Down Sendromunda Gorulen
Biligsel ve Davranigsal Belirtiler

Down sendromu te ktiren bir hasta-

ik degil farkhliktir.
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Down Sendromu el ve bedensel
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Genel tanitim

Down Sendromu, bir kromozom anomalisidir. Siradan
bir insan viicudunda bulunan kromozom sayisi 46
iken Down Sendrom'lu bireylerde ki kromozom sayisi
47°dir. Hicre bélinmesi sirasinda yanlis bollinme so-
nucu 21. kromozom ¢iftinde fazladan bir kromozom
yer almasi ile meydana gelir. Bu sebepten dolayi
Down Sendromu Trisomy 21 diye de bilinmektedir.

Down Sendromunun olusmasinda; ulke, milliyet, sos-
yo-ekonomik stati farki yoktur.

Trisomy 21, Translokasyon ve Mozaik olmak Uzere 3
tip Down Sendromu vardir. Down Sendromu tanisi
dogumdan hemen ya da kisa bir siire sonra konulur.
Down Sendromlularda gorilen bazi fiziksel 6zellikler;
cekik kiguk gdzler, basik burun, kisa parmaklar, kiv-
rik serce parmak, kalin ense, avug icindeki tek cizgi,
ayak basparmaginin diger parmaklardan daha agik
olmasi tipiktir.

Down sendromu 1 eksiklik deg

Tani Yontemleri

Hamilelik suresinde yapilan rutin tarama
testleri ve tani testleri ile Down Sendromu saptana-
biliyor. Down Sendromu’nun ilk bulgusu, hamileligin
11 ila 14’Gncl haftalar arasinda yapilacak ultraso-
nografi ve kan testi ile gerIebiIlilyor. b

Ultrasonografiyle fetusun boyu, ense say-
damhgi ve bu safhada taninabilecek diger anomali-
lere bakiliyor. Anneni kaninda ise PAPP-A ve bHCG
adli iki proteine de bakilyor. Ikili test olarak bilinen
bu testin' Down Sendromu’'nu yakalama hassasiyeti
yuzde 85 oluyor. Tum sonuglar degerlendirilerek
risk hesaplaniyor.

Uglii ve Dortlii Test: '

16-20L haftalar arasi anneden kan alinarak gl ya
da dortlu test yapilabiliyor. Uclii testin Down Send-
romu’'nu yakalama hassasiyeti yizde 65 iken bu

Amniyosentez:

Ultrason kilavuzlugunda i
cevresindeki sividan orn

11-14 hafta arasinda ense saydamhgi >3
mm izleniyorsa, kromo anormalligi riski ylzde
25 ve Uzerine ¢ikiyor ve kesin tani igin Koryon Villus
Biyopsisi yapiliyor. Ayrica 35 yas ustu gebelerde bu
test dnerilebiliyor. CVS’de ince bir igne ile bebegin
esinden parga aliniyor. CVS ile 46 kromozom test
edilebiliyor. CVS ve Amniyosentez yontemleriyle
yuzde 100 tani koymak muamkin olabiliyor. Down
Sendromu genetik yapidaki bir degisiklik sonucu
olusur.

"Gergek Jostlar
cromozom Saymaz

t0shU Down Sondromu 1 oswibi dojt 1 faglahiktin,

Down Sendro lfnda Gorillen
Fiziksel Belirti

Kigk eller ve 3

Yasitlara oranﬁ '
Zayf kas tonu 3
Avug iclerinde; tek bir enine cizgi

Ayakta 1’inci'1ve 2'nci parmaklar
arasindaki Knes}afe ise normalden
fazla olmasi :""

Down Sendromlu ¢cocuklarda do-
gum sonrasi emmede gugluk, kas-
larda gevseklik (hipotoni) gorulur.
Bu bebeklerde yenidogan sariligi-
na sik olarak rastlanir. Supheleni-

n bebekten kan a kromozom
lizi yap g r.




