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Down Sendromu Nedir?

Down sendromu, genetik bir farklilik sonucunda insanda 21.
kromozom c¢iftinde bir fazla kromozomun bulunmasi
sonucunda ortaya ¢ikar. Viicutta fonksiyonel ve yapisal
degisiklikler gozlemlenir. Bu Kisiler zihinsel kavramada
eksiklik, kendine has yiiz gorunumu ve ogrenme gucligu ile
karakterize edilir. Insanlarda bulunan hiicreler genlerden
meydana gelmistir. Insanin tasidig fiziksel ozellikler, kisilik
yapisi genlerde yer alir. Genler ise kromozomlarla birbirine
baghdir. Kromozomlar ciftler halinde kiimelenmis olup, 23
¢ift kromozom bulunmaktadir. Yani toplam 46 kromozom
olmalidir. Down sendromlu kisilerde bu say1 47 tanedir.
Buradan anlasilacagi gibi hastaliktan ziyade, sadece genetik

farkliliktan olusan bir durum so0z konusudur.



https://www.downsendromu.gen.tr/down-sendromu-kromozom-sayisi.html
https://www.downsendromu.gen.tr/down-sendromu-genetik-mi.html
https://www.downsendromu.gen.tr/down-sendromu-genetik-mi.html

Down sendromu
genetik mi?

Down sendromu genellikle kalitsal
degildir, yani anne veya babadan
cocuga gecmez. Yine de bazi
arastirmacilar anne veya babadan
birinde Down sendromu varsa ¢ocukta
da sendromun gelisme riskinin yuksek
oldugunu belirtir.




Down sendromu
nedenleri:

Down Sendromu genetik yapidaki bir
degisiklik sonucu olusur. Guinimuzde
bu durumun kesin nedeni
bilinmemektedir.




Risk faktorleri

Heniliz nedeni tam olarak bilinmese de Down sendromu
icin en 6nemli risk faktorlerinden birisi ileri yastaki
gebeliktir. Genellikle 35 yasindan sonraki dogumlarda
risk artmaktadir.

Bazi arastirmalar babalik yasinin da 6nemli
olabilecegini gostermis ve 40 yasin Uzerindeki baba
adaylarinin cocuklarinin Down sendromlu olma riskinin
daha genc yastaki babalara oranla daha yuksek
oldugunu belirtmistir. Diger bir risk faktori ise Down
sendromlu bir cocuga sahip olmaktir.




Olasi Hastalik ve Risklere Karsi Down Sendromuna Sahip Cocuklarin Takip

ve Tedavi Siireci Sunlari Kapsar

Cocugun gelisimini, zihinsel ve motor becerilerini, saglik risklerini ve
astlarinin takibi icin Cocuk Sagligi ve Hastaliklari uzmani takibi

Dogum sirasinda ya da sonrasinda ortaya cikabilecek saghk
sorunlarinin  takibi icin brans uzmanlari (Ornegin, kardiyolog,
endokrinolog, cocuk genetik uzmani, KBB ve g6z doktorlari)

Konusma becerilerini gelistirmek icin konusma terapisi

Kaslari giiclendirmek ve motor becerileri gelistirmek amaciyla fizik
tedavi

Motor becerileri iyilestirmek ve glinliik yasamdaki isleri kolaylastirmak
icin mesleki terapi Down sendromuna eslik edebilecek duygusal
zorluklarr yonetmeye yardimci olmak icin davranissal terapi.




Down
sendromda
gorulen
hastaliklar

Dogustan kalp sorunlari: Down sendromlu
cocuklarin yaklasik yarisi kalp
sorunlariyla dogarlar. Bu sorunlar bazen
hayati risk olusturabilir ve erken yaslarda
ameliyat gerektirir.

Sindirim sistemi sorunlari: Down sendromlu
bireylerin bir kisminda sindirim sistemi
sorunlari gorullir. Bu sorunlar mide, bagirsak,
yemek borusu ve soluk borusunu etkileyebilir.
Ayrica kabizlik, refli ya da ¢bélyak hastaliginin
gorilme riski artar.

Bagisiklik sistemi sorunlari: Bagisiklik
sistemindeki sorunlar sebebiyle otoimmiun,
yani viicudun kendi hiicrelerini yabanci olarak
algilayip saldirdigi hastaliklar olusabilir. Buna
ek olarak bazi kanser tirleri ve
enfeksiyonlarin goriilme riski de artar.

Omurgayla ilgili sorunlar: Down sendromlu
bazi bireylerde en st iki omurda bir hizasizlik
s6z konusu olabilir. Bu da boyna asiri ylk
bindireceginden omurga ile ilgili sorunlara yol
acar.




DOWN SENDROMU FIZIKSEL GORUNUMU

e Epikantik katlanma nedeniyle badem seklinde goz
yapisinin olmasi

e Boylari kisadir.
e Basik kemerli burun yapisi vardir.

e Karin yapisi bombeli ve gevsektir. Elin besinci parmaginda
esneklik , dirsekte yiiksek dongii olmasi

e Diusuk kas tonu olmasi nedeniyle bebeklerin baslarini
tutamamasi

e Yiirime zorlugu cekilmesi

e Ayak bas parmagi ve yanindaki parmak arasinda biiyik
bosluk olmasi

e Ense yapilari bogumlu , kisa ve genistir.

e Sarkik dil yapisi vardir.



DOWN SENDROMU TANI YONTEMLERI

Hamilelik siirecinde yapilan rutin tarama testleri ve tani testleri
ile down sendromu saptanabilir. Down sendromunun ilk
bulgusu , hamileligin 11 ile 14. Haftalari arasinda yapilacak
ultrasonografi ve kan testi ile goriilebilir .Ultrasonografiyle
fetlistin boyu,ense saydamligi ve taninabilecek diger
anomalilere bakilir.

Annenin karninda ise PAPP-A VE bitCG adli iki proteine de
bakilir. lkili test olarakta bilinen bu testin down sendromunu
yakalama hassasiyeti %85 olur .Tim sonuglar degerlendirilerek
risk hesaplanir.

v UCLU VE DORTLU TEST:16- 20 haftalar arasi anneden kan
alinarak ticlii ya da dortli test yapilabilir.Uclii testin down
sendromunu yakalama hassasiyeti %65 iken bu oran dortlu testte
%80 ‘e ulasir.

v AMNIYOSENTEZ: Ultrason kilavuzunda ince bir igne ile fetiisiin
cevresindeki sividan 6rnek alinarak amniyosentez islemi
gerceklestirir. .

v CVS(KORYON VILLUS ORNEKLEMESI): 11-14 hafta arasinda
fetusun ense saydamligi 3 mm’den biiyik izleniyorsa kromozom
anormalligi riski % 25 ve lzerine cikar ve kesin tani icinm Koryon
Villus Biyopsisi yapilir. Ayrica 35 yas Ustli gebelerde bu test
onerilir. CVS’de ince bir igne ile bebegin esinden bir parca alinir.
CVS ile 46 kromozom test edilebilir .CVS ve Amniyosentez
yontemi ile %100 tani koymak mimbkin.




Down Sendromunda Goriilen Bilissel ve
Davranissal Belirtiler;

Konusma ve dil gelisiminde gecikmeler

Emekleme ve yiirime becerilerinde
gecikme

Dikkat sorunlari
Uyku zorluklari
Inatcilik ve 6fke nobeti

Tuvalet egitiminde gecikme




Down Sendromu cesitleri

1-Trisomy 21: Down sendromlu niifusunun %90-%95'ini olusturan
standart tiptir. Bu tipte fazladan bir adet 21.kromozom yumurta
veya sperm hiicresinden gelmekte veya dollenmenin daha ilk
asamalarinda kromozomlar boliintirken bir taraftan +1 fazla
kromozom gelmesi nedeniyle yeni hiicrelerin 3'er adet kromozom ile
toplam 47 kromozom olarak olusurlar.

2- Translokasyon: Down sendromlu nifusunun %3-%5'ini olusturan
tiptir. Bu tipte 21.kromozomun bir parcasi koparak baska bir
kromozoma yapismaktadir. Birey adet olarak 46 kromozoma
sahiptir ama genetik bilgi olarak 47 kromozom bilgisi vardir. Bu
cesitteki birey standart tipteki ayni 6zellikleri gosterir. Down
sendromunun diger tipleri kalitimsal degildir. Yalniz bu tipte
(translokasyon) ebeveynlerden bir tanesi tasiyici ise Down
sendromu kalitimsal olmaktadir. Bu oran %33'dur. Eger tasiyici anne
ise Down sendromlu ¢ocuk dogurma olasilig1 %20, tasiyici baba ise
%5-%2 arasindadir. Translokasyon tipte cocugu olan ebeveynlerin,
sonraki dogumlardaki risklerin bilinmesi agisindan genetik
danismanlik daha 6nemli olmaktadir.

3- Mozaik: Down sendromlu niifusunun %2-%5'ini olusturan tiptir.
Bu tipte bazi hiicreler 46 kromozom tasirken bazilari 47 kromozom
tasimaktadir. Yanls boliinme dollenmenin ileri asamalarinda
gerceklestiginde bir hat 46 kromozom diger hat ise 47 kromozom
olarak devam eder ve mozaik bir yapi olusturur.




DOWN SENDROMU ILE ILGILI SIKLIKLA YANLIS BILINEN GERCEKLER
Dogru ya da Yanlis ?

Yanlis: Down sendromlu cocuklar sadece yasli ebeveynlerde tarafindan diinyaya getirilir.

Gercek: Down sendromlu cocuklarin %80’i 35 yasindan daha klicuk yastaki annelerin dogumunda gdériltr. Bununlu birlikte, downsendromlu cocuk
sahibi olma olasiligi yas ilerledikce artar.

Yanlis: Down sendromlu insanlar her zaman mutludurlar.

Gercek: Down sendromlu insanlarda diger insanlarla ayni duygulara sahiptir.

Yanlis: Down sendromlu insanlar iliski kuramazlar.

Gercek: Down sendromlu insanlar, diger insanlarla olan iliskilerini sekillendirme yetisine sahiptir, sevebilirler,sevmeyebilirler, asik olabilirler.
Yanlis: Down sendromlu insanlarda bir giin Alzheimer hastaligi gelisir.

Gercek: Down sendromlu bireylerde ilerleyen yillarda demans gelistirebilir fakat bu kacinilmaz degildir. Diger insanlarla demans sikligi aynidir, fakat
onlara gore 20-30 yil 6nce maydana gelir.

Yanlis: Down sendromlu insanlar sadece anaokuluna gidebilir.

Gercek: Downsendromlu cocuklarin bilyiik bir kismi anaokula gitmekte, orta 6gretimi almakta veZkiicik bir kismi Uni\ersite egitimi alabilmektedir.
Yanlis: Down sendromlu erkek ve kadinlar cocuk sahibi olabilirler.

Gercek: Su ana kadar Down sendromlu sadece iki erkegin baba olduklari kaydedilmistig, buna karsin Down sendromju kadinlar cocuk sahibi olabilirler.




KROMOZOM FARKLILIGINI BASARIYA DONUSTUREN
DOWN SENDROMLU BIREYLER
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Samsun Yildizlar Spor Kuliibii sporcusu Oztankal, masa
tenisinde 4 yilda 5 Tiirkiye sampiyonlugu elde etti. Son olarak
bu yil Ozel Sporcular Turkiye Masa Tenisi Sampiyonasi'nda
birinci olan LIHCAN OZTAN Samsun Yildizlar Spor Kuliibi
sporcusu Oztankal, masa tenisinde 4 yilda 5 Tiirkiye
sampiyonlugu elde etti. Son olarak bu yil Ozel Sporcular




Cocuklugu ve gencliginde gokyuziinden sectiqgi
bir yildiza hayatini anlatan ve ilk kitabi 'Pelince
Artik Yalniz Degilim' adli ginltgu ile yayin
hayatina merhaba diyen down sendromlu genc
yazar Pelin Atakan




Fransa'nin baskenti Paris'teki Avrupa Acik Yizme
Sampiyonasi'na ilk kez katilan 16 yasindaki Irem Oztekin, 100
metre kelebekte 2 dakika 3 saniye 32 saliselik derecesiyle
gencler diinya rekorunu kirmayi basardi.

Fatma Cagla Demir

Yizme sporunda ulusal ve uluslararasi basarilara imza atan
Fatma Cagla Demir, Avrupa ile Dinya Sampiyonasi'nda boy
gosterdi. Demir, Master 1 yas grubunda 400 metre karisikta
Avrupa 2'ncisi, 50 metre kurbagalama ve 200 metre
kurbagalamada da Avrupa 3'lincist oldu.




Down Sendromu Cocuklara Sahip Ailelere Tavsiyeler




Down Sendromlu Cocuga Psikolojik Yaklasimlar

Cocuklarin zayif ve giicli yonleri vardir. Down sendromlu cocuklar icin de durum
aynidir. Down sendromlu cocuk gelisiminde de bazi aksakliklar olabilir. Tim bu
aksakliklari down sendromuna baglamak streci zorlastiracaktir. Her ¢cocuk gibi down
sendromlu cocuklar da bazi alanlarda iyi olurken bazi alanlarda daha koti gelisim
gosterebilirler. Yavas dil gelisimi gibi down sendromuyla ilgili oldugu bilinen durumlarin
disinda ortaya c¢ikan her negatif durumu sendroma baglamak hem aileyi hem de ¢cocugu
olumsuz etkiler.

Bir cocugun sevildigini ve kabul edildigini bilmesi en biiyiuk gereksinimlerinden biridir.
Sozlii olarak ifade edilmese de cocuk sevilmiyorsa ya da kabul edilmemisse bunu
hisseder ve sosyal gelisimi olumsuz etkilenir. Down sendromlu bireylerin aileleri bazen
cok koruyucu tutumlar sergileyebiliyorlar. Bu da dogru bir tutum degildir. Cocuklarin
kendi baslarina bir seylerin listesinden gelmelerine izin verilmelidir. Bu onlarin kisisel
gelisimlerine de oldukca katki saglar.

Down sendromlu cocuklar ve aileleri topluma karismalidir. Toplumdan soyutlanan
down sendromlu bir cocugun duygusal ve sosyal gelisimi geri kalabilir. Bu durum da
ilerideki hayatinda onu olumsuz etkileyebilir. Down sendromlu bebeklerin gelisiminde
buna dikkat edilmesi hayatta yer alabilmeleri acisindan oldukc¢a énemlidir.

Down sendromlu bebek gelisiminde eslerin kendi aralarindaki iletisimi de 6nemlidir.
Esler bu durumu 6grendikten sonra stres nedeniyle catisma yasayabilirler. Bunun yerine
paylasmak hem siireci kolaylastiracak hem de bebegin gelisimini arttiracaktir. Bebegin
egitim almasi gerekir ve bu siirecte anne baba birbirine destek olmalidir. Sadece bir
kisinin tGizerinde tim yiikiin olmasi yildirici olabilir. Aileler mutsuz olurlarsa ¢ocuklari da
bunu hisseder ve alinan egitimler evde desteklenmedigi icin siirec yavaslayabilir.

Aileler cocuklarinin gelisimini takip etmelidirler. Diizenli olarak saglik kontrolleri
yapilmalidir. Bebeklerin zayif kaslari nedeniyle dil gelisimleri geri kalabilir bu neden

dil ve konusma terapistine gidilmelidir. Fizyoterapiye gitmek de down sendromlu
bebegin hayatini kolaylastiracaktir.

Aileler bu siirecte psikolojik bir destege ihtiyac duyarlarsa destek almaktan
cekinmemelidirler.



https://www.cocukludunya.com/uzman-yazilari/down-sendromlu-bebek-gelisimi.html

Down Sendromlu Cocuk Ile Iletisim

Aileler cocuklarr ile stirekli konusup iletisimi
koparmamalidirlar. Siirekli olarak iletisimde kalmak onlarin
konU§ma becerilerini de destekler. Iletisim kurarken direkt
olarak goz temasi kurmaya dikkat edilmelidir. Basit ve kisa
cimleler kurmak ilk etapta daha faydali olacaktir. Beden dili
kullanilarak konusma desteklenirse daha anlasilir olunur ve
yanit alinir. Boylece saglikli bir iletisim kurulabilir. Down
sendromlu cocuklarin sorulan bir soruya ya da sdylenen bir
cimleye cevap vermesi icin ona siire taninmalidir . Down
sendromlu ¢ocuklarla bol konusmak, onlara sarkilar soylemek
etkili olacaktir. Onlarla her cocukla oldugu icin bol ve kaliteli
vakit gecirilmelidir. Down sendromlu ¢ocuklarla iletigim
kurulurken sanat kullanilabilir. Ornegin resim yaparak
kendilerine ifade etmelerine firsat tanimak oldukcga faydal
olacaktir.




