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21 MART
DOWN SENDROMU FARKINDALIK GUNU

Down Sendromu, kisilerin genlerini olusturan kromozomlarin birinin fazlaligi nedeniyle ortaya ¢ikan bir
durumdur. Bu durum fazla olan 21 numarali kromozomu da ifade edecek sekilde “Trizomi 21” olarak
anilmaktadir. Bu kromozomun fazlahgi, beyin ve viicut gelisimini etkilemekte, bebeklerde zihinsel ve
fiziksel rahatsizliklara sebep olmaktadir.® ilk kez 1866 yilinda Dr. John Langdon Down tarafindan
tanimlanan bu durumun, ingiliz doktorun adini alarak “Down Sendromu” olarak anilmasina karar
verilmistir. Down sendromunun kromozomal bir anomali oldugu 1959 yilinda Prof. Dr. Jerome Lejeune
tarafindan kanitlanmistir.?

Amerika’da her yil 6.000 Down sendromlu bebek diinyaya gelmektedir. Toplam dogumlarla birlikte
dustnuldiginde 700 dogumda bir gorilduglu ifade edilmektedir.! Turkiye’de her yil 1.500 Down
sendromlu bebek dogmakta, Ulkede yaklagik 100.000 Down sendromlu bireyin yasadigi tahmin
edilmektir.3

Down sendromunun nedenleri konusunda hala kesin bilgiler bulunmamaktadir. Anne yasinin 35 lizerinde
oldugu durumda bebekte Down sendromu goriilme riskinin, daha geng yastaki gebeliklere kiyasla daha
ylksek oldugu bilinmektedir. !

Down sendromunun tanimlanmis Gg farkh tird bulunmaktadir:

v Trizomi 21: Down sendromu olan bireylerin %95’i bu gruptadir. Normalde iki adet bulunan 21
numarali kromozomdan li¢ adet bulunmasi ile ortaya ¢ikmaktadir.

v" Translokasyon Down Sendromu: Tim vakalarin yaklasik %3’ bu gruptadir. Fazladan olusan 21.
kromozomun bir bolimi ya da tamami baska bir kromozoma eklenmis durumdadir.

v' Mozaik Down Sendromu: Down sendromlularin %2’lik bir kismi bu gruptadir. Bu kisilerde
hiicrelerin bazilarinda 21. kromozom normalde bulundugu sekliyle iki adet bulunurken, bazi
hucrelerde ti¢c adet bulunmaktadir. Sendroma ait bulgular daha hafif gériilmektedir.’

Down sendromu olan bireylerin gortinisleri ve davranislari benzer olsa da her biri farkli becerilere ve farkh
tibbi sorunlara sahiptir. Bu bireylerde genellikle disik-orta derecede zeka geriligi bulunmaktadir ve
yasitlarindan daha ge¢ konusmaktadirlar.’

! [Internet] http://www.cdc.gov/ncbddd/birthdefects/downsyndrome.html. Erigsim: 10.03.2016.

2[Internet] http://www.globaldownsyndrome.org/about-down-syndrome/history-of-down-syndrome/research-and-medical-care-timeline/.
Erisim: 10.03.2016.

3 [Internet] http://ulusaldown.com/. Erisim: 10.03.2016.
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Down sendromunda yaygin olarak gorilen bulgular asagida listelenmistir:

Yiizde dlizlesme, kiiclik bas ve kisa boyun

Etnik koken nedeniyle olmayan yukari gekik gozler
Klglk agiz ve goreceli olarak biiyik dil

Farkli sekillerde ve kiiglik kulaklar

Zayf kas tonusu

Avug icinde tek kirigiklik bulunan kisa genis eller

AN N N NN

Kisa boy

Cogunlugu dogdugunda normal kiloda olsa da ilerleyen donemlerde ayni yastaki diger ¢cocuklardan geride
kalmaktadirlar. Gelisimsel basamaklardan oturma ve emeklemede gecikme goérilmektedir. Bunlara ek
olarak isitme ve gorme ile ilgili sorunlar, kalp sorunlari, bagirsak tikanikliklari gibi durumlar
gorilebilmektedir. Bu sorunlar Down sendromuna 6zel olmayip, baska bircok hastalikta da ortaya
cikabilmektedir. Bu nedenle Down sendromu tanisi ancak hekimlerin degerlendirmesi ve laboratuvar
incelemeleri sonunda konabilir.#

Hamilelik sirasinda Down sendromunun tespit edilmesi amaciyla bazi tarama ve tani testleri
uygulanmaktadir. Tarama testi gebeligin Down sendromu yoninden yiksek veya duslik riskli olup
olmadigini belirlemede kullaniimakta, uygulama yoninden daha zor olan tani testlerinin gerekli olup
olmadigina bu sayede karar verilmektedir. Bu testler anne kanindan bakilan bazi laboratuvar tetkikleri
(AFP dizeyi, tgla ve dortll tarama testleri, vb.) ve ultrasonografik incelemelerden olusmaktadir. Tarama
testleri sonucunda gerekli gériilen durumlarda uygulanan tani testleri ise Koryon Villus Orneklemesi,
Amniyosentez ve Perkiitan Umblikal Kord Orneklemesi gibi testlerdir. 4

Down Sendromu yasam boyu devam eden bir siirectir ve tedavide amac kisilerin fiziksel ve zihinsel
kapasitelerini gelistirmek, kapasitelerinin tamamini kullanmalarini saglamak ve mimkiin olan en saglkli
hale gelmelerine yardimci olmaktir. Konusma terapileri, mesleksel ve fiziksel terapiler Onerilen
uygulamalar arasindadir.* Gerekli tedavilerin saglanmasinin yani sira egitim olanaklarinin iyilestirilmesi ve
toplumun her kademesinde farkindalik olusturularak sosyal destek saglanmasi, Down sendromlu
bireylerin toplum icinde bagimsiz birer birey olarak var olabilmeleri yoniindeki cabalara onemli katkilar
saglayacaktir.

4[Internet] http://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/down-syndrome/basics/symptoms/con-20020948. Erisim: 10.03.2016.
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