DOWN SENDROMU NEDIR?

Down sendromu, genetik bir farklilik, bir kromozom anomalisidir. En basit anlatimi ile siradan
bir insan viicudunda bulunan kromozom sayisi 46 iken Down sendromlu bireylerde bu sayi U¢
adet 21. kromozom olmasi nedeniyle 47 olmaktadir. Down sendromu tedavi edilmesi gereken
bir hastalik degil, genetik bir farkliliktir. Hicre bélinmesi sirasinda yanlis boliinme sonucu 21.
kromozom ciftinde fazladan bir kromozom yer almasi ile meydana gelir. Down sendromuna
sebep oldugu bilinen tek etmen hamilelik yasidir, 35 yaslsti hamileliklerde risk artar. Ancak
genel olarak genc kadinlar daha fazla bebek sahibi oldugundan Down sendromlu ¢ocuklarin
%75-80'i gen¢ annelerin bebekleridir. Ulke, milliyet, sosyo-ekonomik statii farki yoktur.
Ortalama her 800 dogumda bir gorilir. Tium dinyada 6 milyon civarinda Down sendromlu
birey yasamaktadir. Tirkiye'de tam bir veri yok ama yaklasik 70.000 Down sendromlu kisi
oldugu tahmin ediliyor. Hafif veya orta seviye zihinsel ve fiziksel gelisim geriligine sebep olur.

47 KROMOZOM NASIL OLUR?

insan viicudunu olusturan kromozomlarin 23 tanesi anneden, 23 tanesi ise babadan
gelmektedir. Down sendromunda 21. kromozom 2 degil 3 adet olmaktadir (Bu sebepten
dolayr Down sendromu Trisomy 21 diye de bilinmektedir). Bunun sonucu olarak toplam
kromozom sayisi 46 degil 47 olmaktadir.

DEGISIK TIPLERI VAR MI?
3 tip Down sendromu vardir.

1-Trisomy 21: Down sendromlu nufusunun %90-%95'ini olusturan standart tiptir. Bu tipte
fazladan bir adet 21.kromozom yumurta veya sperm hiicresinden gelmekte veya déllenmenin
daha ilk agamalarindaki bir noktada yanls bolinme nedeniyle (yani kromozomlar bélinirken
birbirine yapisik kalmasi ve bu yapisikhgin bir taraftan 2 diger taraftan da 1 kromozom
gelmesine yol agmasi nedeniyle) yeni hiicreler 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 pargasi koparak bagka bir kromozoma (6rn. 14.kromozom gibi)
yapismaktadir. Birey adet olarak 46 kromozoma sahiptir ama genetik bilgi olarak 47 kromozom
bilgisi vardir. Burada da 21.kromozom 3 adet oldugundan birey standart tipteki ayni 6zellikleri
gosterir. Down sendromunun diger tipleri kalitimsal degildir. Yalniz translokasyon tipte
ebeveynlerden bir tanesinin tasiyici olmasi durumunda Down sendromu kalitimsal olmaktadir.
Bu oran %33'dir. Eger taslyici anne ise translokasyon Down sendromlu cocuk dogurma olasilig
%20, tasiyicl baba ise %5-%2 arasindadir. Translokasyon tipte ileriki dogumlardaki risklerin
bilinmesi agisindan genetik danismanhk daha onemli olmaktadir.



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

OZELLIKLER NELERDIR?

Down sendromlularda gorulen bazi fiziksel 6zellikler gekik kiicik gozler, basik burun, kisa
parmaklar, kivrik serce parmak, kalin ense, avug icindeki tek cizgi, ayak bas parmaginin diger
parmaklardan daha acik olmasidir. Bu oOzelliklerin hepsi veya birkagi gorulebilir.

Down sendromlu bebekler istisnalar olmakla beraber yasitlarindan daha yavas buydrler.
Zihinsel gelisimleri geriden gelmektedir. Bu gerilik yas buyldikce daha belirgin olarak
gozikmekte, ancak uygun egitim programlari ile Down sendromlu cocuklar pek ¢ok basariya
imza atmakta ve toplum hayati igcinde anlamli hayatlar kurabilmektedirler. Burada diizenli ve
disiplinli ~ bir  egitim  programi  ve bol tekrar en  Onemli  faktordir.

Down sendromlu bireyler genel olarak vyasitlarindan daha kisa boylu olurlar ve
metabolizmalarinin yavas calismasi nedeni ile dogru beslenme aliskanligi edinmezlerse ileri
yaslarda kilo problemi yasayabilirler.

Farkli derecelerde olmak Uizere kas gevsekligi (Hipotoni) nedeni ile fizyoterapi destegine
ihtiyac duyarlar. Bebeginiz dogar dogmaz biz fizyoterapist ile goriiserek bilgi almaniz ve ileriye
doniik bir destek programi hazirlamiz ¢ok 6nemlidir. Hipotoninin az veya fazla olmasina gore
bazi bebekler uzun sire baslarini bile tutmakta zorlanabilirler ancak fizyoterapi destegi ile
gelisim basamaklarini kendi hizlarinda tamamlar.

Down sendromlu bireyler bazi rahatsizliklara daha yatkin olabilmektedirler. Bu ylizden saglik
kontrollerinin aksatilmadan ve zamaninda yapilmasi, dogru saglik danismanhiginin alinmasi
hayati 6nem tagimaktadir. Litfen Saglik Kontrol Listesine bakiniz.

ZiHINSEL GERILIGIN DERECELERi VAR MIDIR?

Her cocuk gibi Down sendromlu cocuklar da farkli zeka seviyesine, yetenek ve Kkisilige
sahiptirler. Burada kilit nokta cocugunuzun kapasitesini maksimum diizeyde kullanabilmesi
icin zamaninda ve dogru destegi alabilmesidir. Erken egitim programlari, fizyoterapi, dil
terapisi, alternatif terapiler, oyun gruplari gibi secenekler aileler tarafindan iyice
degerlendirilmeli ve dogru kaynaklara ulasilarak karar verilmelidir.

COCUGUM iLERDE NELER YAPABILIR?



Eskiden okuyamaz bile denilen bu bireyler artik lise, hatta Gniversite bitirebilmekte, ikinci bir
dil 6grenebilmekte, calisabilmekte, bagimsiz veya yari bagimsiz hayatlar siirebilmektedirler.
Bu ylizden hayallerimize sinir koymamaliyiz. Bir yandan hayallerimiz sinirsiz da olsa
cocugumuzu dogru degerlendirerek ayaklari yere basan, gercekci gelecek planlari yapmanin
onun mutlulugunun anahtari oldugunu da unutmamaliyiz.

HER ZAMAN MUTLU OLDUKLARI DOGRU MU?

Zihinsel engelli olmak duygusal engelli olmak demek degildir. Down sendromlu bebekler her
seyden once bebeklerdir. Beslenme, temizlenme, sevilme ihtiyaci duyan, acikinca, sikilinca
aglayan, kizan, kisen, gilen, geceleri sizi uyutmayan bebekler olacak. Down sendromlu
gengler de cinsel kimlikleri bulunan, ergenlik bunalimi yasayan, asik olan, kalbi kirilan, kardesi
ile kavga eden, kapilari vurup bangir bangir mizik dinleyen, gilen, dans eden genglerdir. Bizler
gibi onlar da tim duygulari yasarlar.
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