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OZET

 Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Saghi: ve Hastaliklar:

- Kliniginde alti ay igerisinde goriilen iic Down Sendromu vakas takdim
 edildi. Sendromun goriilme sikhigt, cevresel etkenler, klinik ve labo-
ratuvar bulgulari, birlikte goriilen anomdliler incelendi ve ilgili litera-

tiir gozden gegirildi.

1: Girig

Down sendromu ilk defa 1866
yihnda Down tarafindan tarif edilmis
ve hastalarin  yiiz gériintimleri Mongol
irkindan gelenlere benzedigi i¢in mon-
golism olarak adlandiritmastir(1). Mon-
golism zekd geriligi ile’ beraber giden

kromozomal bozukluklarin en sik rast-

lananidir.

Son 6 ay iginde klinigimizde tes-
bit ettigimiz 3 mongolism vakasin
takdim etmeyi ve ilgili literatiirii goz-
den gegirmeyi uygun bulduk.

2. Vakalar :

Vaka 1. E.M. Protokol 9419/1705..

7 aylik erkek gocuk gelisme geri-
ligi hikayesi ile yatirild. 49 yaginda
baba ve 44 yasindaki annenin onbi-
rinci gocugu. :

Agirlik 4.600 kgr., boy 60 cm.
Bas gevresi 42 cm., Hb (14 gr., Bk.
11000. Bagini tutamiyor ve oturamiyor
yiiz mongolian tipte, gdzler g¢ekik,
iris etrafinda ”’sbrushfield lekeleri” mev-
cut. Kulak deforme, iist heliks kivrik,
dil biiyiiktii. (Resim: 1).

Boyunda yag kitlesi mevcuttu, boyun
derisi gevsekti. Kollar ve bacaklar
kisa, elde simian ¢izgi vardi, besinci
parmak ige kivrikti. Hastanm yapilan
kromozom c¢ahismasinda 47, XY, G+
karyotipine uydugu tesbit edildi (Re-
sim: 2).

Vaka 2. V.G. Protokol 3497/3397.

5 aylik erkek, ates, Oksiirik ve
havale sikayetleri ile yatirildi. 36 ya-
sinda baba ve 30 yaginda annenin 5

,ncx gocugu.
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Resim 1. E.M. (9419/1705) Mongolismde tipik yiiz gériiniimii )
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Resim 2. E.M. (9419/1705) Mongolismde 47, XY, G+ Karyotipi




Agirthk 5500 kg, boy 62 cm,
bas cevresi 41 cm., Hb. 9, 10.8 gr.,
BK 8000/mm3 Gozler ¢ekik, dil biiyiik,
biitliin viicut adaleleri hipotonikti. Sag
inguinal herni vardi. Rontgen mua-
yenesinde asetabulum tavanimn. hori-
zontal doldugu, illiumun yaygin go-
rildiigii tesbit edildi. Bronkopndmo-
nisi tedavi edildikten sonra ¢ikartildi.

Vaka 3. SK. protokol 724/4291.

8 aylik kiz, 6ksiirik ve gelisme
geriligi sikyetleri ile  yatirild:.
50 yasinda baba ve 45 yaginda annenin
12 nci gocugu.

Agirlik 3.400 kg., boy 55 cm.,
bas ¢evresi 39 cm., Hb. 9, 10.2 gr.,
BK. 4000.mm 3 Etrafla ilgisiz, gbzler¢ekik
burun ko6ki basik, dil bilyiik ve agiz-
dan digari- ¢tkiyordu. Eller kisa ve
genisti, besinci parmak ice kivrik, ayak-
ta bagparmak ile ikinci parmak ara-
sindaki mesafe normaldekinden daha
genis idi (Resim: 3). Kalpte II/VI de-
receden sistolik sufl, akcigerlerde kre-
pitan raller aliniyor, karaciger 4 cm.
idi. Bronkopnomoni ve kalp yetmezligi
tedavi edildikten sonra kontrole gel-
mek tzere cikarildi.

3. Tartisma :

Mongolizme Onceden bir ¢ok kere
diisiik yapmis veya son hamileliginden
sonra uzun zaman gecmis annelerin
gocuklarinda daha siklikla rastlanir.
‘Mongoloidler genellikle ailenin son
gocuklaridir. Bu, ailenin zekfca geri
kalmis boyle bir ¢ocuktan sonra, bir
daha cocuk yapmamas: ile ilgilidir.

Sikhk : Amerikada ortalama 600
canli dofumdan bir tanesi Down
sendromlu olarak dogmaktadir. Beyaz
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irk diginda sikhigt kesin olarak bilin-
memekla beraber, her irkta giriile-
bilir. Kiz ve erkekte esit olarak rast-
lanir. Tkizlerdeki gozlemler, monozigot
ikizlerin % 100 iinde fakat dizigot ikiz-
lerin % 3 tnde her iki ¢ocukta birden
mongolisme rastlanildigini gdstermistir.
Bakima muhtag geri zekli g¢ocuklarin
% 20 sinde, kurumlarda bakilan geri
zekAlilarin ise %, 10 unda mongolizme
raslanmaktadir.

Cevresel Etkenler : Mongolismin-

_ortaya ¢ikmasinda cevresel etkenlerin

roliiniin olup olmadig: kesinlikle bilin-
memektedir. Stott(2) ve Drillien(3)

Resim 3. S.K. (724/4291). Tipik mongolism. Ayak
bagparmag ile ikinci parmak arasmdaki me-
safede genislik ve elde besinci parmagm
ice kivrilmasi (clinodactyly).



gevresel etkenlerin varligimi gbstermeye
galigmiglardir. Dollenmeden evvel veya
hamileligin ¢ok erken devrelerinde sid-
detli ruhi streslere maruz kalan bo-
sanan, yakin akrabalarindan biri &len,
tibbi veya psikiyatrik tedaviyi gerektiren
annelerin mongoloid ¢ocuk dogurma
sanslarl normale oranla i¢ kat daha

fazladir. Eger anne yast 40’1n iizerinde ‘

ise bu sans daha da yiiksektir. Son
yillarda Stollmer ve Collmann tarafin-
dan enfeksiyoz hepatit ile mongolismin
goriilme sikligt arasinda bir iligki ol-
dugu ileri siiriilmiistiir(4).

Dogum o6ncesi devresinde gogiis
veya karina fluoroskopi yapilan, cild
hastaliklarin1 tedavi amaci ile radyas-
yona maruz kalan annelerin mongoloid
c¢ocuk dogurma sanst normale oranla
7 kat daha fazladir(5). Tani igin ront-
gen 1smlari alan annelerde sans yine
yiiksektir. Mongoloid ¢ocuklarin ba-
balarinin, normal babalara oranla daha
fazla rontgen 1sim1 almis olduklan
tesbit edilmistir. '

Klinik Muayene : Mongoloidler or-
talama 8-10 giin daha erken dogarlar,
bu fark biiyiik olmamakla beraber ista-
tistik bakimindan anlamhdir. Yeni
dogan mongoloidler hem agirhik, hem
de boy bakimmindan geri kalmiglardir.
Hall yenidogan mongoloidlerin nor-

mal yenidoganlara oranla ortalama 400 .

gr. daha digiik oldugunu tesbit etmis-
tir(6). Gustavson’a gore erkekler agir-
lik bakimindan kizlara oranla daha
geridirler(7). Ortalama boy normal-
den 2-3 cm. daha kisadr.

Genel goriiniim, 6zellikle yiiz gorii-
niimii ve fizik muayene ile ¢ok kere
‘taniya varilir. Fakat yenidoganda tam
bazan giigtiir.
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Amerikada bazi hastanelerde tam
ii¢ ayr1 hekim fikir birligine vardiktan
sonra aileye bildirilmektedir. Eger bu
ti¢ kisiden biri ayn1 kanida degilse daha
fazla bilgi elde edilene kadar aileye tan
hakkinda bir sey sOylenilmez. Kesin
tantya’ varmadan -evvel miimkiinse
anne-baba yakindan goriilmeli ve daha
genis aile hikfyesi alinmalidir.

Yasgh ¢ocuklarda mongolismin ta-
ninmast daha kolaydir. Mongoloidler
hayat boyunca inme ve ¢ikmalar g&s-
termelerine ragmen boyca geri kalirlar,
genellikle boylari yas igin % 3 iin al-
tindadir.

Bas kiigiiktiir, brakisefaliktir. On
fontanelin, kapanmasi gegikir. Oksipit
diizgiindiir. Cok kere boyun arkasinda
bir yag kitlesi vardir, oksipital bolge-
den boyna kadar olan kisim diiz gbrii-
niir. Saglar seyrek ve yumugaktir. G6z-
ler yukart dogru meyillidirler (oblik
palpebral fissur). Geng mongoloidlerde
epikantik kivrim vardir. Iris etrafinda
“brushfield lekeleri” denen beyaz sari
renkte lekeler vardir. Miyopi, hiper-
metropi, strabismus, katarakt, konjonk-
tivit ve blefarite sik olarak rastlanir.
Gozler irrite olmug goériiniimlil ve kan-
idar.

Burun kokii basiktir. Dil biyiik-
tiir, agizdan disarn ¢ikar,  gok kere
iizerinde catlaklara rastlanir. Eskiden
klasik bir mongolism bulgusu olarak

* diigiiniilen yiiksek damaga sik rastla-

nir . Son g¢alismalar damagm uzunlu-
gunun normalden daha kisa oldugunu
gOstermistir. Ekseriya afizdan salya
akar. Disler ge¢ ¢ikar ve muntazam
degildirler. Dis minesinde bozukluk
olabilir.



Dis kulak digiik, eikik, kiiglik ve
yuvarlaktir bazan sekil bozuklugu var-
dir. Ust heliks kivrilmistir ve loba tu-
tunmugtur. Boyun kisa, tizerindeki-deri
fazla ve deri altt dokusu gevsektir.

Ekstremiteler: Eller kisa, genis ve .

parmaklar etlidir. Beginci parmak,
ikinci falanksin yokluguna veya iyi
gelisememesine bagli olarak kisadir
(brachymesophalangia) ve ige dogru
kivriktir  (clinodactyly). Avug iginde
simian ¢izgi diye adlandirilan tek bir
transfers ¢izgi vardir.

Son zamanlarda avug ig¢inde der-
matoglifi mongolismde tizerinde ¢ok
konulardan biri olmustur. Parmaklarda
bir hayli degismez bulgulara rastlanir(8).
Parmak izinde distalde triradi ve ulnar
loop’larin sayisinda artma tesbit edi-
lir. Ayaklar kisa ve enlidir. Ayakta
bagparmak ile ikinci parmak arast me-
safe normalden genistir, planter ¢izgi
derindir.

Adale ve Eklemler : Adelelerde
yaygin hipotoni ve eklemlerde hiper-
motilite vardir. Bu bulgular yeni do-
ganda daha belirlidir. Muhtemelen a-
dale gelismesindeki gerilik nedeni ile
karin sarkik goriiniir, hernilere 6zel-
likle umblikal herniye sik rastlanir.

Radyolojik Bulgular : Tani ront-
gen bulgularn ile dogrulanabilir. Rént-
gende herhangi bir bulgu tesbit edile-
meyen mongolism vakalar1 da vardur.
On arka pelvis ilminde, iliumum alt
ucu diizlegmistir, iliak kanatlar yaygin
goriiniir, asetabular ve pelvik agilar
daralmigtir (9).

Vakalarin g¢ogunlugunda gogiiste
dorsal bolgede kifoz vardir, lumbal

agi diizlesmigtir. Bazan kus gbgsii veya
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kunduract go6gsii gorilliir. Vakalarm
1/3 iinde kostalar bir ¢ift eksik olmak
tzere 11 gifttir (10).

Diger Ozellikler: Erkeklerde dig
genital organlar kigiiktiir. Testisler
inmemistir, ekseriya infertildirler. Ka-
dinlar ge¢ olmakla beraber-bazan ol-
gunluga erigirler, fertildirler. Menstru-
asyon 15-35 yaglar arasmnda normaldir.
Vakalarin yarisinda ovulasyon bul-
gulart vardir(11), 40 yasindan sonra
menstruasyon goriilmez.

Ust ve alt solunum yolu enfek-
siyonlarida duyarlihik artmistir. Kro-
nik piiriilan burun akintis1 ve pnémo-

‘niye stk rastlanir. Enfeksiyonlarin sik

goriilme nedeni bilinmemekteitedir. Ge-
nellikle immun reaksiyonlari normal-
dir (12).

Mongolismde agiz yolu ile trip-
tofan verilerek idrarla ksantiiremik
indol asetik ve 5-hidroksi indolasetik
asit itrahmin azaldign gosterilmigtir
(13, 14).

Ayrica Rosner ve arkadaglart re-
giiler 21-triosomili mongoloidlerde kon-
daki serotinin seviyesinin diigiik oldu-
gunu bildirmiglerdir (15).

Birlikte goriilen Anomaliler: Mon-
golismde anomalilere siklikla kalpte
ve gozlerde rastlanir. Vakalarin orta-
lama 2/3 i konjenital klalb hastalig1
ile beraberdir. Atriyal septal defekt,
ventrikiiler septal defekt, patent duktus
arteriosus, Fallot tetralojisi, izole pul-
moner stenoz, biiylik damarlarin trans-
pozisyonu en sik rastlanan konjenital
kalp hastaliklaridir.

Katarakt ve strabismus sik olarak
goriiliir. Beraber bulunan konjenital
mide barsak kanali anomalileri hayatin



ilk aymnda &liim sebebi olabilirdler.
Trakeo - ozofageal fistiil, diyafragma
hernisi, pilor stenozu, duodenal atrezi,
rediiplikasyon, megakolon, imperfore
anus gibi anomalilere vakalarm ¢}
7 sinde rastlanir ((16).

Normal kontrollara oranla ldsemi’
ii¢ kat daha siktir. Mongolism ile Kline-
felter ve Turner sendromu gibi diger
kromozom anomalileri bir arada bir
sahista veya ailenin ayri fertlerinde gorii-
Iebilir(17).

Patogenezi bilinmemekle beraber
tiroid bozuklugu ve guatrh annelerin
g¢ocuklarinda mongolisme daha sik
olarak rastlanmig, hem mongoloidlerde
hem de annelerinde tiroide karsi anti-
korlar yitksek bulunmustur (18).

Patoloji : Beyindeki ve spinal
korddaki patolojik degisiklikler karak-
teristik degildir. Genellikle beyin kii-
gliktiir. Mikrogria, makrogria ve myeli-
nizasyon eksikligine rastlanabilir.

Aywrict Tam : Bazi vakalarda hipo
tiroidismden; gargoylismden ve diger
kondrodistrofilerden aywrmak gereke-
bilir. Dikkatli bir klinik muayene,
PBI tayini ve rontgen muayenesi ayi-
rici tanida yardimcidirlar.

Mongoloid gocuklérln yiiz gbrii-

niimleri tipiktir. Bir ¢ok bulgular tarif -

edilmis olmasina ragmen, hig birisi zeka
geriligi kadar patognomonik degildir.
Ozellikle yeni doganlarda tamya va-
rirken klinik bulgularin subjektif ol-
dugu hatirdan ¢ikarilmamahdir. Cok
kere diiz yiiz, gbzlerdeki oblik a¢1 ve
besinci parmagin ice kivrilmasma (cli-
nodactyly) rastlanmaz. Avug iginde
simian ¢izgi gibi izole bulgular mongo-
lism diginda normal sahislarda da
goriilebilir.
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Epikantik kivrimi, mongolian kiv-
rimdan ayirdetmek gerekir. Mongolien
kiviim® Uzak Dogulu irklarda goriiliir,
iist gbz kapagina ait bir deri kivrimi-
dir, vertikal olarak ig¢ kantusu gapraz-
Iiyarak asagi ve ortaya dogru kivrlir.

Epikantik kivrim prenatal hayatta
besinci aydan sonra gelisir. Yeni dogan-
larin % 20-30 unda rastlanir. Bazan
asimetriktir, okul 6ncesi ve okul ¢agm-
daki- ¢ocuklarda da rastlanabilir, za-
manla kaybolur, normalde 10 yagindan
sonra nadiren goriiliir.

Tedavi : Mongolismin spesifik te-
davisi yoktur. Tibbl bakim diger nor-
mal g¢ocuklarda oldugu gibidir.

Mortalite © Ortalama hayat siiresi
16 yildir, vakalarin % 30 u ilk yas igin-
de, % 50 si 4-5 yasina kadar, % 55 i de
13 yasmna kadar Oliirler.

En sik rastlanan 6liim sebebi kon-
jenital kalp hastaligi ve pndmoniler-
dir, vakalarin 9 75 ini igine alir. Diger’
konjenital bozukluklar ve enfeksiyon-
lar vakalarmm 9, 7 sinde; ldsemiler
% 2 sinde oliim sebebidirler.

Tegekkiir Kromozom galismas1 Hacet-
tepe Tip Fakiiltesi Genetik boliimiinde
yapilmigtir. Prof. Dr. Burhan Say’a
ve Dr. Kutay Taysi’yve yakin ilgileri
igin tegekkiir ederiz.

SUMMARY

Three cases of Down’s syndrome
encountered in a period of six mounths
in the Clinic of Pediatrics were presen-
ted. The incidence, environmental fac-
tors, clinical and laboratory findings,
associated anomalies and the diffe-
rantial diagnosis were discussed under

the lights of literature.



KAYNAKLAR :

1.

Down, J.D.H.: Observatios on an

- ethnic classifications of idiots.

10.

Clin. Lect. Repl. London Hosp.
3: 259, 1866. '

Stott, D.H.: Mongolism related to

emotional shock in early pregnancy.

Vita Hum., 4: 57, 196l.

Drillien, C.M., Willkinson, E.M.:
Emotional -stress and mongoloid
births. Developl. Med. Child. Nue-
rol., 6: 140, 1964.

Stoller, A., Collmann, R.D.: In-
cidence of infective hepatitis fol-
lowed by Down’s syndrome nine
months later. Lancet 2: 1221, 1965.

Sigler, A.T., Lilienfeld, A.M., Co-
hen, B.H., Westlake, J.AE.: Pa-

rental radiation and mongolism.
Mod. Med., 34: 180, 1966.

. Hall, B.: Mongolism in newborns:

A clinical and cytogenetic study
Acta Pediat., Suppl., 154, 1964.

Gustavson, K.: Down’s syndrome:
A clinical and cytogenetical inves-
tigation. Uppsala. Almquist and
Wilksells, 1964,

. Cummins, H., Talley, C., Platou,

R.V.: Palmar dermatoglyphics in
mongolism. Pediatrics 5: 1950.

. Caffey, J. Ross, S.: Pelvic bones in

infantile mongolism. Am. J. Roent-
gen., 80: 458, 1958.

Beber, B.A.: Absence of rib in

Down’s syndrome Lancet 2: 289, 1965.

11.

Tricomi, V., Valenti, V., Hall, J.E.
Ovulatory patterns in Down’s syn-
drome. J. Obs. Gynec., 89: t51,
1964.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

I. MONGOLISM—101

Donner, M.: A study of the immu-
nology and biology of mongolism.
Ann. Med. Exp. Fenn., 32 Suppl.
9, 1954. ‘

Jerome, H., LeJuene, J., Turpin,
R.: Etude de IP’excretion urinaire
de certains metabolites du trypop-
hane chez les enfants mongoliens.
Compt. Rend. Acad. Sci. (Paris),
251: 474, 1960. '

O’Brien, D., Groshek, A.: The
abnormality of tryptophan meta-
bolism in children with mongolism.
Arch. Dis. Chilhood 37: 17, 1962.

Rosner, F., Ong, B.H., Paine, R.S.
Mahanand, D.: Biochemical dif-
ferentiation of trisomic Down’s
syndrome (mongolism) from that
due to translocation. New Eng.
J. Med., 273: 1356, (1965.

Rowe, R.D., Uchida, L.A.: Cardiac
malformation in mongolism. A
prospective study of 185 mongoloid

‘children. Am. J. Med., 31: 726, 1961.

Richards, B.W.: Nes York on
Down’s Syhdrome( mongolism): a
review of the recent literature.
Develop. Med. Child. Neurol. 6:
175, 1964,

Fialkow, P.J., Hecht, F., Uchida,
LA. Mutulsky.” A.G.: Increased
frequency of thyroid autoantibo-
dies in mothers of patients with

Down’s syndrome. Lancet 2: 868,
1965.



