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Down Sendromlu Çocuklarda 
Atlanto-Aksiyel Eklem İnstabilitesi ve

Sendroma Özgü Diğer Klinik Bulgularla 
İlişkisi

ÖZET Amaç: Down sen dro mu ta nı sıy la iz le nen has ta lar da at lan to-ak si yel ek lem ins ta bi li te si nin de ğer len -
di ril me si ve in trin sik kol la jen de fek ti hi po te zi ne da ya na rak at lan to-ak si al ins ta bi li te ile göz bul gu la rı, kar -
di yak de fekt ler ve hi pot ro i di gi bi, sen drom da gö rül me sık lı ğı ar tan di ğer kli nik özel lik le rin bir lik te li ği nin
araş tı rıl ma sı. Ge reç ve Yön temler: Ça lış ma, Do kuz Ey lül Üni ver si te si Ço cuk Sağ lı ğı ve Has ta lık la rı Ana -
bi lim Da lı Kli nik Ge ne tik Birimi iz le min de olan Down sen drom lu has ta lar ara sın dan rastgele seçilen 50
olgu üzerinde ret ros pek tif ola rak dü zen len di. Has ta la rın de mog ra fik özel lik le ri, fi zik mu a ye ne bul gu la rı,
la bo ra tu var ça lış ma la rı, göz ve pe di yat rik kar di yo lo ji kon sül tas yon  so nuç la rı kay de dil di. At lan to-ak si yel
ek lem ins ta bi li te si ile sen drom da gö rü le bi len pa to lo ji ler ara sın da yer alan kar di yak de fekt ler, hi po ti ro i di
ve göz pa to lo ji le ri bir lik te li ği de ğer len di ril di. Bul gu lar: Yaş la rı al tı ay ile 10 yıl ara sın da de ği şen 50 Down
Sen drom lu has ta ça lış ma ya alın dı. Kra ni o fa si al dis mor fik bul gu lar dı şın da, has ta la rın %22’sin de (11/50) göz
pa to lo ji le ri, %44’ün de (22/50) kar di yak de fekt ler, %8’in de (4/50) at lan to-ak si yel ins ta bi li te (Atlanto-aksiyel
instabilite) ve %20’sin de (10/50) hi pot ro i di tes pit edil di. İns ta bi li te sap ta nan dört has ta nın sa de ce bi rin de
hi po ti ro i di var dı. Atlanto-aksiyel instabilite sap ta nan dört has ta nın üçün de (%75) kon je ni tal kalp de fekt -
le ri tes pit edil di. Kar di yak de fek ti olup atlanto-aksiyel instabilite tes pit edil me yen has ta ora nı ise %41 idi.
Atlanto-aksiyel instabilite sap ta nan has ta la rın %75’in de fonk si yo nel te da vi ge rek ti ren göz bul gu la rı tes -
pit edi lir ken, %17,4 has ta da göz bul gu su ol ma sı na rağ men atlanto-aksiyel instabilite mev cut de ğil di. Bu
iki durum arasındaki fark istatiksel açıdan önemli değildi. So nuç: Atlanto-aksiyel instabilite sap ta nan has -
ta lar da göz bul gu la rı nın is ta tis tik sel ola rak an lam lı oran da faz la ol du ğu , di ğer de ğiş ken ler de (kar di yak de -
fekt ler ve hi pot ro i di) ise an lam lı bir bir lik te lik bu lun ma dı ğı  sonucuna varılmıştır.. 

Anah tar Ke li me ler: At lan to-ak si yel ek lem, ek lem ins ta bi li te si, down sen dro mu, 
hi po ti ro i di, of tal mik ano ma liler

ABS TRACT Ob jec ti ve: Eva lu a ti on of at lan to-axi al ins ta bi lity and in ves ti ga ti on the as so ci a ti on with ot her
mo re fre qu ent cli ni cal fe a tu res such as hypoth yro i dism oph thal mo lo gic and car di ac ab nor ma li ti es at down
syndro me in di vi du als ba sed on in trin sic col la gen hypot he sis. Ma te ri al and met hods: Study was de sig ned ret-
ros pec tivly in 50 pa ti ents cho o sed ran domly from Down syndro me pa ti ents at ten ding Do kuz Ey lül Uni ver-
sity, De part ment of Pe di at rics Cli ni cal Ge ne tics sec ti on. Pa ti ents’ fi les we re re vi e wed and de mog rap hic
cha rac te ris tics, physi cal exa mi na ti on and la bo ra tory fin dings, re ports of de part ments of oph thal mo logy and
pe di at ric car di o logy we re re cor ded. Pre sen ce of at lan to-axi al jo int ins ta bi lity with car di ac de fects, hypoth -
yro i dism and oph thal mo lo gic ab nor ma li ti es ha ve be en eva lu a ted. Re sults: Fifty Down syndro me pa ti ents,
ages ran ged bet we en 6 months and 10 ye ars, had be en inc lu ded in the study. Most fre qu ent physi cal exa -
mi na ti on fin ding in pa ti ents was cra ni o fa ci al fin dings. Eye fin dings in 22% (n=11), car di ac de fects in 44%
(n=22), at lan to-axi al ins ta bi lity in 8% (n=4) and hypoth yri o dism in 20% (n=10) of pa ti ents we re de ter mi -
ned. Only one of the fo ur pa ti ents who had atlanto-axial instability, had hypoth yro i dism. Whi le 75% of at-
lanto-axial instability pa ti ents had car di ac fin dings, ra ti o of pa ti ents with car di ac semp toms who had not
atlanto-axial instability was 41%. Whi le %75 of pa ti ents wtih atlanto-axial instability had eye fin dings,
17.4% of pa ti ents had eye semp toms but not had atlanto-axial instability. The dif fe ren ce bet we en two sta -
te was sta tis ti cally sig ni fi cant (p= 0.029). Conc lu si on: Whi le as so ci a ti on of at lan to-axi al ins ta bi lity with
oph thal mo lo gic ab nor ma li ti es we re de ter mi ned, the re we re no sta tis ticly sig ni fi gant cor re la ti on of the pre s-
en ce of ot her pa ra me ters (hypoth yro i dism and car di ac de fects) with at lan to-axi al ins ta bi lity.

Key Words: At lan to-axi al jo int, jo int ins ta bi lity, down syndro me, hypoth yro i dism, 
oph thal mo lo gic ab nor ma li ti es
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own sen dro mu (Tri zo mi 21)’nun gö rül me
sık lı ğı, 1:750-1000 ye ni do ğan dır ve in san -
lar da bi li nen kro mo zo mal has ta lık lar ara-

sın da en sık gö rü le ni dir. Fe no ti pik özel lik le ri ve
iliş ki li sis te mik mal for mas yon la rı ile ko lay lık la ta-
nı na bil mek le be ra ber has ta lar ara sın da çe şit li kli-
nik fark lı lık lar mev cut tur. Ti pik yüz gö rü nü mü,
de ği şen de re ce de men tal re tar das yon, hi po to ni,
kon je ni tal kalp de fekt le ri, gas tro in tes ti nal prob-
lem ler, im mün ye ter siz lik gi bi bul gu la rın dı şın da,
%10-20 ora nın da sap ta nan ser vi kal (at lan to-ak si -
yel ek lem) ins ta bi li te, sen dro mun baş lı ca özel lik -
le rin den dir.1-3

At lan to- ak si yel ins ta bi li te (AA İ) ve ya at lan -
to-ak si yel sub luk sas yon, bi rin ci ve ikin ci ser vi kal
(C-1, C-2) ver teb ra ara sın da ki ek lem de (at lan to-
ak si yel ek lem) art mış mo bi li te ola rak ta nım la na bi -
lir. Bu du rum na dir sap tan ma sı na rağ men ağır bir
trav ma ile ya da en tü bas yon sı rasın da dik kat edil-
mez se ha ya tı teh dit ede bil mek te dir.4,5

Ta nı, ‘flek si yon-eks tan si yon bo yun rad yog ra fi -
sin de’ ge niş le miş an te ri or at lan to-odon to id ara lık
(odon to id çı kın tı=dens) öl çüm le ri ya pı la rak ko nu la -
bi lir. Ta nı al mış ol gu la rın sa de ce %1-2’sin de semp-
tom ve po zi tif nö ro lo jik mu a ye ne bul gu la rı
sap ta na bil mek te dir.6 At lan to-ak si yel ins ta bi li te nin
asemp to ma tik, ha fif for mu nun ya nı sı ra me dul la spi-
na lis ya ra lan ma sı na yol aça bi le cek sub luk sas yon ka -
dar ağır form la rı da bu lun mak ta dır. Bu ne den le ide al
olan, tüm Down sen drom lu bi rey ler de at lan to-ak si -
yel ins ta bi li te de ğer len dir me si nin ya pıl ma sı dır. 

Has ta la rın zi hin sel ge ri lik le ri nin ol ma sı iz lem
es na sın da sap ta na bi le cek prob lem le rin oluş tu ra ca -
ğı semp tom la rı mas ke le ye bil mek te ve ta nı da ge cik-
me le re ne den ola bil mek te dir. Bu ne den le bu
ça lış ma, kli ni ği miz de Down sen dro mu ta nı sıy la ta -
kip edi len ol gu lar da at lan to-ak si yel ek lem ins ta bi -
li te de ğer len dir me si ne ek ola rak, kon je ni tal
kar di yak de fekt ler, of tal mo lo jik pa to lo ji ler ve hi-
pot ro i di gi bi sen drom da gö rül me sık lı ğı ar tan di ğer
kli nik prob lem le rin ins ta bi li te ile bir lik te li ği ni
araş tır mak üze re plan lan mış tır. Böy le ce ins ta bi li te
açı sın dan risk ta şı yan bi rey le ri be lir le ye rek, cid di
mor bi di te ve hat ta mor ta li te ye yol aç ma po tan si -
ye li olan bu du ru mun en uy gun ta ki bi ve er ken sa -
ğal tı mı na kat kı da bu lu na bi le cek ve ri le re

ula şa bil mek he def len miş tir. Ay rı ca sen dro mun
mo le kü ler pa to lo ji si ni ay dın lat mak için ya pı la cak
ça lış ma lara da yol gös te ri ci ola bi le cek tir.

Sen drom ka rak te ris tik le ri ta nım lan dık tan son -
ra bun lar ara sın da ki ola sı iliş ki ler pek çok ça lış ma -
nın il gi oda ğı ol muş tur. Bir ça lış ma da, 21.
kro mo zom üze rin de bu lu nan Col6A1 (Col la gen 6
Al fa1) ve DSCAM (Down Syndro me Cell Ad he si on
Mo le cu le) isim li gen ler de ki mu tas yon lar la kon je -
ni tal kar di yak de fekt ler ve okü ler pa to lo ji le rin iliş-
ki li ol du ğu  bil dir ilmiş tir. Col6A1 pek çok okü ler
do ku nun kom po nen ti olan tip VI kol la jen kod lan -
ma sın da rol oy na mak ta dır.7

GE REÇ VE YÖN TEM LER

Ça lış ma, Do kuz Ey lül Üni ver si te si Ço cuk Sağ lı ğı ve
Has ta lık la rı Ana bi lim Da lı Kli nik Ge ne tik Birimi
iz le min de olan has ta lar la ret ros pek tif ola rak dü zen-
len di. Ça lış ma ya, Down sen dro mu ta nı sı al mış 50
has ta dahil edil di. Has ta la rın 25’i er kek, 25’i kız
olup yaş la rı al tı ay ile 10 yıl ara sın da de ğiş mek tey -
di (or ta la ma yaş 7.55 ± 4.56 yıl). Her has ta nın ge ne-
tik dos ya sı in ce le ne rek olguların de mog ra fik
özel lik le ri (yaş, cin si yet, ta nı ya şı, an ne-ba ba ya şı,
mo tor men tal ge li şim ba sa mak la rı, do ğum şek li),
kar yo tip in ce le me si, fi zik mu a ye ne bul gu la rı, göz
ve kar di yo lo jik de ğer len dir me le ri, AAİ öl çüm le ri,
ti ro id hor mon se vi ye le ri kay de dil di. At lan to-ak si -
yel ins ta bi li te de ğer len dir me si için has ta la rın ser vi-
kal la te ral nöt ral, flek si yon ve eks tan si yon
gra fi sin de at lan to-den tal ara lık ve nö ral ka nal ge-
niş li ği öl çüm le ri ya pıl dı. Atlanto-dentin (ADİ), C-
1’in an te ri or ko lu nun pos te ri or yü ze yin den den sin
an te ri or yü ze yi ne olan uzak lık ola rak ta nım la nır.
An te ri or at lan to-odon to id ara lık öl çü mü 15 ya şın -
dan kü çük ço cuk lar da 4 mm, 15 yaş üs tün de ki ki-
şi ler de 3 mm’nin üze rin de ise ins ta bi li te ta nı sı
ko nul du.8

Sen drom özel lik le ri için de yer alan at lan to-ak -
si yel ek lem ins ta bi li te de ğer len dir me si ile kar di yak
de fekt ler, hi pot ro i di ve göz bul gu la rı bir lik te li ği
araş tı rıl dı.

İsta tis tik sel de ğer len dir me Win dows SPSS 13.5
prog ra mı kul la nı la rak ya pıl dı. De ğiş ken ler Fis her
Exact Test yardımıyla de ğer len di ril di ve p<0.05 de-
ğe rleri is ta tis tik sel ola rak an lam lı ka bul edil di.
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BUL GU LAR
Has ta la rın ya şı 6 ay-10 yıl ara sın da (or ta la ma
7.55±4.56 yıl) olup, ta nı ya şı or ta la ma 4.82 ay
(SH=0.97) idi. Has ta la rın ta nı la rı do ğum da fe no ti -
pik özel lik le re bağ lı ola rak %38 (19/50), hi per bi li -
ru bi ne mi ne de niy le ye ni do ğan dö ne min de baş vu ru
es na sın da %22 (n=11), en fek si yon %22 (11/50), ki -
lo ala ma ma, mo tor ve men tal ge liş me ba sa mak la -
rın da ge cik me gi bi ne den ler le baş vu ru son ra sı %16
(8/50) ve 1 ki şide de göz prob le mi ne de niy le baş-
vur du ğu göz he ki mi nin mu a ye ne si so nu cu ko nul -
muş tu. Ye ni do ğan dö ne mi dı şın da ta nının az
konulması, ev de ve ya yar dım cı sağ lık per so ne li eş-
li ğin de has ta ne de do ğum ya pıl ma sı na ya da ne o na -
tal dö nem de dis mor fik bul gu la rı ta nım la ma da
zor lu ğa bağ la na bi lir. 

Fe no ti pik özel lik le ri ile Down sen dro mu ta nı sı
al mış her has ta ya kro mo zom ana li zi ya pıl dı ve ai-
le ye son ra ki ge be lik ler için ge ne tik da nış ma ile sen-
drom hak kın da de tay lı bil gi ve ril di. Has ta la rın
kro mo zom ana liz le ri so nu cun da %90 re gü ler tri zo -
mi 21 (45/50), %10 trans lo kas yon ti pi Down 
sen dro mu tes pit edil di. Li te ra tür de %1 ora nın da
görüldüğü be lir ti len mo za ik tipe ça lış mamıza alı-
nan has ta lar da rastlanmadı.

Or ta la ma an ne ya şı 30.3±6.21 yıl olup ile ri an -
ne ya şı (35 yıl ve üze ri) has ta la rın %24’ün de
(12/50) sap tan dı. Has ta la rın % 76’sı nor mal spon tan
va ji nal do ğum, %24’ü se zar yen ile doğ muş olup, 10
has ta da (%20) zor ve mü da ha le li do ğum ve do ğum
komp li kas yon la rı (me kon yum bo ya lı do ğum, as fik-
tik do ğum) sap tan mış tı. Has ta la rın %10’u pre ma -
tür, %86’sı term ve %4’ü post ma tür ola rak dün ya ya
gel miş ti. İns ta bi li te sap ta nan has ta la rın iki si va ji -
nal yol la, iki si ise mü ker rer sezaryen ve post ma tü -
ri te ne de niy le sezaryen ile dün ya ya gel miş ler di.
Has ta la rın do ğum şek li ile AAİ ara sın da is ta tis tik -
sel iliş ki bulunmadı (p=0.27). AAİ sap ta nan dört
has ta nın hiç bi rin de pre ma tü ri te mev cut de ğil di. 

AAİ de ğer len dir me si için flek si yon-eks tan si -
yon la te ral bo yun gra fi sin de ADİ öl çüm le ri ya pıl dı.
50 has ta nın dör dün de ADİ öl çüm le rinin 4 mm üze-
rin de saptanması nedeniyle bunlar at lan to-ak si yel
ins ta bi li te (AA İ) ta nı sı al dı ve be yin cer ra hi si bö lü -
mü ne yön len di ril di. İzle me alı nan has ta la rın hiç bi -

ri sin de cer ra hi mü da ha le ge rek me di. AAİ sap ta nan
has ta la rın üçü kız bi ri er kek ti. Bu has ta la rın mo tor
ve men tal ge li şim ba sa mak la rı, ça lış ma ya alı nan di -
ğer has ta la ra gö re ile ri de re ce de ge ri idi. Has ta la rın
hiç bi rin de AAİ ne de ni ola bi le cek kra ni yo-ver teb -
ral böl ge ke mik ge li şim sel ano ma li le ri ne rast lan -
ma dı.

Li te ra tür de AAİ sap ta nan en kü çük va ka nın 16
ay lık ol ma sı ne de niy le ça lış ma gru bun da yer alan
en kü çü ğü 6 ay lık olan beş yaş al tı 13 has ta ya da
rad yog ra fik de ğer len dir me ya pıl mış tır. 

Fonk si yo nel te da vi ge rek ti ren göz bul gu la rı
has ta la rın %22’sin de (11/50) sap tan dı (Tablo 1).
Bun lar kon jonk ti vit %6 (3/50), ref rak si yon ku sur -
la rı %6 (3/50), ka ta rakt %6 (3/50), nis tag mus %2
(1/50) ve glo kom %2 (1/50) şek lin de ra por edil di
(Tab lo 1). AAİ sap ta nan has ta la rın %75 (3/4)’in de
göz bul gu la rı (ka ta rakt, kır ma ku su ru) tes pit edi lir -
ken, %17,4 has ta da ise göz bul gu su ol ma sı na rağ-
men AAİ mev cut de ğil di. AAİ ve göz bul gu la rı
bir lik te li ği is ta tis tik sel ola rak an lam lıy dı (p=0,029).

Kar di yak de fekt ler po pu las yon için de %44
(22/50) ora nın da sap tan dı (Tab lo 2). Kar di yak cer-
ra hi te da vi, 5 has ta da ge rek li ol du. AAİ sap ta nan 4
has ta dan bi ri olan ve VSD ne de niy le ta kip edi len
bir has ta ak ci ğer en fek si yo nu ne de niy le üç ya şın da

AAİ Göz bulguları TOPLAM

VAR                       YOK

n % n % n %

Var 3 75.0 1 25.0 4 100.0

Yok 8 17.4 38 82.6 46 100.0

TOPLAM 11 22 39 78 50 100.0

TABLO 1: AAİ ve göz bulguları birlikteliği.

AAI Kardiyak patoloji TOPLAM

VAR YOK

n % n % n %

Var 3 75.0 1 25.0 4 100.0

Yok 19 41.3 27 58.7 46 100.0

TOPLAM 22 44 28 56 50 100.0

TABLO 2: AAİ ve kardiyak patoloji.

Fisher Exact Test p=0,029.

Fisher Exact Test p=0,30.
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iken evin de tıb bi mü da ha le edi le me den öl dü ğü ai -
le ta ra fın dan bil di ril di.

AAİ bulunan has ta la rın %75’in de sen drom la
iliş ki li kar di yak bul gu görülürken (ASD, VSD, ka -
pak yet mez li ği), kar di yak de fek ti olup AAİ sap tan -
ma yan Down sen drom lu has ta ora nı ça lış ma
gru bun da %41 (9/22) ola rak tes pit edil di. Bu iki
oran ara sın da ki fark ise is ta tis tik sel ola rak an lam lı
de ğil di (p=0.30).

Down sen dro mun da en sık rast la nan en dok -
rin ano ma li olan hi po ti ro i di bu ça lış ma da 11 has-
ta da (has ta la rın %22’sin de) sap ta na rak te da vi ye
alın dı. Bu oran li te ra tür de ve ri lenlerle (%10-40)
uyum lu bu lun muş tur. AAİ bir lik te li ği açı sın dan
de ğer len di ril di ğin de ise sa de ce bir has ta nın (AAİ
tes pit edi len has ta la rın %25’i) hi pot ro i di ne de -
niy le te da vi gör dü ğü  ve hi pot ro i di sap ta nıp AAİ
sap tan ma yan has ta la rın po pu las yon da %19.6 ora-
nında ol du ğu tes pit edil di. AAİ ve hi pot ro i di ara-
sın da is ta tis tik sel ola rak an lam lı bir iliş ki
bulunmadı (p=1.00). Ça lış ma ya alı nan has ta sa yı -
sı nın az ol ma sı nın bun da kat kı sı ola bi le ce ği dü şü-
nül dü.

TAR TIŞ MA

Down sen dro mu, fe no ti pik özel lik le ri ve iliş ki li sis-
te mik mal for mas yon la rı ile ko lay lık la ta nı na bi len
ve mul ti sis te mik de ğer len dir me ge rek ti ren bir ge-
ne tik has ta lık tır. Sen dro mun ol maz sa ol maz bul gu -
su olan ve de ği şik de re ce de görülen men tal
re tar das yon dı şın da, sen drom la iliş ki li an cak has-
ta la rın tü mün de göz len me yen önem li mor bi di te ve
mor ta li te ne den le ri sen drom ta nım lan dı ğı gün den
iti ba ren pek çok araş tır ma cı nın il gi ko nu su ol muş -
tur. 

Down sen drom lu has ta lar da AAİ sık lı ğı nın
art tı ğı nı 1961 yı lın da ilk kez Spit zer ve ark. bil dir -
miş, 1965 yı lın da Tish ler ve Mar tel Down sen dro -
mun da AA İ’ yi ilk kez ra por et miş ler dir.8,9

Araş tır ma cı lar AA İ’ yi bi rin ci ve ikin ci ser vi kal (C-
1, C-2) ver teb ra ara sın da ki ek lem de (at lan to-ak si -
yel ek lem) art mış mo bi li te ola rak ta nım la mış ve
has ta la rın çok az bir kıs mı semp to ma tik ol du ğu için
ay rın tı lı nö ro lo jik mu a ye ne ve rad yog ra fik de ğer -
len dir me nin öne mi ni vur gu la mış lar dır.5,7,9,10

Down sen drom lu has ta lar da ins ta bi li te in si -
dan sı nın;

Ça lı şı lan po pü las yo na (pe di at rik ve ye tiş kin
po pü las yon lar, tek mer kez li ve çok mer kez li ça lış -
ma lar),

Kul la nı lan gö rün tü le me yön te mi ne (düz
rad yog ra fi, BT, MR),

İns ta bi li te yi de ğer len dir me me to du na [(At-
lan to-den tal ara lık (ADİ), nö ral ka nal ge niş li ği
(NKG)],

X-ray’de kul la nı lan mag ni fi kas yon kat sa yı -
sı na,

Rad yog ra fi de gö rü len ke mik ano ma li le ri ne,
bağ lı ola rak %10-30 ora nın da sap tan dı ğı bil di ril -
mek te dir.11

Bi zim ça lış ma  mız da bu oran li te ra tür ve ri le -
rin den da ha dü şük bulunmuştur. Bu so nuç ça lış ma
gru bun da ki has ta sa yı sı nın az ol ma sı na bağ la na bi -
lir. 

Has ta la rın ge rek hi po to ni re ha bi li tas yo nu, ge-
rek se sos yal leş me le ri açı sın dan spor ak ti vi te le ri ne
ka tıl ma sı nın teş vik edil me si önem li dir. Ame ri kan
Pe di at ri Aka de mi si 1995’te ya yım la dı ğı ra por da;
asemp to ma tik has ta lar da AAİ açı sın dan rad yo lo jik
de ğer len dir me ile iz le mi öner me mek le be ra ber,
özel olim pi yat la ra ve bil has sa risk li spor ak ti vi te le -
ri ne ka tı la cak Down sen drom lu spor cu la rın AAİ
açı sın dan de ğer len dir me si için rad yog ra fik incele-
meyi zo run lu kıl mış, rad yo lo jik inceleme ya şı nı ise
or ta la ma 5-6 yaş ola rak be lir le miş tir.4 Ça lış ma gru-
bun da 5 yaş al tın da de ğer len dir me ye alı nan 13 has -
ta bu lun mak ta dır. An cak li te ra tür de 16 ay lık
ins ta bi li te va ka la rı nın bu lun ma sı ve il gi li bil di ri nin
1995’ten son ra tek rar göz den ge çi ril me me si, böy-
le si önem li bir an ti te nin da ha er ken ta ran ma sı fik-
ri ni gün de me ge tir miş tir.12,13 Bi zim ça lış ma mız da
ins ta bi li te sap ta nan en kü çük has ta 3 ya şın da idi.

Sen drom da at lan to-ak si yel ek lem ins ta bi li te -
si nin ne den le ri tam ola rak an la şı la ma sa da, li ga -
men töz lak si te ve ya ser vi kal ver teb ra ke mik
ge li şim ano ma li le ri nin ya da her iki si ni bir den içe-
ren pa to lo ji le rin ins ta bi li te ye yol aç tı ğı dü şü nül -
mek te dir.14,15P uesc hel ve Sco la, Down sen drom lu
has ta lar da kol la jen me ta bo liz ma sın da ki in trin sik
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de fek tin je ne ra li ze li ga ment lak si te si ne yol aç tı ğı -
nı sa vun mak ta dır lar.16 Prog noz açı sın dan ba kıl dı -
ğın da ise li ga ment lak si te si nin yaş la be ra ber
iyi le şe bil di ği do la yı sı ile ta kip dö ne min de AAİ sap-
ta nan va ka lar da da ha son ra ki yıl lar da ins ta bi li te -
nin dü zel di ği de be lir til miş tir.16

Pra tik ola rak, nöt ral ve flek si yon-eks tan si yon
la te ral bo yun gra fi sin de an te ri or at lan to-odon to id
ara lık öl çü mü 15 ya şın dan kü çük ço cuk lar da 4 mm,
15 yaş üs tün de ki ki şi ler de 3 mm’nin üze rin de sap-
tan ma sı du ru mun da AAİ ta nı sı ko nu lur. Di rekt
gra fi dı şın da plö ri di rek si yo nel to mog ra fi, pre- ve
post-trak si yon MR, BT ve di na mik tek nik ler ile de
ins ta bi li te de ğer len dir me si ya pı la bi lir.17,18 1992’de
Pu esc hel ve ark. ta ra fın dan ya pı lan bir ça lış ma da
di rekt gra fi ile ADİ öl çüm le ri ya pı la rak at lan to-ak -
si yel ins ta bi li te sap ta nan 20 has ta da BT bul gu la rı
de ğer len di ril miş, bu ve ri ler de, BT’de ADİ öl çüm -
le ri nin düz gra fi den da ha az du yar lı bir yön tem ol-
du ğu rapor edilmiştir.19 1993’de, ka nal ge niş li ği nin
MR ile öl çül dü ğü tek ça lış ma da, Whi te ve ark. 17
Down sen drom lu has ta da, di rekt gra fi de ADİ ve
NKG ölç müş, MR’da su ba rak no id ara lık çap öl çüm-
le ri ile NKG ara sın da an lam lı bir iliş ki ol du ğu nu
ama ADİ ile an lam lı bir iliş ki bu lun ma dı ğı nı bil-
dir miş lerdir.20 Tüm bu ve ri ler eş li ğin de, ru tin ola-
rak ins ta bi li te de ğer len dir me si için ser vi kal düz
gra fi ler de ADİ ve NKG nin öl çül me si ve ok si pi tal
ser vi kal ins ta bi li te sap tan dı ğın da, ak ti vi te kı sıt lan -
ma dan ön ce MR çe kil me si uy gun ola cak tır.11

At lan to-ak si yel ins ta bi li te bü yük oran da
asemp to ma tik sey ret mek te, semp to ma tik ol gu lar -
da ok si pi tal ya da ser vi kal ağ rı, bo yun ha re ket le -
rin de kı sıt lan ma, tor ti kol lis, güç süz lük, yü rü me
güç lü ğü, ça buk yo rul ma, baş kon tro lün de zor luk,
ko or di nas yon kay bı, du yu ku su ru sap ta na bil mek -
te dir. ADİ öl çüm le ri ile nö ro lo jik bul gu lar her za -
man pa ra lel lik gös ter me mek te dir.19 Bu bul gu lar
ba zen ay lar-yıl lar bo yun ca sta bil ka lır ken, na di ren
de ol sa pa rap le ji, he mip le ji, qu ad rip le ji ya da ölü me
ne den ola bi lir.13 Has ta ai le le ri ne bu be lir ti ler an la -
tı la rak iz le me kat kı da bu lun ma la rı nın sağ lan ma sı
önem li dir. Du yu ku sur la rı ve alt kra ni al si nir de fi -
sit le ri da ha na dir ola rak pos te ri or ser vi kal
kom pres yon ya da ser vi ko me dül ler bi leş ke kom-
pres yo nu oluş tu ğun da or ta ya çık mak ta dır. Akut

trav ma tik ser vi ko me dül ler ba sı so nu cun da kar di -
yo pul mo ner ar rest söz ko nu su ola bil mek te dir. İns-
ta bi li te sap ta nan 4 asemp to ma tik has ta iz le me
alın mış ve hiç bi rin de be yin cer ra hi si bö lü mün ce
cer ra hi te da vi en di kas yo nu ko nul ma mış tır.

So nuç ola rak, Down sen dro mun da AAİ sık lı -
ğı nın art ma ne den le ri ni ortaya koyacak ola sı ge ne -
tik, ana to mik ve ya bi yo me ka nik ne den le rin ha len
tam ola rak açık la na ma dı ğı gö rül mek te dir. Gö rül -
me sık lı ğı ve oluş tu ra bi le ce ği mor bi di te ris ki açı-
sın dan kli nis yen ler dı şın da Down sen drom lu
has ta la rın ebe veyn le ri, özel eği tim ve re ha bi li tas -
yon la rın dan so rum lu ekip ele man la rı nın da bu ko -
nu hak kın da bil gi li ol ma la rı er ken sa ğal tım
ko nu sun da önem li ola cak tır.

Down sen Dro mun Da at lan to-ak si yel ins ta bi li te

ve kon je ni tal kalp De fekt le ri bir lik te li ği

Ço cuk lar Down sen dro mu ile doğ duk la rın da, kon-
je ni tal kar di ak mal for mas yon la rın ya şa mın ilk 2 yı-
lın da mor ta li te yi art tır dı ğı bi lin mek te dir. Ma jor
mor ta li te ne den le ri kon jes tif kalp ye ter siz li ği, sep-
sis, pul mo ner en fek si yon lar ve pul mo ner hi per tan -
si yon dur. Pul mo ner hi per tan si yon özel lik le
AVSD ’li has ta lar da er ken yaş lar da ge li şe rek ya şam
sü re si üze rin de olum suz et ki le re ne den ol mak ta dır.
Down sen drom lu has ta la rın %40-60’ın da kon je ni -
tal kalp de fekt le ri sap tan mak ta dır.21,22

Ça lış ma gru bun da ki 50 has ta nın 22’sin de
(%44) kon je ni tal kalp de fek ti (Tablo 2) ve bu has-
ta la rın üçün de de AAİ tespit edilmiştir. Kar di yak
de fekt sap ta nan 22 has ta nın %18’in de AVSD,
%22’sin de ASD, %18’in de VSD bu lun muş tur. Bu
oran la rın li te ra tür ve ri le ri ile uyum lu ol ma ma sı
has ta sa yı mı zın az ol ma sı na bağ lı ola bi lir. AAİ sap-
ta nan has ta la rın %75’in de kar di yak pa to lo ji tes pit
edi lir ken, kalp tu tu lu mu ol ma sı na rağ men AAİ
sap tan ma yan has ta ora nı ise %41 ola rak elde edil-
miş ve bel ki de ça lış ma ya alı nan has ta sa yı sı nın sı-
nır lı ol ma sı na bağ lı ola rak AAİ ve kar di yak
de fekt ler ara sın da is ta tis tik sel bir iliş ki bu lu na ma -
mış tır. AAİ ve kon je ni tal kalp de fekt le ri bir lik te li -
ği li te ra tür de de va ka ba zın da rapor edilmiştir. 1991
de De Le on ve Ilbawi in tra kar di yak cer ra hi sı ra sın -
da je ne ra li ze mi yok lo nik nö bet ge çi ren ve pos to -
pe ra tif dö nem de be yin ölü mü ger çek le şen iki
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bebek va ka da post mor tem ya pı lan de ğer len dir me -
de at lan to-ak si yel ins ta bi li te ne de niy le pe ri o pe ra -
tif baş ve bo yun po zis yo nu na bağ lı ola rak spi nal
ka nal ha sa rı tes pit edil di ği ni bil dir miş ler dir.23

Netice itibariyle Down sen dro mun da kon je ni -
tal kalp de fekt le ri ile AAİ iliş ki si ni or ta ya ko ya bi -
le cek ge niş çap lı araş tır ma la ra ih ti yaç
du yul mak ta dır. Her iki an ti te nin de kli nis yen ta-
ra fın dan doğ ru ve er ken ta nı sı nın, te da vi ve sağka -
lı mı cid di de re ce de et ki le di ği ortadadır.

Down sen Drom lu has ta lar Da aa i ve 

okü ler pa to lo ji le rin bir lik te li ği

Sen dro mu ilk ra por eden araş tı rı cı John Lang don
Down, has ta la rın ti pik göz bul gu la rı nı ta nım lar ken
göz le rin di ğer bi rey le re gö re da ha ob lik yer le şim li,
in ter nal kan tu sun nor mal den da ha ge niş ve pal peb-
ral fis sü rün ise da ha dar ol du ğu nu be lirt miş tir. Eks-
ter nal okü ler ma ni fes tas yon la ra ek ola rak Down
sen drom lu bi rey ler de stra bis mus, nis tag mus, ke ra -
to ko nus, ka ta rakt, iris hi perp la zi si ve ref rak si yon
ku sur la rı gi bi so run la ra nor mal po pu las yo na gö re
da ha sık rast lan mak ta dır.24

Bi zim has ta gru bu muz da %22 ora nın da (n=11)
okü ler prob lem tes pit edil miş ti. AAİ sap ta nan has-
ta la rı mız da gö rü len göz pa to lo ji le ri ka ta rakt ve çe-
şit li de re ce ler de kır ma ku sur la rı idi. Da vi es ve ark.
ta ra fın dan ya pı lan bir ça lış ma da, 21. kro mo zom
üze rin de bu lu nan Col6A1 (Col la gen 6 Al fa1) ve
DSCAM (Down Syndro me Cell Ad he si on Mo le cu -
le) isim li gen ler de ki mu tas yon lar la kon je ni tal kar-
di yak de fekt ler ve okü ler pa to lo ji le rin iliş ki li
ol du ğu bil di ril miş tir.25 An cak AAİ ve okü ler de-
fekt le rin or tak ge ne tik me ka niz ma sı hak kın da bir
ve ri ye rast lan ma mış tır. Bu ça lış ma da fonk si yo nel
te da vi ge rek ti re cek okü ler prob lem ler ve AAİ bir-
lik te li ği nin is ta tis tik sel ola rak an lam lı sık lık ta bu-
lun du ğu tes pit edil miş tir. Bu na da ya na rak has ta
iz le mi es na sın da okü ler prob le mi olan Down 
sen drom lu has ta la rın ay rın tı lı nö ro lo jik mu a ye ne
ve rad yog ra fik de ğer len dir me si nin, ins ta bi li te nin

do ğu ra ca ğı mor bi di te yi ön le me de önem li ol du ğu
so nu cu çık mak ta dır. Bu ko nu da da ha bü yük çap ta
araş tır ma la ra ih ti yaç var dır.

Down sen Drom lu has ta lar Da aa i ve 

hi pot ro i Di bir lik te li ği

Ti ro id hor mon la rı nın san tral si nir sis te mi için özel-
lik le nö ro nal mig ras yon ve di fe ran si yas yon, sem pa -
tik si nir sis te mi ak ti vas yo nu, nö rot rans mit ter
sek res yon ve sen te zi, mi ye li ni zas yon ve nö ro nal
hüc re ler de gen eks pres yon re gü las yo nu gi bi çok
önem li fonk si yon la rı bu lun mak ta dır. Down Sen d-
rom lu ço cuk lar da özel lik le Has hi ma to ti ro i di ti ve
ti ro id dis ge ne zi si gi bi has ta lık lara nor mal po pü las -
yo na gö re da ha sık rastlan mak ta dır. Down sen dro -
mu ve ti ro id dis fonk si yo nu ara sın da ki iliş ki iyi
bi lin me si ne rağ men bu dis fonk si yo nun na sıl oluş-
tu ğu na da ir ha len bi lin me yen ler mev cut tur. Down
sen dro mun da hi po ti ro i di sık lı ğı %10-39 ora nın da
bil di ril miş tir.26 Bu ça lış ma da ise ben zer şekil de 50
has ta nın 11’inde ya ni %22’sinde hi po ti ro i di sap tan -
mış ve te da vi ye alın mış tır. Bu has ta la rın sa de ce bi-
rinde AAİ tes pit edil miş olup po pü las yon da AAİ ve
hi po ti ro i di bir lik te li ği açı sın dan is ta tis tik sel ola rak
an lam lı bir bir lik te lik sap tan ma mış tır.

So nuç ola rak Down sen dro mu ne de niy le iz le -
nen 50 has ta üze rin de yap tı ğı mız araş tır ma da AA İ
sap ta nan has ta lar da göz bul gu la rı nın is ta tis tik sel
açıdan an lam lı ola rak da ha faz la ol du ğu nu tes pit et -
tik. Di ğer de ğiş ken ler le (kar di yak de fekt ler ve hi-
pot ro i di) an lam lı bir bir lik te lik sap ta ma dık. Bu nun
ne de ni ça lış ma ya alı nan has ta sa yı sı nın ye ter siz ol-
ma sı ola rak dü şü nü le bi lir. Bu ko nu da et yo pa to ge -
ne zi açık la ya bi le cek ola sı ge ne tik, ana to mik,
bi yo me ka nik me ka niz ma lar la da ha ge niş çap lı çok
mer kez li ça lış ma la ra ih ti yaç var dır. Sen drom la iliş-
ki li ve gö rül me ora nı yük sek pa to lo ji le rin bir lik te -
li ği nin araş tı rıl ma sı, kli nik önem ve risk
grup la rı nın be lir len me si dı şın da, sen dro mun mo-
le kü ler pa to lo ji si ni ay dın lat mak için ya pı la cak ça-
lış ma la rın yön len me sin de de önem ka zan mak ta dır.
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