci, DS'li iskelet materyalleri {izerine giliniimiize kadar yapilan
calismalardan da yararlanarak, Babacan kirsali yetiskin kadin bireyde gozlenen DS bulgularini
degerlendirmek ve literatiire katkida bulunmaktadir.

Anahtar kelimler: Down Sendromu, iskelet, Erken Demir Cag1

Down Syndrome: A Middle Adult Female Individual Sample
from Babacan Village

Abstract

The presence of an additional chromosome in the human as a result of genetic disorder is called Down
Syndrome (DS). DS is a genetic difference that leads to the occurrence of many diseases and thus decreases
the quality of life. The majority of clinical manifestations of DS are soft tissue features that cannot be
assessed in skeletal remains. Phenotypes associated with DS vary. In the skull of DS individuals, symptoms
such as thin skull bones, metopic suture, occipital flatness, brachycephalic structure, little or no developed
frontal, maxillar and sphenoid sinuses, low mid facial height, flat facial profile, flattened and small nose,
occlusal problems, periodontal diseases, missing teeth, and taurodontism are observed. Our study material
is the skull of a 20-30 year old adult female obtained from the excavations in Babacan countryside around
Van province. In our study, osteometric measurements were taken from the individual's skull and facial
skeleton, and computed tomography (CT) scans were used to provide information about sinus presence and
development. The morphological characteristics of the skull of the examined individual show compatibility
with DS. The aim of our study is to evaluate the DS findings observed in the adult female individual in
Babacan countryside and contribute to the literature by using the previous studies on DS skeletal materials.
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Giris

Down sendromu (trizomi 21-DS) insanlarda gorillen kromozom anomalisidir. 1866
yilinda, John Langdon Down, trizomi 21°li bireylerin kafatas1 ve yliz 6zelliklerini diiz, burunlarini
cok genis ve kiigiik olarak tanimladi. 1959 yilinda Jerome Lejuene, DS'yi kromozom anomalisi
olarak tanimlamistir. DS, 21 numarali kromozomdan {i¢ adet bulunmasidir (47+XX veya XY,
trizomi 21) (Obendorf ve Oxnard, 2008). Gorlin, Cohen ve Hennekam (2001), canli dogumlarda,
DS'ye 1/600-1/2000 oraninda rastlanildigini bildirmektedir. DS'de 100'den fazla klinik bulgu
mevcuttur. Klinik bulgularin ¢ogu (¢ikintili bir dil, tek avug ¢izgisi, hipotoni, kalp hastaliklari,
badem bi¢imli g6z) yumusak doku karakteristigidir. Kafatasi iskeletinde gozlenen baslica DS
bulgularini ise; gelismemis Kranial siniisler, diisiik orta yiiz yiiksekligi, gelismemis alt ¢ene,
cikintili alt kesici disler, midfasialhipoplazi, malocclusion, metopiksiitur aciklig1 olarak
siralayabiliriz (Ajmani, Mittal ve Jain, 1983; Benda, 1941; Breathnach, 1958; Castilho, 2006;
DelSol, Binvignat, Bolini ve Prates, 1989; Desai ve Flanagan, 1996; Kisling, 1966; Pujari,
Naveen, Ravi Shankar ve Roopa, 2015; Quintanilla ve diger., 2002; Richtsmeier, Zumwalt,
Carlson, Epstein ve Reeves, 2002; Roche, Seward ve Sunderland, 1961; Spitzer ve Quilliam,
1958; Spitzer, Rabinowitch ve Wybar, 1961). DS'de gozlenebilen diger bir olasi igaret kafatasi
kemigi kalinhiginin ince olmasidir (Benda, 1941; Dayal ve Agarwal, 1958; Spitzer ve diger.,
1961). DS hastalariin baslica dental 6zellikleri ise nispeten kiigiik dis, kiigiik damak, hipodonti
(3. az1 digleri harig, hastanin 6 veya daha az disinin eksik olmasi), oligodonti (3. az1 disi disinda,
5 disin konjenital eksikligi), dis transpozisyonu, agenezis (dislerin konjenital olarak olmamasi),
okliizal anormallikler ve nispeten kii¢iik dis kemeridir (Henneberg, Eckhardt, Chavanaves ve Hs,
2014). Fakat bu klinik bulgularin ¢ogu sadece DS sendromuna 6zgii olmamaktadir. Microsefali,
facialhipoplasia gibi baska sendromlarda aymi klinik belirtiler olmakla birlikte, bazen dengeli
kromozom setine sahip insanlarda normal varyasyon araliginin bir parcasi olarak gdzlenebilir.
Ornegin, Brushfield lekeleri, ayaklarin diiz tabanli olmasi, okliizal anormallikler, kardiyak

septasyon defektleri gibi DS ile ortak klinik 6zelliklerde gozlenebilir (Roper ve Reeves, 2006).

Literatiirde, tarih Oncesi iskelet kalintilarinda yapilan ilk calismalarda, olasi DS
sendromunun kraniofacial sendromlar olarak adlandirildigini gérmekteyiz. 7200 yi1l oncesi ile
tarihlenen Santa Rosa Adasi bireyinde gézlenen; tahmini 1,54 ¢cm boyunda, ince kafatasi kemigi,
disiik yiiz yiiksekligi, dis anomalileri ve kii¢iik postcranial kemikleri, DS de dahil olmakla
birlikte, dort sendromla uyumluluk gostermektedir (Walker, Cook, Ward, Braunstein ve Davee,
1991). Czarnetzki, Blin ve Pusch (2003) tarafindan DS teshisi, Tauberbischofsheim bireyine, 2
boyutlu yiiz profili goriintiisii ve metodolojik ayrintilar dikkate alinarak konulmustur. Brothwell
(1959) tarafindan en kapsamli arkeolojik DS tanmisi, Sakson c¢ocugunun kraniodental

ozelliklerinin, popiilasyonun diger iiyeleriyle karsilastirlmasina dayanmaktadir. Bu ornekte,
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mikrosefali, hiperbrakisefali, ince kafatas1 ve kii¢iik maksilla gibi 6zellikleri DS tanisiyla uyumlu,
fakat dis ve mandibula &zelliklerinin DS tanistyla uyusmadigi bildirilmistir. Saxon ¢ocugu
iizerine yapilan ¢calismanin daha 6nce yapilan caligsmalardan farki, klinik bir tan1 koyma yéniinden
daha cok karsilastirmal1 bir yaklasimla ele alinmasidir. Iskelet materyallerinde Chen (2016) DS
tanisinin konulmasi igin iskelet materyalinde bu hastalikta gozlenen 8 adet bulgunun olmasi
gerektigini bildirmistir. Bunlar; az gelismis frontal siniis, metopiksiitur agikligi, diiz kisa iist yiiz,
malokliizyon, ince kafatasi kemigi, genis burun, dar ve yiiksek damak ozellikleridir. Bu
caligmada; Van ili, Babacan kirsalindan elde edilen yetiskin bir kadin bireyin kafatasi, frontal
siniisleri, metopiksiitur agikligi, kafatasi kemigi kalinlig1r ,yliz, burun ve damak ozellikleri
bakimindan incelenerek DS ile uyumluluk gosterip gostermedigi ilgili literatiir baglaminda

tartisilacaktir.
Materyal- Metot

Babacan Koyii'nde yasadisi bir kazi sirasinda ortaya cikarilan az sayidaki iskelet
kalintilart Erken Demir Cagina tarihlendirilmistir. Kalintilarin parcali dogasi, iskelet hakkinda
kapsamli bir ¢alisma yapilmasina izin vermemistir. Bu mezarda gomiilii koleksiyonun
antropolojik profili Yilmaz (2015) tarafindan yeniden olusturulmustur. Mezardaki iskelet
kalintilar1, hepsi yetiskin olarak tanimlanan 4 erkek 1 kadin olmak {izere 5 bireyi simgelemektedir.
Yas tespiti WEA (1980)'nin belirlemis oldugu kriterlere gore; cinsiyet tahminleri ise cranial,
pelvis ve uzun kemiklerin morfolojileri incelenerek degerlendirilmistir (Ubelaker, 1989). Calisma
materyalimiz Babacan kirsalindan elde edilen bireylerden, 20-30 yas orta erigkin kadina ait
kafatasindan olusmaktadir. Bireyin kafatasi ve yiiz iskeletinden, osteometrik 6l¢timler alinmig ve
endisler hesaplanmistir. Ayrica kafatasinda tibbi tomografi (BT) taramasiyla siniis varligi ve

gelisimi hakkinda bilgi saglanmustir.
Bulgular

Babacan bireylerinden kadma ait kafatasinda gozlenen morfolojik farkliliklarin
arastirilmasi sonucunda; DS bulgularindan, metopiksiitur a¢ikligi, gelismemis frontal siniis, ince
kafatasi, diiz basik yiiz, malokliizyon, genis-basik burun, dar damak, one ¢ikik kesici dis, tist

yiiksekliginin kisa oldugu belirlenmistir (bkz. Resim 1).
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Resim 1. Babacan kadin bireyin kafatasinin anterior (a) ve lateral (b) goriintiisii

Metopik Siitur: Yetigkin bir kadin bireyin kafatasinda tespit edilen metopik siiturun,
ayrmtili morfolojisi incelendiginde, frontal kemigin dis diizeyinde, orta sagittal ¢izgide frontal
kemigin kemeri boyunca nasion'dan bregma'ya dogru dogrusal sekilli flizyonunu tamamlanmamis
metopiksiitur agikligina (Kalict Metopik Dikme) rastlanilmaktadir. Gézlenen metopik dikme, dis
yiizeyde 5.42 mm i¢ ylizeyde 4.49 mm uzunluga sahiptir (bkz Resim 2). Hem morfolojik
karakterin gorsel kontrolii hem de tomografik incelmelerde elde edilen metopik dikislerin 6n ve
arka boliimlerinin birbirinden oldukga farkli oldugu tespit edilmistir. Esasen, analiz edilen

metopik dikislerin arka kisimlari, daha kivrimli olan anterior pargalardan daha az karmasiktir.

Resim 2: Babacan kadin bireyin metopik siitur anterior (a) ve inferior (b) goriintiisii (BT)

Kafatas1 Siniisleri: Kadin bireyin kafatasi siniislerinin ayrintili morfolojisinin tibbi
tomografi goriintiileri ile incelenmesi sonucunda, supraorbitaltorusta ve glabellada frontal
siniistin, iyi gelismemis ve kotii pnomatize oldugu belirlenmistir. Sag supraorbital bolgede yer
alan frontal siniisiin maximum genisligi 2.48 mm’dir. Sol supraorbital torusta yer alan frontal

siniis boglugunun maksimum boyutu 3.72’dir (bkz. Resim 3).
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Resim 3: Babacan kadin bireyin frontal siniislerinin goriintiisii (BT)

Kafatas1 Kalinhgi: Kafatasinin frontal bolgesinin orta noktasindan alinan kafatas
kalinlig1 6lgiisti 3.70 mm’dir. Babacan kirsalina ait diger ortalama 20-35 yas araliginda olan 4
erkek bireyin kafataslarinin frontal bolgesinin orta noktasindan alinan kafatast kalinligt
oOl¢iilerinin ortalamasi 5.54 mm olarak belirlenmistir. Babacan kadin bireyin kafatas1 kalinlig
aynt mezardan elde edilen diger iiyelerinkiyle Kkarsilastirildiginda olduk¢a farklilik
gostermektedir.

Kafatas1 Ol¢ii ve Endisleri: Babacan kadin bireyin kraniometrik 6lgiileri alinarak endis
hesaplamalar1 yapilarak siniflandirmada yeri belirlenmistir. Babacan kadin bireyinin kafatasi,

genis ve alcak yliz, genis burun, birbirinden uzak g6z ¢ukurlari ve dar damak yapist ile brakisefal

kafatas1 6zellikleri sergilemektedir (bkz. Tablo 1).

Tablo 1: Babacan kadin bireyin kafatasi él¢ii ve endisleri

Olgii

Ust Yiiz
Yiiksekligi
(n-pr)

Nasal
Genislik (al-
al)

Palatal
Genislik

Interorbital
Genislik
(d-d)

mm

64.75

28.75

61.80

30.90

Olcii mm

Bizygomatic
Genislik
(zy-zy)

130.2

Nasal
Yiikseklik (n-
ns)

55.80

Palatal
Uzunluk (or-
st)

43.50

Endis

Ust Yiiz Yiiksekligi (64.75) /
Bizygomatic Genislik (130.2)
X 100=49.73

Nasal Genigslik (28.75) /
Nasal Yiikseklik (55.80)
X 100=51.52

Palat Genisligi (61.80 mm) / Palat
uzunlugu (43.50 mm)
X 100=70.38 mm

Siiflama
Hypereuryene
(¢ok genis / algak yiiz)
X-45
Euryene (genis /al¢ak yiiz)
45-49.9
Mesene (orta yiiz)
50-54.9
Leptene (dar / yiiksek yiiz)
55-59.9
Hyperleptene
(cok dar / yiiksek yiiz)
60-X
Leptorrhine (dar burun)
X-47
Mesorrhine (orta burun)
47-50.9
Platyrrhine (genis burun)
51-57.9
Hyperplatyrrhine (¢ok genis burun)
58-X
Leptostaphyline (dar damak)
X-80
Mesostaphyline (orta damak)
80-84.9
Brachystaphyline (genis damak)
85-X
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Cene ve Dis: Babacan kadin bireyinde, incelenen maxillanin malokliizyon 6zellikte
oldugu ve buna bagl olarak 6n grup kesici dislerin ¢ikik oldugu diisiiniilmektedir. Maxilla’da
alveol kaybi orta derece olmakla birlikte, antemortem dis kaybi (ATLM) ve apse ile
karsilasilmamistir. Diger gozlenebilecek olas1 dis hastaliklarindan, ¢iirtik, dis tasi, hypoplasia
olusumuna rastlanilmamaktadir. Ayrica, Taurodontism, microdenta ve diizensiz dis

bulunmamaktadir.
Tartisma

Caligmamiz, yetiskin kadin bireyin tam olmayan splanocraniuma ait pargasinin
incelenmesi ile gergeklesmistir. Neurocranium (beyin kutusu) olmamasi ve splanocranium (yiiz
kutusu) kismen eksik olmasi DS ile uyumluluk gosterebilecek birgok bulguya ulagmamiz
konusunda bizi kisitlamistir. Ancak c¢alisma materyalimizde, az gelismis frontal siniis,
metopiksiitur acikligi, diiz kisa iist yiliz, malokliizyon, ince kafatasi kemigi, genis burun, dar ve
yiiksek damak, brakisefal kafatasi olmak iizere DS ile uyumlu 8 bulgu gézlenmistir. Simdiye
kadar yapilan hem klinik hem antropolojik degerlendirmelerde DSmin olduk¢a heterojen
ozelliklere sahip oldugu gbz Oniine alinmali ve DS'li tiim bireylerin DS'den dolay1 ayni

morfolojileri sunmasi da beklenmemelidir (Roper ve Reeves, 2006).

DS'min en onemli bulgularinda biri; frontal siniislerin genellikle konjenital olarak
olmamasi (%83-93) (Al-Shawaf ve Al-Faleh, 2011; Spitzer ve diger., 1961) ya da hipoplastik (az
gelismis) olmasidir (%3.4) (Al-Shawaf ve Al-Faleh, 2011). Ayrica, DS bireylerinde siklikla,
maksilla, sfenoid, mastoid ve etmoid siniisler gelismemis veya kotii pnomatize’dir (Al-Shawaf ve
Al-Faleh, 2011; Roche, 1966; Spitzer ve Quilliam, 1958; Spitzer ve diger., 1961). DS'de sfenoid
ve frontal siniis varhiginin ve gelisiminin degerlendirmesi ve frontal ve sfenoid kemiginin
bulundugu bolge itibariyle anatomisinin yorumlanmasi oldukga giictiir (Balzeau ve Charlier,
2016; Henneberg ve diger., 2014). Frontal ve sfenoid kemikte, tibbi BT gériintiileri, siniis varlig
ve gelisimi hakkinda bilgi saglayabilmektedir. Babacan bireyi kafatasi 6rneginde frontal siniis
ozellikleri, tomografi (BT) gorintiileri kullanilarak incelenmistir. Frontal siniisiin DS ile uyumlu
ozellikte oldugu gozlenmistir. Maksiller siniisler ise genel yiiz biiylikligiine gore kiigiik
goriinmemektedir. sfenoid kemigi bulunmadigindan sphenoid siniis incelenememistir.
Kafatasinda frontal ve maxilla siniis 6zellikleri birlikte ele alindiginda, Babacan bireyi i¢in DS

teshisini tam olarak desteklememekle birlikte reddetmez.

DS sendromu hastalarinda gbzlenebilen olas1 diger bir bulgu metopik dikisin yetigkinlikte
acik kalmasidir. iki frontal kemik normal gelisim asamasinda ortalama 6 yasinda kapanir (Ajrish
ve Thenmozhi, 2015). Bazen erigkinlerde frontal kemigin iki parcasi arasindaki ossifikasyonun

basarisiz olmas1 metopik siitur agikligi (metopik dikme) olarak adlandirilir (Romanes, 1964).
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Literatiirde, metopik dikmenin baslica olasi nedenleri, genetik hastaliklardir (Ajmani ve diger,
1983; Breathnach, 1958; Castilho, 2006; Del Sol ve diger., 1989; Pujari ve diger., 2015).
Metopizm, brakisefallerde daha yaygindir (Dwight, 1890). Gorlin ve diger. (2001), DS bireyler
iizerinde yapmis olduklar1 incelemelerde, erkeklerde %67, kadinlarda %42 oraninda metopik
stitur agikligina rastlanildig: bildirilmektedir. Babacan kodyii, 20-30 yas bir yetiskin kadin bireyin
kafatasinda, frontal kemigin dis diizeyinde, dogrusal sekilli flizyonunu tamamlanmamis
metopiksiitur agikligi (Kalict Metopik Dikme) gozlenmistir ve bu durum DS ile uyumluluk

gostermektedir.

Shapira, Chaushu ve Becker (2000), DS’de 3. molarin hemen hemen hig¢ gelismedigini;
Suri, Tompson ve Atenafu (2011) ise DS hastalarinda ortalama 4.74 disin eksik oldugunu
bildirmislerdir. Babacan kadin bireyinin 3. molar digi bulunmakla birlikte, DS ile uyumluk
gosteren, periyodontal hastalik, dis transpozisyonu, taurdontizm, mikrodontiye semptomlarina
rastlanilmamistir. Ancak c¢alismamizda, Babacan kadin bireyin {ist ¢enesinde gdzlenen,
malokliizyon, ¢ikintili kesici disler ve dar damak (Leptostaphyline) 6zellikleri, DS teshisi igin

oldukca 6nemli bulgular olarak degerlendirilmistir.

Kafatasinin kemik kalinligi insanlarda wviicut kiitlesi ve encranial hacim ile
olgeklendirilmektedir (Balzeau ve Charlier, 2016; Dayal ve Agarwal, 1958; Spoor ve diger.,
2007). Lestrel ve Roche (1979), DS'li eriskinlerin kranial kemiginin mutlak ve goreli kalinliklarini
alana gore standartlagtirilmistir. DS bireylerinin kafatas1 kalinliklari, toplumun diger bireylerinin
kafatas1 kalinliklarinin ortalamasi ile karsilagtirilmis ve 12- 24 yag araliginda DS teshisi konulan
kadin ve erkek bireylerin %59 oraninda kafatas1 kemiklerinin diger toplum bireylerine gore ince
oldugu belirlenmistir (Al-Shawaf ve Al-Faleh, 2011). Babacan kadin bireyin viicut kemiklerinin
bulunmamasi, kafatasi kemiklerinin ise eksik olmasi, endocranial hacmini hesaplamamizi
miimkiin kilmamistir. Ancak elimizdeki 6rnegin frontal bolgeden alinan kafatasi kalinligi 6l¢iisii
3.70 mm’dir. Babacan kirsalindan elde edilen diger iiyeleriyle karsilastirilmasi sonucunda
oldukca farklilik gozlenmektedir ve saglikli yetiskin bir kadin bireyin kafatasi kalinlig
araligindan da oldukga diisiiktiir. DS fenotipik olarak degisen bir hastaliktir ve klinik bulgulari
sadece bu bozukluga oOzgii degildir. DS'nin kesin teshisi ancak genetik testlerle
gerceklestirilebilir.incelenen kafatasinda, DS fenotipi igin ortak 6zelliklerin ¢coklugu, bu bireyin
Trisomy 21 veya DS'ye sahip olma olasiliginin oldukga yiiksek oldugunu diisiindiirmektedir.

DS, morfolojik bozukluklara, birgok hastaligin ortaya ¢ikmasina neden olan ve
dolayisiyla insanin yasam kalitesini diisiiren genetik bir farkliliktir. insan yasaminda birgok

olumsuz duruma yol agan DS, bireylerin yasam kalitesini diisiirdiigii gibi yasam uzunlugunu da
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kisaltmaktadir. Incelenen kadin bireyin erken yaslarda hayatim kaybetmesinde DS'nin tetikledigi

olumsuz faktorlerin etkilerinin de olabilecegi goz ontinde bulundurulmalidir.
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