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Ozet

Summary

Amag: Down sendromlu vakalarin klinik ve laboratuvar 6zel-
likleri ile birlikte bulunan ek anomaliler retrospektif ola-
rak degerlendirildi.

Materyal ve Metod: 1997-2002 yillar1 arasinda Pediatri
Klinigine kabul edilen Down sendromlu 51 vaka rapor
edildi.

Bulgular: Hastalarin 33’4 erkek (%64.7), 18’1 kiz (%35.2),
yas ortalamalar1 1.9 +3 (0-16) y1l idi. Periferik kandan
yapilan kromozom analizleri sonucunda 50 olguda
(%98.0) basit tip trizomi, bir kiz ¢gocugunda (%1.9) ise
translokasyon tipi trizomi tespit edildi. Ek anomali olarak
en sik (%58.8) konjenital kalp hastalig1 saptandi. Tkinci
siklikta (%39.2) gastrointestinal sisteme ait patolojiler
goriildii. Diger ek anomaliler; tirogenital sistem patolojisi
%38.7, tiroid bezi bozuklugu %13.7, santral sinir sistemi
patolojisi %3.8, akut lenfoblastik 16semi %1.9 oraninda
bulundu. Hastalarin 11’1 (%21.5) izlemleri sirasinda kay-
bedildi ve bunlarin %81.8’inde konjenital kalp hastalig1
ile birlikte tekrarlayan akciger enfeksiyonu vardi.

Sonu¢: Down sendromu gesitli konjenital malformasyonlar ile
birliktelik gosterebilir. Hastalarin diizenli olarak izlen-
mesi yasam kalitesinin arttirilmas i¢in gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Down sendromu, Cocukluk ¢agi,
Ek anomaliler
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Purpose: To evaluate retrospectively laboratory and clinical
findings, properties of additional anomalies of Down
syndrome cases.

Materials and Methods: The fifty-one cases of Down syn-
drome which were accepted in our Pediatrics Clinic be-
tween 1997-2002 years was reported.

Results: Thirty-three (%64.7) patients were boys, and eight-
een were girls, the mean age was 1.9£3.0 (0-16) years.
After the results of the chromosomal analysis simple type
trisomy were detected at 50 cases (98%), and transloca-
tion type trisomy at only one girl. The most additional
anomaly was congenital heart disease (58.8%). The sec-
ond was gastrointestinal tract anomalies (39.2%). The
others were genitourinary system pathology (8.7%), thy-
roid gland defects (13.7%), central nervous system pa-
thology (3.8%), and acute lymhoblastic leukemia (1.9%).
The 11 patients died during their follow-up and there was
congenital heart disease together repetitive pulmonary in-
fection at 81.8% of them.

Conclusions: Down syndrome is a chromosomal anomaly
which could be shown with various congenital malforma-

tions. Periodic observation will increase their quality of
life.

Key Words: Down syndrome, Childhood,
Addition anomalies
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Down sendromu (DS) sayisal kromozom
anomalilerinin en sik goriilen seklidir. Down
sendromunda 21. kromozomdaki ekstra genetik
materyal, mental retardasyon ve multipl
malformasyonlara neden olur. Yenidogan canl
bebeklerde goriilme sikligi 1/600 ile 1/800 arasinda
degismektedir (1-3). Down sendromlu ¢ocuklarin
yaklasik %50’sinde i¢ organ anomalisi goriiliir.
Bunlarin arasinda konjenital kardiyovaskiiler
anomaliler %40-50 oraninda birinci sirada yer alir,
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intestinal malformasyonlar (duodenal stenoz,
imperfore aniis, trakeodzofagial fistiil ile birlikte
Ozofagial atrezi, omfalosel, mikrofallus, malro-
tasyon, Hirschsprung hastaligi ve diyafragmatik
herni), hipotiroidi, trakeal stenoz, ndbet
bozukluklari, atlano-aksiyal ya da atlanto-oksipital
instabilite, Alzheimer hastaligi, katarakt, 16semi
insidansinda artis, dermatolojik hastaliklar, igitme
ve gdrme bozukluklar1 saptanan diger patolojilerdir
(3-9). Down sendromlu c¢ocuklarin yaklasik
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%50’sinde tekrarlayan enfeksiyonlar nedeni ile
isitme kaybi goriiliir. Bu ¢ocuklarda endokrin ve
nonendokrin organlarda otoimmiin patolojiler sik
goriilmektedir ve en sik rastlanan otoimmiin
hastalik tiroid bezi ile ilgilidir (2,7).

Down sendromu tamisi tipik O6zelliklerin bu-
lunmas: ile birlikte sitogenetik inceleme sonucun-
da konulur. Klinik olarak benzer bulgular goster-
mekle birlikte, yapilan sitogenetik incelemede
%95’inin serbest trizomi, %4’liniin Robertsonian
tipinde translokasyon ve %1 kadarinin ise mozaik
yapisinda oldugu bildirilmektedir (10).

Bu ¢alismada klinigimizde DS tanisi ile izle-
nen olgularin ailevi, klinik, laboratuvar 6zellikleri-
nin ve birlikte bulunan dogumsal ve edinsel ek
patolojilerin retrospektif olarak degerlendirilmesi
amagclanmustir,

Materyal ve Metod

Calisma Ocak 1997- Aralik 2002 tarihleri ara-
sinda DS tanisi ile izlenen 51 ¢ocugun dosyalarinin
retrospektif olarak incelenmesi seklinde yapildi.
Dosya kayitlarindan biitiin hastalarin anamnez,
fizik muayene, tam kan sayimi, periferik yayma
incelemesi, total biyokimya, periferik kanda kro-
mozom analizi, ekokardiyografi (EKO), elektro-
kardiyografi (EKG), telegrafi, batin ultrasonografi-
si (USQ), tiroid fonksiyon testlerinin bilgileri elde
edildi. Ayrica endikasyonu olan vakalarda yapilmis
kraniyal tomografi, kraniyal manyetik rezonans
goriintiileme ve inravendz piyelografi tetkik sonug-
larina ulasildi. Yine aynmi vakalarin dosyalarindan
izlemlerine ait bilgiler degerlendirildi.

Veriler ortalama + standart sapma, yiizde ola-
rak verildi. Istatistiksel analiz SPSS 10.0 paket
programinda degerlendirildi.

Bulgular
A-Demografik Ozellikler:

Olgularm 33’4 erkek (%64.7), 18’1 kiz
(%35.2), hastalarin yag ortalamalar1 1.9+ 3 (0-16)
yas idi. Annelerinin yas ortalamasi 37.3 + 4.46
(25-45) yas, babalarin yas ortalamasi ise 33.7 = 9.0
(21-57) yas olarak saptandi. Olgularin 20’sinde
(%39.2) baba yasi, 29’unda ise (%56.8) anne yast
35 yasin lizerinde bulundu. Baba yasi 35 yasin
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tizerinde olan olgularin 13’iinde anne yas1 da 35
yasin iizerinde idi. Ailelerinin demografik 6zellik-
leri incelendiginde Down sendromlu ¢ocuklardan
altist ailenin birinci (%11.7), 10’u ikinci (%19.6),
10°u igiincii (%19.6), 25’1 ise dort ve {lizeride
(%49.0) sayida cocugu idi. Ailelerin altis1 bir
(%11.7), dokuzu iki (%17.6), 10’u ii¢ (%19.6), 26
ailenin ise dort ve iizeri (%50.9) ¢ocuga sahip ol-
dugu Ogrenildi. Anne ve babalarin arasinda
12’sinde (%23.5) akraba evliligi vardi.

B-Kromozom Analizleri ve Down Send-
romu Stigmatlari:

Periferik kandan yapilan kromozom analizleri
sonucunda 50 olguda (%98.0) basit tip trizomi, bir
kiz c¢ocugunda (%]1.9) ise translokasyon tipi
trizomi [46,XX, t (14q 21q)] tespit edildi. Hastala-
rin fizik muayenelerinde g¢ekik gozler, kiiclik ku-
laklar ve 1-2. ayak parmak arasinin genis olmasi en
fazla saptanan DS gostergeleri idi. Hastalarin fizik-
sel ozellikleri ve goriilme oranlart Tablo 1°de 6zet-
lendi.

C-Kardiyak Bulgular:

Caligmaya alinan hastalarin 30’unda (%58.8)
konjenital kalp hastaligi vardi. Hastalarin yapilan
fizik muayenelerinde 23’linde (%45.0) kardiyak
{ifiirim saptandi. Ufiirim duyulan 23 hastanin
20’sinde (%86.9), iifiiriim duyulmayan 28 hasta-
nin (%55.0) ise 10’unda (%35.7) ekokardiyografik

Tablo 1. Down sendromlu ¢ocuklarin fiziksel 6zel-
likleri ve goriilme oranlart.

Klinik 6zellikler n %
Cekik gozler 51 100.0
Kiiciik kulak 47 92.1
1-2. ayak parmak arasinin genis olusu 46 90.1
Dilin digarida olmast 41 80.3
Diiz burun kopriisii 39 76.4
Ensede fazla deri kivrimi 35 68.6
Epikantus 33 64.7
Eklem hiperfleksibilitesi 31 60.7
Klinodaktili 28 54.9
Diiz oksiput 27 52.9
Simian ¢izgisi 26 50.9
Hipotoni 22 43.1
Kisa genis parmaklar 21 41.1
Mikrosefali 21 41.1
Dar ve kisa damak 15 294
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Tablo 2. Down sendromlu ¢ocuklarda goriilen ek patolojiler.

Hastalik n %
Konjenital kalp hastah@r* 30 58.8
Atrial septum defekti** 19 63.3
Ventrikiiler septum defekti 3 10.0
Fallot tetralojisi 3 10.0
Atrio-ventrikiiler kanal defekti 5 16.6
Gastrointestinal sistem anomalisi 20 39.2
Duodenal stenoz 2 10.0
Anal atrezi 1 5.0
Umbilikal herni 10 50.0
Inguinal herni 4 20.0
Morgagni hernisi 3 15.0
Genitoiiriner sistem anomalisi 5 9.8
Hipospadias 4 80.0
Hidronefroz 1 20.0
Tiroid bezi bozuklugu 7 13.7
Konjenital hipotiroidi 3 42.8
Edinsel hipotiroidi 3 42.8
Hipertiroidi 1 14.4
Febril konviilsiyon 1 1.9
Epilepsi 1 1.9
Malignensi (Akut lenfoblastik 16semi) 1 1.9

Bazi hastalarda birden fazla sistem patolojisi bulunmaktadir.

* Koyu renkli veriler vakalarin genel say1 ve oranlarin1 géstermektedir.

** Acik renkli veriler grup igindeki say1 ve oranlar1 gostermektedir.

inceleme sonucunda konjenital kalp hastalig1 tespit
edildi. Konjenital kalp hastalig1 tanis1 alan hastala-
rin 19’unda (63.3) atriyal septum defekti (ASD)
vardi. Kardiyak patoloji bulunan hastalarin altisin-
da cerrahi operasyon yapildi (Tablo 2).

D-Gastrointestinal Bulgular:

Hastalarin 20’sinde (%39.2) gastrointestinal
patoloji saptandi. Bu anomalilerin biiyiik boliimii-
ni (%85.0) herniler olusturmakta idi. Herniler
icinde en sik 10 vaka (%58.8) ile umbilikal herni
oldugu gozlendi. Tekrarlayan akciger enfeksiyonu
nedeni ile izlenen {i¢ hastada (%15) Morgagni tipi
diyafragma hernisi saptandi. Morgagni hernisi olan
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iki ¢ocukta birlikte ASD bulunmakta idi. Ayrica iki
hastada (%10) bilateral, iki hastada da (%10) tek
tarafli inguinal herni vardi. Diger anomaliler ise

duodenal stenoz ve anal atrezi seklinde siralandi
(Tablo 2).

E-Urogenital Bulgular:

Urogenital sistem anomalisi olan bes hastanin
(%9.8) dordiinde (%80.0) hipospadias, birinde
(%20.0) sag iireterde ikinci-iigiincii derece hidronef-
roz saptandi, yapilan voiding sistoiiretrografide
posterior tdretral valv bulundu. Hastanin renal
fonksiyonlar1 yeterli idi, opere edilen hastanin
herhangi bir sorunu yoktu (Tablo 2).
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F-Tiroid bezi bozukluklar::

Down sendromlu hastalarin yedisinde (%13.7)
tiroid fonksiyon bozuklugu belirlendi. Yenidogan
doneminde klinigimizde izlenen hastalarn ii¢iinde
(%42.8) konjenital hipotiroidi ve bu hastalarin
birinde tiroid bezi agenezisi vardi. Periyodik poli-
klinik kontrolleri yapilan hastalarin tg¢ilinde
(%42.8) ise hashimoto tiroiditi tanist konuldu.
Konjenital hipotiroidi saptanan ¢ocuklarin ikisi
erkek, biri kiz hasta, Hashimoto tiroiditi saptanan
cocuklarin ise ikisi kiz, biri erkek hasta idi. Alt1
yasinda bir kiz hastaya (%14.4) hipertiroidi tanisi
konuldu (Tablo 2).

G-Norolojik Bulgular:

Down sendromlu 18 aylik bir kiz ¢cocugunda
(%1.9) komplike febril konviilsiyon, {i¢ yasindaki
bir erkek cocukta (%1.9) jeneralize tip epilepsi,
parsiyel korpus kallozum agenezisi ve birlikte
fallot tetralojisi tespit edildi (Tablo 2).

H-Diger Bulgular:

Down sendromlu 16 yasindaki bir erkek has-
tada bes y1l 6nce (%1.9) L1 tipi akut lenfoblastik
16semi tespit edildi. Hasta halen kemoterapi sonra-
s1 remisyonda ve aralikli izlemlerine devam edil-
mektedir (Tablo 2).

Vakalarin izlemleri degerlendirildiginde 37
hastanin (%72.5) tekrarlayan akciger enfeksiyonu
nedeni ile 6zellikle siit ¢ocuklugu déneminde ara-
likl1 olarak yatirildiklar1 ve bu hastalarin %81’inde
konjenital kalp hastaligi, %8.1’inde Morgagni
hernisinin eslik ettigi gozlendi. Hastalarm 11’1
(%21.5) izlemleri sirasinda kaybedildi. Bu hastala-
rin dokuzunda (%81.8) konjenital kalp hastaligi,
bunlardan ikisinde (%18.1) ASD ile birlikte
Morgagni hernisi vardi. Ayrica iki hasta sepsis
nedeni ile kaybedildi.

Tartisma

Down sendromu insanlarda en g¢ok goriilen
otozomal kromozom bozuklugudur. Ayrica ¢ok
genis bir yelpazede konjenital malformasyonlar ile
birliktelik gosterebilir. Bu sendromun ayrintili
olarak incelenmesi diger kromozom anormallikle-
rinin ¢oziimlenmesine yardime1 olacaktir.
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Ilerlemis anne yasinin DS igin risk faktorii ol-
dugu bilinmektedir. Yapilan ¢aligmalarda ilerlemis
baba yasimin da DS i¢in bir risk faktorii oldugu
belirtilmesine karsin diger risk faktorleri ile karsi-
lastirildiginda ¢ok az 6nemli ya da 6nemsiz oldugu
bildirilmektedir (11-13). Serimizde yalnizca yedi
(%13.7) hastada anne yas1 35 yagin altinda olmasi-
na karsin, baba yas1 35 yasin {izerinde idi. Ayrica
annenin dogum sayisi, egitim diizeyi, ABO ve Rh
kan gruplari, gebelik araliklarinin siiresi ve sonug-
lar1, anne ve baba arasindaki akrabalik durumunun
da risk a¢isindan énemli olmadigi bildirilmektedir.
Fazla dogum sayisinin ve cinsiyet farkliliginin da
risk acisindan  etkisinin bulunmamasi1 6zellikle
goze carpan bir durum idi (14).

Down sendromlu 1021 vakanin sitogenetik in-
celemesi sonucunda 46’sinda translokasyon tipin-
de trizomi saptanmustir. En sik translokasyon tipi t
(14;21) ve t (22;21) oldugu ortaya konulmustur.
Translokasyon tipi en stk gen¢ annelerden dogan
bebeklerde oldugu bildirilmistir. Anne ve baba
yaslar1, karyotipleri ve aile hikayesi genetik da-
nismanlik agisindan, prenatal tan1 ve sonraki gebe-
liklerde 6nem tagimaktadir (15). Bu seride %98
oraninda serbest trizomi, bir hastada (%1.9) ise
46,XX, t (14q 21q) translokasyonu saptandi. Bu
hastanin aile incelemesinde 6zellik yoktu.

Genel olarak DS hastalarda enfeksiyonlara
bagli yiiksek mortalite, malignensi insidansinda
artig, tiroidit ve alopesia areata gibi otoimmiin
olaylarda artis goriilmektedir. Ayrica vitiligo,
atopik dermatit, seboreik dermatit, akne vulgaris,
ciltte —artmig yaslanma, psoriyazis, kiitis
marmaratus, bakteriyel ve fungal enfeksiyonlar
gibi cilt lezyonlarn sik rastlanmaktadir (7,16).
Down sendromunda birgok cilt lezyonu olugsmasina
karsin serimizde yalnmiz kiitis marmaratus (%49.0)
saptanmistir. Kiitis marmaratus genel populas-
yonda geng infantlarda goriilen bir problem iken,
DS’unda periferik dolagim bozuklugu ve konjenital
kalp hastaliklar1 nedeni ile ilerleyen donemlerde de
sik olarak goriilebilir (7).

Down sendromu ile birlikte konjenital kalp
hastalig1 genel olarak %40-50 oraninda goriiliir. En
stk goriilen kardiyak anomaliler endokardiyal yas-
tik defektleridir. Endokardiyal yastik defektleri
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icinde en ¢ok goriilen anomali ASD’dir (10). Ay-
ranct ve ark. (9) yaptiklar1 bir ¢alismada Down
sendromlu ¢ocuklardaki konjenital kalp hastaligi
insidans1 %71.4, Giinbey ve ark. (17) Diyarbakir
ilinde yaptiklann bir ¢aligmada ise %52.3 olarak
saptanmistir. Bizim c¢alismamizda ise konjenital
kalp hastaliginin goriilme orani bu iki ¢aligmanin
verileri arasinda (%58.8) bulundu ve en sik sapta-
nan anomali ASD (%63.3) idi. Kardiyovaskiiler
degerlendirme DS’lu hastalarin incelenmesinde
standart olmasina karsin rutin EKO’nin zamani ve
gereksinimi ile ilgili farkli goriisler vardir (18).
Yapilan bir calismada 114 DS‘lu hastanin 75’inde
kardiyak patoloji bulunmus, bu hastalarin
%30’unda {fiirlim, %31’inde siyanoz ve/veya
<%92 oksijen satiirasyonu saptanmustir.
Ekokardiyografi yapilan hastalarin 75’inde (%66)
anormal kardiyak bulgular goriilmiis, bunlarin
33’linde ASD, 13’iinde Fallot tetralojisi, ikisinde
bu anormalliklerin her ikisi, 17’sinde ventrikiil
septum defekti (VSD), 17’sinde patent ductus
arteriosus (PDA), ikisinde ise diger kalp anomali-
leri bulunmustur. Hastalarin 15’inde fizik muayene
bulgular1 normal, EKO sonuglari anormal idi. Bu
hastalarin dokuzuna cerrahi operasyon gerektigi
belirtildi. Bu sonuglara gore DS’lu hastalarda
kardiyovaskiiler anormallikleri gdstermede tek
basma fizik muayene yeterli olmamaktadir. Fizik
muayene yaninda erken donemde EKO yapilmasi
kardiyovaskiiler patolojileri tanimlamada yararh
olacaktir (9,17,19). Bu seride fizik muayenelerinde
kalpte iifiirlim saptanmayan hastalarin %35.7’inde,
kalpte iifiiriim saptanan hastalarin ise %86.9’unda
EKO’de kardiyak patoloji tanimlanmadi. Ayrica
degisik c¢alismalarda belirtildigi gibi en sik
endokardiyal yastik defektleri ve bunlarin i¢inde de
en ¢ok ASD saptandi.

Gastrointestinal anomaliler DS’lu hastalarda
sik olarak goézlenmektedir. Yapilan 12 yillik
retrospektif c¢alismada 187 hastanin 27’sinde
gastrointestinal patoloji saptanmis. Bu anomaliler
icinde en sik duodenal stenoz, daha az siklikla
gastroozofagial reflu, anal atrezi, ve Hirschsprung
hastaligi bulunmustur. Gastrointestinal anomalisi
bulunan hastalardaki mortalite duodenal stenozlu-
larda yiliksek olarak saptanmig, ayrica duodenal
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stenoz ile birlikte konjenital kalp hastaliginin bu-
lunmas1 mortalitenin artmasina neden oldugu bildi-
rilmistir (20). Down sendromu ile birlikte en sik
goriilen herni, umbilikal herni olmasma karsin,
anterior diyafragma hernilerine de nadiren rast-
lanmaktadir. Anterior diyafragma hernileri iginde
en sik rastlanan Morgagni hernisi ile DS birlikteli-
&1 konusunda bir ¢ok vaka serileri yayinlanmustir.
Bu vaka serileri i¢inde bazi c¢alismalar DS ile
Morgagni hernisi arasindaki genetik baglantiya
isaret etmislerdir (6,21-24). Bu seride ise Morgagni
hernisi tanis1 konulan ii¢ hasta, tekrarlayan akciger
enfeksiyonlariin etiyolojisinin arastirilmasi sira-
sinda ilk bir yas i¢inde tanimlandi. Bu hastalardan
ikisinde birlikte ASD vardi. Yapilan operasyon
sonras1 kalp hastaligi olan iki vaka kaybedilirken,
bir vaka yasamaktadir. Duodenal stenoz ve anal
atrezi bulunan hastalarin yapilan operasyonlari
basarili olmus ve klinigimizde aralikli olarak
izlemleri yapilmaktadir. Sonuclar 6zellikle tekrar-
layan akciger enfeksiyonu Oykiisii bulunan DS’lu
cocuklarda ayiric1 tamida diyafragma hernilerinin
de arastirilmasi gerektigini diistindiirmektedir.

Down sendromlu hastalarda renal ve tirolojik
anomalilerin oraninda artis olabilir, bu neden ile
yasamin erken donemlerinde USG ile taramalarin
yapilmasi Onerilmektedir. Bu hastalarda USG so-
nuglar1 anormal bulunursa posterior iiretral valv,
mesane veya iiretral anomalilerin ortaya ¢ikarilma-
st i¢in kontrastli sistoliretrogram yapilmalidir (25).
Yapilan baska bir ¢alismada DS’lu 44 fetiista bob-
rek gorlintilemeleri incelenmis ve bunlarin
%?25’inde piyeloektazi saptanmistir (26). Serimiz-
de ise bir hastada hidronefroz ve posterior iiretral
valv saptandi.

Hipotiroidi ve hipertiroidi genel populasyona
oranla DS c¢ocuklarda sik goriilmektedir ve bu
durum hastalarda  goriilen biiytime geriligi ile
mental retardasyonu daha da agirlastirabilir. Bu
hastalarin %13-34"{inde tiroid bezine kars1 antikor-
lar saptanmaktadir. Primer hipotiroidi en ¢ok gorii-
len problemdir, prevalansi %3-54 arasindadir ve
cogunlukla Hashimoto tiroiditi seklinde ortaya
cikar., Down sendromunda artmig konjenital
hipotiroidi prevalansi ile birlikte, yenidogan done-
minde gegici hipertirotropinemi daha sik rastlanir
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(2,27). Bu hastalarda hipotiroidi tanisi miimkiin
olan en kisa zamanda konmalidir. Ancak
hipotiroidi ile DS’na ait fenotipik ozellikler ve
semptomlar birbiriyle karigabilir. Kilo alimi, so-
guk intoleransi gibi semptomlarin varliginda TSH
artis1, diisik ya da normal T, konsantrasyonlari
hipotiroidiye bagli oldugu sanilabilir. Bu neden ile
DS’da diizenli hipotiroidi taramalar1 onerilmekte-
dir (27). Yapilan bir ¢alismada yaslart 4-19 yas
arasinda degisen 204 DS’lu ¢ocuk iki yil boyunca
aralikli izlenmis ve 15 c¢ocukta hipotiroidi tespit
edilmistir (27). Bagka bir ¢aligmada 85 DS’lu ¢o-
cuktan 28 hastaya hipotiroidi, iki hastaya da
hipertiroidi tanis1 konulmus ve konjenital hipoti-
roidi vakasina rastlanmamustir. Hipotiroidi tanisi
konulan hastalarin yarisinda bu durumun sekiz
yasindan Once gelistigi goriilmiis ve bu ¢ocuklarin
yalnizca birinde tani esnasinda tiroid antikorlar
pozitif tespit edilmistir. Sekiz yasindan sonra
hipotiroidi gelisen hastalarin 11°de tiroid bezine
kars1 antikorlar1 bulunmustur. Cinsiyetler arasinda
tiroid patolojisinin goriilmesi agisindan fark bu-
lunmamustir (2). Serimizde ise tiroid bezi patolojisi
saptanan hastalarin %42.8’inde konjenital hipoti-
roidi, %42.8’inde hashimoto tiroidit, %14.4’linde
hipertiroidi vardi. Hastalarin yaslarmin kiigiik ol-
masi nedeni ile bundan sonraki izlemleri sirasinda
otoimmiin hipotiroidi ve hipertiroidi insidansla-
rinin artacagi kanisina varildi.

Degisik ¢alismalarda DS ile febril konviilsiyon
birlikteligi hakkinda sinirli bilgi olmasina karsin,
DS’lu ¢ocuklarda febril konviilsiyon insidansinin
diisiik oldugu bildirilmistir (28). Epilepsi sikligt
ise genel popiilasyona oranla fazla goriilmekle
birlikte, prevalans: yasla birlikte artmaktadir. An-
cak diger mantal retardasyon ile seyreden hastalik-
lara gore epilepsi siklig1 daha az goriilmektedir.
Down sendromunda epilepsi siklig1 ortalama  %1-
13 oraninda goriiliir, 18 yas civarinda %9 oraninda
iken, 50 yas iistiinde %46 oranina kadar artmakta-
dir ve bu ¢ocuklarda epilepsi ile konjenital kalp
hastalign birlikteligi sik goriilmektedir (29,30).
Yapilan bir retrospektif ¢alismada yaglar1 0-20 yas
arasinda degisen 350 DS’lu ¢ocuktan 28’inde epi-
lepsi oldugu saptanmistir. Bu vakalarm 9’unda
infantil spazm, 13’tinde fokal epilepsi, altisinda
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tonik-klonik jeneralize epilepsi oldugu goriildi.
Erkeklerde biitiin nébet tipleri degerlendirildiginde
daha sik ve daha erken yaslarda epilepsi goriilmek-
tedir (30). Bu seride 18 aylik bir kiz ¢ocugunda
(%1.9) komplike febril konviilsiyon ve ii¢ yasinda-
ki bir erkek ¢cocukta (%1.9) jeneralize tip epilepsi,
parsiyel korpus kallozum agenezisi ile birlikte
Fallot tetralojisi tespit edildi. Down sendromlu
¢ocuklarin yasam siireleri arttikca, gelecekte gec
baslangigli epilepsi vakalarin sayisinin artacagi
diisiiniilebilir.

Yapilan caligmalara gore DS’da  akut
lenfoblastik 16semi ve akut miyeloid 16semi riski-
nin artti@1 bildirilmistir (31-33). Lésemi riski ¢o-
cukluk doneminde oldukca yiiksek iken, yasla
birlikte azalmaktadir. Ozellikle DS’lu hastalarin
yasaminin ikinci dekadinda 16semi insidansinda
artis olmaktadir. Buna karsin solid tiimérler hem
cocukluk doneminde hem de erigskinde beklenen-
den daha az goriiliir. Down sendromlu ¢ocuklarda
goriilen akut 16seminin klinik bulgulari, tedavi
sonuglart ve prognozlari diger 16semili ¢ocuklar ile
benzerdir. Fakat miyelodisplastik sendromun ve
akut miyeloid l6seminin DS’lu ¢ocuklarda &zel
klinik 6zellikleri vardir. Bu hastalar yogun olarak
tedavi edildiklerinde genel popiilasyona gore daha
iyl prognoz gosterirler. Ayrica DS’lu ¢ocuklarda
kronik lenfositik 16semi ve kronik miyeloid 16semi
ise beklenenden daha az goriilmektedir ve 16semi
tedavisi sonrasi sekonder malign hastalik gelisme
riski disiiktiir (31). Bizim ¢alismamizda ise sadece
bir erkek hastada (%1.9) L1 tipi akut lenfoblastik
16semi gozlendi. Bu seride 16semi tanisi konulan
DS‘lu hasta sayisinin az olmasi, kiiciik yaslarda
kromozom analizi ile tani konulan hastalarin tayin
ve gb¢ gibi nedenler ile uzun siireli izlemlerinin
yapilamamasina baglanmistir.

Down sendromlu hastalarin tibbi bakimlarinin
diizelmesine ve teknik ilerlemelere bagli olarak
mortalite oranlan gittikce azalmakta, yasam siirele-
ri ise artmaktadir. Fakat akciger enfeksiyonlar1 ve
diger enfeksiyonlar, konjenital kalp hastaliklar1 ve
16semi gibi nedenlere baglh spesifik 6liim oranlari
halen ¢ok yiiksektir. Konjenital kalp hastalig1 ile
birlikte tekrarlayan akciger enfeksiyonu varsa
prognoz daha da kotidir. En sik mortalite
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yenidogan doneminde goriiliir. Ayrica ilerleyen
donemlerde immiinolojik foksiyonlarda azalma
goriildigiinden enfeksiyonlara bagli mortalite de
artmaktadir (34). Bu seride hastalarin 11’1 (%21.5)
izlemleri sirasinda kaybedildi ve bunlarin
%81.8’inde konjenital kalp hastaligi ile birlikte
tekrarlayan akciger enfeksiyonlar1 vardi. Ailelerin
bir boliimiiniin gé¢ ve tayin nedeni ile bolgemiz-
den ayrilmasindan dolayi izlemleri yapilamadigin-
dan mortalitenin daha fazla yiiksek olmas1 bekle-
nebilir.

Sonug olarak DS’lu ¢ocuklarda ilerlemis anne
yasinin risk faktorii olmasina karsin, ilerlemis baba
yasmin ve fazla sayida ¢ocuk dogurmanin risk
faktorii olmadigini diigiinmekteyiz. Ayrica DS’lu
cocuklarin ek patolojiler, 6zellikle edinsel olanlar
acisinda periyodik izlemlerinin yapilmasinin ve
onlenebilir patolojilerin erken medikal ve cerrahi
tedavilerinin uygulanmasinin bu hastalarin yasam
kalitesini daha da arttiracagi kanisina varildi.
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