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Down sendromu pek çok 'Sistemle ilgili bulgular verebilen ve sık rastlanan 
bir kromozom anomalisidir. Down sendromu ile birlikte Hirschprung ve katarald 
bulunan bir olguyu takdim ediyoruz. 

SUMMARY 

Hirscbpnmg, Congenltal Cataract and Down Syndrome 

Down syndrome is a common chromosomal abnonnalite which involves 
many systems. Here we preseni Down syndrome, associated with Cataract and 
Hirschprung disease. 
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Down sendromu en sık rastlanan ve en iyi bilinen kromozom anomalile­
rinden biri olup, insidans 600-800 canlı doğumda birdir1•3• Aslında bu insidans 2 
kat fazla olmasma rağmen Down sendromlu gebelikterin yarısından çoğu erken 
gebelikte abortusla sonlanmaktadır1 • Eğer Down sendromlu fetusların yarısından 
çoğu abortusla sonlanmasa idi, toplumda Down sendromunu daha fazla görecek­
tik. 

Ana fenotipik özellikler kısa boy, hipotoni, mental retardasyon, brakisefa­
li, düz oksiput, burun kökünün çöküklüğü, çckik göz, epikantus, iri dil, kısa ve 
geniş e~ simian Çizgisi, 5. parmak orta falanks liipoplazisi ve tipik dermatoglifik 
özelliklerdir1 •3• 

Ayrıca göz bulguları (Katarakt, optik atrofi, konverjan strabismus, konje­
nital glokom, hiperteleorizm, yüksek miyopi, renk körlüğü ve keratokonus)1·2.4, 

gastrointestinal bulgular (intestinal atrezi, imperfore anüs, Hirschprung, Duode­
nal stenoz)15·6, kardiovaskülcr sistem bulgulan (Septal defekt ve endokardial 
yastık defekti)1·2, hematolojik sistem bulguları (Lösemi, myelofibroz) 7·8, MSS 
bulguları (mental motor retardasyon, hipotoni ve demans)L3·9·10, lokomotor sis­
tem bulguları (Atlantoaxial instabilite, ostcoartrit vb.)12·13 ve endokrinolojik bul­
gular (hlpotiroidi, hipertiroidi, hipoparatiroidi vb.)13·14, gibi birçok sisteme ait 
bulgular veren bir sendromdur. Fakat bunlar çok daha seyrek görülmektedir. 

Down sendromu ilc birlikte Hirschprung ve konjenital kataraktı da olan 
ilginç bir olguyu yayınlamayı uygun bulduk. 

OLGU: C.C. 2 günlük erkek çocuğu. 24 yaşında annenin ilk çocuğu. Kli­
ni~ kusma ve gaita yapamama şikayeti ile getirildi. Miadında normal spon-

u•e o""""f''"'~' 
. 1, ,...\ol•t14 

,...,.,.~i-ki:.ı'#yt 

--~-..(W.; 
c;...ıt&a b'>c·•~""" 

.,, .• ,l. :ı . ,q,g 
\.4 •• ~ ... ~~r e--"" "' 
... 3~~ 
hı--..-~ ~~' 
L,n ,. -'tl.X'f,JI• 

_:_ıc-~aı-. ''~-'-'-----a·ı---:-a----a ~ 
2 3 4 5 

-ta-ı-ı-~-•-••-a-t-ta--'---.•-•-
6 12 

-··--··--···--····-~-·--···-13 15 16 17 18 -··---··---.. ~ .. __ , ·---·--·------
19 20 21 22 X y 

Resim: 1 
Olgunun kromozom yapısı. 

- 552-



tan dogumla hastanede komplikasyonsuz doğmuş. 8 saat sonra yeşil renkli kus­
malar başlamış. Muayene bulguları: Ağırlılc: 2900 gr., Boy: 49 cm, Baş çevresi: 
31 cm., Mikrosefalik, gözler çekik, burun kökü çökük, epikantus, her iki gözde 
katarakt, iriste Brushfield lekeleri, hipertelorizm, el içlerinde simian çizgileri ve 
umblikal hemisi mevcut, batın distandü, barsak sesleri normoaktif, yeni dogan 
refleksleri zayıf. Rektal tuşe ile gaz ve mekonyum çıkardı. Yapılan kromozomal 
analizde 21 no. lu kromozomda trisomy saptandı (Resim: 1). TORCH ve seroto­
jik tetkikler negatif, hematolojik ve biokimyasal tetkikler normal sırurda idi. Çe­
kilen ayakta direkt batın grafisinde yaygın gaz distansiyonu izleniyordu. Baryum- . 
lu kolon grafıleri Hirschprung'u destekler nitelikte idi (Resim: 2, 3). Kusmalan 

Resim: 2, 3 
Olgunun baryumlu kolon grqjilerinin görünümü. 

geçene kadar nazogastrik sonda ile dekompresyon ve 6 saat ara ile tavman yapıl­
dı. Giderek distansiyonu geriledi. Mideden gelen sıvı miktarı azaldı ve 48 saat 
sonra beslenmeye başlandı. 10. gün rektal biopsi alındı. Linea dentata'nın 2 cm. 
proximalinden serozaya kadar inen biopsi materyelinin patolojik incelenmesi, 
Hirschprung olarak değerlendirildi. Bu arada gaitasını ancak lavmanla yapabilen 
hastaya 20. gün genel anestezi altında laparotomi yapıldı. Rektosigmoid bölgede 
15 cm. lik barsak anısının dar, proximalinin dilale olduğu görüldü. Dilate kolo-
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nun uç kısmından alt ·kolostomi açıldı ve dar segmentten biopsiler alınarak kapa­
tıldı. Bu biopsi örneklerinin patolojik incelemeleri de önceki Hirschprung tanısı­
nı doğruladı ve hasta yatışının 30. günü taburcu edilerek göz kliniğince takip edil­
meye başlandı. 2.5 aylık iken infantil kortikal katarakl tanısı ile göz kliniğine ya­
tan hastaya l'er hafta ara ile her iki gözden nukleus aspirasyonu uygulandı, ta­
kibe alındı (Resim: 4). 

Resim: 4 
Olgunun sol gözündeki katarakt (Sag gözdeki katarakla operasyon 

uygulanmıştır) 

TARTIŞMA 

Down sendromu en sık rastlanan kromozom anomalisidir. Türkiye'~e bili­
nen vakalara ek olarak her yıl tahminen 2000-2500 kadar yeni vaka eklendiği sa­
nılmaktadır. Bu ·da göstermektedir ki Down sendromu önemli bir sağlık sorunu­
dur. Yurdumuzda bunların büyük ço~luğu çocukluk çağında kaybedilirken, ge­
lişmiş ülkelerde koruyucu hekimlik ve rehabilitasyonla yaşam süreleri oldukça 
uzatılınıştır2·9·12·13. Ancak mental retardasyonun en önemli nedenlerinden biri­
dirıs. 

35 yaşın üzerindeki Down sendromlu hastalarda Alzheimer hastalığına 
benzer demans olguları bildirilmektedir9-12. 

· Down sendromu ve katarakt2 ve Down sendromu ve Hirschprung bildiril­
miş ise de

1 
Down seodromuyla, Hirschprung ve Bilateral Katarakl'ın birlikte bu­

lunduğu bir olguya literatürde rastlamadık 
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Yenidoganda fonksiyonel intestinal obstrüksiyonun en sık nedeni olan 
Hirschprung 5000 canlı doğumda bir görülür ve erkeklerde 4 kat daha fazlaruı-5. 
Down sendromu ile Hirschprung hastalığının birlikte görülüşünün nedeni açık 
değildir. Fakat genetik bir hastalık olan Down sendromunun diğer sistemleri ol­
du~ gibi gastrointestinal sistemi de etkileyip özellikle nöral yank hücrelerinin 
göçünün bozuldu~ öne sürülmektedü-5. 

Katarakt, strabismus, 4 diyoptriden faZla miyopi, nistagınus, Brushfield le­
keleri vb. gibi major ve minör okuler anomaliler trisomy 21'de görülmektecfu-2. 
İnfantil kataraletlarm yaklaşık % 11.9'unu Down sendromu, Multipl Konjenital 
Malformasyonlar, Lowe sendromu, Galaktozemi gibi sistemik hastalıklar 

oluşturmaktadır 16. 

İnfantil kataralet gibi göz anomalileri anormal kromozomlarla olduğu ka­
dar değişik kromozom anomalileriyle de bitdirildiğinden Y azeff, Rorke ve Nie­
derer göz gelişiminin sadece bir kromozom veya gen bölgesiyle kontrol edilme­
digini düşünmüşlerdiı-2. Bizim vakamızda Down sendromu ile birlikte infantil ka­
tarakt ve Hirschprung hastalığmın birlikte bulunuşu, bu iki hastalığın etyoloji­
sinde genetik heterojenligi akla getirmektedir. Hirschpruııg hastalığıoto tanısı ay­
lar hatta yıllar sonra geç olarak konabildiğindeu Down sendromlu hastalarda 
kusma, distansiyon ve zor gaita çıkarma şikayetleri olduğunda Hirschprung has­
talıgı akla gelmelidir. 

Sonuç olarak Down sendromu mental retardasyonun en önemli nedenle­
rinden biridir ve tüm tıbbi bakım ve rchabilitasyona rağmen çocuklan topluma 
kazandırmak mümkün değildir. Bu yüzden esas amacımız Down sendromunun 
intrauterin tanısı olmalıdır. 
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