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OZET

Amac: Down Sendromu; dismorfik bulgular ve mental retardasyona ek olarak pek ¢ok malformasyon ve hastaligin eslik
edebildigi en sik gortlen kromozom anomalisidir. Bu galismada, Down Sendromlu hastalarin sosyodemografik, klinik
Ozelliklerinin saptanmasi ve bulgularin literatir esliginde tartisiimasi amaglanmistir.

Gerec ve Yontemler: 2011-2013 Ocak tarihleri arasinda Pediatri ve Genetik bdlimlerinde takip edilen, Down send-
romlu 100 hastanin de@erlendirildigi tanimlayici bir gcalismadir.

Bulgular: Bu ¢calismaya 100 hasta dahil edildi (Yas ortalamasi 33.4+5.06 ay). Annelerin yas ortalamasi etkilenen gocuk
dogdugunda 29.9+6.7 yildi. Annelerin cogunlugu (%74) ¢ocuk dogdugunda 35 yas altindaydi. Hastalarin 85’inde (%85)
eslik eden hastalik saptandi. Bunlar; baslica konjenital kalp hastaliklari (%47) olmak tzere hipotiroidi (%14), isitme kaybi
(%8), myopi (%6), inmemis testis (%3), hidronefroz (%2), epilepsi (%2), intestinal obstriksiyon (%1), pes ekinovarus
(%1), ve subependimal kist (%1)’di.

Sonug: Calismamizda %95 hastada serbest trizomi saptanmis olmasina ragmen annelerin cogunlugunun Down send-
romlu ¢cocugu dogdugunda 35 yas altindaydi. Bu, Down sendromu i¢in genetik veya ¢evresel baska risk faktorlerinin
de olduguna isaret edebili. Down sendromu ¢ok ¢esitli konjenital malformasyonlar ve hastaliklarla birliktelik gésterebilir.
Gocuk hekimlerinin Down Sendromuna eslik edebilecek hastaliklari bilmesi ve izlemesi hastalarin yasam kalitesinin art-
masinda oldukga énemlidir.

Anahtar Sézciikler: Cocuk, Demografik dzellikler, Down sendromu

ABSTRACT

Aim: Down Syndrome is the most common chromosomal abnormality and is accompanied by many malformations
and disorders in addition to the dysmorphic features and mental retardation. The aim of this study was to determine
the sociodemographic and clinical characteristics of patients with Down syndrome and to discuss the findings with the
literature.

Material and Methods: This is a descriptive study of 100 patients with Down syndrome followed by Pediatrics and
Genetics departments between January 2011 and 2018.

Results: A total of 100 patients were included in this study (mean age, 33.4+ 5.06 months). The mean maternal age at
birth of the affected child was 29.9+6.7 years (range: 13.1 - 46.9 years). The majority of the mothers (74%) were under
35 years old at the birth of the affected child. Concomitant diseases were present in 85% of the patients and included
congenital heart diseases (47%), hypothyroidism (14%), hearing loss (8v), myopia (6%), undescended testis (3%),
hydronephrosis (x2%), epilepsy (2%), intestinal obstruction (1v), pes equinovarus (1%), and subependymal cysts (1v).

Conclusion: Although 95% of our patients had free trisomy, the majority of the mothers were under the age of 35 when the
child was born with Down syndrome. This may point to another genetic or environmental risk factors for Down syndrome.
Down syndrome may be associated with a wide variety of congenital malformations and disorders. It is very important for
pediatricians to be aware of and to monitor these problems that may accompany Down syndrome to improve the quality
of life of the patients.
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GIiRIS

Down Sendromu, sayisal kromozomal anomaliler arasinda en
sk gbrllen kromozomal anomalidir. Gérdlme sikigir 1/600-
1/800 arasindadir. Yirmi birinci kromozomdaki fazla genetik
materyal; dismorfik bulgular ve mental reatardasyona ek olarak
konjenital kalp hastaliklar, gastrointestinal hastaliklar, epilepsi
ve diger ndrolojik anormallikler, immun yetmezlikler, baglica
l6semi olmak Uzere hematolojik hastalklar, gérme ve isitme
bozukluklari, otoimmun ve endokrin hastaliklar, erken yaglanma,
Alzheimer hastalidi gibi pek ¢ok klinik birliktelige yol acabilir (1).
Bununla birlikte, bulgularin sikigi ve agirigr hastadan hastaya ve
toplumdan topluma farklilik gdsterebilir (1, 2).

Bu calisma ile Dr Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgr ve
Hastalklan Egitim ve Arastrma Hastanesi genel pediatri ve
genetik bdluimlerine basvuran Down Sendromlu hastalarin
sosyodemografik, klinik 6zelliklerinin saptanmasi ve bulgularin
literatUr egliginde tartisiimasi amaglanmigtir.

GEREC ve YONTEM

Calisma, 2011-2013 Ocak tarihleri arasinda hastanemiz Pediatri
Kiinigi ve Genetik poliklinigine basvuran, Down sendromlu
100 hastanin; anamnez, gdérme ve BERA (Brainstem Evoked
Response Audiometery - isitsel Beyinsapi Cevab) ile isitme
muayeneleri dahil tam fizik muayene, laboratuvar incelemeleri
(fam kan saymi, tam biyokimya, tiroid fonksiyon testleri),
kromozom anomalileri, elektrokardiyografi ve gortntlleme
yontemlerinin - (ekokardiyografi, abdominal ultrason, kranial
bilgisayarli tomografi, kranial manyetik rezonans gorintileme,
elektroensefalografi) bir ara da de@erlendirilerek elde edilen
Klinik verilerin analiz edildigi tanimlayici  bir galismadir.
Sosyodemografik veriler ayni doktor tarafindan (MA) yuiz
ylze gbrisme ydntemi ile kaydedilmistir. Calisma Hastane
Egitim Planlama Kurulu tarafindan onaylanmigtir.  Ailelerden
bilgilendiriimis onam alinmistir. Veriler, SPSS (15.0 versiyonu)
kullanilarak ytzde (%) ve ortalama + standart sapma olarak
sunulmustur.

BULGULAR

Hastalarin 59°'u (%59) erkek, 41’i (%41) kizdi. Yas ortalamasi
33.4+5.06 ay (1-192 ay) olarak bulundu. Down sendromiu
¢ocugun dogumunda anne yas ortalamasi 29.9+6.7 yil (18-51
yll), baba yas ortalamasi 33.8+6.7 yil (23-58 yi)’di. Kromozom
analizi degerlendirmesinde; %95 hastada basit trizomi, %1
hastada traslokasyon tipi trizomi, %1 hastada inversiyon tipi
trizomi, %3 hastada ise mozaizm saptandi.

Annelerin %74°0, babalarn %57’si cocuk dogdugunda 35 yas
altindaydi. Annelerin %19’u, babalarin %2’'si okuma yazma
bilmiyordu. Annelerin %4°U babalarin %940 ¢alisiyordu. Calisan
babalarin %36’sI asgari Ucretin altinda Ucret aliyordu.
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Hastalarin sosyodemografik dzellikleri Tablo I'de gdsterilmistir.

Klinik dzellikler degerlendirildiginde hastalarin 85’inde (%85)
eslik eden hastalik saptandi (Tablo Il). Eslik eden hastaliklardan

Tablo I: Sosyodemografik 6zellikler.

Sosyodemografik Ozelikler Sayi (n) Yiizde (%)
Cinsiyet

Kiz 41 41

Erkek 59 59
Anne Yasi

35 yas Ustu 23 23

30-35 yas 33 33

30 yas alti 44 44
Cocuklarin Yasi

0-1ay 7 7

1-24 ay 53 53

>24 ay 47 47
Anne Ogrenim Durumu

Okuryazar degil 19 19

iIkogretim 74 74

Lise 5

Universite 2 2
Baba Ogrenim Durumu

Okuryazar degil 2 2

ik gretim 69 69

Lise 18 18

Universite 11 11
Anne Calisma Durumu

Ev hanimi 96 96

Calisan 4 4
Baba Calisma Durumu

Issiz 6 6

Calisan 94 94
Tablo II: Eslik eden hastalik.
Eslik Eden Hastalik Sayi (n) Yiizde (%)
Konjenital Kalp Hastalig 47 47
Hipotiroidi 14 14
isitme Kaybi 8 8
Myopi 6 6
inmemis Testis 3 3
Hidronefroz 2 2
Epilepsi 2 2
Pes Ekinovarus 1 1
intestinal Obstriiksiyon 1 1
Subependimal Kist 1 1
Eslik Eden Hastalik Yok 15 15
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Tablo llI: Ailelerin yasadigi bakim sorunlari.

Bakim Sorunu Sayi (n) Yiizde (%)
Ekonomik 42 42
Sosyal 10 10
Zaman 3 3
Yok 45 45

en sik gdrllen konjenital kalp hastaliklanydi (%47). Konjenital
kalp hastaliklarindan en sik goérilenler baglica sekundum tip
atrial septal defekt (ASD) olmak Uzere siklik sirasiyla ventrikUler
septal defekt (VSD), komplet atriyoventrikller septal defekt
(AVSD), patent foramen ovale (PFO), patent duktus arteriozus
(PDA), ve Fallot tetralojisiydi.

Diger eslik eden hastaliklar; hipotiroidi (%14), isitme kaybi (%8),
myopi (%6), inmemis testis (%3), hidronefroz (%2), epilepsi
(%2), intestinal obstriksiyon (%1), pes ekinovarus (%1), ve
subependimal kist (%1) olarak saptandi. Hipotiroidi saptanan
14 hastanin 8’ine konjenital kalp hastaligi da eslik ediyordu.

Allelerin %52’si bakim sorunlar yagiyordu. Bu sorunlar icinde en
sik gortlen %43 ile ekonomik sorunlardi (Tablo lI).

TARTISMA

Down sendromunda 21. kromozomdaki degisiklik 3 tipte
olabilir. Yaklasik %95 siklkta serbest (basit) tip kromozomal
degisiklik (ekstra kromozomun mayoz sirasinda tesadUfi
gelisen non-disjunction sonucu olusmasi) gorultr. Digerleri;
translokasyon ve %2-3 oraninda gorulebilen mozaik Trizomi
21°dir. lleri anne yagsi serbest (basit) tipte dnemli bir faktdrdir
(1, 3,4). Translokasyon ve mozaik tip Trizomi 21 anne yasindan
bagmsizdir (4). Calismamizda, %95 hastada serbest trizomi
saptanmis olmasina ragmen annelerin gogunlugunun Down
sendromlu gocugu dogdugunda 35 yas altinda olmasi, Down
sendromu igin genetik veya cgevresel bagka risk faktdrlerinin
de olduguna isaret edebilir. Bu, Down sendromu igin genetik
veya cevresel baska risk faktdrlerinin de olduguna isaret
edebilir. Kosova'da savas sirasinda hamileligini gecgiren geng
annelerde Down sendromlu dogum sikliginin arttigr gosterilmis
ve savas travmasinin geng annelerde gametogenez sirasinda
21. kromozomda non-disjunctiona yol acabilecegi O6ne
strbimastir (4). Yine sosyoekonomik duizey dustkliginde
de, Down sendromu sikliginin artabilecegi 6ne strdlmustr (5).
Son zamanlarda yapilan calismalar folat metabolizmasindaki
polimorfizmin Down sendromui riskini artirabilecegini gdstermistir
(1,6-9).

Hastalarin hastanemize basvuru yas ortalamasi 33.4+5.06
ay’drr. Literatlre gdre daha gec bulunmustur (1). Hastanemizin
UcUnclU basamak merkez olmasi sebebiyle hastalann blytk
kisminin ¢evre ve Dogu illerinden geliyor olmalari basvuru
yasindaki gecikmeyi aciklayabilir.

Down sendromiu hastalarin  %40-60’'iInda konjenital kalp
hastaligi gortimektedir. Baslica ASD olmak Uzere en sk
endokardiyal yastik defektleri gérltr (1,10). Pediatrik kardiyoloji
klinigi tarafindan degerlendirilerek ASD tanisi konulan hastalar,
ASD grubunda siniflanmistir.  Calismamizda konjenital kalp
hastaligi goriime sikiigr (%47) ve tipi bu konu ile ilgili genel
literattirle uyumlu bulunmustur. Bununla birlikte, farkl tlkelerden
hatta ayni Ulkeden farkll merkezlerde yapilan c¢alismalarda;
Down sendromunda konjenital kalp hastaligi gérilme sikligr ve
tipleri ile ilgili farkh sikliklar da verilebilmektedir. Bu farklilik; olgu
sayisl, drneklem secimi ve genetik dzellikler ile ilgili olabilir (10-
13).

Down sendromunda nedeni bilinmemekle birlikte, baglica
hipotiroidi olmak Uzere tiroid bozukluklari normal topluma goére
gbre daha sik gértimektedir (14).

Hipotiroidi genellikle 8 yasindan 6nce tani alir. Daha bilyUk
gocuklarda c¢ogunlukla Hashimoto tiroiditi seklinde ortaya
clkmaktadir. Down sendromunda tiroid bozukluklar %10-15
arasinda bildirilmistir (1,15). Calismamizda 1 hastada tiroid bezi
agenezisi, 1 hastada Hashimoto tiroiditi olmak Uzere hastalarin
%14’Unde hipotiroidi  saptanmig  olup literatire uygundur.
Down Sendromlu hastalarda dogumda ve dizenli aralarla tiroid
fonksiyonlarinin - degerlendiriimesi, var olan mental geriligin
derinlesmesini dnleyecektir.

Down sendromunda kalitsal ve kazanimis otolojik problemler
sonucu efflizyonlu otit ve buna bagl iletim tipi isitme kaybi,
sensorindral isitme kaybi sik gbrilmektedir. Sensoérindral isitme
kaybi ik 6 ayda BERA ile tespit edilebilir. Bu nedenle hastalarin
erken doénemde isitme taramasinin yapilmasi gerekmektedir.
Callsmamizda BERA ile 8 hastada yine literatire benzer
siklikta (%8) sensorindral isitme kaybi tespit edildi (1,16). Down
sendromuna eslik ettigi hekimlerce daha iyi bilinen konjenital
kalp hastaliklar ve hipotiroidi yani sira isitme muayenesinin de
rutinlestiriimesi mental fonksiyon kaybinin artmasini engellemesi
acisindan oldukga édnemlidir.

Down sendromlu hastalar kirma kusurlari (myopi, hiperopi, as-
tigmatizm), strabismus, katarakt, glokom gibi g6z bozuklukla-
rna normal ¢cocuklardan daha yatkindir. Kirma kusurlari farkl
calismalarda %3 ile %62 arasinda degisen farkli sikliklarda be-
lirlenmiglerdir (17). Calismamizda 8 (%8) hastada myopi tespit
edildi. Kirma kusurlarinin ilerleyen yaslarda ortaya gikma ihtimali
arttigindan, Down sendromlu hastalarda gérme degerlendiril-
mesi duzenli araliklarla yapilimalidir.

Renal anomalilerin saptanmasi igin hayatin erken dénemlerinde
USG ile tarama Onerilmektedir. Fetal ultrason ile taranan 44
Down sendromlu fetliste %25 siklkta pyelektazi saptanmistir
(18). Calismamizda 2 hastada hidronefroz saptand..

Epilepsi sikligi Down sendromunda %1-13 oraninda bildirilmistir
(19). Calismamizda 1 hastada epilepsi saptanmistir.

Down sendromunda baslica duodenal atrezi olmak Uzere
gastrointestinal malformasyonlar, Goliak hastaligi, Hirschprung
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hastalidi da sk goérdlmektedir (1, 20). Calismamizda 1 hastada
intestinal obstriksiyon saptand..

CGalismamizda Down sendromlu ¢ocuga sahip ailelerin
sosyokultirel ve ekonomik dUzeyleri blytk oranda dusuktdr.
Bu durum, mental retardasyon ve cogunlugu ek hastalk
sahibi bu hastalann durumlarini daha da zora sokmaktadir.
Sosyoekonomik faktorlerin - dizeltimesi  dzellikle annelerin
psikolojik profilini iyilestirebilecektir (21).

SONUG

Down sendromu ¢ok cesitli konjenital malformasyonlar ve
hastaliklarla birliktelik gdsterebili. Sendroma eslik edebilecek
durumlarin gocuk hekimlerince bilinmesi ve izlenmesi hastalarin
yasam kalitesinin arttinlmasinda olduk¢a 6nemlidir. Verilerimiz
farkl Ulkelerden yapilan ayni konudaki literatUr ile genel olarak
uyumludur. Bununla birlikte drneklem buyUklGgu artinlarak ve
¢ok merkezli yapilacak ¢aligmalar ile farkl sonuglara ulagsmak
mumkun olabilir.
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