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1. GIRIS VE AMAC

Down sendromu, otozomal kromozomal hastaliklarin arasmda sik gériilen
ve lzerinde en ¢ok calisma yapilan hastaliklardan birisidir. Glintimiizde prenatal
tam yontemlerinin gelismis olmasi bu hastalifin intrauterin ddnemde erken
tanisina olanak saglamaktadir. Buna ragmen Down sendromlu olgularn

dogumlarina engel olunamamaktadir

Ozel yiiz goriiniimleriyle birbirine cok benzeyen bu olgularda oldukca
zengin g6z bulgular: mevcuttur, Hatta bazi 6n bulgularla, sitogenetik tamidan énce
biiyiik bir olasilikla klinik olarak Down sendromu tantst konabilmektedir. Down
sendromlu olgularda kapak anomalileri, refraksiyon kusurlar, sasilik, katarakt,
lakrimal drenaj problemleri, iris ve retina anomalileri gibi gesitli gdz bulgulan
bildirilmektedir (1). Down sendromlularda bulunan anomalinin niteligi globun
embriyolojik gelisimin ge¢ déneminde etkilendigini gdstermektedir. Hicbir okiiler
ve orbital bulgu tam koydurucu olmay1p benzer anomaliler normal kisilerde veya

diger mental ve fiziksel defektleri olanlarda goriilebilmektedir (2).

Down sendromu tanisi konduktan sonra, hastamin ve doktoru daha cok
hastalifin zeka ve gelisim diizeyleri iizerinde yogunlasmaktadi. Down sendromlu
cocuklar genellikle pediatrik muayenede bir gbz hastahifi soz konusu ise gbz
doktoruna génderilmekte, rutin olarak bir gdz doktoru tarafindan

degerlendirilmemektedir.

Down sendromlu cocuklarda, zellikle katarakt, sasilik, glokom, refraksiyon
kusuru, nistagmus ve ambliyopi gibi fonksiyonel ve terapétik &neme sahip
patolojilerin saptanmas: c¢ok Onemlidir. Bu nedenle, Down sendromiu her
¢ocugun yasamin ilk 6 aymmda bir géz doktoru tarafindan degerlendirilmesi

gerekmektedir (3).

Bu galismadaki amac; Down sendromlu gocuklarin gz muayenelerinin

yapilarak varsa, yasamin kalitesini etkileyecek &neme sahip gdz patolojilerini

saptamak ve tedavisine miimkiinse erken olanak saglamaktir.

S

oy

e

o

R




2. GENEL BILGILER

2.1. DOWN SENDROMU

Down sendromu kromozom sayi anomalileri (andploidi) icinde en sik
rastlanamdir. Bu hastalik 21 nolu kromozomun trisomik olmasi sonucu olusur
Langdon, Down 1866 yilinda yayinladii “Observation on an ethnic classification
of idiots” baslikhi makalesinde Down sendromunun klinik bulgularini ilk defa
kapsaml ve aynntih bir bigimde tanmmlamistir. Bu hastalarn mongol irkindaki
kigilere benzediklerini ifade ederek “Mongolian Idiocy” adim  vermistir. Bu
hastalara mongol terimi yerine Down sendromu veya trisomi 21 terminolojisi
kabul edilmistir. Gortilme sikhig1 600-700 dogumda bir oranindadir. Bu hastaligin
monozigotik ikizlerde ¢ofu zaman, dizigotik ikizlerde nadiren bulunmalan, baz
ailelerde birden fazla sahista goriilmesi ve mongol kadinlarin ¢ocuklaninda ayni
hastalifa % 50 oraninda rastlanmasi bu hastaligin etyolojisinde genetigin rolii
oldugunu Gteden beri diisiindiirmekteydi 1932 yilinda Waardenburg bu bulgulara
dayanarak mongolizmin etyolojisinde kromozom anomalisinin roliinii ve hatta
esas sitogenetik hatanin nondisjunction olabilecegini ileri siirmiistiir Anne yagimn
onemine ilk olarak 1933 yilinda Penrose tarafindan dikkat gekilmis ve o giinden
bu yana trisomilerdeki énemi tartisiimaz bir neden olarak bilinmektedir. Nihayet
1959 yilinda Jeremo Lejeune bu hastalarda kromozom sayisinin normalden bir
fazla yani 47 ve bu fazla kromozomun da G grubuna ait oldugunu gostermistir (4-
7)

Dinya capmda, Down sendromunun tam ve izlenmesindeki hizmetler
bashca dort grup altinda stirdiiriilmektedir:

I. Down sendromunun, tarama testleri ve ultrasonografi olciimleri ile
prenatal tamsmin konulmas:.

2. Down sendromunun, yeni dogandan itibaren klinik bulgulari (fenotip)
standart hale gelmis olup, hastalar bu fenotiple birbitlerine cok benzemektedirler

3. Fenotip benzerligi yanmda sitogenetik tiplerin belitlenmesi; hem ailelere
genetik damsma verilmesini, hem de taniyr kesinlestiren asamadir. Giiniimiizde

sitogenetik ve molekiller genetik ¢alismalan ile bu ¢ farkl sitogenetik tip

belirlendigi gibi, hastaligin maternal veya paternal kaynakli mt oldugu dahi
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bilinmektedir. Sitogenetik cahsma her Down sendromlu hastaya by nedenle
mutlaka uygulanmalidy

4. Down sendromunun kesin tamis1 konulduktan sonra, eglik eden erken ve
ge¢ komplikasyonlar yoniinden Down sendromuy i¢in spesifik biiyiime cetveller

kullammi yam sia tiim Organ ve sistemlerin diizenli muayenesi ve periyodik
izlenmelerini gerekmektedir (6).

Irisomik sendromiardan trisomi 21, en sik rastlanani olup, ayrica 13, 18 ve
22 nolu kromozomlarn da trisomileri nadir olarak bilinmektedir Trisomik

sendromlann olug mekanizmalaninda, ortak ozelligin, maternal ayrismamaya

(non—disjunction) baglt oldugu yapian ¢alismalarla gosterilmistir.  Down
sendromunda bu maternal ayrismama %95’c  kadar ¢tkmaktadir. Paternal
ayrnismama da %3 rol oynamaktadir, Down sendromunda maternal ayrismamalar

daha ¢ok mayoz 1, paternal aynismamalar ise daha ¢ok mayoz 2 kaynaklidir (6).

2.1.1. Down sendromunun sitogenetik bulgular:

Esas aberasyon 21 numaraly kromozomun fazlalig  olmakla beraber,
sitogenetik yonden baska bir deyimle meveut olan kromozom aberasyonunun
tipine gére Down sendromunu ii¢ gruba aytrabilitiz. Bunlardan birincisj Lejeune
tarafindan ilk defa tarif edilen gekil olan serbest trisomi, ikincisi 1960 yilinda
Polani ve arkadasiars tarafindan tarif edilen translokasyon tipj ve ticlncisii ise
1961 yilinda Clarke ve arkadaslan tarafindan tarif edilen mozaik tip Down
sendromudur. Hey ¢ grupta da kiinik bulgular aymdn. Ancak sitogenetik bulgular

ve aileye verilecek genetik damisma farklid;r (7).

a. Serbest (regiiler, full) Trisomi 21: Bu Lejeune ve arkadaslar tarafindan
tarif edilen ilk vakalarda bulunan aberasyon seklidir. G grubuna ait 21 numaralz
olan kromozomdan normalde iki adet bulunmas; gerekirken bu hastalarda ¢ tane

bulunur. Tekrarlama riski %1-2 gibi ditsiiktiir (4-7)
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Sekil 2.1. Down Sendromlu olgunun metafaz safhasindaki genotipi.
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b. Transiokasyon tipi Down Sendromu: 1960 yihnda Polani ve arkadaslan
tarafindan Down sendromlu bir kiz ¢ocugunda, fazla olan 21 numarali
kromozomun diger bir kromozom iizerine eklendigi yani transloke oldugu
gosterildi. Bu vakada fazla olan G grubu (21 numarali) kromozom D grubu
lzerine eklenmisti ve kromozom materyalinde bir fazla 21 numaral kromozomun
varlifina ragmen total kromozom sayis1 46 idi Bu tip translokasyona D/G
translokasyonu diyoruz Ayni vil diger bir Down sendromlu hastada iki G grubu
kromozom arasinda bir translokasyon bildirildi Bu tip translokasyona da G/G

translokasyonu diyoruz

Her iki translokasyonda da iki akrosentrik kromozomun uzun kollarmnm
birbiri iizerine translokasyonu sézkonusudur, Bu tip translokasyona sentriolde
yapigma ( centric fusion ) tipi translokasyon veya ‘Robertsonian translokasyon’
denir. Bu durumda hem kromozom sayisinda bir azalma olacaktir hem de iki
akrosentrik kromozomdan ( D ve G ) bir blyiik submetasentrik kromozom

meydana gelecek, yani kromozomlarm seklinde de bir degisiklik olacaktir (4-7).

¢. Mozaik Tip Down Sendromu: Lejeune ve arkadaslarinm mongolizmdeki
esas sitogenetik aberasyonu géstermelerinden iki yil sonra, 1961 yilmda klinik
olarak mongolizm gdsteren bir hastada Clarke ve arkadaslar1 tarafindan hiicrelerin
bir kismimn normal bir kismimn ise 21 numarali kromozom i¢in trizomik oldugu
ortaya kondu. Bilindigi gibi bir salusta ortak bir zigottan kokenini almus fakat
kromozom yapilart degisik olan birden fazla hiicre grubunun  bulunmas
mozaisizm adiny alr,. Mozaisizmin sebebi mitotik nondisjunction yami mitoz
esnasinda kromozomlarin aynihp aym kutuplara gidemenneleri veya anafaz lag
(anafazda bir kromozomun bir kutba gitmesinde gecikme ) olaylartdu. Bu
durumda sitogenetik hata zigotun ilk veya daha sonraki erken béliinmelerinden
sonra meydana geldiginden o ana kadar normal olarak cogalmakta olan hiicreler
aynt sekilde c¢ogalmaya devam edecek ve ileride organizmanin normal
kromozom]u hiicrelerini meydana getirecektit. Buna karsiltk nondisjunction
sonucu ortaya ctkan yavru hiicreleri ileride organizmada trisomik kromozom
vapisindaki hiicreleri meydana getireccklerdir. Bu olay iki sekilde olabilir, ya
zigot normaldir, daha sonraki bir deviede meydana gelen bir bélinme hatast

sonunda trisomik hiicreler meydana cikacaktir veya zigot daha 6nceden meiotik
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10).

nondisjunction’a ugramistir ve daha baslangicta trisomiktir. Béyle bir zigotun ilk
veya daha sonraki bolinmesi esnasmda anafaz lag ( anafazda geri kalma )
meydana gelirse, ileride organizmay olugturacak hiicreler, trisomik veya anfaz lag
olayma ugrayan hiicrelerin yavrulannda oldugu gibi, normal kromozomlu
htcrelerin bir kangmmndan ibaret olurlar. Buna gbre vash annelerin mozaik
mongol ¢ocuklannin ise normal zigottan mense aldiklan fikri ortaya atilmigts. Her

iki halde de mozaisizm post-zigotik bir olay seklinde meydana gelmektedir (4-

Down sendromu vakalarinin %95%ini serbest  trisomi 21, %23 ini

translokasyon tipi ve %2’sini mozaik tip olusturur.

Translokasyon tipi Down sendromunun az bir kismunin kalitsal oldugu
anlagilmigtir. Biiytik bir kisminda ise translokasyon olayt Down sendromlu ¢ocuga

ait zigotta meydana gelmektedir, yani sporadiktir. (4-7)

2.1.2. Down Sendromunun Klinik Ozellikleri

Somatik, mental, motor olarak intrauterin dénemden baslayip devam eden
biiyiime gelisme gerilifi esastir. Dogusta hem boy hem de aguliklarn normal
bebeklerden disiiktiir. Down sendromlu c¢ocuklar ge¢ 6grenip ¢abuk unuturlar
Zeka diizeyi 1Q 20-85 civanndadif Down sendromlu ¢ocuklanin boylarn genel
olarak kisadir, ortalama boy 140-160 santimetredir. Erkekler infertil olup, kizlar
nadiren fertildir (10,11)

Yeni doganda baglica tamitici bulgulardan 10 bulgu olup, 6 tanesi tam
koydurucudur. Hall Kriterleri:
I

I - NV SO VU

e =~

Hipotoni %80
Zayif moro refleksi %85

Basik yiiz profili %90

Yukart ¢ekik palpebral fisstir %80
Kulaklarin kiiglik ve displastik ohmasi %60
Ensede fazla deri kivrimi %80

Eklemlerde hiperfieksibilite %80

Pelvis displazisi %70



0. Beéinci parmakta orta falanks displazisi (klinodaktili) %660
10. Simian ¢izgisi (tek palmar kriz) %45 (6).

Yukarida sayilan anomalilere eslik eden cesitli organ ve sistem anomalileri ve
mental retardasyon bu genetik sendroma eslik etmektedir Bas sekli ve iz
goriniimii cok tipiktir. Bag mikro ve brakisefalik olup siitiirler ve fontaneller geg
kapanir Brakisefaliye bagh olarak yiiz, profilden yassi bir goriiniimdedir Ozellikle
oksipital bolgenin yassi olusu, yeni doganlarda taniya yardim eder Dil genellikie
aglzdan disart sarkar, bunun nedeni dilin buytkligt degil, agiz boslugunun
kiacuklugudiir. Dilin yuzeyi fissiitlerle kaplidir ( skrotal dil) Burunda ¢ogu zaman

asir1 sekresyon ve ag1z koselerinde ragadlar bulunur Digler geg ¢ikarlar ve diizensiz

goriintimdedirler (10-11)

Sekil 2.3. Down Sendromlu olgunun yiiz g&riiniimii
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Boyun kisa ve genistir. Yenidoganda diger bir karakteristik bulgu da ensede
gevsek bir deri kiviimmin gdrilmesidir. Bu deri kiviim bebeklik devrinde
kaybolur Ekstremiteler normalden kisadir, eller kisa ve genis, parmaklar kisa ve
kimttir. Vakalarin %350°sinde  avugta normalde iki tane bulunan cizgiler
birleserek tek avuc cizgisini (transvers ¢izgi) yaparlar. Bu ¢izgiye normal
populasyonda da, unilateral olarak % 2-3 oramnda rastlanir. Elde 5. parmak kisa
ve ige dogru kivriktir (klinodaktili). O vakalarda aym parmagin orta falanksinin
hipoplazisi bu parmakta iki yerine tek bir fleksiyon ¢izgisinin bulunmasmna yol
acar. Ayaklardaki en tipik bulgu bas parmak ile ikinci parmagin arasindaki

aralifin normalden fazla olugudur ( sandal agikhg) (10-13).

Hastalarda agn zeka geriligi bulunur. Yiriime konusma normalden gec
baglar. Tuvalet egitimini 4 yastan sonra kazanirlar. Her ne kadar yaslan arttikca
[Qnun distiigl, yani zeka durumunun progressif olarak kotilestigi
gortilmekteyse de bu hastalikta ilerleyici bir beyin lezyonu yoktur. Néromuskiiler
sistemdeki en Snemli bulgu yeni dofan bebeklerde goriilen hipotonisitedir.
Olgularn yaklasik %40 inda konjenital kalp hastalign goriiliir ve bu ilk yaslarda
en dnemli 8lim sebebini olusturur Ilk aylarda goriilen diger bir 6lilm sebebi de
gastroentestinal ~ sistem malformasyonlaridir. Down sendromlarinda  ilging

bulgulardan biri de asetabular aginin daralmasidir (10-13 )

2.2. DOWN SENDROMUNDA GOZ BULGULARI

Down sendromunda gbz bulgulan sik olarak karsimiza ¢ikar Bu bulgulan
embriyolojik bir zamanlama ile agiklamak miimkiin degildir. Esas neden
kromozom anomalisine bagli olarak hiicrelerin bagindan beri hatal: gelismeleridir
Bu nedenle baz1 bulgular dogusta olmasina karsin, bazi bulgular gelisim siirecinde
kisilerde, fizik ve mental bozukluklugu bulunanlarda da rastlanabilmektedir (14-
16).

Down sendromundaki gdz bulgularini su sekilde siralayabiliriz:

1. Yukarn ¢ekik palpebral fisstir

2. Blefarit ve blefarokonjonktivit
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Sasilik ( genellikle esotropya )
Kirma kusurlari

Iris degisiklikleri

Katarakt

Nistagmus

Keratokoniis

ST S = N Y R N

Retina bulgulari

2.2.1. Yukan Cekik Palpebral Fissiir

Down sendromundaki ¢zel kapak sekli bu sendroma adini veren yazar
tarafindan tanimlanmistic Degisik vyazarlara gore farkli oranfar bildirilmesine
karagin 10 yasm altindaki olgularda daha sik olarak rastlanmaktadir ( % 94 )
{lerlemis vaglarda olgunun yiiz ve kapak sekli degiserek yukan cekik palpebral
fisstir goriiniim orant da azalir { % 60 ) Yukan g¢ekik palpebral fissiit Mogol irk

disinda normal kigilerde ancak % 10-15 oraninda gorilebilmektedir (17,18).

2.2.2, Epikantus

Alt ve Ust goz kapaklarinin tizerine tasan ve i¢ kantiisii Orten yarim ay
seklindeki cilt kiviimina epikantus denir. Bir kisim yazarlara gére bu bulgu Down
sendromunun patognomonik ozelligidir. Ancak normal olgularda ve uzak dogu

rkinda da epikantus goriliir (18-22)

Sekil 2.4 Down Sendromlu olguda epikantus.
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2.2.3. Eksternal Goz Enfeksiyonlan

Oyun cagindan itibaren Down sendromu olgularinda daha sik olmak {izere
g6z dist enfeksiyonlarna rastlanabilmektedir. Ozellikle temizlik kurallaninm iyi
uygulanmamas1, hastalarin stk sik gozlerini ogusturmalar blefarit, blefaro-
konjonktivit ve kerato-konjonktivite yol acabilir (23,24). Bu enfeksiyonlarm sik
goriilmesinde bir gbriise gbre immun sistem yetmezligi rol oynayabilir ve gdzyas:

bosaltim yollarmm tikah olmasi da etkili olabilir.

Zeka diizeyi ne kadar az ise gz dis1 enfeksiyonlar1 da o kadar fazladir (25).
Goz dist enfeksiyonlar: degisik yazarlara gére % 10-47 oraminda bildirilmektedir
(26-28)

2.2.4. Sasihk

Down sendromu olgularinda, normal topluma oranla daha sik olarak sastlik
bulunmaktadz. Sasihk tipinin hemen hemen tamamu belirgin ice sasilik
scklindedir. Down sendromunda sagilik oranim % 40-50 olarak bildiren yazarlar
bulunmaktadir (27). Sasih@in tam derecesini saptamak olgularnn dzelliklerinden
dolay1 giictiir. Ciinkil hastalar iyi fiksasyon yapamamaktadirlar. Bu nedenle klinik

muayene onem kazanmaktadir

Normal toplumdaki sasilik olgularinin ¢ogu hipermetroptur. Halbuki uzun
izlemeler sonucu elde edilen bulgulara gére Down sendromu olgularimin ¢ogunda
miyopi ve beraberinde ice sasihk birlikte bulunmaktadir Bu ters durumu
agiklamak pek miimkiin gériilmemektedir. Ancak, miyop olan kisilerde yakmm
gorme iyi olacagmdan, birlikte uyarilan konverjans refleksi ige sasilifi artirmig

olabilir (27)

2.2.5. Kirma Kusurlari

Down sendromunda sik olarak kirma kusurlarina rastlanmaktadir. Kirma
kusurlar icinde miyopi daha ¢ok bildirilmistir. Siklopleji ile yapilan kirma kusuru
muayenesinden sonra gdrme keskinligi dlgiilmesi oldukga zordur Olgularm zeka
ozellikleri bu konuda kesin sonu¢ almamuzi engellemektedir Bunun yaninda

viziel gelisimin yeterli olmamasi, gbzin kullamminda gerekli stimiilislerin
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olusmamasi, fiksasyonun iyi olmamasi, iki gdziin birlikte kullaniminin 1yi

olmamasi gdrme keskinligini olumsuz yénde etkileyen faktorlerdir (18,22-25).

2.2.6. Iris Degisiklikleri

Down sendromu olgularinda iriste iki tiirlt degisiklik olugur:

a Brushfield lekeleri: Iris stromasi icine yerlesik ve irisin periferik
bblgelerinde bulunan sarims: beyaz renkte lekelerdir. Bazen tek tek bazen de
birbirleriyle birlesik olarak dairesel bir dizilis gosterirler. Atk tenk irisli
olgularda daha sik goriiliitler (26,27,28,31,32)

Yapilan caligmalarda Down sendromu olgularmm %50-90°1nda Brushfield
Iekeleri goriildiigli bildirilmistir (27). Hastalanin yasi ilerledikge bu Iekeler
kaybolabilir. Bu durum irisin yeni dogan déneminden sonra gittikce koyulagmasi
ile agiklanabilir. Normal kisilerde bilhassa acik gbz renkli siit cocuklarinda da bu
lekeler goriilebilir Ancak oranlar1 daha azdir (% 10-20) (32).

patognomonik degildir Ancak sendroma eslik ettifi zaman tamamlayici bir bulgu

olarak degerlendirilit (27).

b. Iris hipoplazisi: irisin periferik kismimin daha gevsek ve ince bir yapi
gostermesi iris hipoplazisi olarak tamimlanir. Bazi yazarlar irisin bu Ozelliginin,
Brushfield lekesinden daha 6nemli oldugunu bildirmektedirler. Iris hipoplazisini
klinik olarak degerlendirmek gii¢ olabilir. Ancak dikkatli olarak incelenirse iris
periferisindeki stromanimn inceligi sonucu, irisin arka yiiziinti Srten iris pigment

epiteli daha belirgin olarak goriilebilir (26,27,32).

Normalde yaklagik %15 kadar saptanan periferik iris hipoplazisi, Down
sendromu olgularinda %50 oraninda bildirilmistir. Nedeni bilinmemektedir.
Ancak Down sendromu olgularinda erken yashilik basladigindan iriste periferik
bolgeden zayiflamaya baslayabilir. Brushfield lekesi bulunan Down sendromu

olgularinda periferik iris hipoplazisi daha sik olarak goriilmektedir (14,27).
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2.2.7. Katarakt

Down sendromu olgularinda oldukca sik olarak lens opasiteleri bildirilmistir
(%85). Ancak kii¢lik ¢ocuklarda bu oran daha azdir. Down sendromu olgularinda
yasin ilerlemesi ile katarakt siklign da artis gdstermektedir. Total lens

gore en sik goriilen katarakt tipi arkuat seklinde olamidir (27,29,33).

Down sendromu olgularinin lenslerinde yapilan histopatolojik calismalarda
bazi olgularda, hi¢ bir patoloji bulunmazken, bazilarinda da lens korteksinde fokal
lezyonlar, lens liflerinde erime, kapsiil alti epitelde metaplazik degisimler
bildirilmistir (34),

Down sendromlu olgularda gértilen lens opasiteleri normal olgulara oranla
daha siktir Total lens opasitesi tglincii ve dérdiineti dekatlarda ortaya cikar.
Olgun katarakth olgularda genel anestezi ile ameliyat yapilabilir. Ancak ameliyat
sonras1 bakmm glicttit. Hastalar daha sonra gozliik takmay: reddedebilirler Buna
ragmen glinliik islerini rahatca gérebilirler (27,34)

2.2.8. Nistagmus

Down sendromu olgulaninda nistagmus nadirdir Zeka diizeyi azaldikca
nistagmus goOrfilme orami artmaktadur. Nistagmusun etyolojisinde serebral
nedenlerden ¢ok okiiler nedenler agir basmaktadir Olgularda %5-17 oranmda
nistagmus bildirilmistir (28,30)

2.2.9, Keratokoniis

Korneanin enfeksiydz olmayan, incelme ve ektazi ile karakterize dejencratif

bir patolojisidir Down sendromunda ilk kez 1948 yilinda tammlanmistir
Keratokoniisiin nedeni bilinmemekle birlikte immiinolojik ve herediter faktdrler
soz konusu olabilmektedir. Kormea mezenkiminin yapimini kontrol eden genlerin

immunglobulin sentezi ile yakinli: bilinmektedir (27,35).

Keratokoniis ileri yaslarda belirginlesir ve sonugta akut hidrops seklinde

karsimiza ¢ikar Travma keratokoniisii arttine: bir faktdérdir,. Down sendromu

olgularinda  hastalarin  blefaro-konjonktivit nedeniyle gdzlerini devamh
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ovusturmalar1 zaten zayif olan kornealar etkileyerek keratokoniisiin olusmasina
veya ortaya ¢ikmasina yol agacaktir. Keratokoniisiin genel toplumda %0.1’den az
olmasina karsin Down sendromunda bu orant %8 kadar bildiren yazarlar

bulunmaktadir (27-29,36-38).

2.2.10. Retina Bulgulari

Down sendromu olgularninda pek Gnemli retina bulgular1 bildirilmemistir.
Bazi yazarlar bu sendromda optik diski gaprazlayan damarlann sayilarmda
normale oranla fazlalik bulmustur. Ornegin normal olgularda bu damarlarin adedi
13-14’i gecmezken Down sendromu olgularinda 20 civannda bildirilmistir

(27,39). Optik disk damarlarindaki bu artigin nedeni bilinmemektedir (39).




3. MATERYAL VE METOD

Calismaya Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Poliklinigi Genetik

biriminde takip edilen 50 olgu alndr. Kayitli olgulardan Agustos 2003-Aralik

2003 tarihleri arasinda poliklinigimize bagvuran 6 ay ile 18 vas: arasinda degisen

50 olgu ¢alisma kapsamina alind: Olgular yaslanna gore, 1. grup (0-5 yag), 2.

grup (6-11 yas) ve 3. grup (12-18 yas) olarak smiflandinids (1).

T'ablo 3.1. Down sendromlu olgularin yas, cinsiyet ve karyotip simflamas::

I_?as Gruplan toplam Yo ]
1. grup (0-5 yas) 20 40

2. grup (6-11 yas) I8 36

3. grup (12-18 yas) 12 24

Cinsiyet

Kiz 25 50
Erkek 25 50
Karyotip

Trizomi 21

Translokasyon

Mozaik ti 1
I_ P

Calismaya alman tim olgularm teshisi kromozom analizi sonucunda

konulmustu. Kromozom analizleri, Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi

Biyoloji ve Genetik Anabilim Dalinda yapiidi.

Tdm olgularn rutin goz muayenesine baslanmadan 6nce daha &nceden
haznlanmis formlar dolduruldy, Olgulann dogum tarihleri, gozle ilgili sikayetleri

olup olmadi, varsa daha &nceki 20z muayenesi olarak sorgulandiktan sonra
kaydedildi.

Rutin gdz muayenesine gorme keskinligi ile bagland; Olgunun vas ve
uyumuna gore Snellen eseli veya Lea eseli ile gorme keskinligi degerlendirildi

Kirma kusuru bulunan olgularda tashihsiz ve tashihli olarak gorme keskinligi
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degerlendirildi. Snellen eselinde 2 sira ve daha tistiinde goérme azalmast ambliyopi
olarak yorumland. Gérme keskinliginin degerlendirilemedigi  olgularda,

anizometropi veya kaymanin varligs ambliyopi olarak degerlendirildi.

Palpebral acikligm ézellikleri ve epikantus gibi kapak patolojileri arastirild.
Lateral kantal agiin medial kantal agidan 2 mm veya daha fazla yukanya ve disa

egim gostermesi kapak araliginda yukar1 egim olarak kabul edildi

Olgularm tiiméniin kayma varlify aragtinldt Bunun icin olgularin primer
pozisyonda ve Ortme acgma testi ile ortoptik muayene vapildi. Kaymas: olan
olgularin kayma sekli ve prizma ortme testi ile kayma derecesi tespit edildi.
Olgulanin gbz hareketleri degerlendirildi. Kistthihk veya asirt fonksiyonlar
kaydedildi.

Olgularda nistagmusun varligs arastildl. Eger varsa tipi belirlenerck

kaydedildi.

Uyum gdsterebilen olgularda biyomikroskopik muayene yapildi Goéz
kapaklar, kirpikler, konjonktiva, komea, iris ve lens muayeneleri tamamlanda.
Biyomikroskopa uyum saglayamayan yas1 kiigiik olgularin 8n segment muayenesi
ise 1s1kla yapildi. Irisin rengi, Brushfield lekeleri ve stromal hipoplazi varlig

arastmld

Tim olgulara 15 dakika arayla 3 defa %1°lik siklopentolat damlatildiktan
45 dakika sonra refraksiyon muayenesi yapildi Refraksiyon muayenesi skiaskopi

ile yapildi ve sonucuna gdre gerekli olan g&zliik regetesi diizenlendi

Sikloplejik refraksiyon muayenesinden sonra binokiiler indirekt oftalmoskop
ile optik disk, makula, periferik retina ve koroid muayenesi vapildi. Funduskopik

muayenede dzellikie optik diskten ¢ikan damarlann sekline dikkat edildi.

Nazolakrimal kanal tikanikhg;, epifora ykiisiine, gozyas: yollarina yapilan
lavaj ve Jones testine sonuglarma gore saptandi. Belirgin kanal tikanikligr ile

beraber goriilen sekresyonu olan olgulara tedavi diizenlenerek masaj yaplmas:

Onerildi.

%

Fil
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4. BULGULAR

Caligmaya yaslan 6 ay ile 18 yag ( ortalama 7.945 0 yas ) arasinda degisen
25 erkek, 25 kiz olmak fizere toplam 50 Down sendromu olgusu alinmustir.

Olgulanmizin kromozom analizi sonucunda 47°sinde (%94) trizomi 21, 2’sinde

a0y FERELE AT

TR g e

(%4) translokasyon ve 1'inde (%2) mozaik tipi mongolism teshisi konulmustur.
Down sendromlu olgularda saptanan gdz patolojileri ve gorilme sikliklari

sunlardir:

I Kuma kusuru olan otuz dort olgunun ondokuzunda (%38) kompoze
hipermetropik astigmatizma, yedisinde (%14) basit hipermetropi, altisinda {%12)

kompoze miyopik astigmatizma ve iki olguda (%4) basit miyopi mevcuttu. Onalt:

olgu (%32) emetrop olarak bulundu.

2. Yukan gekik palpebral fissiir yirmi dort olguda (%48) bulundu.

3. Epikantus yirmi ti¢ olguda (%46) bulundu Bunlarin onikisi kiz, onbiti ise
erkek olarak tespit edildi.

4. Iris hipoplazisi onbes olguda (%30) goriilmiistiir

5. Ambliyopi ondort olguda (%28) saptandi Bunlarnn onu erkek, dordii
kizdi. Dért olguda esotropyaya bagh, on olguda ise refiaktif kusura bagh

ambliyopi tespit edildi. Iki olguda miyopik sekiz olguda ise hipermetropik kirma

kusuruna bagl ambliyopi tespit edildi.

6. Brushfield lekeleri dokuzu kiz, ikisi erkek olmak {izere onbir olguda
(%22) tespit edildi. Bu olgulardan sekizinde agik, iigiinde ise koyu tenk iris

goriildi.

7 Retina ve optik sinir bulgusu olan altis1 kiz besi erkek onbir olgu (%22)
tespit edildi. sekiz olguda optik diskten c¢ikan damarlann olusturdugu araba

tekerlegi goriintiisli, bir olguda morning glory sendromu bulundu. bir olguda
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dejeneratif miyopi ile peripapiller kotoid atrofisi bulundu Diger olguda ise

sadece petipapiller koroid atrofisi izlendsi,

8. Sasihk dordii kiz dérdii erkek olmak iizere sekiz olguda (%16) goriildii.
Bunlardan bes olguda esotropya, bir olguda hipertropya, bir olguda ckzotropya,
bir olguda da inferior oblik hiperfonksivonu meveuttu. Hipertropya olan olguda
anormal bas pozisyonu da tespit edildi. Sekiz olguda ise burun kokii basikhigina
bagli yalanci i¢ sasilik gozlendi

9. Blefarit iicii kiz, licii erkek olmak iizere toplam alti olguda (%12)

bulundu.

10. Katarakt ticii erkek ikisi kiz olmak iizere toplam bes olguda (%10)
olguda bulundu Olgulardan bir tanesinde bilateral dogusgsal katarakt ile beraber
bilateral nazolakrimal kanal tikaniklig tespit edildi Olguda enfeksiyon bulunmasi
nedeniyle tedavi verildi. Katarakt ameliyat: ertelendi, Olgulardan bir tanesinde

arka subkapsiiler katarakt tespit edildi. Digerlerinde daha ¢ok noktasal katarakt

olguda (%10} bulundu Olgularin birinde bilateral nazolakrimal kanal stenozu

bulundu.

12. Nistagmus ii¢ olguda (%6) vardi. Olgularin hepsi krzdi. Biitiin olgularda
horizontal nistagmus mevcuttu Bunlann ikisinde azalmis gbrme keskinligi

Sleiilebildi.

13. Iris rengi; birinci grupta onbes olguda koyu, bes olguda acik, ikinci
grupta onbes olguda koyu, ii¢ olguda acik, iigiincii grupta ise dokuz olguda koyu,
Ui¢ olguda agik iris rengi bulundu. Toplam elli olgunun otuz dokuzunda koyu, on

birinde ise acik iris rengi bulundu.




Tablo 4.1. Down sendromlu olgularda g6z bulgular:

1. grup | 2.grup | 3.grup | Toplam | %
Kirma Kusuru 12 12 10 34 68
Miyopi 5 - 3 8 16
Hipermetropi 7 12 7 26 52
Yukan Cekik Palpebral Fissiir 13 8 3 24 48
Epikantus 13 6 4 23 46
Iris Hipoplazisi 2 5 8 15 30
Ambliyopi - 0 8 14 28
Brushficld Lekesi 6 3 2 11 22
Optik Disk ve Retina Patolojisi 3 6 2 11 22
Sasihik 1 3 4 8 16
Esotropya - 2 3 5 10
Ekzotropya - 1 1 2 4
Hipertropya 1 - - 1 2
Blefarit 1 3 2 6 12
Katarakt 2 - 3 5 10
Nazolakrimal kanal tikanikh@ 1 3 1 5 10
Nistagmus - 2 1 3 6
Iris Rengi
Koyu 15 15 9 39 78
Actk 5 3 3 11 22




5. TARTISMA

Down sendromu, otozomal kromozomal hastaliklar icinde sik goriilen ve
izetinde en c¢ok ¢alisma yapilan hastaliklardan birisidir  Down  sendromu
olgulaninda genel gorimiim ve zeka diizeyi yaninda g6z bulgular: da 6zel bir $nem
tasimaktadirlar. Tam1 konduktan sonra doktor ve aile daha ¢ok gelisim ve zeka
diizeyine egilmektedirler Cocuk biiyiidiikten sonra da g6z ile ilgili sikayetlerin
ifade edemedigi icin ilk zamanlarda dikkati cekmese bile bu olgularda ayrintils
20z muayenelerinin yapilmast gerekmektedir By olgularda goz muayenesi
yapmak oldukca giictiir Caligmamizdaki Down sendromu  olgularinda g0z
muayeneleri sistemaiik olarak ve g6z kapaklarindan g6z dibi bulgularma dogru

anatomik bir sira icinde yapilmstir

Yukart cekik palpebral fissiir ilk defa sendroma adim veren Down tarafindan
1866 yilinda tanmmlanmistiy. Diger vazarlar kapaklardaki bu §zel actkliga metrik
bir dligtim getirmislerdir (26). By Ol¢limde i¢ kantiisleri birlestiren bir ¢izgi ¢izilir.
Bu yatay ¢izgiye dis kantiislerin uzakhg 6leiiliir Eger dis kantiisler ¢izilen bu
¢izginin iizerinde ise ve vzakhigr 2mm’den fazla ise bu olguda yukan cekik
palpebral fissiir meveuttur Eger dis kantiisler cizilen by ¢izgi ile cakisiyorsa veva
¢izgive olan uzaklhigt 2mm’den az ise bu durum normal kapak acikligim gosterir.
Uzaklik 2mm ise o zaman st olgulardan séz edilir. Baz olgularda da dig
kantiisler ¢izginin altindadir (26,27),

Solomon, Down sendromu  olgularinda yaptigt calismalarda 10 yasin
altindaki hastalarda %94 yukari cekik palpebral fissiir bulmustur. 10 yasin
uzerindeki olgularda ise by oran %60 kadardir. Buna gore Down sendromunda
vasin ilerlemesi ile birlikte g0z kapaklan gériinfimii degismekte ve yukan cekik
palpebral fissiir gériiniimg oramt azalmaktadir. Normal kisilerde yukan gekik
palpebral fissiir goriiniimii oran; %!15’in altindadir Yukan ¢ekik palpebral fissiir
stkliga erkek ve kiz ¢ocuklarmda farklilik gostermemektedir. Genel olarak konu
ile ilgili yazarlar yukan cekik palpebral fissiir gortintimiin %43-94 arasinda
oldugunu bildirmislerdir (26,27,28).
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Bizim incelediZimiz elli olguluk Down sendromu serisinde yirmi dért
olguda yukari ¢ekik palpebral fissiir saptanmustir (%48). Yirmi altr olguda ise

normal kapak araligi bulunmustur,

Alt ve tist kapaklarin iistiine tasan ve i¢ kantiisti rten yanim ay seklindeki
cilt kiviimina epikantiis adi verilir. Bu durum ilk defa 1828’de Schoen
tanimlanmigtir. Ancak 1831°de von Ammon ‘epikantiis’ terimini kullanmigtir,
Daha sonraki yazarlar bu cilt kiviimimn Down sendromunun  6nemli

dzelliklerinden biri oldugunu bildirmisterdir (26,27)

Down sendromundaki epikantiis, uzak dogu irkindaki epikantiisten (oriental
epikantlis) aynlmahdir. Dogu ikindaki epikantiiste, sals diiz olarak karstya
bakfig1 zaman g6z iist kapag kivrimu ile epikantal cilt kivrinn devamlilik gosterir.
Aym kisi asagiya baktg zaman cilt kiviimi azalmakla birlikte epikantal kivrim
kapak kivrinm ile devamhilik gosterir. Fakat Down sendromundaki epikantiis
asaglya bakis durumunda kapak kivaimindan aynlir ve kapak kivrimi tzerinde

ayn1, kisa bir cilt kivrinm olarak gdriiliir 27,

Down sendromunda epikantal cilt kiviimi degisik yazarlara gére 9%9-100
arasinda bildirilmistir (26,29). Epikantiis vas1 kiiciik olan Down sendromu
sekilde epikantiis de yas ilerledik¢e azalmaktadir. Normal olgularda epikantiis
goriilme orami %20°nin altindadir ve bu durum yasin ilerlemesi ile azalp
kaybolabilir (27,30). Serimizdeki elli Down sendromu olgusunun yirmi iictinde
epikantlis saptanmistir (%46) Serimizdeki birinci grupta yirmi olgunun oniigtinde
(%065), ikinci grupta onsekiz olgunun altisinda (%33), tginci grupta oniki
olgunun dordiinde (%33) epikantiis bulunmusgtur Bizim calismamizda da yasla
beraber epikantiis goriilme sikliginda azalma bulunmustur. Burun kékiiniin vasla
paralel olarak gelismesi epikantal cilt kivriminm azalmasma yol acmaktadir.
Epikantistin, zeka diizeyi ile ligkisi aragtinimis ancak anlaml bir iliski

saptanmamustir (30).




Down sendomu olgularinda, hastamin yasi ilerledikce cksternal géz

enfeksiyonlatina daha sik rastlanmaktadir. Bunlarn arasinda en sik gériilenleri

blefarit ve blefaro-konjonktivitlerdir ~ Shapiro’ya gdre Down sendromu
olgularinda blefarit goriilme sikhig1 %47 gibi oldukca yiksek orandadir, Cullen ve
Butler ise blefarit igin %2 gibi diisiik bir siklik bildirmektedir Jaeger, blefarit
stkhgim %15’in altmda bildirmektedir (27,28,29)

Inceledigimiz elli Down sendromlu alt olguda, ti¢ erkek lic kiz (%12)
blefarit saptanmistir Bunlardan birinci grupta bir olgu (%5), ikinei grupta iic olgu
(%16), tigiincii grupta iki olgu (%16) bulunmustur. Adi gegen enfeksiyoz olaylarin
ortaya ¢ikmasinda immun sistem yetmezliginin de rolii olabilir Bizim serimizde
olmamasina karsmn gdzyast yollann tikamkliklan ve buna bagh sekonder

enfeksiyonlar da bildirilmektedir (27).

Down sendromu olgularinda kornea patolojileri Snemlidir. Keratit
komplikasyonu olarak beliren nefelyon ve 16kom nadirdir. Bu sendromda en ciddi
kornea patolojisi keratokoniistiit (16,18,22,23,29,38). Keratokoniis, korneanm
enfeksiy6z olmayan, incelme ve ektazisi ile karakterize bir durumdur, Etyolojisi
bilinmemekle beraber vitamin D ve E eksikligi, kalsiyum cksikligi, endokrin
sistemdeki dengesizlik, glokom ve travma gibi baz1 6zel durumlar neden olarak

sayilmaktadir (27).

Down sendronu olgularinda keratokoniis ilk defa 1948’de Rados tarafindan
bildirilmistir (35). Keratokoniisteki esas patoloji kornea epitelinin bazal
bolgesindeki hiicrelerden baslamaktadir Bu hiicreler ile Bowman membrant
arasma eosinofilik bir madde toplamr, bumun sonucu bowman membram
pargalanir Giderek yiizeyel komea lamelleri arasma diizensiz fibro-selliiler bag

dokusu iletler ve lamellerin yerini alir:

Eger keratokoniis akut olarak gelisirse bu defa patoloji korneanmn ic¢
katlarindan, endotelden baslar Bu durumda endotel ile descemet membrani
yutilir, hiimér akoz kornea katmanlan arasna dogru ilerler, kornea &demini

olusturur. Korneanmn asm1 su ihtiva etmesi korneada bulamikliga yol acar ve

21




saydamhigim kaybeder. Akut kornea 8demi kiinik olarak kendini lakrimasyon ve
hiperemi ile belli eder. Gorme bozuklugu olmasma ragmen hastalar bunu ifade
edemeyebilirler. Eger kornea i¢ katlarindaki bozukluk diizelirse kornea stromasi

normal saydamligini kazanabilir (29,37,38,40,41).

Baz1 calismalarda keratokontisiin immiinolojik ve herediter Ozellikler
gosterdigi  bildirilmistir.  Ozellikle atopi  gdsteren olgularda  serum
immunglobulinleri artmis olabilir Tmmunoglobulin sentezi yapan lenfositlerin ve
kornea  stromasindaki  keratositlerin  mezenkimal  kokenli  olduklari
digiiniildiigiinde ve kollajen, proteoglikan gibi maddelerin yapmmini kontrol eden
genlerin immunoglobulin sentezi ile yakinhif bilindigine gore keratokoniisiin
immiinolojik ¢ehresi ortaya ¢ikabilir. Bunun sonucu olarak fonksiyon bakimindan
anormal mezenkimal sisteme sahip kornealarda keratokoniisiin ortaya ¢ikmasi

kagimilmaz olabilir (41).

Ozellikle keratokoniisiin Down sendomu olgularinda fazla gdriilmesi, bu
hastalarin blefarit ve blefarokonjonktivitleri nedeniyle gézlerini asin derecede
ovusturmalarma baglanabilir  Ciinkil gerek alerjik gerekse sistemik hastahklar
sonucu gozlerin asin ovusturulup travmatize edilmesi saglam kornealarda bile
Descemet membranmi zedeleyerek akut hidropsa ve keratokoniise yol acabilir

(36,27). Inceledigimiz 50 olguluk serimizde keratokoniise rastlanmanustir.

Down sendromunda iris bulgular: Brushfield lekeleri ve iris hipoplazisidir.

Brushfield lekeleri ilk defa 1924 yilinda tanimlanmistir. Bu lekeler iris yuzeyinde,

sarl beyaz renkte beliritler. Iris stromas: icinde, irisin periferik bdlgelerinde ve

kismen dairesel bir yerlegim gosterirler. Brushfield lekeleri daha ziyade acik
renkli iris bulunan olgularda saptamir. Koyu kahverengi irisli olgularda ise

(14,17,26,27,28,32). Yapilan c¢alismalarda Down sendromu
olgularinda %13-90 oramnda Brushfield lekeleri goriildagi bildirilmistir (42).
Yeni dogan doneminde iris pigmentasyonu heniiz tamamlanmadigindan renk

agiktir ve Brushfield lekeleri daha belirgindir.



Brushfield lekelerinin gériilme oramt normal kisilerde %10 kadardir
(14,17.26). Normal olgularda da irisin agik renk olusu (gri, mavi, agik vesil Vs )}
olgularinda Brushfield lekelerinin goriilmesinde cinsiyet ayrim: yoktur. Brushfield
lekelerinin Down sendromunda sik olarak gorilmesi bu sendromun patognomonik
bir bulgusu degildir Fakat bulunduunda tamamlayici bir parametie olarak

degerlendirilir. Brushfield Iekelerinin nedeni kesin olarak bilinmemektedir.

Inceledigimiz elli Down sendromu olgusunun onbirinde (%22) Brushfield
lekesi saptanmistir. Bu olgulann sekizinde agik renk iris iiciinde ise koyu renk iris
bulunmustur. Calismamizda gbzlenen Brushfield lekelerindeki oramn dustkHigs
olgulanimizin irksal olarak koyu rtenk irislere sahip olmalarina baglanabilir.
Suyugiil ve arkadaslani Brushfield lekelerini %39, Berk ve arkadaslart %36
olarak bildirmektedir (43,44). Da Cunha ve arkadaslarmin calismasinda
Brushfield lekeleti ve iris hipoplazisi %52 olup galismamiza uyumlu sekilde agik
renk irise sahip olgularda daha fazla goriildiigiingi bildirmektedirler (1).

Normal olgularda periferik iris hipoplazisi %8-17 oranmnda bildirilirken
Down sendromu olgularinda bu oran %34-48 arasinda bildiriimektedir (14,17,26)
:Bizim serimizde klinik olarak iris hipoplazisi tanisi konan olgulann sayisi
‘yirmidir (%040). Bu olgularda periferik iris stromasinda zayiflik, stromal liflerde
azalma ve incelme saptanmustwr. Periferik iris  hipoplazisi olarak

degerlendirdifimiz olgularin 8’inde Brushfield lekesi bulunmaktayds.

Solomons ve arkadaslan agik renkli irisi olan olgularin %95’inde koyu
renkli irisi olan olgularm %47’inde anormallik saptamislar (26). Jacger Down
sendromlu mavi renkli irislerin %95’inde, ela renkli irislerin %67’ sinde ve kahve

renkli irislerin ise %17°sinde iris lekeleri saptamistir (27)

[ris periferisinin incelmesi, yaghlardaki iris hipoplazisine benzer. Ancak bu

incelmenin nedeni bilinmemektedir. Bir diisiinceye gdre, irisin periferik
bélgesinde kan dolasiminm iyl olmamasi, hipoplazive yol agmaktadw. Belki

Down sendiomu olgularinda erken yashilik baslamakta ve bunun bir sonucu olarak
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irisin periferik bolgesi de zayiflamaktadir. Bazi olgularda naditen pupilla
kenannda da zayiflik goriilebilir. Bizim olgularimmzda pupiller kenar zayifligina

rastlanmamustir (14,27)

Down sendromundaki lens opasiteleri ilk kez 1910 yilinda bildirilmistir.

Degisik yazarlara gore katarakt sikhign %12-54 arasinda degismektedir (27).

Jaeger Down sendromundaki kataraktlari iki ana gruba ayiwmaktadir Ilk
grupta leke ve koroner tipte lens kesafeti gosteren olgular, ikinci grupta ise
kortikal ve arka subkapsiiler opasiteler ver almaktadwr. Yasin ilerlemesi ile
katarakt sikligy artar. Down sendromlu olgunun yast ilerledikce olgun katarakt
goriilme oranmi artmaktadir. Bu olgulanin yas ortalamasi, normal kisilerde olgun
katarakt gelismesi icin gerekli yag ortalamasimn hayli altindadir. Down sendromu
olgularinda lens opasiteleri sik olmasina karsin katarakt bu sendrom i¢in ayinc

bir 6zellik degildir.

Inceledigimiz elli Down sendromlu olgunun altisinda (%12) lens opasitesi
saptandi. Bu olgulardan birinde bilateral dogussal katarakt tespit edildi. Olguda
enfekte dakriostenoz bulunmasi nedeni ile ameliyati ertelendi. Bir olgumuzda arka
subkapsiiler katarakt bulundu. Digerlerinde ise daha ¢ok noktasal lens kesafeti
eoriildii. Da Cunha ve arkadaslarinin ¢alismasinda katarakt sikligimi %13 oramnda
saptamuglar (1}, Bu oran bizim buldugumuz orana ¢ok benzerdir. Suyugtl ve
arkadaslari yaptiklar: caligmada katarakt sikligii %16 oraminda bulmuslardu
(43).

Down sendromu olgularinda 6zellikle géz dibi bulgulan pek fazla degildir
Retina pigment epiteli yeterince koyu olmadigindan alttaki koroid tabakasindaki
damarlar belirgin goriilebilir Ama bu durum biitiin yeni dogan bebeklerin ortak

ozelligi olabilmektedir.

Williams, 1973 yilinda yaptigi bir ¢alismada Down sendromu olgularinda
optik diskten ¢ikan ve diski ¢aprazlayan retinaya dagilan damar sayisida ( arter

ile ven birlikte) normal olgulara nazaran fazlalik bulmustur. Yazara gbre normal
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olgularda optik diski caprazlayan damar sayisi ondért civarnda iken, Down
sendromu olgularinda bu sayr onsekiz ve lzerindedir. Bu farklilikta cinsiyet
aymmi yoktur Diskten ¢ikan damarlar, fazla kivim yapmadan diiz olarak
retinaya dagilmaktadir. Bu goériiniim araba tekerlegi manzarasi olusturmaktadn
(18,22,23) Down sendromu olgularinda bulunan bu anormal disk damarlan
sayisinin nedeni belli degildir. Optik diskteki asir1 damarlanmanin klinik énemi

heniiz iyi bilinmemektedir.

Inceledigimiz elli Down sendromu olgusunun onbirinde (%22) retina ve
optik disk degisikleri bulundu. Bunlardan sekiz olguda (%16) araba tekerlcgi
manzarasi, bir olguda (%2) dejeneratif miyopi, bir olguda (%2) peripapiller koroid
atrofisi, bir olguda (%2) morning glory sendromu vardi. Dejeneratif miyopi tespit
ettifimiz olgunun 11 diyoptri civarinda miyopisi meveuttu. Da Cunha ve
arkadaslar1 ylizelliiki olguluk c¢alismalarimn %21’inde, Berk ve arkadaglan
%38’inde optik diskte dik cikigh ve artan sayida damarlar tespit etmislerdir (1,44)
Suyugiil ve arkadaglar ise optik diskten ¢ikan damar sayisinda artist %72
oranmda bulmuslardir (43) Bu 6zelligi ilk tarif eden Williams’in serisinde ise bu
oran %88’dir. Her iki ¢aligmada da bizim sonuglarimiza gdre daha yitksek bir
oran mevcuttur Fakat Da Cunha ve arkadaslanimin sonuglan (%21) bizimkilerle

benzerdir (1).

Down sendromu olgularmda sastlik siklikla géritliir Bu olgularda sasihg
ortaya ¢ikarmak icin standart kapama testi ve Hircshberg testi uygulanmalidir
Test sonuclarina gére Down sendromu olgularinda azimsanmayacak oranda
sagihklann biiylik bir kism ice sagsilik seklindedir. Hastalar tam fiksasyon
yapamadiklan i¢in sasih@m tam derecesini saptamak giigtiir Buna karsin Down
sendromu olgularindaki sasilik oram genel toplumdaki oranmdan daha fazladit

(18,20-25).

Sasilik genelde beraberinde ambliyopi sorununu da getirmektedir. Burada

kirma kusurlari da rol oynayabilit. Fakat Down sendromu olgularinda zeka




gerilikleri nedeniyle saghkli gérme keskinligi Sl¢ililmesi de zordur. Bu nedenle

ambliyopi oram da pek iyi saptanamamaktadir:

Jaeger’e gbre Down sendromunda sasihign agiklamak igin ti¢ yol olabilir
(27):
e Fiizyon kapasitesinin yetersizligi,
e Gorsel rezoliisyon kapasitesinin yetersizligi,

e Akomodasyon-konverjans iligkisinin bozuklugu.

Shapiro ve France’un ¢alismasinda yirmili sasilik hastasmin yalmzca
birinde ekzodeviasyona vardi (28). Tsiaras ve arkadaslarmin yetmisiic olguluk
calismasinda %29 ezodeviasyon %4 ekzodeviasyon bildirmektedir (45). Roijen ve
arkadaslan  yetmigsyedi olguluk caligmalarinda %26 esodeviasyon, %l
ekzodeviasyon bildirmektedirler (3) Suyugiil ve arkadaslan kirkdért olguluk
serilerinde % 31 oraminda esodeviasyon bulmuslardir (43). Elli Down sendromu
olguluk serimizde sekiz olguda (%16) sagilik saptanmustir. Bes olguda esotropya,
bir olguda ekzotropya, bir olguda hipertropya ve bir olguda da ekzoforya ile
beraber inferior oblik hiperfonksiyonu bulundu Dért sasilik olgusunda
alternasyon vard1. Bes ezotropya olgusunun hepsinde ve bir ekzoforya olgusunda
olmak uzere alti olguda sasiliga bagli olarak ambliyopi bulundu. Hipertropya

bulunan olguda anormal bas pozisyonu belirlendi.

Down sendromunda kirma kusurlarma sik rastlanmaktadir (18,20-25).
Jaeger gorme keskinligi degerlendirmesi yapmadan verdigi bilgilerde kendi serisi
icinde %46 oraminda miyopi, %28 oraninda hipermetropi ve %26 oranmnda
astigmatizma buldugunu ifade etmektedir (27). Cullen %35 oraninda -6.0 diyoptri
ve lzerinde miyopi bildirmektedir (29). Shapiro ve France ise miyopiyi daha
ylksek oranda (%27) bildirmislerdir. Bunun yamnda %25 kadar da astigmatizma
bildirmislerdir. Shapiro ve France’a gire yilksek astigmatizmadan keratokoniis de
sorumlu olabiliz (28). Bunun yamnda Down sendromunda yiiksek hipermetropinin
de bulundufunu bildiren yazarlar bulunmaktadir Doyle ve arkadaslarnmn

calismasinda ¢ogu Down sendromlu olguda emetropizasyonda bozukluk oldugu,
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hipermetropinin %80, miyopinin %18, emetropinin de %2 olguda gortildigi
bildirilmektedir (46).

Bizim ¢alismamizda elli Down sendromu olgusunun otuzddrdiinde (%68)
kirma kusuru bulundu. Bunlarn ondokuzunda (%38) kompoze hipermetropik
astigmatizma, yedi olguda (“14) basit hipermetropi, alt: olguda (%12) kompoze
miyopik astigmatizma, iki olguda (%4) da basit miyopi tespit ettik Bizim
buldugumuz kirma kusurlarmin ¢ogunu Doyle ve arkadaglarinm calismasindaki

sonuglara benzer olarak hipermetropik olgular olusturuyordu.

Down sendromlu olgularm %5-30’unda nistagmus  bildirilmektedir
(1,28,47). Down sendromunda goriilen nistagmuslar daha cok horizontal tiptedir
Shapiro ve France olgularin %9’unda tespit ettikleri nistagmusun tamamen
horizontal oldugunu ve okiiler anomalilerle baglantili olmadigim vaymlamiglarda
(28). Wagner ve arkadaslarinin, yiizseksensekiz olguluk calismasinda nistagmus
orani %30 bulunmustur (47), Nistagmus olgulanimin %73 esodeviasyonla
birlikte olup hicbirinde ekzodeviasyon veya vertikal kayma saptanmamistir. By
yazarlar, Down sendromlularda nistagmusun muhtemelen tespit edilemeyen bir
santral sinir sistemi kusuruna veya tammlanamayan bir retinal patolojiye bagh
olabilecegini dusiinmektedirler. Heller ve arkadaslarinin  calismasinda ayni
zamanda esodeviasyonu olan %23 olguda nistagmus bildirmektedir (48). Jaeger

ise %8 oranmda nistagmus bildirmistir (27).

Bizim calismamizda elli Down sendromu olgusunun iigiinde (%6) horizontal
tipte nistagmus vardi. Bu oran, literatitdeki oranlara benzerdi Olgularin

higbirinde kayma tespit edilmedsi.

Down sendromlu olgularda bildirilen ambliyopi oranlar1 %13-28 arasinda
degismektedir (27,49). Da Cunha ve arkadaglarimin calismasinda ambliyopi oran
%26 olup bunlarn %33°# sagilik ile birliktedir (1). Tsiaras ve arkadaslartmn
atmigsekiz olguluk calismasinda onbes olguda (%22) ambliyopi tespit edilmistir
(45). Bunlarin sekizi sasilik ile birlikte iken, besi refraktif, ikisi strabismik ve
refraktif etyolojiye sahip olgulardr Bizim calismamzda onddrt olguda (%28)
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ambliyopi tespit edildi Dért olguda strabismik, on olguda refraktif etyoloji
bulundu Kaymalarin hepsinde esotropya bulundu Refraktif etyolojilerin

sekizinde hipermetrop, ikisinde ise miyopik kirma kusura bulundu.

Nazolakrimal kanal tikanikligimn Down sendromlu olgularda sendromla
baglantili olmadig: bildirilmektedir (2) Da Cunha ve arkadaglart  Down
sendromlu olgularda nazolakrimal kanal tikamkligi oramm % 30, Berk ve
arkadaslar1, %22 olarak bildirmektedirler ( 1,44). Bizim caligmamizda bes olguda
(*10) nazolakrimal kanal tikanikhigi bulundu Da Cunha ve arkadaslarimn
calismasinda oranin yiikksek bulunmasi hastalarmn vas ortalamasmin distik
olmasina baglanmustn. Bizim caligmada bir olguda bilateral, dort olguda ise tek
tarafli nazolakrimal kanal tikamkligi tespit edilmistir Bes olgudan bir tanesi
birinci grupta, ¢ tanesi ikinci grupta ve bir tanesi de liclincll  grupta

bulunmaktaydi.




6. SONUCLAR

Calisma kapsamina almman elli Down sendromu olgusunda, vyukan cekik

palpebral fissiir, yirmi dort olguda saptanmustir (%48).

Epikantiis yirmi ti¢ olguda (%46) bulunmustur. Kapak enfeksiyonlar1 arasinda
bulunan blefarit alti olguda (%12) saptanmastir.

Down sendromu i¢in oldukea tipik bir bulgu olan Brushfield lekelerine onbir
olguda (%22) rastlanmugty. Bu lekelerin daha ¢ok agik renk irisli gdzlerde
bulunmasi, bunun yanminda iilkemiz insanlarimn daha cok koyu renk irisli
olmalann nedeniyle, saptadigimiz Brushfield lekeleri orammn diisik

bulunmasina yol a¢mis olabilir.

. Bu sendromda ikincil iris patolojisi olan periferik iris hipoplazisi, Brushfield

lekesi olan onbes vakanin (%30) tiiminde izlendi

Sertmizde bulunan elli Down sendromlu olgunun altismda (%12) lens
kesafeti bulundu. Bu olgularin biri dogugsal katarakt, biri arka subkapsiiler

katarakt, geri kalan déidii ise noktasal lens kesafeti seklindeydi.

Calismamizdaki olgulardan sekizinde (%16) sasilik bulundu Bes esotropya,
bir ekzotropya, bir hipertropya, bir ekzoforya ile beraber inferior oblik

hiperfonksiyonu vard.

Onbir olgumuzda (%22) retina ve optik sinir patolojisi bulundu. Sekiz olguda
optik diskten ¢ikan damarlarin olusturdugu araba tekerleZi goriintiisii, bir
olguda dejeneratif miyopi, bir olguda morning glory sendromu, bir olguda

petipapiller koroid atrofisi izlendi

Calismamizdaki olgulardan otuz dordinde (%68) knma kusuru bulundu
Ondokuz olguda kompoze hipermetropik astigmatizma, yedi olguda basit
hipermetropi, alt: olguda kompoze miyopik astigmatizma, iki olguda basit

miyopi vardi.
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9. Bes olguda (%10) nazolakrimal kanal tikamkligi bulundu. Birinde patoloji
bilateraldi.

10. Serimizdeki olgulardan {igiinde (%6) horizontal tipte nistagmus bulundu

[T Ambliyopi c¢aligmamuzdaki olgularn ondérdiinde vardi. Bunlardan dort
olguda strabismus, on olguda ise anizometropi etyolojik faktdr olarak

bulundu

Literatiirdeki ve cahsmamuzdaki gbz bulgulann dikkate almdiginda,

olgularin bedensel ve zihinsel gelisimlerinin takibi ile beraber goz bulgular:

yoninden de yakindan izlenmesi gerekliligi ortaya ¢ikmaktadr.




7. 0ZET

Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Anabilim Dals Genetik
Polikliniginde kayith olgulardan elli Down sendromlu olgunun goz bulgulan
arastinildi Down sendromunda sik goriilen g0z patolojilerini tespit etmek ve

miimkiin olanlarin gerekli tedavilerinin yapilmast amacland.

Olgulann gérme keskinligi, gz hareketleri, biyomikroskopik incelemest,

sikloplejili retinoskopi ve fundus muayeneleri yapildi,

Yas ortalamast 7.9+5.0 olan yirmibes kiz, yirmibes erkek elli Down
sendromu olgusu ¢alismaya alindi. Géz bulgulan sirasi ile séyle bulundu: kirma
kusuru otuzddrt (%68), yukari gekik palpebral fissiir yirmidért (%48), epikantiis
yirmili¢ (%46), iris hipoplazisi onbes (%30), ambliyopi ondért (%28), retina ve
optik sinir patolojisi onbir (%22), Brushfield lekesi onbir (%22), sasilik sekiz
(7616), blefarit alt1 (%]12), lens kesafeti alt (%12), nazolakrimal kanal tikantklig
bes (%10) ve nistagmus ii¢ olguda (%606) izlendi.

Jaeger’in yaptifit cahsmada , miyopi % 46, hipermetropi % 28, astigmatizma
% 26 oramnda bulunmustur (24) Doyle ve arkadaglarinn galismasinda, cofu
Down sendromlu olguda emetropizasyonda bozukluk oldugu, hipermetropinin %
80, miyopinin %18, emetropinin % 2 oldugunu belirtmistir (46). Bizim
cahgmamizda da kirma kusurlannm cogunlugunu  (%52)  hipermetropi

olusturuyordu

Down sendromunda daha cok ileri vaslarda katarakt gériilitken bizim

calismamizda bir olguda bilateral do gussal katarakt bulundu

Cahsmamizda sekiz olguda sasilik tespit edildi. Bunlardan besi esotropya,

biri ekzotropya, biri hipertropya, digeri ise inferior oblik agin fonkstyonu olarak
belirlendi.
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