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Ozet

Down sendromu kromozom anomalileri, ve mental retar-

dasyon nedenleri arasinda en sik goriilenidir. Gazi Universite-
si Tip Fakiiltesi Yenidogan Unitesinde 1993 ile 1995 yillan
arasinda izlenen 23 Down Sendromlu bebek prenatal, natal ve
postnatal  ozellikler yoniinden incelendi.  Olgularin  kromozom
analizleri, ek anomalileri, yenidogan donemi sorunlari litera-
tiir destegi ile tartigildy.
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Down sendromu c¢ocukluk c¢aginda en sik
goriilen (1/800) kromozom anomalisi ve mental re-
tardasyon nedenidir (1). Uzun yillardan beri bili-
nen, en iyi taninan sendromlardan biri olan Down
sendromunda tiptaki degisime paralel olarak hasta-
lar1, aileleri, ve hekimleri ilgilendiren bazi1 6nemli
gelismeler kaydedilmistir. Onaltmct yiizyildan beri
bilinmesine karsin son 20 yilda modern tibbi ve
cerrahi tedavi yontemlerinin gelismesi ve ozellikle
kalp defektlerinin diizeltilmesi Down sendromlu-
larin yasam siiresini uzatmis, uzun dénemli sorun-
larin ortaya ¢ikmasina neden olmustur (2). Klasik
klinik bulgularinin yanisira hipotiroidizm, kon-
villzyon, atlantoaksiyal subluksasyon, Alzheimer
hastalig1 gibi durumlarla birlikte gdoriillmesinden
bahsedilmektedir. Down sendromunun erken
yaslanma i¢in bir model olabilecegi iizerinde durul-
maktadir. Down sendromunun patogenezi ile ilgili
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Summary

Down syndrome is the most common chromosomal ab-
normality and one of the most common causes of mental re-
tardation. Twenty three newborn infants with Down syndrome
which were followed in Gazi University Neonatology Unit in a
two years period, between 1993 and 1995 were evaluated ac-
cording to their prenatal, natal and postnatal properties.
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bilgiler heniiz yetersiz olmasina karsin, molekiiler
biyolojik tekniklerle 21. kromozomun Down
sendromu fenotipini belirleyen bodlgeleri saptan-
mustir. Genetik arastirmalarin ilerlemesiyle 21. kro-
mozomun arastirilabilmesi, noérokimyasal ve
noropatolojik anomalilerin kdkeninin belirlenmesi
icin Down hayvan modeli bile gelistirilmistir.
Prenatal olarak tarama ve tani girigimleri sayesinde,
erken Onlem alinmasi giindemdedir (3).

Down sendromlu hastalar yenidogan
iinitelerinin de degismez hasta grubudur. Prenatal
ve natal sorunlara yatkinliklari, sendromun klasik
klinik bulgular1 ve eslik eden cesitli anomaliler
Down sendromlarimn yenidogan iinitelerine yatis

nedenlerini olusturmaktadir.

Bu retrospektif ¢alismada klinigimizde izlenen
Down sendromlu bebeklerin 6zelliklerini taramak
ve ilgili literatiirii gdzden gecirmek istedik.

Gerec¢c-Yontem

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tip Fakiiltesi
Yenidogan Unitesinde 1993 ile 1995 yillan arasin-
da izlenen 23 Down sendromlu bebek, gebelik
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yaslan (Ballard ydntemiyle), viicut agirliklari, anne
baba yaslan, natal ve postnatal 6zellikler, ek ano-
yoniinden deger-

maliler,
lendirildi.

kromozom analizleri

Tablo 1. Down sendromlu bebeklerin fizik ince-

lemc bulgularinin dagilimi

n  olgularimiz literatiir

Bulgular (23) " (%) (%)*
Hipotoni 20 86 80
Zayif Moro rcllcksi 14 73 85
Tipik yiiz. ¢ekik goz 23 100 90
Kulak Anomalisi 10 43 60
Klinodaktili 11 47 60
Eklem Hiperfleksibilitesi 14 73 80
Ensede Asir1 Deri Kivrimi 14 73 80
Simian (Bilatcral) I1 48 45
Tek Taralli 15 65
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Sekil 1. Down sendromlu bebeklerin viicut agirliklart ve gebe-
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Sekil 2. Down sendromlu bebeklerin anne ve baba yaslan

Bulgular

Unitemizde izlenen Down Sendromlu 23 be-
begin 9u (%39) kiz, 14'4 (%61) erkekti. Bebeklerin
gebelik yaslar1 36 ile 41 arasinda (ortalama£SD)
3842 hafta, viicut agirliklar1 1600 ile 3950 arasinda
(ortalamaiSD) 2826+550 gram idi (Sekil 1). Anne
yaslar1 20 ile 44 arasinda (ortalama+SD) 31+6 , ba-
ba yaslan ise 22 ile 50 arasinda (ortalama+SD)
35+7 yas idi. Sekizinde (%34) anne yasi, 14'inde
(%60) baba yasi ileri idi (Sekil 2). Dort ailede
(%17) akraba evliligi, 8 (%34) gebelikte ila¢ alimi
vardi. Postnatal olarak 9 (%39) hastada sarilik, 5
(%21) hastada perinatal asfiksi, 2 (%®8) hastada
mekonyum aspirasyonu, 4 (%17) hastada hi-
poglisemi, 4 (%17) hastada pndomoni, 6 hastada
(%26) gelisme gcriligi, 4 (%17) hastada polistemi,
8 (%34) hastada konjenital kalp hastalig1 saptandi.
Bebeklerin %46'smda bilateral, %65'indc tek tarafli
Simian ¢izgisi, %86'smda hipotoni, %73'iinde
ensede asirt deri kivrimi, %60'mda Moro ref-
leksinde zayiflik, %73'inde eklem hiperekstansi-
bilitesi, %43"linde klinodaktili, %386'smda kutis
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marmorata saptandi. Ek anomali olarak, 3 om-
falosel, 5 umblikal hcrni, 4 alt ckstremite anoma-
lisi, 2 diastazis rckti, 2 konjenital megakolon bu-
lundu. Eksitus olan 6 hastanin dérdiinde kromozom
analizi teknik nedenlerle yapilamadi. Yapilan 17
(%82) kromozom analizinin sonucu trizomi 21
iken, ikisinde (%8) translokasyon (21;21) bulundu.
Bu bebeklerin anne ve babalarinin kromozom ana-
lizleri normaldi. Uzamis sarilik, arka fontanel
biiytkliigii gibi bulgulart olan 6 hastada tiroid test-
leri ¢alisildi, hi¢ bir hastada tiroid hastaligina rast-
lanmadi.

Tartisma

Down sendromu eskiden beri ileri anne yasi
hastalig1 olarak bilinmektedir. Otuzbes yasindan
biiyiik kadinlarda Down sendromu riski ortalama
1/150'dir (4). 1leri anne yas1 varsa Down sendromu
riski 6 ile 20 kat artmasina karsin, Down sendrom-
larinm 2/3'ii geng annelerde goriilmektedir. Bizim
hastalarimizin %34"lindc anne yasi 35'in {izerindey-
di. Bu siklik literatiir ile uyumluydu (3,5). Son za-
manlarda sadece ileri anne yasini risk kriteri olarak
alip amniyosentez yapmak yerine, liglii test (alfa fe-
toprotein (AFP), beta human koryonik gon-
odotropin (fihCG) ve cstriol(E3)) sonuglan yiiksek
risk lehinde oldugunda ve ultrasonografide siiphe-
li bulgular varsa amniyosentez gibi invaziv bir giri-
sim oOnerilmektedir. Down scndromlarinda anne
serumunda AFP, BhCG ve E3 diisik bulunmakta,
laboratuvarlarm standartlarina goére degismekle bir-
likte hesaplanan risk 1/250'nin iizerinde ise yiiksek
kabul edilmektedir. Bu annelere amniyosentez
yapilmasinin riskleri, yanlis pozitif ve yanlis
negatif sonuclar, elektif abortus konularinda goriis
birligi yoktur, tartigmalar ve aragtirmalar devam et-
mektedir (3,4). Bizim hasta grubumuzun %52's1
hastanemizde dogmus, izlenisiz gebelerdi. Diger
bebekler ise diger saglik kurumlarindan hastane-
mize gdonderilmislerdi. Bu nedenle {i¢lii test ve pre-
natal tanisal girisimler yapilmamisti. Hastanemizde
su ana kadar 180 igclii testi siipheli anneden 50 tane-
sine amniyosentez yapilmis olup, 20.haftada tam
alan ve gebeligi sonlandirilan iki Down sendromlu
olgu vardir.

Cesitli epidemiyolojik ve genetik ¢alismalarda
baba yasinin yeni dominant mutasyonlara neden
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oldugu iizerinde durulmaktadir. Ama Down
sendromuyla baba yasinin ileri olmasi arasindaki i-
liski son zamanlarda dikkat c¢ekmektedir. De
Michelena Down sendromu i¢in baba yasinin bir
risk faktdrii olmadigini iddia etmektedir (6).
Mcintosh ve arkadaslarinin

serisinde baba yasinin ileri olmasinin noéral tiip de-

genis bir anomali

fektleri, iist ckstremite anomalileri (rediiksiyon),
konjenital katarakt ile ilgili oldugunu gostermistir
(7). Down sendromu riskinin ise hem 35 yas iize-
rinde hem de 20 yas altindaki babalarda arttigini
one siimiektcdir. Bizim serimizde %60'in111 baba
yast 35'in lizerindeydi. Down sendromu ile ileri ba-
ba yast arasindaki iligki daha genis olgu kontrollii
¢alismalarla ortaya ¢ikarilabilir.

Down sendromlarmda akraba evliligi sik-
liginin kontrolleri gore farklt olmadigr gesitli ¢alig-
malarda gdosterilmistir (8). Bizim olgularimizda
akraba evlilligi sikligt %17 bulunmustur. Tirkiye
geneli i¢in akraba evliligi sikliginin %20 ile 25
arasinda degistigi disiiniilirse bu oranin anlaml
derecede yiiksek olmadigr goriiliir (9,11).

Down sendromlarmda erkeklerde daha sik
goriildiigii bilinmektedir (11). Bizim olgularimizin
da %61'1 erkek idi ve erkek/kiz orani 15 idi.

Olgularimizin kromozom analizi dort olguda
postmortem alinmaya bagli olarak teknik neden-
lerle yapilamadi. Translokasyon (21:21) saptanan
iki olgunun anne ve babalarinin kromozom analiz-
leri nomialdi. Literatiirde de Down sendromlannm
%951 trizomi 21 iken, translokasyon (21:21) %2-3
oraninda goriilmektedir (12). Ayrica %2.4 oraninda
bildirilen 21 trisomi/normal mozaisizmc hasta-
larimizda hi¢ rastlanmamaistir.

Duedenal atrezi, endokardiyal yastik defekti
gibi major konjenital anomalilerin  her Down
sendromunda goériilmemesi, trizomi genotipini bazi
genetik ve cevresel faktdrlerin de etkileyebilecegi-
ni diistindirmektedir. Alkol, sigara, ates gibi bazi
faktorlerin Down sendromu fenotipini, klinik bul-
gularin dagilimini etkileyebilecegini One siiren
¢aligmalar vardir (3,13). Down sendromunun klinik
goriniimiinii etkileyebilecek annenin karsilastigi
¢esitli maddeler ve c¢evresel faktorler konusunda
daha ileri arastirmalara gereksinim vardir. Bizim
olgularimizin prenatal oykiilerine gore %34 anne
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gebeligin herhangi bir doneminde ila¢ kullanmaistir.
Literatiirde bu konuda bir yayina rastlanmamuistir.

Down sendromlu bebeklerin diisiik dogum
agirligina ve prematiire doguma egilimli olduklar
bilinmektedir. Bizim hastalarimizda ise diisiik
dogum agirligina ve prematiiriteye daha az rastlan-
mistir (ortalama gebelik haftasi 38 hafta ve dogum
agirliklar: ise 2826 gram).

Hipotoni, zayif Moro refleksi, tipik yiiz
goriiniimii, kulak anomalisi, klinodaktili, eklem
hiporfleksibilitesi, ensede asir1 deri kivrimi, Simian
¢izgisi gibi klinik bulgularin goriilme yiizdeleri 1i-
teratiirle uyumluydu (1) (Tablo 1).

Olgularimizin postnatal sorunlar1 gdzden
gegirildiginde  hastalarin =~ %39'unda  sarilik,
%2 1'inde perinatal asfiksi, %8'inde mekonyum as-
pirasyonu, %17'sinde hipoglisemi, %]17'sinde pno-
moni, %26'sinda gelisme geriligi bulunmustur.
Konjenital kalp hastaligi sikligr ise %34'diir.
Endokardial yastik defekt1 4, ASD 3, ASD+VSD+
pulmoner hipertansiyon 1 olguda saptanmistir.
Literatiirde de Down sendromlarinin %40'mda kalp
defekti oldugu, bunlarin da yarisinin atrioven-
trikiiler septal defcktler oldugu bildirilmektedir
(1,14). Bizim oranlarimiz da bu verilere uygundu.

Eslik eden diger anomalilerden ilging olani iig
olguda rastlanan omfaloseldir. Klasik olarak lite-
ratiirde omfaloselin Down sendromuna eslik etmesi
olgu sunumlar1 seklindedir. Yirmiii¢ olguluk kiigiik
bir seride ii¢ tane omfalosel goriilmesinin Down
sendromuna eslik eden anomaliler i¢cinde omfaloselin
de diisiinlilmesi gerektigini gostermistir. Diastazis
rekti ve konjenital megakolon ikiser olguda rastlan-
mis ve literatiirle uyumlu bulunmustur (15).

Down sendromu sik rastlanip, kolay taninan,
iizerinde yeterince ¢alisilmis bir sendrom olmasina
karsin, gerek ultrason gerekse iiglii test sayesinde
prenatal tani olanaklarinin artmasiyla giliniimiiziin
hala ilgi ¢ceken konularindan biridir. Sendromun es-
lik eden anomalilerinin tibbi ve cerrahi tedavisin-
deki ilerlemeler, yakin ve uzun donemde sosyal,
psikolojik, etik, ekonomik sorunlari 6n plana ¢ikar-
mustir. Iyi organize edilmis prenatal tani iiniteleri,
neonatoloji, pediatrik kardiyoloji, ¢ocuk ve kalp
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cerrahisi ekiplerinin koordine ¢aligmalari ve ¢ocuk
psikiyatrisi, sosyal hizmet uzmanlar1 gibi yan dal-
larin destegi ile Down sendromuna daha iyi bir
yaklagim saglanabilir.
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