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0oz

Amag: Calismanin amaci Down Sendromu (DS) tanili ¢ocuklara ve ailelerine ait sosyo-demografik 6zelliklerinin belirlenmesi,
gebelik doneminde tarama ve tani olanaklarma ulagim oranlarinin ve dogum sonrasi gerekli saglik izlemi durumlarinin
belirlenmesidir. Gere¢-Yontem: Elazig Fethi Sekin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik poliklinigine bagvuran 0-18 yas aras1 DS tanili
35 hasta ve aileleri ¢aligmaya dahil edilmistir. Klinik degerlendirmesinde elde edilen sosyo-demografik ve klinik bulgular
calismada kullanilmustir. Bulgular: Annelerin dogumdaki yas ortalamasi 36.4+6.3 (yas aralig1 24-48) olarak saptanmustir. Ailelerin
%14.3’1i gebelikte ultrasonografi (USG), biyokimyasal tarama veya genetik tarama testlerinden herhangi birisini yaptirmamustir.
Gebelikte tarama testlerinden anormal bulgu elde edilen olgu yiizdesi %23 olup gebelikte sadece 1 olguya genetik test uygulanmisti
ve sonraki gebeliklerinde genetik test yaptirmak isteyen ailelerin orant %45.7 idi. Sonu¢: Calismamiz iilkemizde halen ileri yas
gebeliklerine bagli DS tanili ¢ocuklar dogmakta oldugunu ve tarama ile tani testlerine ulagimin kisitli oldugunu géstermektedir.
Koruyucu toplum sagligi i¢in, ailelerin riskli gebelikler hakkinda bilgilendirilmesini saglayacak genetik danigmanlik hizmetlerinin
yayginlastirilmas1 gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Down Sendromu, Sosyo-demografik, Prenatal Tarama Testi, Klinik izlem.

Sociodemographic and Clinical Characteristics of Children with Down Syndrome and

Their Families
ABSTRACT
Obijective: The aim of the study is to determine the sociodemographic characteristics of children with down syndrome (DS) and
their families, the rates of access to screening and diagnosis opportunities during pregnancy, and the necessary postnatal health
follow-up. Materials-Methods: Thirty-five patients with diagnosis of DS aged 0-18 years who applied to the Elazig Fethi Sekin
City Hospital Medical genetics and their families were included. Sociodemographic and clinical findings obtained in the clinical
evaluation were used in the study. Results: The mean age of the mothers at birth was 36.4+6.3 years (age range 24-48). And 14.3%
of the families did not have any of the USG, biochemical screening or genetic screening tests during pregnancy. The percentage of
cases with abnormal findings from screening tests during pregnancy was 23%, and only 1 case was genetically tested during
pregnancy, and the rate of families who wanted to have genetic testing in their next pregnancies was 45.7%. Conclusion: Our study
shows that children with DS diagnosis due to advanced age pregnancies are still being born in our country and access to screening
and diagnostic tests is limited. For preventive public health, genetic counseling services that will inform families about risky
pregnancies should be expanded.
Keywords: Down Syndrome, Sociodemographic, Prenatal Screening Test, Clinical Follow-up.
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GIiRiS

Down Sendromu (DS), 21. kromozomun bir par¢asinin
veya tamaminin  mozaisizmi, triploidisi  veya
translokasyonu sonucunda gelismektedir. DS goriilme
siklig1 yaklasik olarak her 700 canli dogumda birdir.
(Mégarbané ve ark., 2009; Weijerman ve de Winter,
2011). Yaklagik olarak 150 gebelikten 1’nin trizomi 21
oldugu tahmin edilmekte ve bunlarin %80’ini gebeligin
erken donemlerinde kaybedilmektedir (Boué, Boué, ve
Lazar, 1975; Hassold ve Jacobs, 1984). Ayrica canli
dogumlarin yaklasik %95’inin 1 yasina kadar, %90’ mn1in
10 yasina kadar yasadigini, hatta major anomali yoksa,
bu oranin %99’a ¢iktigin1 gosterilmistir  (Rankin,
Tennant, Bythell, ve Pearce, 2012; Vendola ve ark.,
2010). DS’li bireylerde neredeyse viicudun tiim dokulari,
organlar1 ve sistemleri etkilenmektedir. Buna bagh
olarak da farkli klinik bulgularla karsilasiimaktadir. Bir
diger nokta da bu sorunlarin siddeti de bireyler arasinda
farklilik gostermektedir. DS’li bireylerde fenotipik
ozellikler prenatal donemden itibaren farkliliklar
gostermektedir. Prenatal donemde yapilan
ultrasonografilerde; brakisefali, ventrikillomegali, nasal
hipoplazi, kardiyak defektler, duodenal atrezi, ekojenik
mesane ve hidronefroz goriilebilmekte veya gebelik
takibi boyunca tamamen normal olabilmektedir.
Postnatal déonemde, hemen hemen tiim DS’li bireylerde
zihinsel yetersizlik ve neonatal hipotoni goriilmektedir.
Ayrica DS, zihinsel yetersizligin etiyolojisinde saptanan
en sik genetik neden olarak bilinmektedir (Cogulu,
2018). ileri anne yas1, trizomi 21’in en onemli risk
faktoriinii  olusturmakta ve ozellikle 35 vyas {isti
gebeliklerde DS’li bebek dogurma riski hamilelik yasiyla
orantili bir sekilde artmaktadir (Durmaz ve ark., 2021;
Xiao ve ark., 2016). Ancak anne yasi ileri olmasa bile aile
bireylerinde DS’li ¢ocugu olan kisi varsa gebelik 6ncesi
veya gebeligin erken dénemlerinde mutlaka bir genetik
danisma almasi 6nerilmektedir. Anne yasi, ultrasonografi
bulgular1 ve biyokimyasal belirtecler ile tespit edilen
yiiksek riskli gebelere g¢esitli tarama veya tam
protokolleri uygulanmaktadir. DS i¢in yapilan genetik
testler invaziv yontemler ve non-invaziv yontem olmak
lizere iki ana baslkta toplanabilir. Fetal kromozomal
anomali agisindan risk altinda olan gebelere invaziv
ve/veya non-invaziv yontemlerin kullanildigi genetik test
onerilmelidir. Bunun i¢in birinci trimesterde koryon
villus 6rneklemesi, ikinci trimesterde amniyosentez ve
daha ileri haftalarda kordosentez gibi invaziv prenatal
tan1 yontemleri uygulanabilmektedir. Bu aragtirmadaki
amacimiz, DS tanisi konulmus olgularin
sosyodemografik  6zelliklerinin ~ saptanmasi,  klinik
ozelliklerinin ve yasadig1 ek saglik sorunu sikliklarinin
tespit edilmesi, tan1 konulma zamani ve sekli ile ilgili
bilgilerin toplanmasidir. Bu sayede, bolgede DS’li
bireylere sahip ailelerin sosyo-demografik 6zelliklerinin
belirlenmesi, tan1 konulmasi ile ilgili bilgiler hakkinda
veri elde etmektir. Bu bilgiler 1s1ginda eksiklerimizi
tespit ederek miimkiin oldugunca koruyucu saglk
politikalar1 gelistirmek sonraki hedeflerimiz arasindadir.

GEREC YONTEM

Arastirmanin tipi ve arastirma grubu

Elaz1g Fethi Sekin Sehir Hastanesi’ne Cocuk Psikiyatri ve
Tibbi Genetik poliklinigine Ocak 2019 ve Aralik 2019
donemleri arasinda bagvurmus, 0-18 yas araliginda ve
genetik olarak DS tanist dogrulanmisg, 35 olgu ve ailesi
calismaya dahil edilmistir. Calismaya, DS tanisi
konvansiyonel sitogenetik analizle dogrulanan olgular
almmistir. Tan1 ve rutin takipleri sirasinda, olgulara ve
ailelere yonelik klinik degerlendirme ve sosyodemografik
ozellikler ayrintili olarak degerlendirilmistir.

Istatiksel analiz

Istatiksel analiz, R yazilimi (R software, version 4.0.5, R
Foundation for Statistical Computing, Vienna, Austria;
http://r project.org) kullanilmistir. Tanimlayici istatistikler
say1 ve yiizde kullanilarak degerlendirilmistir, Calismada
niimerik veriler i¢in ortalama, standart sapma, medyan,
minimum, maksimum degerler kullanilirken kategorik
veriler i¢in frekans ve yiizde degerleri kullanilmistir.
Arastirmanin etik yonii

Bu ¢alisma igin Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Girisimsel
Olmayan Aragtirmalar Etik Kurulu Bagkanligindan etik
onay almmistir (12/12/2019-19-09).

BULGULAR

Arastirmaya  katilan  kisilerin  sosyodemografik
ozelliklerine gore dagilimlari Tablo 1’de
gosterilmektedir Olgularin ortalama yas1 4.51+ 4.24°ti
(0-14) ve 19’u (%54.3) erkekti. Annelerin dogumdaki
yas ortalamasi 36.4+6.3 (yas araligi 24-48), babalarin
dogumdaki yag ortalamasi 38.1+£7.9 (yas aralig1 23-53)
idi. Annelerin 10’u (%28.6), babalarn 2’si (%5.7)
okuma-yazma bilmemekte iken; annelerin 2’si (%5.7),
babalarin 4’1 (%11.4) iniversite mezunuydu.

Olgularin 5’1 (%14.3) gebelikte ultrasonografi,
biyokimyasal tarama veya genetik tarama testlerinden
herhangi birisini yaptirmamistir. Tarama testlerinden
olgu grubumuz igin en g¢ok kullanilan yontem
ultrasonografi olup bunu biyokimyasal tarama testleri
takip etmekteydi (tablo 2).

Tarama testlerinin en az birisi igin bagvurmus olan
ailelerde ise %23’iinde gebelikte tarama testlerinden
anormal bulgu saptanmis, gebelikte sadece 1 (%2.9)
olguya genetik test yapilmisti. Bir sonraki gebelik
doneminde genetik test yaptirmak isteyen aile sayist 16
(%45.7) idi. Ailelerin 12’si (%34.3) kendi ¢cocuklarindan
once hi¢ DS tanili bir ¢ocukla ger¢ek hayat ya da
medyada karsilasmamis olup ailelerin 32’si (%91.4)
cocuklarinin tanisin1 6grendikten sonra DS hastalig1 ve
gerekli takipler hakkinda yeterince bilgilendirilmedigini
diginmekteydi. DS tanili ¢alismaya dahil ettigimiz
cocuklarin 22’si (%62.9) 6zel egitim destegi almaktayd.
Cocuklarin klinik agidan takiplerine bakildiginda; en
fazla gbz hastaliklar1 agisindan takipli iken en az
gastrointestinal sistem takiplerinin yapildig1
goriilmiistiir. Ttm olgularin 31’inde (%88.6) tam kan
sayimi takipleri yapilmist1 (Tablo 3).



Tablo 1. Aile ve ¢ocuga ait sosyodemografik ozellikleri.

Degiskenler Ortalama yas Yas arahg:
Olgularmn yast 4.5 0-14
Dogumdaki ortalama anne yasi (yas araligi) 36.4 24-48
Dogumdaki ortalama baba yasi (yas araligi) 38.1 23-53
n %

Cinsiyet Kiz 16 45.7
Erkek 19 54.3

Okur- yazarlik yok 10 294

ilkogretim 14 41.2

Anne egitim diizeyi Ortadgretim 3 8.8
Lise 5 14.7

Universite 2 5.9

Okur- yazarlik yok 2 5.9

ilkogretim 17 50

Baba egitim diizeyi Ortadgretim 6 17.6
Lise 5 14.7

Universite 4 11.8

Tablo 2. Ailelerin gebelik boyunca basvurdugu tarama yontemleri.
Gebelikte tarama yontemi n/Toplam olgu sayisi %
Sadece Ultrasonografi ile tarama 20/35 57.1
Ultrasonografi ve biyokimyasal tarama 9/35 25.7
Non-invaziv prenatal test 1/35 2.9
Hicbir tarama ydntemine bagvurmayan aileler 5/35 14.3
Tablo 3. Down Sendromu tanihi olgularin basvurdugu klinikler ve oranlari.

Olgularin sistem muayene takipleri n/Toplam olgu sayis1 %
Goz hastaliklar1 bagvuru 32/35 914
Cocuk kardiyoloji bagvuru 29/35 82.9
KBB bagvuru 29/35 82.9
Cocuk psikiyatrisi 26/35 74.3
Cocuk noroloji 24/35 68.6
Cocuk endokrin ve metabolizmasi 22/35 62.9
Beslenme biiyiime 17/35 48.6
Agiz-dig sagligi 15/35 429
Cocuk immiinolojisi ve alerji hastaliklar1 12/35 34.3
Cocuk gastroenteroloji 3/35 8.6

TARTISMA

Caligmamizin sonuglarma gore, annelerin dogumdaki yas
aralig1 24 ve 48, babalarin dogumdaki yas aralig1 ise 23 ve
53 yas arasindaydi. Annelerin %70.6’sinin egitim diizeyi
ilkdgretim ve alt1 diizeyde, babalarin da %5.9’unun egitim
diizeyi ilkdgretim ve alt1 diizeyindeydi. Ailelerin %14.3°1i
gebelik sirasinda ultrasonografi, biyokimyasal taramalar
da dahil olmak tiizere herhangi bir tarama testi icin
bagvurmadigini bildirdi. Tarama testlerinin en az birisi i¢in
basvurmus olan ailelerde ise %23’linde gebelikte tarama
testlerinde anormal bulgu saptanmis, gebelikte sadece 1
(%2.9) olguya genetik test yapilmisti. Gebelik yas
gruplarina gore DS siklig literatiirde incelenmistir. Giincel
bir ¢alismada 35 yas 6ncesi yas gruplarina gore risk artist
incelendiginde, 36-40 yas grubunda risk artisinin 2 kat, 41-
45 yas grubunda risk artisinin 5 kat ve 46-54 yas grubunda

risk artiginin 10 kat oldugu bildirilmistir (Durmaz ve ark.,
2021). Ayni caligmada, ileri yas gebeliklerinin riski
arttirdigi ve Tirkiye’de ilgili merkezde DS igin halen
gebelikte genetik tan1 endikasyonunun en sik sebebi olarak
ileri anne yasi vurgulanmistir. Calismamiz sonuglarina
gore, annelerin dogumdaki 48’e¢ varan yaslarina
bakildiginda iilkemizde halen ileri yas gebeliklerine bagl
DS tanili ¢ocuklar dogmakta ve bu durumla karsilasan
ailelerin biiyliik kismu ileri yas gebeliklerin risk faktorii
oldugunu ya da kendilerini hastaligin ilerleyen
donemlerinde neyin bekledigini bilmedigini bildirmistir.
Ek olarak, ailelerin, %34.3’1 kendi ¢ocuklarindan 6nce hig
DS hakkinda bilgi sahibi olmadiklarini belirtmektedirler.

Yapilan ¢aligmalarda, sosyodemografik o6zelliklerin DS
siklig1 ve gebelikte tarama testlerine ulasimi iizerine etkisi
vurgulanmigtir (Pryde ve ark., 1993; Khoshnood, Wall,



Pryde, ve Lee, 2004). Ayrica, saglik sistemine ulagim
imkanlarindaki esitsizlikler, farkli etnik gruplar ve farkli
sosyo-ekonomik diizeylerin DS igin prenatal tarama ve tani
testlerine ulasim durumlari agisindan 6nemli oldugu
vurgulanmigtir (Khoshnood, Wall, Pryde, ve Lee, 2004;
Santoro ve ark., 2021). Calismamizda bolgeye ait
ozellikleri daha iyi yansitmasi agisindan tek bir merkeze ait
veriler sunulmustur. Ailelerin %14.3’li gebelik sirasinda
ultrasonografi, biyokimyasal taramalar da dahil olmak
iizere herhangi bir tarama testi icin bagvurmadigin1 bildirdi.
Ultrasonografi ve biyokimyasal tarama testlerine ulagim
imkanlari bu kadar ilerlemisken Dbile ailelerin
basvurularinin olmasi gerekenden ¢ok diisiik oranda
oldugu goriinmektedir. Tarama testleri ile anormal bulgu
saptandiginda ya da risk faktorleri varliginda bile genetik
tan1 testleri asamasmna gecilemedigi ve genetik
danismanlik almadigi goriilmektedir. Aileler, %45.7
oraninda bir sonraki gebelik doneminde genetik test
yaptirmak istediklerini Dbildirmislerdir. Bu sonuglar,
ailelere uygun genetik danismanlik verildiginde genetik
danigmanligin ailenin kararlar1 ve segimleri iizerinde ne
kadar etkili olabilecegini gostermektedir. Sonraki
calismalarda, tilkemizdeki her bdlgenin DS i¢in prenatal
tarama ve tani testlerine ulasim oranlarinin, bolgeler arasi
farkliliklarin ve bunlarin sebeplerinin aragtirilmasinin
onemli olacagi disiinilmektedir. DS ile iligkili genetik
danigmanlik, gebelik donemine dair danigmanlig1 igerdigi
gibi dogum sonrasi tan1 ve takip siirecini de kapsamaktadir.
Calismamiza dahil edilen DS tanili olgularin en sik bagvuru
yaptig1 tibbi branglar géz hastaliklari, kardiyoloji, kulak
burun ve bogaz hastaliklari ile cocuk psikiyatrisi klinikleri
idi. Calismamizdaki bu sonuglar literatiirdeki bilgiler ile de
uyumluydu (Bull, 2011; Cogulu, 2018; Lagan ve ark.,
2020). Caligsmalar incelendiginde DS tanisina en sik eslik
eden tibbi durumlar su sekildeydi: G6z hastaliklar (toplam
%60, katarakt %15 ve kirma kusurlar1 %50), isitme kayb1
(%75), orta kulak iltihabt (%50-%70), konjenital kalp
hastaliklar1 (%50) (Bull, 2011; Lagan ve ark., 2020).
Calismamizin  kisitliliklar, ¢alismaya dahil edilen
orneklem sayisinin diisiik olmasi ve sadece klinik
bagvuruda bulunan olgularin degerlendirilmesidir. Bu
konu ile ilgili toplum tabanli ¢aligmalarin planlanmasinin
ve sonuglarimin toplum saghigi ve gelecek nesiller
acisindan onemli faydalar saglayacag: diisiiniilmektedir.
Toplumun her kesiminden ailelerin, ¢ocuklarinin saglik
durumunun  degerlendirilmesi i¢in  saglik kurulu
degerlendirmesine bagvurmasi nedeniyle ¢alismamizda her
tirli  sosyo-ekonomik diizeyde aileyi degerlendirme
olanagi saglanmigtir. Bu durumun da ¢alismamiz toplum
tabanli olgular1 kapsamayip sadece klinik kosullarinda
basvuruda bulunan aileleri kapsamasinin kisitliligmi
azalttigini diistindiirmektedir.

SONUC

Genetik damigmanlik genetik kaynakli oldugu diisiiniilen
bir durum hakkinda, bu durumun olusma ve tekrarlama
nedenleri, riskleri, dnleme kosullari, tedavisi ve bu duruma
kars1 uygulanabilecek genetik testler ve yorumlanmasi gibi
teknik bilgilerin verilmesi yani sira psikososyal destek
saglama siirecidir. Ulkemizin teknolojik sartlarin ya da

alt yapismin yeterli olmasina ragmen bu sorunlarin
yasanmasinin  sebepleri  belirlenmesi  iilke  saglik
politikalar1 i¢in dnemlidir.

Cikar Catismasi

Yazarlar, bu makalenin arastirilmasi, yazarligi ve/veya
yayinlanmast ile ilgili olarak herhangi bir potansiyel
cikar catismasi beyan etmemistir.
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