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Down Sendromu (DS)
Nedir?

Down Sendromu (DS), hiicre bélliinmesi sirasinda olusan bir
hatadan kaynaklanmaktadir. DS, kromozom ciftinin mayoz
béllinmesi sirasinda 21. kromozomda fazladan bir kromozomun
olmasisonucunda bireyde meydanagelenkalitsal bir bozukluk
olarak tanimlanmaktadir. Diger bir ifadeyle DS, bebegin 46
kromozom yerine 47 kromozom ile diinyaya gelmesi durumudur
(Selikowitz, 2008).

DS ilk kez 1866 yilinda Ingiliz Doktor John Langdon

Down tarafindan tanimlanmistir (pown, 1866).

DS'li bireyler uzun yillar boyunca, cekik gézleri nedeniyle
Mogollara benzetilmisve“*Mongolizm”yada“Mongol”
olarak adlandiriimiglardir. Glinimuzdeise bu sendromuiilk
tanilayan kisinin soyadi ile anilmakta “Down Sendromu”
terimi kullanilmaktadir (Marguiies, 2007; selikowitz, 2008). 1959
yilinda Jerome Lejeune ve Patrica Jacobstarafindan kromozom
sayisinin normalden bir fazla yani 47 olmasi ve bu fazla
kromozomun 21. kromozomda gorilmesinin DS'ye neden
oldugu aciklanmistir (kozma,2013; Selikowitz, 2008).
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Down Sendromu (DS)
Sebepleri Nelerdir?

DS, arastirmalara goére en sik karsilagilan kromozomal
bozukluktur (asim vd., 2015; Colvin ve Yeager, 2017; Kazemi vd., 2016;
Megarbanevd., 2009). Bu genetik anomalilik; zihinsel yetersizlik,
gelisim geriligi, konusma problemleri ve yavas motor gelisim
gibi durumlara neden olmaktadir (selikowitz, 2008). DS'nin tarihine
bakildiginda bu durumun tim irk, din, sosyokiiltiirel ve
sosyoekonomik farkliliklar gézetmeksizin tiim toplumlarda var
oldugu bilinmektedir (pe Graaf, Buckley ve Skotko, 2019; Patterson ve Lott,
2008; Ustiindag, 1994).

DS, kromozomal bozukluklardan kaynaklansa da annenin
yastyla iliskilendirilen bir risk faktoriidiir. Ileri yasta hamilelik,
DS'li bir bebek dogurma riskini artirirken bu tek basina
belirleyici bir faktor degildir (Marguties, 2007). Her anne, DS'li bir
bebek dogurma riski altindadir ve bu risk her gebelik icin
gegerlidir. Ancak bireye 6zgli bazi risk faktorleri de vardir.
Anne yasl, DS riski (izerinde belirleyici bir etkiye sahiptir; yas
ilerledikce bu risk artar (nvational Down Syndrome Society [NDSS], 2024;
selikowitz, 2008):"Ancak DS'li gocuklarm %80'i 35 yasin altindaki
kadinlardan dogmaktadir. Bu da DS icin hem genetik hem de
cevresebrisk faktorlerinin de etkili oldugunu gosterebilir (acar va.,
2014). Ayrica ailede DS'li bir cocuk bulunmasi veya daha énce
DS'li bir bebek dogurma oykuisti de riskiartirir (cavusogiu, 2011).

Gelisen tibbi teknolojiler sayesinde erken teshis imkanlarinin / /

artmasiyla birlikte DS'li bebek dogurma riskinin azaldig

belirtilmektedir (american Pregnancy Association, 2021). Sonug olarak DS dinyagenelinde yayginolanbirgenetik
bozukluktur ve llkeler arasinda goriilme sikhgi degisiklik

goOsterebilir. Yas faktorl DS riskinde 6nemli bir rol oynamaktadir
ancak tibbi gelismelersayesinde burisk azalmaktadir.




Down Sendromu (DS)
Nasil Teshis Edilir?

DS, genellikle dogumda veya dogumdan kisa bir siire sonra
tanimlanir. Baglangicta tani DS'li bebeklerde yaygin olarak
gorulen fiziksel dzelliklere dayanmaktadir. Bunlar arasinda
disuk kas tonusu, avuc ici boyunca tek bir kivrim, hafifce
diizlestirilmis bir yiiz profili ve gozlerin yukari dogru egimi yer
alir. Teshis, karyotip olarak bilinen bir kromozom calismasiyla
dogrulanmalidir.



Down Sendromu (DS)

Alt Tipleri Nelerdir?

f

Kromozomal bir bozukluktan kaynaklandigi bilinen DS’nin

trisomi 21, translokasyon ve mozaik olmak Uzere (g farkli

tlrindn oldugu ifade edilmektedir (tekin-iftar, 2018).

1. Trizomi 21: Bu, DS'nin en yaygin alt tipidir. Normalde, 21.

kromozom ciftinde iki kromozom bulunurken trizomi 21
durumunda bu ciftte tickromozom bulunur. Bu durum,
genellikle bir hlicre bdllinmesi sirasinda meydana gelen bir
hatadan kaynaklanir. DS'li bireylerin %95’inde bu alt tipin

oldugu, sikliklaanneden kaynaklandigi, ézellikleileri anne yasi

ile iliskili oldugu ileri siirlilmektedir (vpss, 2024; Seckin, 2015; Tekin-
Iftar, 2018).

2. Translokasyon: Bualttip, bireyin normalde sahip olmasi
gereken 46 kromozomun bir kisminin bagka bir kromozoma
eklenmesi veya bir kromozomun bagka bir kromozoma
baglanmasi sonucunda ortaya ¢ikar. Translokasyon Down
sendromu, bir ebeveynden gecebilecedigibibireyin yasami
boyunca da olusabilir. DS'lilerin %4'tiniin bu grupta oldugu
ifade edilmektedir. Bu alt tipin %60'Inin dollenme sirasinda
olustugu, kalan kisminise aileden kalitim yoluyla gectigive
Translokasyon Down Sendromunun kalitimsal yolla olusabilen
tek DS tiird oldugu belirtilmektedir (vpss, 2024, Seckin, 2015) .

0

3. Mozaik Down Sendromu: Budurumda, bireyin bazi hiicreleri
normal kromozom sayisina (46) sahipken diger hicreleri (g
kromozoma (47) sahiptir. Mozaik Down sendromu,
embriyonun erken gelisim asamasinda meydana gelen
hicresel bélinme hatalarindan kaynaklanir. Bu alt tipin
belirtileri ve semptomlari diger alt tiplerden farkhlik
gosterebilir ve bu alt tip daha hafif semptomlara sahip
olabilir. DS'li bireylerin sadece %1'inin mozaik tire sahip
olduguifade edilmektedir (Tekin-iftar, 2018) . Mozaik tiir, en
nadir gorulen DS tlrl olarak bilinmekte ve Trisomy 21'den
oldukca farkhhk gostermektedir. (npss, 2024, seckin, 2015;
Tekin-Iftar, 2018).
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1. Biligsel Gelisim: DS'li gocuklar ile tipik geligsim gdsteren
cocuklar biligsel gelisim siirecinde ayni sirayiizlerler ancak
DS'li gocuklarin gelisim hizi farkh zihinsel yetersizlik
seviyelerine sahip olmalari nedeniyle genellikle daha
yavastir (Colak, 2018; Roizen, 2007). DS'li cocuklar, okuma,
yazma ve matematik gibi becerilerde istikrarli bir ilerleme
gOsterebilmekte, renkleri, geometrik sekilleri 6grenebilmekte,
ritmik say! sayabilmekte, okumayi tipik gelisim gosteren
akranlariile ayni sekilde 6grenebilmektedirler (Bird ve
Buckley, 2012).

2. Dil ve Konusma Gelisimi: Cesitli arastirmalar, DS'li
cocuklarin ifade edici ve alici dil becerilerinde tipik olarak
gelisen akranlarina gore gerilik yasadigini géstermektedir
(Abbeduto vd., 2001; Abbeduto, Warren ve Conners, 2007, Silverman, 2007,
vildiz, 2008). DS'li gocuklarin dil ve iletisim gelisimleri tipik
olarak gelisen akranlariyla ayni sirayi izlemelerine ragmen
bu becerileri daha gec edindikleri belirtiimektedir. DS'li
bireylerin fiziksel ve biligsel gelisimindeki gecikmeler dil
gelisimini de yavaslatabilmektedir.

Ornegin kulak enfeksiyonlarina bagli duyma kaybi, hipotonik
yapidan kaynaklanan zayif kastonusu gibifiziksel 6zellikler,
biligsel yetersizlikler, motor gelisimde yasanan aksakliklar
dil gelisimini olumsuz yonde etkilemektedir (Biiginer, 2002; Colak,
2018; Kumin, 2012). Dil gelisimindeki zorluklar cocuktan ¢ocuga
degiskenlik gosterebilmekte v edilin farkl bilesenlerinde
farkl dizeylerde etkilenme gortlebilmektedir (Lanfranchi,
Jerman ve Vianello, 2009). DS'li cocuklargenellikledil gelisim
basamaklarina tipik gelisen akranlarina kiyasla daha gec
ulasirlar ve iletisim becerileri ediniminde zorluklar yasarlar.
Ilk kelimelerini ¢clkarma ve kisa ciimleleri kullanma yaslarinin
ortalama olarak daha gec oldugu belirtiimektedir (Fraser,
1978). DS'li cocuklarin iletisim ve dil gelisimleri genellikle
tipik olarak gelisen akranlarina gére daha gec olmasina
ragmen yagslari ilerledikge ve saglananu ygun destek ve
deneyimlerle DS'li cocuklartemeldilv e konusma becerilerini
gunlidk hayatta kullanabilmektedir (Abbeduto vd., 2001; Roberts,
Price ve Malkin, 2007).

3. Psikomotor Gelisim: DS'li gocuklarin motor gelisim
basamaklarinda sinirliliklar yasadigi; motor gelisim
basamaklarina normal gelisim gdsteren akranlarindan daha
gec ulastigi ifade edilmektedir (Lauteslager, 2013). DS'li gocuklarin
denge ve koordinasyon problemleri, kas tonusunda azalma
gibi sorunlar yasadiklari g6zlenmektedir. Ayrica bu
cocuklarin yuvarlanma, oturma, stirinme, emekleme ve
yurdme gibi biyuk kas becerilerini ve bir nesneye uzanma,
yakalama, kavrama gibi kiiclik kas becerilerini 6grenme
sureclerinde normal gelisim gelisim gosteren akranlarina



kiyasla gecikmeler gozlemlenmektedir. Ancak DS'li gocuklar
oturma, yurime gibi temel hareketlerde ve ginlik yasam
becerilerinde bagimsizlik kazanabilmektedirler (arii, 2007;
Lauteslager, 2013).

4, Sosyal Duygusal Gelisim: DS'li bireyler genellikle
yasamlarininilk yillarinda tipik gelisim gosteren akranlarina
benzer sekilde sosyal etkilesim becerileri sergilerler ancak

bu becerilerin ortaya cikisinda ve kalitesinde sinirliliklar
yasayabilirler. Ilerleyen yillarda ise ortak dikkat, taklit ve
uygun sosyal yanitlar gibi becerileri edinmekte gecikme
yasayabilirler (Buckley ve Sacks, 2012; Cebula, Moore ve Wishart, 2009). Dil
ve konusma becerilerindeki kisitliliklar nedeniyle iletisimde ve
oyunlara katilmada zorluk yasayabilirler ancak gézlem yaparak
ve taklit ederek bircok beceriyi 6grenebilirler.

DS'li bireyler yeterli egitim imkanlarina sahip
olduklarinda iki veya t¢ yasindan sonra dnemli sosyal
gelismeler kaydedebilirler.

DS'li bireyler genellikle neseli, mutlu ve sevecen tavirlari ile
bilinirler ancak ayni zamanda diger cocuklarda da
gozlemlenebilecekbirdizi davranigssal ve duygusal
zorlukla karsilasabilirler (colak, 2018; Kara Estiirk, 2019). DS'li
cocuklarin, tipik gelisim gosteren bebeklere kiyasladahaa z
agladiklari igin iletisimde sinirlikalabilecekleri bu durumun
da sosyal duygusal gelisimlerinde gecikmeye neden
olabilecegi belirtilmektedir.

Yapilan arastirmalar, DS'li cocuklarin coklu zeka kuramina
gore sosyal zekalarininileri diizeyde oldugunu ancak sosyal
kurallarianlama, oyunu baslatma ve stirdiirme, sinif icinde
akranlarla etkilesim kurma ve is birligi yapma gibi alanlarda
zorluklar yasayabileceklerini gostermektedir (Erdem ve Ege, 2011).

DS'li cocuklar genellikle diger zihinsel yetersizlik grubundaki
cocuklardan daha sosyal ve duygusal agidan daha ileridirler
(Cebula, Moore ve Wishart, 2009). Ancak sosyal ve duygusal islevlerde
yasanan kisitliliklar, sosyal ipuglarini anlama ve uygulama
becerilerini etkileyebilmektedir (Fialer, 2006). Davranig
problemleri, 6zellikle kontrolsiiz davraniglar ve dikkat
daginikhdi gibi sorunlar, ev veya okul ortamlarinda problem
yaratabilir. Ancak arastirmalar, DS'li cocuklarin davraniglarini
degistirebileceklerini ve gelisimsel olarak uygun davranislari
ogrenebileceklerini gostermektedir (Buckiey ve Sacks, 2012).
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Down Sendromu (DS)

Saglik Durumlari

DS'li bireylerde var olan kromozom bozuklugu, b u bireylerin
saglik durumlarinid a olumsuz etkilemektedir. DS'li cocuklarda
cesitli yapisal ve islevsel bozukluklarin yani sira zihinsel
yetersizlik de gorilmektedir. DS’li cocuklarda sik rastlanan
yapisal bozukluklar dogustan kalca cikigi, yarik damak/dudak,
diz kapagi kaymasi, skolyoz, diiztabanlik, isitme ve gérme
bozukluklar, kalp anomalileri, ic organ anomalileri olarak
siralanabilir. DS'li cocuklarda konjenital kalp hastaligi,
gastrointestinal hastaliklar (mide ve bagirsak sorunyari), bagisiklik
sistemi yetersizligi, norolojik sorunlar (aizheimer, epilepsi vb.),
otonom ve endokrin hastaliklari, hormonal sorunlar, uyku
sorunlari, dis rahatsizliklari, beslenme sorunlari, hematolojik
bozukluklar (iésemi vb.)enfeksiyonlar sik rastlanan saglk
sorunlarn arasindadir (Cavusodiu, 2011; Smith, 2001; Whaley ve Wong,
1995).
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Down Sendromu (DS)

Egitimleri

Turkiye'de, 7 Temmuz 2018 tarih ve 30471 sayili Ozel
Egitim Hizmetleri Yonetmeligi'ne gore; zorunlu 6grenim
caginda olan 6zelgereksinimlibireyler kaynastirma/
bitiinlestirmeyoluyla egitimlerini sirdiirebilecekleri gibi bu
bireyler icin acilan 6zel egitim okullarinda da egitimlerini
surdurebilirler. Ayrica zorunlu egitim cagindaolup saglk
problemleri nedeniyle en az 12 hafta 6rgin egitim
kurumuna devam edemeyecek olan ¢ocuklarevde egitimy a

dahastanede egitimhizmetlerinden yararlanabilmektedirler.

Ozelgereksinimlibireylerin 6zel egitim hizmetlerinden
yararlanabilmeleri icin rehberlik ve arastirma merkezlerinde
egitsel degerlendirme ve tanilamalarinin yapilmasi ve
bireyler icin en uygun egitim tedbirinin alinmasi
gerekmektedir (miii Egitim Bakanigi, 2018). DS'li bireyler
oncelikle tibbi bir tani aldiktan sonra bu bireyler icin
rehberlik ve arastirma merkezleri tarafindan egitsel
degerlendirmev e tanilama stireci gergeklestirilir. DS'li birey,
en uygun egitim ortamina yonlendirilir. DS'li bireyler
kaynastirma/biitlinlestirme uygulamalari yoluyla egitimlerini
surdurebileceklerigibi yasv e 6zelgereksinimdurumuna
gore 6zel egitim ilkokulu/ortaokulunda, 6zel egitim
uygulama okulunda, 6zel egitim meslek okulunda ya da bu
okullarin programinin uygulandigi 6zel egitim siniflarinda
egitimlerini stirdirebilirler.

Yapilan galismalarla DS’li bireylerin mizik egitimi
araciligiyla sosyal, zihinsel vefizikselolarak bircok alanda
gelisim gdsterdikleri belirlenmistir. DS'li bireylerde goértlen
gelisimsel problemlerin mizik egitimi araciligiyla nispeten

azaldigi gorilmistir (Gemma, Pablo ve Cabedo-Mas, 2020;
Guy ve Neve, 2005; Karatas ve Karatas, 2021).




Dinya Down Sendromu Gianu

Aralik 2011'de Birlesmis Milletler Genel
Kurulu, kamuoyunu bilinglendirmek
amaciyla 21 Mart'i Diinya Down Sendromu
GUnU olarak ilan etmistir. Bu yilin Dlnya
Down Sendromu Giini kampanyasinda
Down Sendromu hakkinda bilgi ve Down
Senromuileilgili harekete gegmenin yollari
yer almaktadir.

Cocuklar Icin Soru-Cevap (NDSS)
Ulusal Down Sendromu Toplulugu, Down
Sendromu hakkinda gocuklara yonelik
kisa bir Soru-Cevap etkinligi sunmaktadir.
Ayrica bu websitesinde Down Sendromu
hakkinda bilgi ve daha fazla ayrintiya
ulasabilirsiniz. NDSS, ayni zamanda
aklinizatakilansorularaebeveyndestegide
saglar.

Tipki Senin Gibi - Down Sendromu

Just Like You, Inc.'in hazirladigi bir
video DS'li bireylerin nasil tedavi edilmek
istedikleri ve genel guinliik aktivitelere nasil
katihp etkilesimde bulunduklari hakkinda
bilgi icerir. Bu video su altin kurali takip
ediyor: Baskalarina, size davraniimasini
istediginiz gibi davranin.

Faydali Kaynaklar

Websiteye ulasmak

icin kodu taratiniz:

Websiteye ulasmak
icin kodu taratiniz:

Kisa filme ulasmak
icin kodu taratiniz:

Egitimciler-Orta Teksas Down Sendromu Websiteye ulagmak
Dernedi (pown Syndrome Association of Central Texas) igin kodu taratiniz:

DS'liebeveynlerin gocuklarina destek

ve oyun firsatlari bulma arzusundan
kaynaklanarak kurulmus bir dernektir.
Dernek DS'li bireylere, bu bireylerin
ailelerine, profesyonellere vetopluma
egitim, destek ve kaynak saglamak, ayni
zamanda DS'li bireylerin yeteneklerinin
kabuliini saglamak ve kamuoyunda
farkindalik olusturmak amaci tagimaktadir.
Dernegin websitesinde DS'li 6grenciler
hakkinda pek cok bilginin yani sira

ogretmenlerin siniflarinda kullanmak \\
icin indirebilecekleri kaynaklar da yer

almaktadir.

Chromosomes R Us
Diinya Down Sendromu Giinii kutlamalari 19 Boell el
icin kisa film hazirlanmistir ve bu film ™ ﬁ; ™)
DS'li oyuncular tarafindan gekilmistir. -

Film Trizomi 21'in nasil olustugunu
anlatmaktadir.
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https://www.worlddownsyndromeday.org/
https://ndss.org/qa-kids
https://www.youtube.com/watch?v=5M--xOyGUX4
https://dsact.org/
https://dsact.org/
https://www.youtube.com/watch?v=o0VV3C_ydak
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