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Amag: Down sendromu, 21. kromozomun tam veya kismi trizomisi nedeniyle ortaya ¢ikan, belirgin fenotipik 6zelliklerle karakterize
genetik bir bozukluktur. Down sendromlu bireylerin biiylime ve gelisiminde sendroma 6zgili paternler mevcuttur. Bu durum, etnik,
beslenme ve cevresel faktérlere gore farklilik gosterebilir. Ozellikle biiyiime parametrelerinin takip edilmesi, fiziksel gelisimdeki
sapmalarin erken tespiti, eslik eden hastaliklarin tanis1 ve tedavisinde biiyiik 6nem tasimaktadir. Bu ¢alismada Diyarbakir ve gcevre

illerden basvuran Down sendromlu c¢ocuklarin biliyiime parametreleri, konjenital kalp hastaliklar1 ve tiroid disfonksiyonunun
degerlendirmesi, ayrica olasi bolgesel farkliliklarin ortaya konulmasi amag¢lanmistir.

Yontemler: 2021-2023 yillar1 arasinda Diyarbakir ili ve ¢evre illerden Tibbi Genetik poliklinigine basvuran 0-18 yas aras1 266 Down
sendromu olgusu retrospektif olarak incelendi. Olgularin demografik verileri, anamnezleri, biiyiime parametreleri, konjenital kalp
hastaliklari, tiroid fonksiyonlari ve karyotip analizi sonuclar1 derlendi. Antropometrik veriler, Neyzi ve arkadaslar: ile Zemel ve
arkadaslarinin biliyiime egrileri kullanilarak degerlendirildi. Hastalar, major konjenital kalp hastaliklar1 ve tiroid disfonksiyonu
varhigina gore gruplandirildu. istatistiksel analizler R programi kullanilarak yapildi.

Bulgular: Olgularin %44,7’si kiz, %55,3"l erkek olup yas ortalamasi 64.7 aydi. Olgularin %20,3’iinde tiroid disfonksiyonu, %72,9'unda
konjenital kalp hastaliklar1 tespit edildi. Olgularin %21,1’i major konjenital kalp hastalifina sahipti. Viicut agirligi standart sapma
skorlarinin (SDS) hem Neyzi ve arkadaslarinin biiylime egrilerine gére hem de Zemel ve arkadaslarinin biiyiime egrilerine gore diisiik
oldugu gozlendi. Bas ¢evresi SDS’lerinde Zemel ve arkadaslarinin verilerine gore belirgin diistikliik saptandi.

Sonug¢: Down sendromlu bireyler arasinda etnik, beslenme ve g¢evresel faktorlerin etkisi ile biiylime parametrelerinde farkliliklar
gozlenebilir. Calismamizda pediatrik bakim ve gelisimsel sonuclar: iyilestirmek icin lokal biiylime egrilerinin olusturulmasinin
gerekliligini ve 6nemini vurguluyoruz.

Anahtar kelimeler: Down sendromu, Trizomi 21, biiyiime gézlem kartlar1
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Abstract

Objective: Down syndrome is a genetic disorder characterized by distinct phenotypic features resulting from complete or partial
trisomy of chromosome 21. Individuals with Down syndrome have syndrome specific patterns in growth and development. These
patterns can vary depending on ethnic, nutritional, and environmental factors. Monitoring growth parameters is particularly crucial
for the early detection of physical developmental deviations, as well as the diagnosis and treatment of associated conditions. This study
aims to evaluate the growth parameters, congenital heart diseases, and thyroid dysfunctions in children with Down syndrome from
Diyarbakir and surrounding provinces and to identify potential regional differences.

Methods: A total of 266 Down syndrome cases aged 0-18 years who applied to the Medical Genetics outpatient clinic from Diyarbakir
and surrounding provinces between 2021-2023 were retrospectively examined. Demographic data, anamnesis, growth parameters,
congenital heart diseases, thyroid functions and karyotype analysis results of the cases were compiled. Anthropometric data were
assessed using the growth charts developed by Neyzi et al. and Zemel et al. The patients were grouped based on the presence of major
congenital heart diseases and thyroid dysfunction. Statistical analyses were conducted using the R program.

Results: 44.7% of the cases were female, 55.3% were male, and the mean age was 64.7 months. Thyroid dysfunction was detected in
20.3% of the cases, and congenital heart diseases were detected in 72.9%. 21.1% of the cases had major congenital heart disease. It
was observed that body weight standard deviation scores (SDS) were low according to both Neyzi et al.'s growth charts and Zemel et
al.'s growth charts. A significant decrease was detected in head circumference SDS according to Zemel et al.'s data.

Conclusion: Differences in growth parameters can be observed among individuals with Down syndrome due to the effects of ethnic,
nutritional and environmental factors. In our study, we emphasize the necessity and importance of establishing local growth charts to
improve pediatric care and developmental outcomes.

Keywords: Down syndrome, Trisomy 21, growth charts.

GIRIS
Down sendromu 21. kromozomun artmis risk altindadir®. Solid tlimérlerin ¢ogu ise
trizomisinden  Kkaynaklanan genetik  bir ters komorbidite gosterir ve Down sendromlu

hastaliktir. Sendromun diger adi Trizomi 21’dir.
En sik gorilen sag kalimhh otozomal
anoploididir. Down sendromu, zihinsel
yetersizligin en yaygin genetik sebebidirl. DS
tiim popiilasyonlarda gortliir, ancak prevelansi
tilkeler ve etnik kokenler arasindaki gebe kalma
anindaki anne yasi farkliliklarindan etkilenir2.
Down sendromu gorulme siklig1319/1000 canli
dogumda 1’dir3+4.

Down sendromlu bireylerde boy kisaligi,
hipotoni, atlantoaksiyel instabilite, serebellar
hipoplazi, zihinsel yetersizlik ve konjenital kalp
hastaliklar1  (KKH)  gozlenebilir.  Down
sendromlu bireyler hipotiroidizm, otoimmiin
hastaliklar, obstriiktif uyku apnesi, epilepsi,
isitme ve gorme sorunlari, hematolojik
bozukluklar, tekrarlayan enfeksiyonlar,
anksiyete bozukluklar1 ve erken baslangich
Alzheimer hastalig1 agisindan topluma gore

bireylerde genel popiilasyona gére daha nadir
saptanmaktadir®.

Down sendromlu olgularin normal ¢ocuklardan
farkli bliyime paternleri vardir. Bu sebeple
olgular1 sendroma 6zgu biiylime cizelgeleri ile
takip etmek Onemlidir. Aym1 zamanda
popiilasyonlar arasinda da biiylime
parametreleri farklilik géstermektedir. Yapilan
calismalar Isvecli, ingiliz ve Portekizli Down
sendromlu  olgularin  Amerika  Birlesik
Devletlerindeki olgulardan daha wuzun ve
Sicilyali akranlarindan ¢ok daha uzun oldugunu
ortaya koymustur’-19, Tiysliz ve arkadaslari
2012 yilinda ilk kez Tiirkiye’den 1726 Down
sendromlu  olgunun  blylme  egrilerini
yayinlamistirll. Zemel ve arkadaslar1 637 Down
sendromlu olguyu izleyerek giinlimiizde yaygin
olarak kullanilan biiyiime egrilerini
bildirmistir12,

156



Calismamizda Diyarbakir ve ¢evre illerden Tibbi
Genetik poliklinigimize basvuran 0-18 yas
arasindaki olgularin biiylime parametreleri,
KKH ve tiroid disfonksiyonu degerlendirilerek,
bolgesel olast farklhiliklarin  arastirilmasi
amaclanmistir. Bilgimiz dahilinde calismamiz

Tiirkiye’de ikinci, boélgede ise yapilan ilk
biiylime parametreleri degerlendirme
calismasidir.

YONTEMLER

Diyarbakir ili ve ¢evre illerden Tibbi Genetik

poliklinigine 2021-2023 tarihleri arasinda
basvuran 266 Down sendromlu olgunun
demografik verileri, anamnezleri, biiyiime

parametreleri, KKH, tiroid fonksiyonlar1 ve
karyotip analizi sonuglar1 derlenmistir. Cerrahi
miidahale gerektiren atriyoventrikiiler septal
defekt, biiyiik ventrikiiler septal defekt, Fallot
tetralojisi ve pulmoner vaskiiler hastaligi olan
Down sendromlu olgular major KKH olarak
kategorize edildi. Olgular major KKH ve tiroid
disfonksiyonuna sahip olmalarina goére 4 gruba
kategorize edildi; major KKH /tiroid
disfonksiyonu olmayanlar (Grup 1), izole tiroid
disfonksiyonu olanlar (Grup 2), izole majoér KKH
olanlar (Grup 3), major KKH ve tiroid
disfonksiyonu olanlar (Grup 4). Olgularin
biiyiime parametrelerinde SDS’ler Tirkiye’den
saghkli c¢cocuk biiyiime parametrelerini
tanimlayan Neyzi ve arkadaslar1 ve Amerika
Birlesik Devletleri'nden Down sendromlu
olgularin biiylime egrilerini bildiren Zemel ve
arkadaslarinin biiylime egrileri ile
hesaplandi1213,

Veriler R programlama dilinin 4.4.1 versiyonu
kullanilarak analiz edildi. Nicel verilerin
gosteriminde ortalama * standart sapma ve
ortanca  (minimum-maksimum)  kullanildi.
Kategorik verilerin gosteriminde ise frekans ve
yizde kullanildi. ikili gruplarda normal
dagilima uymayan degiskenlerin
karsilastirilmasinda Kruskall Wallis H Test
kullanildi. Ikili gruplarda normal dagilima uyan
degiskenlerin karsilastirilmasinda One-Way
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ANOVA kullanildi. Onem diizeyi p<0.05 olarak
alindu

Olgularin ebeveynlerinden aydinlatilmis onam
formu alinmistir. Calismamiz icin etik kurul
onaylr Saglk Bilimleri Universitesi Klinik
Arastirmalar Etik Kurulu'nun 03.03.2023 tarihli
349 sayili karari ile alinmistir.

BULGULAR

Olgularin %44,7’si disi (119/266), %55,3'u
erkek (147/266) idi. Olgularin yas ortalamasi
64.7 (* 67.54) aydi (Tablo 1I). Tiroid
disfonksiyonu olgularin %20,3’tinde (54/266)
mevcuttu. Olgularin %72,9’'unda (194/266)
KKH mevcuttu. Olgularin %21,1’inde (56/266)
major, %51,9’'unda (138/266) minor KKH
saptandi. Olgularin %6’sinda (16/266) major
KKH ve tiroid disfonksiyonu birlikteligi vardi
(Tablo II).

Olgularin agirlik 6lgtimleri SDS’lerinin ortanca
(minimum-maximum)  degeri Neyzi ve
arkadaslarinin verilerine gore -1.42 (-5.41 -
4.11) SDS idi. Agirhk ol¢iimlerin ortalamasi
Zemel ve arkadaslarinin Down sendromlu
olgularinin verilerine gore -0.552 £1.268 SDS
idi. Boy oOlg¢limlerinin SDS’lerinin ortalamasi
Neyzi ve arkadaslarinin verilerine gore -
1.977+1.615 SDS olarak belirlendi. Zemel ve
arkadaslarinin Down sendromlu olgularinin
verilerine gore ortanca deger 0.025 (-4.22 -
5.24) SDS idi. Bas ¢evresi Ol¢limlerinin
SDS’lerinin ortalamasi Neyzi ve arkadaslarinin
verilerine gore -3.094 (+1.281) SDS ile uyumlu
idi. Zemel ve arkadaslarinin verilerine gore
ortanca deger -0.805 (-4.14 - 2.93) SDS olarak
hesaplandi.

Olgular major KKH ve tiroid disfonksiyonu eslik
edip/etmeme durumuna gore 4 farkli gruba
ayrild;; Grup 1: major KKH veya tiroid
disfonksiyonu olmayanlar, Grup 2: sadece tiroid
disfonksiyonu olanlar, Grup 3: sadece major
KKH olanlar, Grup 4: hem tiroid disfonksiyonu
hem major KKH olanlar.
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Major KKH ve tiroid disfonksiyonu eslik
edip/etmeme durumuna gore Neyzi ve
arkadaglarinin  biiytime  egrileri  referans

alindiginda agirhik SDS degerleri arasinda tiim
gruplar arasinda istatistiksel olarak fark oldugu
tespit edildi (p<0.001). Grup 1 ile Grup 2 ve Grup
4 kiyaslandiginda istatistiksel olarak anlaml bir
fark olmadigi ancak Grup 4’de ortanca SDS
degerinin daha dusiik oldugu gorildi. Grup 1 ile
Grup 3 arasinda istatistiksel olarak anlamli fark
saptandi. Grup 2 ile Grup 3 ve Grup 4 arasinda
istatistiksel olarak anlamli fark gézlendi. Zemel ve
arkadaslarinin biiylime egrilerine gore agirlik SDS
degerleri referans alindiginda da gruplar arasinda
istatistiksel olarak fark oldugu tespit edildi
(p<0.001). Grup 1’de ortalama deger -0.486 iken,
Grup 2’de -0.021, Grup 3’de -1.08 ve Grup 4’de -
1.208 olarak elde edildi. Grup 1 ve Grup 3-4
arasinda istatistiksel olarak anlamh fark
belirlendi. Grup 2 ile Grup 3 ve Grup 4 arasinda
istatistiksel olarak anlamlh fark saptandi (Tablo
I1I).

Neyzi ve arkadaslarinin ve Zemel ve
arkadaslarinin biiyiime egrileri referans alinarak
hesaplanan boy SDS degerlerinde gruplar
arasinda istatistiksel olarak fark olmadig tespit
edildi (p=0.859) (Tablo III).

Bas Cevresi SDS degerlerinde ise Neyzi ve
arkadaslar referans alindiginda gruplar arasinda
istatistiksel olarak fark olmadig1 tespit edildi
(p=0.074). Zemel ve arkadaslar1 referans
alindiginda ise gruplar arasinda istatistiksel
olarak fark oldugu belirlendi (p<0.001). Grup 1’de
ortanca deger -0.59 iken, Grup 2’de -0.805, Grup
3’'de -1.615 ve Grup 4’de -1.315 olarak elde edildi.
Grup 1 ile Grup 3 arasinda istatistiksel olarak
anlamh bir fark vardi. Grup 2 ile Grup 4 arasinda
istatistiksel olarak anlaml bir fark yokken, Grup
4’de SDS’nin daha dusiik oldugu gorildi. Grup 2
ile Grup 3 arasinda istatistiksel olarak anlaml bir

Tablo II: Cinsiyet, Major KKH ve Tiroid Disfonksiyonu
Dagihmi
Frekans Yizde(%)
Cinsiyet
Kiz 119 44.7
Erkek 147 55.3
Ek Anomali
Majt')r 'KKH ve tiroid 172 64.7
disfonksiyonu yok
S_adece_ tiroid 38 14.3
disfonksiyonu
Sadece major KKH 40 15
Tiroid disfonksiyonu ve 16 6
major KKH var
Tablo Ill: Antropometrik Olgiimlerin Gruplara Gore
Dagilimi
Grup 1
(Major Grup 2 Gr_up_ 4 Te
KKH (Sadece Grup 3('|_'|r0|d . st
= (Sadece |disfonksiy ;
veya tiroid Toplam [Ist |p
e : . |major onu ve :
tiroid disfonksiy KKH) major atis
disfonksi |onu) KKH var) tigi
yonu yok)
Agirli
k  —-1.33(- [-0.92(- 2.28(-5 _|-2.09(- -1.42(- |17.|<
Neyzi |4.61- 3.23-3.13) OéG)C 5.41- 5.41- 64 (0.00
ve |4.11)® |a : 0.13)¢  |4.11) 4 |1*
ark.
Agirh
K o486 +-0021 £-1.08 = ; 6.4|°
Zemel 1'213,1 - 1é62‘1 - 1i78b ~11.208+1.4 |0.552+1. 94 0.00
ve ) ) : 61° 268 1
ark.
Boy — } )
Neyzi |-1.949 +|-2.076 +|-1.895 =+ 0.2(0.85
ve |L672 |1555  |L64  |22°3*L0IL9TTEL Iggg,
67 615
ark.
BOYy ~lg02¢  |0.03¢-  |0.09¢- |0.185¢- |0.025(-
Zemel| ' ’ ' ' 0.7 /0.85
ve 4.01- 3.34-2.79) |4.22- 3.54-1.17) |4.22- 59 |o*
ark. 5.24) 2.98) 5.24)
Bas
Cevre R
Si _——3.008 i2.90611.3 -3.521 #|-3.395 £(-3.094 +|2.3|0.07
Neyzi |1.296 52 1.136 1.101 1.281 41 |4y
ve
ark.
Bas
ge"re_ .0.59(- |-0.805(- |-1.615(- |-1.315(- |-0.805(- |24.|<
Zemel 3.88- 3.35- 4.14- 2.38- 4.14- 97 |0.00
ve 2.93)¢ 1.75)¢ 1.2)b 0.36)% 2.93) 9 |[1*
ark.

fark saptandi (Tablo III).

Tablo I: Yas Dagilimi

Ortalama + SS

Ortanca (min-mak)

Q1

Q3

Yas 64.732+67.545

43(0 - 216)

90.75

~x Kruskall Wallis H Test; y One Way Anova; ~(a-c) deder araligina
gére isimlendirme amacl kullanilmigtir. Ayni harfe sahip gruplar
arasinda bir fark yoktur.

TARTISMA
Down sendromlu olgularin dogumundan
itibaren bliyime ve gelisimini izlemek,
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pediatrik bakimin 6nemli bir
Biiyimenin izlenmesi, fiziksel blylimedeki
sapmalarin erken bir asamada teshis
edilmesini, eslik eden hastaliklarin erken
tanisint ve endikasyon varliginda tedaviye

parcasidir.

baslamasini  saglar. Biiyime cizelgeleri
gelisiminin  degerlendirilmesinde kullanilan
onemli araglardir. Saglikli
bebeklerin/¢ocuklarin yani sira sendrom

spesifik biiylime 6l¢ciimlerine dayanan ulusal ve
yerel biiylime cizelgeleri etnik, beslenme,
sosyoekonomik ve iklimsel faktorlerden
kaynaklanan biiyiime farkliliklarin1 ortaya
koyarak olgularin daha dogru izlenmesine
olanak saglar. Calismamizda Down Sendromlu
olgular, eslik eden KKH ve tiroid fonksiyon
bozukluguna goére gruplara ayrilarak biiytime
parametreleri incelenmistir.

Literatiirde Down sendromlu olgularda KKH
orani %50-59 arasinda bildirilmistirl2.1415,
Olgularimizda bu oran %72,9 ile literatiirde
bildirilen oranlardan daha yiiksekti. Tiroid
disfonksiyonu literatiirde %19-30 olarak
bildirilmistir. Olgularimizda ise literatiirle
benzer sekilde %Z20,3’linde (54/266) tiroid
disfonksiyonu saptandi.

Calismamizda agirlik verilerinin SDS’lerinin
Neyzi ve arkadaslarinin verilerine gore daha
belirgin olmak tizere, hem Neyzi ve
arkadaslarinin hem de Zemel ve arkadaslarinin
verilerine diisik oldugu belirlendi. Aym
zamanda olgu gruplar arasinda hem Neyzi ve
arkadaslarinin hem de Zemel ve arkadaslarinin
biiyiime egrileri temel alindiginda istatistiksel
olarak anlamli farklar oldugu tespit edildi
(p<0.001). Major KKH'nin Down sendromlu
olgularda agirlik verileri etkiledigini gozlendi.
Literatiirde orta ve siddetli derecede KKH'nin
biiylimeyi etkiledigi bildirilmistirl®. Literatiirle
uyumlu olarak major KKH’ye sahip olgularin

diger olgulara gore daha diisiik viicut
agirhiklarina  sahip  olduklar1  gozlendi.
Literatiirde tedavi edilen tiroid
disfonksiyonlarinin agirhk iizerine etkisi
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olmadigr  bildirilmistiri117.  Calismamizda
literatiirle uyumlu olarak hipotiroidinin agirlik
tizerinde olumsuz etkisi olmadigi saptandi.

Boy SDS’lerinde saptanan veriler 1s18inda
verilerimizde Neyzi ve arkadaslarinin verilerine
gore belirgin azalma oldugu gozlenirken, Zemel
ve arkadaslarinin verileri ile uyumlu oldugu
gozlendi. Neyzi ve arkadaslarinin verilerine
gore yapilan hesaplanmalarda saptanan
belirgin diisiiklik Down sendromlu olgularda
beklenen bir bulgu olan boy kisalig1 ile
iliskilendirildi. Zemel ve arkadaslarinin verileri
ile uyumlu olmasi popiilasyonumuzdaki Down
sendromlu  olgularin boy ortalamasinin
Amerika Birlesik Devletleri'nden bildirilen
verilerle benzer oldugunu gosterdi. Gruplar
arasinda major KKH ve tiroid disfonksiyonunun
boy lizerine etkisi olmadig belirlendi.

Bas cevresi olciimlerinin SDS’lerinde Neyzi ve
arkadaslarinin  verilerine  goére  belirgin
diistikliik saptandi. Bu durum Down sendromlu
olgularda saptanan mikrosefali ile uyumlu
idil819, Ancak bas cevresi Olclimlerimizin
SDS’lerinin Zemel ve arkadaslarinin verilerine
gore daha Kkiiciik olmas1 sasirtict idi. Bu
durumun hasta popiilasyonunun azhig veya
etnik farkhiliklarla iliskili olabilecegi diistiniildii.
Bas cevresi SDS’lerinde Zemel ve arkadaslarinin
verilerine gore Grup 1 ile Grup 3 arasinda
saptanan istatistiksel olarak anlaml bir fark
vardi. Grup 2 ile Grup 4 arasinda istatistiksel
olarak anlamh bir fark yokken, Grup 4'de
SDS’'nin daha diistik oldugu goriildi. Grup 2 ile
Grup 3 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir
fark saptandi. Bu durumun literatiirde bildirilen
KKH’nin mikrosefaliye sebep olabilecegi verisi
ile iliskili olabilecegi diistintildii20.

Kisitlamalar

Calisma grubundaki olgu sayisinin azhgi,
olgularin biiyiime verilerinde izlem
parametrelerinin mevcut olmamasi, Tuysuz ve
ark.’nin yayinlarindaki veri setine
ulasilamadigindan Tiirkiye’den yapilmis ilk
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calisma ile karsilastirmalarin yapilamamasi
calismamizin kisithliklarini olusturdu.

SONUC

Down sendromlu bireylerin dogumdan itibaren
izlemi, pediatrik ve eriskin bakimin temel
unsurlarindan biridir. Sendroma 6zgii biiyiime
Olgltlerine dayali ulusal ve yerel biiylime
egrileri, etnik koken, beslenme aliskanliklar,
sosyoekonomik durum ve iklim kosullar1 gibi
faktorlerin yarattigi biiytime farkliliklarin1 goz
online alarak daha dogru bir izlem saglar.
Calismamizda giiniimiizde Down sendromu
izleminde siklikla kullanilan Zemel ve
arkadaslarinin verilerine gore bas cevresi
SDS’lerinde daha belirgin olmak tizere, hem
vicut agirligi hem de bas gevresi SDS’lerinde
diistikliik saptandi. Bu durumun c¢alismamiza
dahil edilen olgu sayisinin azlig ile veya etnik
koken, beslenme aliskanliklari, sosyoekonomik
durum ve iklim kosullar1 gibi faktorlerle iliskili
olabilecegi diisiiniildii. Tiim bu veriler 15181nda
Down sendromu izleminde kullanilmak tizere
lokal bilyime egrilerinin olusturulmasinin
onemini vurguluyoruz.
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