DOWN SENDROMU



Kromozom anomalilerine bagl olarak 3 tip Down
Sendromu gorulmektedir.

Standart Trizomi 21.: Bu tipte G grubundan 21 nolu
kromozom 2 tane olmasi gerekirken 3 tanedir ve toplam
kromozom sayisi 46 olmasi gerekirken 47 tanedir.
Down Sendromlu vakalarin yaklasik %90-95’i bu gruba
girmektedir. Bu tipin kalitsal olma egilimi fazladir, daha
cok yash annelerin (35 yas ustl) cocuklarinda gorulur,

yani anne yasi ile dogrudan iliskilidir.




Mozaik Trizomi 2171: Bu tipte hicreler karisik 06zellik
gostermektedir. Hucrelerin bir kismi normal, bir kismi ise
Trizomi 21 tiptedir yani 21 no’lu kromozom 3 tanedir. Bu
nedenle hicrelerin bir kismi normal yani 46 kromozomlu, bir
kismi ise trizomik yani 47 kromozomludur. Hucrelerdeki bu
karisik yapi amniosentezde zaman zaman vyanilgiya dismeye
neden olmaktadir. Down Sendromlu vakalarin %1-2’si mozaik
tiptedir. Seyrek gorulur, kahtsal kokenli degildir. Fiziksel
Ozellikler ydniinden normale benzeme ve zihinsel engelin etkisi

bakimindan en sansli gruptur.




Translokasyon Trizomi 21 Bu tip vakalarda G grubundan
21 numarali kromozomun fazla olan 3. kromozomu D
grubundan 13 ya da 15 numarali kromozoma eklenir,
boylece bir fazla olan kromozoma karsin baska bir
kromozomun Ustune eklenme s6z konusu oldugu icin
kromozom sayisi normaldeki gibi sayica 46 olarak
gorulmektedir. Down sendromlu vakalarin %3-5’i bu
tiptedir. Daha cok genc annelerin cocuklarinda goérulir ve

kalitsal olma egilimi fazladir.




Down Sendromlu Cocuklarin Ayirt Edici Ozellikleri

Yeni dogan Down sendromlu bebekler zamaninda dogan
normal bebeklere kiyasla daha ufak- tefek yapidadirlar.

Bas mikrosefalik ve brokisefal tiptedir. Basin arka kismi
aynen surekli sirtistli yatirilan bebekler gibi basiktir, yiz
profilden yassi goriinimdedir.

Agiz boslugu genellikle kuacuktur, dudaklari incedir, dil
normalden buyulktir ve dil Gzerinde derin fisstrler (yariklar)
vardir. Dil ve agiz kaslari gevsek oldugu icin agiz genellikle
acik ve dil disaridadir. Damak yuksekligi normal ancak dardir

(Bu 6zellik konusma ve cigneme problemlerine yol acabilir.)




Burun koki basiktir.

Gozler yukariya dogru cekiktir.

Kulaklar kucuk, kivrimlar fazla ve duasuktar, kulak
deformasyonlari vardir.

Boyun kisa ve kalindir, enlemesine capi genistir (Ultrasonda
tani icin kriter olarak kullanilir).

Saclar seyrek, ince telli ve genellikle dizddr.

Kollar ve bacaklar bedene oranla kisadir.

Eller ufak, parmaklar kisa ve kalindir. El ayasi genistir, el
ayasinda iki cizgi yerine tek cizgi (simian cizgisi) bulunur.

Simian cizgisi Down sendromu’nu tanilamada o6nemli bir

kriterdir.




Ellerindeki  kicuk  parmaklar digerlerine  oranla
normallerinkinden daha kisa ve cogu vakada ice dogru
hafif kivriktir.

Ayaklar kicuk, tarakli ve bas parmak ile ikinci parmak
arasinda normalden daha fazla aciklik vardir.

Kaslar hipotoniktir, bazen yeni doganda moro refleksi

alinamayabilir.




Down Sendromlu Cocuklarin Diger Ozellikleri

Down sendromlu cocuklarin %30-40’inda kongenital kalp
anomalilerine rastlanmaktadir. Agir kalp anomalisi olan Down
sendromlular erken yasta kaybedilmektedir.

Kaslarin hipotonik olusu nedeniyle, karinda hernia (fitik),
gozlerde strabismus (sasilik), astigmat gibi géz problemleri
gorulur. Kaslardaki gevseklik gb6z-el ve g6z- ayak
koordinasyonunda glicliklere sebep olmaktadir. Ayrica bu
durum bagirsak hareketlerini de etkilemekte ve bu

cocuklarda kabizlik stk yasanmaktadir.




Isitme kaybi ile ilgili problemler normal cocuklardaki
gorulme sikhigindan daha fazladir, buna blylk o6lciide
kulak kanalinin dar olmasi, otitis mediaya daha stk maruz
kalma da neden olmaktadir.

Blinyeleri zayiftir ve bu durum enfeksiyonlara - 6zellikle
ust solunum yolu enfeksiyonlarina- yakalanma ve aqgir

gecirme riskini arttirmaktadir.




Vicut yaglanmaya musaittir. Motor hareketlerin az olmasi
(hipotoniadan dolayi) ve istahi kontrol edememe (doyma
hissini algilayamama) ve yasamdan zevk alinan seylerin
normallere gore daha az olmasi kilo almaya yol
acmaktadir.

Dis vyapisi agiz boslugunun dar olmasi nedeniyle
genellikle bozuktur. Dislerde erken dokulme, clrime ve

anomaliler siklikla gozlenir.
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