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Hasta:

» 1 ayhik, kiz

» SIKAYETI: YOK

» Dogum sonrasinda “sendromik” olabileceqi
siphesiyle tarafimiza yénlendirilmis.




Ozgecmis

» Prenatal: Annenin ilk gebeligi. Gebeligi
boyunca duzenli doktor ve USG kontroll var.
Takiplerinde ve yapilan ikili testinde anormallik
saptanmamis. Gebelik sirasinda sigara, alkol,
radyasyon maruziyeti, enfeksiyon ,hastalik
gecirme oykusu yok.

» Natal: Dis merkezde, 3.190 gr olarak 38.
gebelik haftasinda C/S ile dogmus.

» Postnatal : Dogar dogmaz aglamis. Ozellik yok.




Soygecmis
» Anne 26 yasinda sag-sagliklr;

» Baba 30 yasinda sag-saglikl

» Anne baba arasinda akrabalik yok.
» Ailede kalitsal hastalik éykisu yok.

» 1.cocuk: Hastamiz.




v v Vv Vv

Fizik Muayene:

Boy: 50,5 cm (25-50 p)
Tarti: 3.850 gr (50-75 p)
Bas cevresi: 36cm (3-10 p)

Genel durumu: iyi, bilinc acik, aktif-hareketli

Gozler : Yukari ve disa dogru cekik, epikantal katlantilari
mevcut.

Burun koki basik

Kalp ritmik ek ses duyulmadi.
Hafif hipotonik.

Ellerde Simian cizgisi, ayak 1. ve 2. parmak arasinda
aciklik( sandalet acikligr)




On Taniniz ?
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DOWN SENDROMU

» 1zlem Plani:

» Hastadan telekardiyografi, EKG, tiroid
normonlari, tam idrar tetkiki, hemogram ve
can biyokimyasi istendi.




DOWN SENDROMU

» 1zlem Plani :

» Hastamizin olabilecek kardiyolojik ek
anomalileri nedeniyle Cocuk Kardiyolojisi
Bilim Dali ile konsulte edilmesi;

» Posnatal kromozom analizi icin Tibbi Genetik
Boliumuine yonlendirilmesi planlandi.




Down Sendromu Hakkinda
Kisa Bir Ozet:

Growth failure 'Broad flat face
Mental retardation _ Slanting eyes
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Down Sendromu:

» Genetik kokenli mental geriliklerin en 6nemli
nedenlerinden biri olan Down Sendromu,
venidogan canli bebeklerin yaklasik 1/700 -
1/800°Unde gorular.

» Anne yasiyla gorulme sikligi dogru orantilidir.
35 yasin ustundeki annelerden dogan
bebeklerin %2’sinde gorulir.

» 20 yasin altindaki annelerde gorilme sikhigi

1.550 canli dogumda 1 iken; 45 yasin

ustindeki annelerde 25’te 1’e kadar yukselir.




Down Sendromu:

» Maternal serumda

»  Alfa fetoprotein ve konjuge estriol
dizeyinin dusukliugu

»  Koryonik gonadotropin diizeyinin yuksekligi

Down Sendromu riskinin arttigini gosterdigi
kabul edilir.

» Down Sendromlu fetuslari saptamakta en
onemli tani yontemi fetal karyotiplemedir.




Down Sendromu:

» Yenidogan evresinde tipik ytz gérunimu
disinda en 6nemli bulgu hipotonidir.

» Daha sonraki yaslarda hipotoni giderek
azalirken 6grenme gucligi belirginlesir.

» Mental gerilik genelde agir degildir. Ozel bir
egitimle bazi beceriler kazanabilir; konusma,
vazma ve kendi bakimini yapmay g -
dgrenebilirler.




DOWN SENDROMLU BEBEKLERIN FIZIKSEL OZELLIKLERI

KRANIO-FASIAL ANOMALILER:
Mikrosefali

Diiz oksiput

Kucuk kulak, isitme azlig
Ensede fazla deri kivrimi
Cekik gozler

Brushfield lekeleri
Epikantus

Diz burun koprisu

Dar kisa damak

Dilin disarida durmasi
Strabismus, orbita normale gore dar
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EKSTREMITE ANOMALILERI:

Kisa genis parmaklar

Klinodaktili

Simian cizgisi

1-2. ayak parmagi arasi genisligi
5. parmagin kivrik ve kisa olmasi

v Vv VvV Vv Vv

NOROLOJIK BULGULAR:
» Hipotoni
» Mental gerilik

KARDIYOVASKULER ANOMALILER:
» ASD, VSD, AVSD, AV kanal defekti,
PDA, TOF, TGA

6IS ANOMALILERI:
» Duodenal, anal atrezi




» Simian Cizgisi

Simian
crease

Normal palm



» Kisa Genis
Parmaklar




1-2 Ayak Parmak Arasi Genisligi




Karakteristik
Yuz Gorunumu




» Kbcuk
Kulak

» Basik
Burun Koku




Epikantus




Down Sendromu

» Down Sendromlularin blyiimeleri yavas ve
kemik yaslari geridir.

» Eriskin boyu normale oranla biraz kisadir.
» Ergenlik gecikebilir.

» Eriskin yasinda en énemli sorun erken gelisen
katarakt ve Alzheimer Hastaligidir.




Down Sendromu

» Down Sendromlu cocuklarin yaklasik
varisinda cesitli konjenital kalp defektleri (AV
kanal defekti, VSD, ASD, PDA vb.) gorilebilir.

» Yenidogan evresinde kalp anomalileri ve
hipotiroidi acisindan incelenmelidir.

» Bebeklikte, kalp disi, en d6nemli mortalite
nedeni enfeksiyonlardir.




Down Sendromu

» Yineleyen ust ve alt solunum yolu
enfeksiyonlari isitme kaybina yol acabilir.

» Bu nedenle periyodik isitme testleri
vapilmalhidir.

» Bu hastalarda ayrica |6semi gelisme riski de
artmistir.




SONUC

» Down sendromlu olgular, eslik edebilecek
tim anomaliler acisindan yenidogan
doneminde mutlaka taranmalidir.

» Ayrica daha sonra gelisebilecek hastaliklar ve
Down sendromu ile birlikte riski artan
hastaliklar acisindan periodik poliklinik takibi
yvapilmali ve biiyime-gelismeleri kendi
cizelgeleri ile degerlendirilmelidir.




» Tum bu bilgiler 1siginda Down sendromlu
hastalar gerekli tetkiklerle incelenmeli;
gerekli tedavi ve mudahaleler planlanmali
ve ayrica ailelere genetik ve gerekiyorsa
psikolojik destek ve danismanlik
verilmelidir.

» Hastalar duzenli aralilarla izlenerek 6zel
egitim ve rehabilitasyon icin
vonlendirilmelidir.




Tesekkirler...
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