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ABSTRACT

Down Sendromu (DS) genel popiilasyonda en sik goriilen kromozom
anomalisidir. DS’li ¢ocuklarda isitme kaybina sik rastlanmaktadir.
DS’li bireylerde otizm spektrum bozuklugu (OSB) bulgusuna
sahip olma oraninin da oldukga sik oldugu belirtilmektedir. Otizm
ozelliklerinin erken tespiti uygun miidahale i¢in 6nemlidir. Sunulan
olgu 7 aylikken hafif/orta derecede SNIK tamisi konularak isitme
cihazi 6nerilen ve yogun 6zel egitim almasina ve uygun aile destegine
ragmen, gelisimi ¢ok sinirli kalan DS’li bir ¢ocuk hastadir. Gelisimi
¢ok smurli kaldig1 igin ¢ocuk psikiyatrisine tekrar yonlendirildiginde
OSB tanist almistir. Bu olgu sunumu erken tanilandigi ve miidahale
edildigi halde konugma ve lisan gelisiminin sinirh kaldig1 vakalarda,
smirliliga neden olan etkenin aydinlatilmas: amaciyla ¢ocugun diger
disiplinlere yonlendirilmesinin 6nemini gostermektedir. Ayrica DS’li
¢ocuklarda OSB’nin de birlikte goriilme oraninin yiiksek olmasi
nedeniyle bu c¢ocuklarin rutin olarak OSB agisindan taranmasinin
onemini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: down sendromu, isitme kaybi, otizm spektrum
bozuklugu, konusma ve lisan gelisimi, erken tani

Accompanying autistic findings in a child with down
syndrome with hearing loss

Down Syndrome (DS) is the most common chromosomal
abnormality in the general population. Hearing loss is common
in children with DS. It has been denoted that the rate of autism
spectrum disorder (ASD) finding is quite frequent in individuals
with DS. Early detection of autism characteristics is important for
appropriate intervention. The presented case is a child with DS who
was diagnosed with mild/moderate SNHL at the age of 7 months and
recommended a hearing aid, and despite receiving intensive special
education and rehabilitation program and appropriate family support,
his development was very limited. Since his development was very
limited, he was diagnosed with ASD when he has been referred to
child psychiatry again. This case report shows the importance of
directing the child to other disciplines to elucidate the factor causing
limitation in cases where speech and language development is limited
despite early diagnosis and intervention. Besides, it reveals the
importance of routinely screening these children in terms of ASD,
due to the high rate of coexistence of ASD in children with DS.
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Cite this article as: Onder, S., Allusoglu, S., iriz, A., Acar, A., Kayali Ding, A.S.. (2021). isitme kaybi olan down sendromlu gocuk hastada eslik eden otistik bulgular. Turk J

Audiol Hearing Res, 4(2):59-62.

GIRIS

Down Sendromu (DS) en sik goriilen kromozom anomalisi olup,
insidans1 anne yasidan etkilenmekte ve gesitli popiilasyonlarda
farklilik gostermektedir (1:319 ile 1:1000 canli dogum arasinda).
DS’li bireylerde ii¢ adet 21. Kromozom olmasi nedeniyle toplam
47 kromozom vardir. DS’li ¢ocuklarin bir¢ok sistemi etkileyen
problemleri mevcuttur. Ayrica anatomik yapilardaki bazi
farkliliklar nedeniyle isitme kaybina yatkindirlar. DS’li cocuklarda
siklikla iletim tipi igitme kaybir meydana gelse de, sensorindral
veya mikst tip isitme kayb1 da goriilebilmektedir (Asim, Kumar,
Muthuswamy, Jain, & Agarwal, 2015; Bernardi, Pires, Oliveira,

& Nisihara, 2017; Gregory, Rosa, Zen, & Sleifer, 2018; Hunter et
al., 2017; Kreicher, Weir, Nguyen, & Meyer, 2018).

Genel popiilasyona gore DS’li bireylerde OSB daha sik
goriilmektedir (Oxelgren et al., 2017; Warner, Moss, Smith, &
Howlin, 2014). Bu ¢ocuklar sadece DS olan ¢ocuklara kiyasla
daha fazla davranigsal problemler yasamaktadirlar (Warner et
al., 2014). OSB’li ¢ocuklarin daha siddetli derecede zihinsel
engelleri oldugu bidirilmektedir (Oxelgren et al., 2017).
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Otizm 6zelliklerinin erken tespiti uygun miidahale i¢in 6nemlidir.
Bununla birlikte bu hasta grubundaki otizm o6zelliklerinin
olagan dis1 profili, bozuklugun tanmnmasim etkileyerek uygun
miidahalenin yapilmasimi engelleyebilmektedir (Warner et al.,
2014). Oxelgren ve dig.’nin arastirma sonuglarina gére DS ile
birlikte OSB olan ¢ocuklari belirlemek i¢in 3 yasinda uygulanacak
bir tarama prosediirii onerilmektedir (Oxelgren et al., 2017).

OSB’nin isitsel algida gerilik ve santral isitsel islemleme
bozukluguna neden olabilecegi buna bagli olarak konusma ve
dil gelisiminde gerilikler ortaya ¢ikabilecegi bildirilmektedir
(Ertugrul & Geng, 2020; Khalfa et al., 2001; O’connor, 2012;
Siegal & Blades, 2003).

Bu olgu raporunun amaci DS’ye OSB bulgulari eslik ettigi tespit
edilen bir ¢ocuk olgunun degerlendirme ve rehabilitatif takip
stirecini sunmaktir.

OLGU SUNUMU

Olgunun Oykiisii ve Aile Gegmisi

Uzun donem takip sonuglarinin sunuldugu olgunun kronolojik
yas1 9 yas 3 aydir. Gestasyonel yasi 39 hafta olan olgu, prenatal
donemdeki takiplerinde DS tanis1 almamig olup, postnatal 1.
ayda alinan genetik danisma sonucunda DS tanist konulmustur.
Annenin ilk gebeliginden saglikli bir kiz ¢cocugu mevcuttur.
Sunulan olgu annenin ikinci gebeligi sonucu olup, gebelik
yast 27°dir. Vakanin prenatal, natal, postnatal dykiistinde risk
faktorii olan bir 6zellik yoktur. Uzak akrabalarinda DS &ykiisii
bulunmaktadir. Vaka 26 aylikken yiirlimeye baslamis, tuvalet
egitimini 7 yaginda kazanmuistir.

Odyolojik Degerlendirme

Olgu odyolojik degerlendirmeler igin ilk kez 7 aylikken
hastaneye basvurmustur. Vakanin her iki kulagi dogdugu
hastanede yapilan tarama ABR testinden kalmigtir. Yapilan
immitansmetrik  degerlendirme sonucunda bilateral diiz
timpanogram elde edilmistir. Havayolu isitsel beyinsap1 cevabi
(ABR) degerlendirme sonucunda solda 40 dB nHL klik uyarana,
sagda 50 dB nHL klik uyarana V. dalga elde edilmistir. Kemik
yolu esik ABR testinde klik uyarana 35 dB nHL’de V. Dalga elde
edilmistir. Odyolojik degerlendirmeler sonucunda 7 aylikken
bilateral hafif/orta derecede SNIK tespit edilmistir. Bilateral
kulak arkasi dijital isitme cihazi dnerilmistir. Yapilan odyolojik

Tablo 1. Yasa Gore DGTT 2 Bulgulan
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takiplerinde isitme kaybinin derecesi ve tipinde onemli bir
degisiklik olmamustir.

isitsel Rehabilitasyon Bulgular

Vaka isitme cihazi Onerilmesinin hemen ardindan isitsel
rehabilitasyon ile aile egitimi ve danigmanlig1 programina dahil
edilmistir. Olgunun Denver Gelisimsel Tarama Testi 2 (DGTT
2) degerlendirme sonucuna gore Kisisel-Sosyal, ince Motor, Dil
ve Kaba Motor alanlarinda gerilik oldugu gézlenmistir. DGTT
2 bulgularinin yaklasik olarak yasa gore gelisim durumu Tablo
1’de gosterilmistir.

Cocugun ebeveynleri takip siirecine, ilgili ve bilingli bigimde
devam etmislerdir. Olgu isitsel 6zel egitime 14 aylikken
baglamigtir. Verilen egitim programlarinin sonucu olarak
olguda, isitsel algt ve dil becerileri baslangigta smirli da
olsa gelismekteyken, uzun takip, yogun egitim ve aile
destegi almasina ragmen 4 yasindan sonra ¢ocugun anlamli
kelimelerinde belirgin azalma, ekolalilerinde artis oldugu, yeni
kelime 6grenemedigi, iletisim, dil ve konusma becerilerinin
oldukga geri kaldig1 gozlemlenmistir.

Diger Disiplinlerin Degerlendirme Bulgulan

Olgunun isitme kaybi erken dénemde tanilanmus, isitme cihazi
onerisinde bulunulmus ve saglik kurulu raporu diizenlenerek 6zel
egitime baslamasi saglanmistir. Saglik kurulu raporunda primer
hipotiroidi; patent foramen ovale, atriyal septal defekt; down
sendromu; motor gerilik; hafif derecede biligsel gecikme ve orta
derecede SNIK tanilar1 ile % 78.97 &ziir oran1 belirtilmistir. Bu
rapora gore aldigt 6zel egitim programi zihinsel, igitme ve fizik
tedavi modiillerini igermektedir.

Vakanin takip siirecinde 4 yasinda dil ve konusma becerilerinde
meydana gelen gerilemeye ek olarak goz kontagi kurma ve
dikkat siiresinin kisa oldugu, sinirli jest-mimik kullanimi
oldugu, iki yonli iletisim kuramadigi, amacina uygun ortak
oyun oynayamadigi, steriotipik hareketleri oldugu,
davraniglar (1sirma, elindeki oyuncagi atma, vurma davranisi)
sergiledigi, proprioseptif uyaran verildiginde sakinlestigi ve

problem

saldirgan davraniglarinin kontrol altina alinabildigi, 15182 ve
dokunsal (taktil) uyaranlara asir1 hassasiyet gosterdigi, bilissel
O6grenme becerilerinde belirgin smirliliklart oldugu dikkat
¢ekmistir.

DGTTII 8 ay 12 ay 24 ay 3 yas 4 yas 5 yas 6 yas 6,5 yas
Kisisel-Sosyal 8 ay 11 ay 17 ay 24 ay 2,5 yas 3 yas 3 ay 4 yas 4 yas
ince Motor 7 ay 10 ay 20 ay 21 ay 22 ay 3,5 yas 4 yas 4 yas
Dil 7 ay 11 ay 16 ay 24 ay 2,5 yas 2 yas 9 ay 3yas 3 ay 3 yas 3 ay
Kaba Motor 6 ay 10 ay 15 ay 17 ay 2,5 yas 3 yas 3 ay 3,5 yas 3,5 yas
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Cocugun gelisimindeki bu smurliligin sebebinin arastirilmasi
amactyla cocuk psikiyatrisine tekrar yonlendirilmistir. Cocuk
psikiyatrisinin degerlendirmesi sonucunda isitme kaybi ve
DS’na eslik eden otistik bulgular oldugu tespit edilmistir.

Odyolojik olarak takibi devam eden hastanin egitsel programi
transdisipliner ve multidisipliner olarak genisletilerek su sekilde
yonlendirilmistir:

« Isitsel alg1 becerileri

* Biligsel beceriler

» Tletisim becerileri ve alternatif iletisim becerileri
* Dil ve konusma gelisimi

» Ince ve kaba motor gelisim

* Oral motor beceriler

* Duyusal entegrasyon ile ilgili dneriler ve yonlendirmeler

TARTISMA

Down sendromu en sik gorillen kromozom anomalisidir.
DS’de bircok sistem etkilenmektedir. DS’li bireyler o6zellikle
makroglossia, hipoplastik kaslar, dis kulak yolu stenozu, dar
orofarenks ve nazofarenks, kisa yapidaki 6staki tiipii ve onun sert
damakla yaptig1 dar a¢1 nedeniyle isitme kaybina yatkindirlar.
(Kreicher et al., 2018). DS’li bireylerde kemik¢ik zincir
malformasyonu, kulak kanalinin dar olmas gibi anatomik etkenler
ve bagisiklik sisteminin diisiik olmasina bagl sik tekrarlayan orta
kulak enfeksiyonlar1 ITIK’e neden olabilmektedir(Ji, Capone, &
Kaufmann, 2011). Bununla beraber ¢esitli arastirmalarda DS’1i
cocuklarin yasaminin ilk yilinda %34-38 oraninda iletim tipi
isitme kayb1 (ITIK), %6 oraninda sensérindral isitme kaybi ve
%3 oraninda mikst tip isitme kaybi goriilebildigi bildirilmektedir
(Asim et al., 2015; Bernardi et al., 2017; Gregory et al., 2018;
Hunter et al., 2017; Kreicher et al., 2018). Bu nedenle DS’li
cocuklarin isitmesinin degerlendirmesi takibi
onemlidir. DS’1i bireylerde genellikle kulak kanalinin dar olusu
otoskopik muayene, timpanometri ve otoakustik emisyon
testlerinin tamamlanmasin zorlastirabilir. Ayrica DS’1i bireylerin
biligsel gelisimlerindeki gecikme ve davranigsal problemleri de
isitme kayb1 varligini ve tiiriinii belirlemede zorluklar, egitsel
takiplerini yiiriitmede giiclikler meydana getirebilir. DS’li olan
cocuklardaki igitme kaybi, konusma tiretimini ve dil gelisimini de
engellemektedir (Hunter et al., 2017).

ve diizenli

Biitiin bunlara ek olarak DS’li bireylerin %7-15’inde OSB rapor
edilmistir. Bu oran genel popiilasyona gore 10-25 kat daha yiiksektir
(Jietal., 2011; Kent, Evans, Paul, & Sharp, 1999). DS’li bireylerde
genel popiilasyona gore, giiclii OSB bulgusuna sahip olma orani
Warner ve dig.’nin aragtirmasinda %38 olarak(Warner et al., 2014),
Oxelgren ve dig. yaptig1 aragtirmada ise %41 olarak (Oxelgren et
al., 2017) bildirilmektedir. Bu ¢ocuklar sadece DS olan ¢ocuklara
kiyasla daha fazla davramigsal problemler yasamaktadirlar
(Warner et al., 2014). OSB’li ¢ocuklarin daha siddetli derecede
zihinsel engelleri oldugu bildirilmektedir (Oxelgren et al., 2017).

Onder, S. ve ark. Cok engelli olgu sunumu

OSB’nin eslik ettigi DS’de semptomlarin daha siddetli oldugu
buna bagl olarak egitim ve uyum becerilerinde prognozun zayif
olmasi nedeniyle, bu vakalarin dikkatle takip edilmesi gerektigi
bildirilmektedir (Ji et al., 2011; Kent et al., 1999). Sunulan vakada
da yaklasik 4 yasindan sonra rehabilitasyon siirecini olumsuz
etkileyen davranigsal problemler eslik etmistir.

Otizm 6zelliklerinin erken tespiti uygun miidahale i¢in dnemlidir.
Bununla birlikte bu gruptaki otizm 6zelliklerinin olagan disi
profili, bozuklugun taninmasini etkileyerek uygun miidahalenin
yapilmasini engelleyebilir(Warner et al., 2014). DS’li hastalarda
OSB’nin daima komorbid bir hastalik olarak goriilmesi gerektigi
ve DS olmayan cocuklarla karsilastirildiginda OSB’ye tani
konulmasinda ge¢ kalindigi belirtilmektedir(Oxelgren et al.,
2017). Bu raporda sunulan vakanin da hem DS hem de isitme
kayb1 olmasi nedeniyle OSB tanis1 almasi gecikmis olabilir.

Channell ve dig. DS olanlarin atipik davranig paterni olan
bireylerin OSB agisindan tam bir degerlendirmeye tabi
tutulabilmesi igin niifus temelli normlarin gelistirilmesine
ihtiya¢ oldugunu bildirmektedir. Oxelgren ve dig.’nin arastirma
sonuglarma goére DS ile birlikte OSB olan ¢ocuklart belirlemek
icin 3 yasinda uygulanacak bir tarama prosediirii dnerilmektedir
(Oxelgren et al., 2017). Ulkemizde bdyle bir tarama uygulamasi
mevcut degildir. Bu raporda sunulan olgu, davranis problemleri
ve gelisim alanlarinda gerilikler meydana geldikten sonra ¢ocuk
psikiyatrisine tekrar yonlendirilmis ve OSB tanisi almistir.

Bazi arastirmalarda otizmi olan c¢ocuklarm isitsel algida
gerilikleri oldugu buna bagli olarak dile ait bilgileri almada
zorluk yasadiklar1 gosterilmistir. Dile ait bu bilgiler, iletisim
esnasinda konugmalara katilmak ve konusmalari tanimak igin
son derece 6nemlidir (Siegal & Blades, 2003).

Okul ¢ag1 gocuklar1 ve ergenleri inceleyen bir ¢alisma otizmi
olan bireylerde hiperakuzi oldugunu gostermistir(Rosenhall,
Nordin, Sandstrom, Ahlsen, & Gillberg, 1999). Bir bagka
calismada ise giiriiltiide konusmanin anlasilirliginda énemli rol
alan olivokoklear sistemde asimetrik aktivite 6zellikleri oldugu
bildirilmektedir. Bahsedilen arastirmada otistik ¢ocuklardaki
atipik isitsel tepkilerin, bu c¢ocuklarda goriilen medial
olivokoklear sistemin olagandisi asimetrisinden kaynaklandig:
ve bunun da aslinda dolayli olarak santral isitsel islemleme
problemini yansitiyor olabilecegi belirtilmektedir (Ertugrul &
Geng, 2020; Khalfa et al., 2001; O’connor, 2012).

Bu vakada hafif/orta derecede SNIK mevcut olup, en erken
donemde uygulanan amplifikasyon ve isitsel rehabilitasyon ile 4
yasa kadar sinirli da olsa konugma ve dil gelisimi elde edilmistir.
Fakat 4 yasindan sonra vakanin prognozunda yavaslama hatta
gerileme olup, bununla birlikte ek davranis problemleri ortaya
¢ikmistir. Bundan sonra vaka, cocuk psikiyatrisine yonlendirilmis
ve DS’ye eslik eden otistik bulgular tespit edilmistir.

Sunulan vakada baslangicta prognozun daha iyi olup, var olan
DS’yeotizmbulgularmineklenmesiyleisitselalgy, igitsel islemleme
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ve diger gelisim alanlart olumsuz etkilenmis olabilir. Dolayisiyla
bu bilgiler vakadaki konusma, dil ve iletisim becerilerindeki
geriye gidisin nedenini agiklayabilir. OSB tanisi aldiktan sonra
ise otizmin getirdigi olumsuzluklari ekarte etmek igin vakanin
rehabilitasyon programu, transdisipliner ve multisdisipliner olacak
bicimde genisletilerek yeniden diizenlenmistir.

SONUC

Erken tanilandig1 ve miidahale edildigi halde bilissel gelisim,
iletisim, konugma ve lisan gelisiminin sinirh kaldig1 vakalarda,
sinirliliga neden olan etkenin aydinlatilmas: amaciyla gocuk
diger disiplinlere yonlendirilmelidir. DS’li ¢gocuklarda OSB’nin
de birlikte goriilme oranmin yiiksek olmasi nedeniyle bu
cocuklar rutin olarak OSB agisindan taranmalidir. Bu vakalarda
erken tani ve miidahalenin disinda, vakanin yasi ilerledikce
otizmin olumsuz etkilerini en aza indirgemek i¢in diizenli bir
transdisipliner ve multidisipliner takip yapilmalidir.
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