SORGUN REHBERLIK VE ARASTIRMA
MERKEZI

Down Sendromu genetik bir farklilik-
tir. En kisa anlatimi ile siradan bir insan vu-
cudunda bulunan kromozom sayisl 46 iken
down sendromlu bireylerde 21. kromozomda
iki kromozom yerine (¢ kromozom bulunma-
s|I sebebiyle 47'dir. Down Sendromu tedavi
edilmesi gereken bir hastalik degil, genetik
bir farkliliktir.

TIPKI SIZIN
GIBIYIZ ..o

Down sendromuna anne babanin
hamilelik 6ncesinde ya da sonrasindaki her-
hangi bir davraniginin, aliskanliginin neden
olduguna iligkin higbir bulgu yoktur .Down
sendromuna sebep oldugdu bilinen tek etmen
hamilelik yasidir, 35 yas Ustt hamileliklerde
risk artar. Ancak genel olarak geng kadinlar

daha fazla bebek sahibi oldugundan Down

sendromlu gocuklarin %75-80'i gen¢ anne-
lerin bebekleridir.

Hamilelik surecinde iki tip test var-
dir: Eleme Testleri ve Teshis Testleri. Ik
test fetustin Down Sendromlu olma olasili-
gini tahmin eder. Ikincisi ise fetusun ger-
gekte sendroma sahip olup olmadidini teg-
his eder. En g¢ok kullanilan testler Triple
Screen ve Alfa-fetoprotein Plus yéntemleri-
dir. Bu testlerde kandaki belli maddelerin
degerleri dlgulur ve annenin yagl da géz
onune alinir. Bu testlerin hamileligin 15 ve
20. haftalarinda uygulanmasi tavsiye edilir.




DOWN SENDROMUNUN TURLERI

Down sendromlularin nafusunun %90-%95'ini olusturan standart tiptir. Bu tipte fazladan bir
adet kromozomun(21. kromozom) yumurta veya sperm hdcresinden gelmekte veya dollenmenin da-
ha ilk asamalarindaki bir noktada yanlis bdltiinme nedeniyle (yani kromozomlar boéluntrken birbirine
yapisik kalmasi ve bu yapisikligin bir taraftan 2 dider taraftan da 1 kromozom gelmesine yol agmasi
nedeniyle) yeni hicreler 3'er adet kromozom ile toplam 47 kromozom olarak olusurlar.

2-Translokasyon:

Down sendromlularin nufusunun %3-%5'ini olugturan tiptir. Bu tipte 21.kromozomun bir par-
gasl koparak baska bir kromozoma (érn. 14.kromozom gibi) yapismaktadir. Birey adet olarak 46 kro-
mozoma sahiptir ama genetik bilgi olarak 47 kromozom bilgisi vardir. Burada da 21.kromozom 3
adet oldugundan birey standart tipteki ayni ézellikleri gésterir. Down sendromunun diger tipleri kali-
timsal degdildir. Yalniz translokasyon tipte ebeveynlerden bir tanesinin tagiyici olmasi durumunda
Down sendromu kalitimsal olmaktadir. Bu oran %33'dlr. Eger tagiyici anneyse translokasyon Down
sendromlu gocuk dogurma olasiligi %20, tasiyict babaysa %5-%2 arasindadir.

3-Mozaik:

Down sendromlularin ntfusunun %2-%5'ini olugturan tiptir: Bu tipte bazi hucreler 46 kromo-
zom tasirken bazilar 47 kromozom tasimaktadir. Yanlis bolunme dollenmenin ileri agamalarinda
gerceklestiginde bir hat 46 kromozom diger hat ise 47 kromozom olarak devam eder ve mozaik bir
yap! olusturur.

Bir bebegin mozaik bolinmeden ne sekilde etkilenecedi bozuk ya da normal hucre sayisi ile degil
bu bozulmanin tam olarak vucuttaki hangi hiicrelerde olduguyla ilgilidir. Bu bozulma o6zellikle beyin
hiicrelerinde gérulduginde, bebedin trisomy 21 de oldudu gibi etkilenmesi s6z konusudur. Down
sendromu olan bebek ve gocuklarda kromozomlarin bir kismi hormal oldugu igin diger bir deyisle
kromozom bozulmasi tum hticrelerde olmadigi igin sendromun ézelliklerinin tumu goralmeyebilir. Co-

gu durumda zihinsel yetersizlik daha hafif dizeydedir.

GG ELRIGREGE] Down Sendromu Riski
20 Yas Alt 1700 Dogumda Bir
20 - 25 Yas Arasi 1350 Dogumda Bir
25 - 30 Yas Arasi 1150 Dogumda Bir
30 - 35 Yas Arasi 700 Dogumda Bir
35 - 40 Yas Arasi 250 Dogumda Bir
40 - 45 Yas Arasi 70 Dogumda Bir

45 Yas Ustii 16 Dogumda Bir




DOWN SENDROMLU BIREYLERIN OZELLIKLERI

Down sendromlu gocuklar birbirlerine gok benzerler ve kendilerine 6zgu fiziksel 6zellikleri vardir.
Kafa ve yuz gorunumu igin ortak fiziksel ¢zellikleri ufak yassi kafa, kisa ve genis ense , yassl burun ke-
meri, normalden dusuk seviyede ve gogu zaman duzensiz sekilde kulaklar ve birbirinden ayrik ve ¢ekik
badem bigiminde gozler olarak siralanabilir. Genellikle dilleri konusmalarini engelleyecek kadar buyuk-
tur. Hemen tum Down Sendromlu bebeklerin kas gerginligi dusuktur. Avug icinde tek ¢izgi ve bu ¢izgi
normalden daha derindir. Eller genelde genis , parmaklar kisa ve tombuldur. Serge parmaklar genellikle
elin igine dogru kivrimlidir. Ayak basparmagi ile ikinci parmak arasinda normalden daha genis bir agiklik
vardir. Boylari genellikle kisadir ve tiknaz vucut bigimleri vardir. Goz irisinde beyaz noktalar olabilmekte-
dir. Down Sendromlu bebekler normalden daha genis bir bingildaga sahip olabilmektedirler ve bingil-
daklari normal gelisim gosteren bebeklerden daha uzun surede kapanmaktadir. Normalden daha kuguk
burunlari . Burun kemigi yassi , burun koku kuguktar, bu nedenle burunlar surekli dolu ve burun akintisi
yogundur. AJiz genelde kuguktur bu nedenle de dil daha buyuk kalmaktadir, kas gevsekligi de dusuk
oldugundan dilini agiz iginde gevirme , normal bir pozisyonda tutma ve konugsmada problemler yasana-
bilmektedir.

DOWN SENDROMLU BIREYLERDE ZIiHINSEL iSLEVLER

Down Sendromlu gocuklar hemen hepsi belirli bir zihinsel yetersizlikten etkilenirler. Zihinsel ye-
tersizlikten etkilendikleri i¢in de daha agir égrenirler, sorgulama ,akil yaratme gibi islevleri dnemli bir
dlgude sinirlanir. Cocuklarin zihinsel yetersizlikten etkilenme duzeyleri birbirinden farklilik gosterir. Ha-
fif duzeyde zihinsel yetersizlikten agir duzeyde zihinsel yetersizlige kadar genis bir yelpazenin herhan-
gi bir noktasinda yer alabilirler. Down Sendromlu bireylerin %80 'ni orta diuzeyde zihinsel yetersizlije
sahiptirler. Farkli 6grenme 6zellikleri ve farkll performans gosterirler. Uygun gevresel duzenlemeler ve
mudahaleler sadlandiginda , erken 6zel egditim sunuldugunda var olan potansiyellerini en st duzeyde
kullanabildikleri, toplumsal ve zihinsel becerileri 6grenerek yasamlarini surdurduklerini gosterir nitelik-
tedir.




DOWN SENDROMLU BIREYLERDE YASANAN SAGLIK SORUNLARI

Kalp Hastaliklarn

Down sendromlu bebeklerin yaklasik yarisinda kalp hastaligi mevcuttur. Bu kalp ve
kardiyak hastaliklar tip ve siddet bakimindan gesitlilik gosterirler. Pek gogu ameliyat gerek-
tirmeyen daha hafif siddette olsa da, bazilari da ameliyat gerektirebilir.

Bagirsak Anomalileri

Down sendromlu bebeklerin %10'u dogduklarindan itibaren bagdirsak yapilarinda ge-
sitli problemler mevcuttur.Bu anomaliler ciddiyetlerine gore gesitlilik géstermektedir. En az
ciddiyet teskil edenler arasindaki badirsak daralmasi, kusmaya ve beslenme problemine yol
acar. En ciddi olan anomaliler ise bagirsagin devamliligini kaybettidi durumlar (duodenal ve-
ya jejunal atrezi) veya anusun olmadidi durumlardir (anal atrezi). Bu problemler, dogum én-
cesi yapilan tetkiklerde saptanabilecedi gibi, bebegdin dogumundan sonraki ginlerde de sap-
tanabilir. Bu durumlarda dogumdan hemen sonra cerrahi midahale gerekebilir.

Yapiskan Kulak

Yapiskan kulak Down Sendromlu gocuklarda yaygin bir durumdur. Yapiskan kulak
olarak anilmasinin sebebi, orta kulak boslugunda uretilen kalin salginin yapiskan gibi olmasi
ve duyma kaybina sebep olmasidir. Yapigkan kulak Down Sendromlu gocuklar Gzerinde di-
der gocuklara kiyasla daha dnemli bir etkiye sahiptir gtinkd; sivi oldukga yapiskandir.

o Kulagin enfeksiyona yakalanma olasilgi fazladir.
¢ Orta kulak ile genzi birbirine baglayan ¢staki borusu siviyl orta kulaktan genze akitma

gorevini tam olarak gergeklestiremez.

Enfeksiyon

Down sendromlu ¢ocuklarin enfeksiyonlara karsi duyarlhgi gok fazladir. Bunun sebe-
bi de badisiklik sistemlerindeki birtakim farkliliklardir. Cocuklar sikga enfeksiyon kapmaya
meyillidir ve bu enfeksiyonlardan bazilar zor tedavi edilir. Enfeksiyonlarin en yaygin bulun-

dugu yerler:
e idrar yolu
e Dbogaz

e Bademcikler

e digler




Uykuda Solunum Bozuklugu (SRBD)

Uyku apnesi veya ust solunum yolu tikaniklidi olarak bilinen hastalik Down sendromlu
gocuklarda daha sik gérilen bir durumdur. Ozellikle normalden biyuk bademcik ve lenf bezi,
sarkik dil veya kronik burun tikanikligi olanlarda goralur. Cocuk uykuya daldiginda, Ust solunum
yolu kismen tikanarak nefes almasini guglestirir. Bu durumda gocuk horlamaya baslar ve uykuda
gayet huzursuz olur ve aligiimadik uyku pozisyonlari alir. Dolayisiyla gun igerisinde uykulu veya
asiri aktif olur. Bu durum buytumelerinde ve sadlik tizerinde uzun dénemli bir etkiye sahiptir.

-

Ailelere Oneriler

- Gocugunuzun yapamadiklarina degil yapabildiklerine odaklanin

. Gocugunuzu baska ¢ocuklar ile kiyaslamayin ¢tnkd; her gocuk gelisim agisindan birbirin-
den farkli 6zellik gosterir.

. Kaba ve ince motor becerileri zayif oldugundan bu becerileri destekleyici etkinlikler yapin
(kesme, katlama, yirtma ,yapistirma ,top atma -yakalama gibi).

Agiz egzersizleri; kati gidalari gigneme, ufleme yapmak ve dili kontrollt olarak kullanabil-
medir. Cocugunuzu gignemeye cesaretlendirmek igin yiyeceklerin agzinin ortasina degil yanlari-
na koyun, boylece dili daha fazla hareket edecektir.

Dudak egzersizleri; Ayna karsisinda "6puctk” verme hareketi ve “gulme” hareketlerini deneye-

zersizdir.

Dil egzersizleri; Dil konusma becerisi kadar ¢igneme, yalama ve yutma igende énemlidir
ve bu beceriler aile tarafindan evde ¢alisilabilir
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