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OZET

Down sendromu pek ¢ok sistemle ilgili bulgular verebilen ve sik rastlanan
bir kromozom anomalisidir. Down sendromu ile birlikte Huschprung ve katarakt
bulunan bir olguyu takdim ediyoruz.

SUMMARY
Hirschprung, Congenital Cataract and Down Syndrome
Down syndrome is a common chromosomal abnormalite which involves

many systems. Here we present Down syndrome, associated with Cataract and
Hirschprung disease.
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Down sendromu en sik rastlanan ve en iyi bilinen kromozom anomalile-
rinden biri olup, insidans 600-800 canli dogumda birdir!-3, Aslinda bu insidans 2
kat fazla olmasina ragmen Down sendromlu gebeliklerin yansindan gogu erken
gebelikte abortusla sonlanmaktadir!. Eger Down sendromlu fetuslarin yarisindan

¢opu abortusla sonlanmasa idi, toplumda Down sendromunu daha fazla gorecek-
tik.

Ana fenotipik 6zellikler kisa boy, hipotoni, mental retardasyon, brakisefa-
li, diiz oksiput, burun kokiiniin ¢okukligii, ¢ekik goz, epikantus, iri dil, kisa ve
genis el, suman {;i?gisi, 5. parmak orta falanks hipoplazisi ve tipik dermatoglifik
ozelliklerdir!-3

Aynca goz bulgular (Katarakt, optlk atrofi, konver]an strabismus, konje-
nital glokom, hiperteleorizm, yitksek miyopi, renk korliigi ve keratokonus)!24,
gastrointestinal bulgular (intestinal atrezi, imperfore aniis, Hirschprung, Duode-
nal stenoz)!5, kardiovaskiiler sistem bulgular1 (Septal defekt ve endokardial
yastik defekti)!?, hematolojik sistem bulgulan (Losemi, myelofibroz)’®, MSS
bulgular: (mental motor retardasyon, hipotoni ve demans)!39-19, jokomotor sis-
tem bulgulan (Atlantoaxial instabilite, ostcoartrit vb.)1213 ve endokrinolojik bul-
gular (hipotiroidi, hipertiroidi, hipoparatiroidi vb.)114, gibi bircok sisteme ait
bulgular veren bir sendromdur. Fakat bunlar gok daha seyrek goriilmektedir.

Down sendromu ile birlikte Hirschprung ve konjenital kataraktl da olan
ilging bir olguyu yayinlamayi uygun bulduk.

OLGU: C.C. 2 giinlitk erkek gocugu. 24 yasinda annenin ilk gocugu. Kli-
nigimize kusma ve gaita yapamama sikayeti ile getirildi. Miadinda normal spon-
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Resim: 1

Olgunun kromozom yapusu.
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tan dogumla hastanede komplikasyonsuz dogmus. 8 saat sonra yesil renkli kus-
malar baglamig. Muayene bulgulan: Agirhk: 2900 gr., Boy: 49 cm, Bag gevresi:
31 cm., Mikrosefalik, gozler gekik, burun kokii ¢okilk, epikantus, her iki gozde
katarakt, iriste Brushfield lekeleri, hipertelorizm, el iglerinde simian ¢izgileri ve
umblikal hernisi mevcut, batin distandii, barsak sesleri normoaktif, yeni dogan
refleksleri zayif. Rektal tuse ile gaz ve mekonyum gikardi. Yapilan kromozomal
analizde 21 no. lu kromozomda trisomy saptand: (Resim: 1). TORCH ve serolo-
jik tetkikler negatif, hematolojik ve biokimyasal tetkikler normal simirda idi. Ce-
kilen ayakta direkt batin grafisinde yaygin gaz distansiyonu izleniyordu, Baryum-
lu kolon grafileri Hirschprung’u destekler nitelikte idi (Resim: 2, 3). Kusmalan

Resim: 2, 3
Olgunun baryumlu kolon grafilerinin gorinimil.

gegene kadar nazogastrik sonda ile dekompresyon ve 6 saat ara ile lavman yapil-
di. Giderek distansiyonu geriledi. Mideden gelen svi miktan azald ve 48 saat
sonra beslenmeye baslandi. 10. giin rektal biopsi alindi. Linea dentata’nm 2 cm.
proximalinden serozaya kadar incn biopsi materyelmm patolojik incelenmesi,
Hirschprung olarak degerlendirildi. Bu arada gaitasin1 ancak lavmanla yapabilen
hastaya 20. giin genel anestezi alunda laparotomi yapildi. Rektosigmoid bolgede
15 cm. lik barsak amsmn dar, proximalinin dilate oldupu goriildi. Dilate kolo-
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nun ug kismindan alt kolostomi agildi ve dar segmentten biopsiler alinarak kapa-
tildi. Bu biopsi drneklerinin patolojik incelemeleri de énceki Hirschprung tamsi-
m dogrulad: ve hasta yatiginin 30. giinii taburcu edilerek goz klinigince takip edil-
meye baglandi. 2.5 aylik iken infantil kortikal katarakt tamsi ile goz klinifine ya-

tan hastaya 1’er hafta ara ile her iki gozden nukleus aspirasyonu uyguland, ta-
kibe alind:1 (Resim: 4).

Resim: 4
Olgunun sol goziindeki katarakt (Sag gozdeki katarakta operasyon
uygulanmugtir)

TARTISMA

Down sendromu en sik rastlanan kromozom anomalisidir. Tiirkiye’de bili-
nen vakalara ek olarak her yil tahminen 2000-2500 kadar yeni vaka cklcndigi sa-
- mlmaktadir. Bu'da gostermektedir ki Down sendromu &nemli bir saplik sorunu-

dur. Yurdumuzda bunlarin bityiik gogunlugu ¢ocukluk cafinda kaybedilirken, ge-
ligmis tlkelerde koruyucu hekimlik ve rehabilitasyonla yasam siireleri oldukga
:‘zualtsllml§w2'9'12'13- Ancak mental retardasyonun en dnemli nedenlerinden biri-

35 yagin iizerindeki Down sendromlu hastalarda Alzheimer hastalifina
benzer demans olgulan bildirilmektedir?®-12,

" Down sendromu ve kataraki? ve Down sendromu ve Hirschprung bildiril-

mis ise de! Down sendromuyla, Hirschprung ve Bilateral Katarakt'm birlikte bu-
lundugu bir olguya literatiirde rastlamadik.
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Yenidoganda fonksiyonel intestinal obstritksiyonun en sik nedeni olan
Hirschprung 5000 canh dogumda bir gériiliir ve erkeklerde 4 kat daha fazladi.
Down sendromu ile Hirschprung hastalifinm birlikte goriligiiniin nedeni agik
degildir. Fakat genetik bir hastalik olan Down sendromunun diger sistemleri ol-
dugu gibi gastrointestinal sistemi de etkileyip 6zellikle noral yarik hiicrelerinin
gogiiniin bozuldugu one siirilmektedir®.

Katarakt, strabismus, 4 diyoptriden fazla miyopi, nistagmus, Brushfield le-
keleri vb. gibi major ve mindr okuler anomaliler trisomy 21’de goriilmektedir?,
Infantil kataraktlann yaklagik % 11.9’unu Down sendromu, Multipl Konjenital
Malformasyonlar, Lowe sendromu, Galaktozemi gibi sistemik hastalklar
olugturmaktadir 16,

Infantil katarakt gibi goz anomalileri anormal kromozomlarla oldugu ka-
dar degisik kromozom anomalileriyle de bildirildiginden Yazeff, Rorke ve Nie-
derer goz geligiminin sadece bir kromozom veya gen bolgesiyle kontrol edilme-
digini diigiinmiislerdir?. Bizim vakamizda Down sendromu ile birlikte infantil ka-
tarakt ve Hirschprung hastalifinin birlikte bulunugu, bu iki hastalifin etyoloji-
sinde genetik heterojenligi akla getirmektedir. Hirschprung hastahifinin tams: ay-
lar hatta yillar sonra geg olarak konabildiginden Down sendromlu hastalarda
kusma, distansiyon ve zor gaita gikarma gikayetleri oldugunda Hirschprung has-
talig akla gelmelidir.

Sonug olarak Down sendromu mental retardasyonun en 6nemli nedenle-
rinden biridir ve tim tbbi bakim ve rehabilitasyona ragmen gocuklan topluma
kazandirmak miimkiin degildir. Bu yiizden esas amacinnz Down sendromunun
intrauterin tanisi olmahdir.
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