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1. GiRiS VE AMA<; 

Down sendromu, otozomal kromozomal hastahklann arasmda slk goriilen 

ve iizerinde en 90k 9ah~ma yapllan hastahklardan birisidir.. Giiniimiizde prenatal 

tanl yontemlerinin geli~mi~ olmasl bu hastahgm intrauterin donemde erken 

tanlsllla olanak saglarnaktadn.. Buna ragmen Down sendromlu olgularlll 

dogumlarllla engel olunamamaktadn 

Ozel yiiz goriiniimleriyle birbirine 90k benzeyen bu olgularda olduk9a 

zengin goz bulgulan mevcuttur .. Hatta bazl on bulgularla, sitogenetik tamdan once 

biiyiik bir olaslhkla klinik olarak Down sendromu tamsl konabilmektedir.. Down 

sendromlu olgularda kapak anomalileri, refraksiyon kusurlan, ~a~lhk, katarakt, 

lakrimal drenaj problemleri, iris ve retina anomalileri gibi ge~itli goz bulgulan 

bildirilmektedir (1). Down sendromlularda bulunan anomalinin niteligi globun 

embriyolojik geli~imin ge9 doneminde etkilendigini gostermektedir.. Hiybir okiiler 

ve orbital bulgu tam koydurucu olmayrp benzer anomaliler normal ki~ilerde veya 

diger mental ve fiziksel defektleri olanlarda goriilebilmektedir (2). 

Down sendromu tanlsl konduktan soma, hastamn ve doktoru daha yok 

hastahgrn zeka ve geli~im diizeyleri iizerinde yogunl~maktadn .. Down sendromlu 

yocuklar genellikle pediatrik muayenede bir goz hastalrgl soz konusu ise goz 

doktoruna gonderilmekte, rutin olarak bir goz doktoru tarafindan 

degerlendirilmemektedir. 

Down sendromlu yocuklarda, ozellikle katarakt, ~a~llrk, glokom, refraksiyon 

kusuru, nistagmus ve arnbliyopi gibi fouksiyonel ve terapotik oneme sahip 

patolojilerin saptanmasl yok onemlidir. Bu nedenle, Down sendromlu her 

90cugun ya~amlll ilk 6 aYlllda bir goz doktoru tarafmdan degerlendirilmesi 

gerekmektedir (3). 

Bu 9ah~madaki arna9; Down sendromlu yocuklann goz muayenelerinin 

yapllarak varsa, ya~amm kalitesini etkileyecek oneme sahip goz patolojilerini 

saptamak ve tedavisine miimkiinse erken olanak saglamaktlr. 
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2. GENEL BiLGiLER 

2,1. DOWN SENDROMU 

Down sendromu kromozom sayl anomalileri (anoploidi) iyinde en slk 

rastlanamdu .. Bu hastahk 21 nolu kromozomun trisomik olmasl sonucu olu~ur 

Langdon, Down 1866 yIimda yaymladlgl "Observation on an ethnic classification 

of idiots" ba~hkh makalesinde Down sendromunUll klinik bulgulanlll ilk defa 

kapsamh ve aynntIh bir biyimde talllmlaml~tIr Bu hastalann mongol ukmdaki 

ki~ilere benzediklerini ifade ederek "Mongolian Idiocy" adml vermi~tir Bu 

hastalara mongol terimi yerine Down sendromu veya trisomi 21 terminolojisi 

kabul edilmi~tir Goriilme sIl(h~ 600-700 do~da bir oramndadu .. Bu hastahgm 

monozigotik ikizlerde yogu zaman, dizigotik ikizlerde nadiren bulUJllllalarl, bazl 

ailelerde birden fazla ~amsta goriilmesi ve mongol kadmlann yocuklannda aym 

hastahga % 50 Olamnda rastlall1llaSl bu hastahgll1 etyolojisinde genetigin mlu 

oldugunu oteden beri du~iindfumekteydi 1932 Yllmda Waardenburg bu bulgulara 

dayanarak mongolizmin etyolojisinde kromozom anomalisinin roliinu ve hatta 

esas sitogenetik hatallln nondisjunction olabilecegini ileri surmu~tfu. Anne ya~ll1m 

onemine ilk olarak 1933 yIimda Pemose tarafindan dikkat yeki1mi~ ve 0 giinden 

bu yana tIisomilerdeki onemi tartl~llmaz biT neden olarak bilill1llektedir.. Nihayet 

1959 Yllmda Jeremo Lejeune bu hastalarda kromozom saYlSll1m nOlmalden biT 

fazla yani 47 ve bu fazla kromozomUll da G grubuna ait oldugunu gostenni~tir (4-

7) 

Dunya yapmda, Down sendromUllun tam ve izlemnesindeki hizmetler 

ba~hca dort grup altll1da sfuduriilmektedir: 

1.. Down sendromUllun, tarama testleri ve ultrasonografi olyumleri ile 

prenatal tamsmm konulmasl 

2 Down sendromunun, yeni dogandan itibaren klinik bulgularl (fenotip) 

standart hale gelmi~ olup, hastalar bu fenotiple birbirlerine yok benzemektedirler 

3 .. Fenotip benzerligi yamnda sitogenetik tiplerin belirlell1llesi; hem ailelere 

genetik danl~ma verilmesini, hem de tamYI kesinle~tiren a~amadu Gunfunuzde 

sitogenetik ve molekiiler genetik yah~malarl ile bu uy farkh sitogenetik tip 

belirlendigi gibi, hastahgm maternal veya paternal kaynakh ml oldugu dahi 
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biIimnektedir .. Sitogenetik s;ah~ma her Down sendromlu hastaya bu nedenle 

mutlaka uygulamnahdu. 

4.. Down sendromunun kesin tams! konulduktan soma, e~lik eden erken ve 

ges; komplikasyonlar yoniinden Down sendromu is;in spesifik btiytime cetvelleri 

kullamm! yam sua tiim organ ve sistemlerin diizenli muayenesi ve periyodik 

izlemnelerini gerekmektedir (6) 

Trisomik sendromlardan trisomi 21, en s!k rastlanan! olup, aynca 13, 18 ve 

22 nolu kromozomlann da trisomileri nadir olarak bilimnektedir.. Trisomik 

sendromlarlll olu~ mekanizmalannda, ortak ozelligin, maternal ayn~mamaya 

(non-disjunction) bagh oldugu yap!lan s;ah~malarla gosterilmi~tir. Down 

sendromunda bu maternal ayn~marna %95'e kadar yrkrnaktadu. Paternal 

ayn~marna da %5 rol oynamaktadu. Down sendromunda maternal ayn~marnalar 

daha s;ok rnayoz 1, paternal ayn~amalar ise daha s;ok mayoz 2 kaynakhdu (6) 

2 . .1 . .1. Down sendromunun sitogenetik buIgulan: 

Esas aber asyon 21 numaral! kromozomun fazlahgr olmakla beraber, 

sitogenetik yonden ba~ka bir deyimle mevcut olan kromozom aberasyonunun 

tipine gore Down sendromunu tiS; gruba ayuabiliriz Bunlardan birincisi Lejemle 

tarafindan ilk defa tarif edilen ~ekil olan serbest trisomi, ikincisi 1960 yrlillda 

Polani ve arkada~larl tarafilldan tarif edilen translokasyon tipi ve uS;iinctisti ise 

1961 yrlillda Clarke ve arkada~lal1 tarafindan tarif edilen rnozaik tip Down 

sendromudur .. Her tiS; grupta da klinik bulgular aymdu. Ancak sitogenetik bulgular 

ve aileye verilecek genetik daru~ma farklrdll (7) 

a. Serbest (regiller, full) Trisomi 21: Bu Lejeune ve arkada~lal1 tarafilldan 

tarif edilen ilk vakalarda bulunan aberasyon ~ekIidir G grubuna ait 21 numarall 

olan kromozomdan normalde iki adet bulumnas! gerekirken bu hastalarda tiS; tane 

bulunur .. Tekrarlarna riski %1-2 gibi dti~i.ikti.ir (4-7) 
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~ekil 2.1. Down Sendromlu olgunun metafilz safhasmdaki genotipi. 

~ekil 2.2. T risomi 21 tipi Down Sendromu olgusunun karyotipi. 
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b. lranslokasyon tipi Down Sendromu: 1960 yilmda Polani ve arkada~lan 

tarafindan Down sendlOmlu bir kiz 90cugunda, filZla olan 21 numarab 

kiomozomun diger bir kromozom iizerine eklendigi yani transloke oldugu 

giisterildi .. Bu vakada filzla olan G grubu (21 numarah) kromozom D grubu 

iizerine eklemni~ti ve kromozom materyalinde bir filzla 21 numarah kiomozomun 

varhgma ragmen total kiomozom saYISI 46 idi.. Bu tip translokasyona DIG 

translokasyonu diyoruz Aym Yll diger bir Down sendlOmlu hastada iki G grubu 

kromozom arasmda bir translokasyon bildirildi. Bu tip translokasyona da GIG 

translokasyonu diyoruz 

Her iki translokasyonda da iki akiosentrik kromozomun uzun kollanmn 

birbiri iizerine translokasyonu siizkonusudur .. Bu tip translokasyona sentriolde 

yapl~ma ( centric fusion) tipi translokasyon veya 'Robertsonian translokasyon' 

denir .. Bu durumda hem kromozom saYIsmda bir azalma olacaktIr hem de iki 

akrosentrik kromozomdan ( D ve G ) bil biiyiik submetasentrik kromozom 

meydana gelecek, yani kromozomlann ~eklinde de bir degi~iklik olacaktIr (4-7). 

c .. Mozaik Tip Down Sendlomu: L~jeune ve alkada~lanmn mongolizmdeki 

esas sitogenetik abelasyonu giistermelerinden iki ytl soma, 1961 Yllmda klinik 

olarak mongolizm giisteren bir hastada Clarke ve alkada~lan tarafindan hiicrelerin 

bir krsmmm normal bir klsmmm ise 21 numaralr kromozom i9in trizomik oldugu 

ortaya kondu.. Bilindigi gibi bir ~ahlsta ortak bit zigottan kiikenini alml~ filkat 

kromozom yapllarl degi~ik olarl birden filzla hiicle grubunun bulumnasl 

mozaisizm adlm aliI. Mozaisizmin sebebi mitotik nondisjunction yani mitoz 

esnasmda kromozomlann aynlrp aym kutuplara gidemerheleri veya anafaz lag 

(anafilzda bir kromozomun bir kutba gitmesinde gecikine ) olaylandu. Bu 

durumda sitogenetik hata zigotun ilk veya dalla somaki erken biiliimnelelinden 

soma meydana geldiginden 0 ana kadar normal olarak 90galmakta olan hiicreler 

aym ~ekilde 90galmaya devam edecek ve ileride organizmanm normal 

kromozomlu hiiclelerini meydana getirecektir. Buna kar~llrk nondisjunction 

sonueu ortaya 91kan yavru hiicreleri ileride organizmada trisomik klOmozom 

yaplsmdaki hiicreleri meydana getireceklerdir. Bu olay iki ~ekilde olabilir, ya 

zigot nonnaldir, dalla somaki bir devrede meydana gelen bir bOliimne hatasl 

sonunda trisomik hiicreler meydana 9lkacaktl! veya zigot daha iinceden meiotik 
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nondisjunction' a ugrillm~tlI ve daha ba~langlyta trisomiktir.. Boyle bir zigotun ilk 

veya daha somaki boliinmesi esnasmda anafaz lag ( anafilzda geri kalma ) 

meydana gelirse, ileride organizmaYI olu~turacak hiicreler, trisomik veya anfilz lag 

olayma ugrayan hiicrelerin yavrulallnda oldugu gibi, normal kromozomlu 

hiicrelerin bir kall~lmmdan ibaret olurlar. Buna gore ya~h annelerin mozaik 

mongol <;:ocuklanmn ise normal zigottan men~e aldlklall fikri ortaya alilml~tL Her 

iki hal de de mozaisizm post -zigotik bir olay ~eklinde meydana gelmektedir (4-

10). 

Down sendromu vakalallmn %9Yini serbest 

translokasyon tipi ve %2'sini mozaik tip olu~turur 

trisomi 21, %3 'iinii 

Translokasyon tipi Down sendromunun az bir krsmlmn kahtsal oldugu 

anla~llml~tlI Biiyiik bir klsmmda ise translokasyon oiaYI Down sendromlu yocuga 

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

2.1..2. Down Sendromunun KIinik Ozellikleri 

Somatik, mental, motor olarak intrauterin diinemden ba~laYlp devam eden 

biiyiime geli~me geriligi esastlr.. Dogu~ta hem boy hem de agnhklan normal 

bebeklerden dii~iiktiir Down sendromlu <;:ocuklar gey iigrenip yabuk unuturlar 

Zeka diizeyi IQ 20-85 civallndadlr Down sendromlu <;:ocuklarm boylan genel 

olarak krsadn, ortalama boy 140-160 santimetredir Erkekler infertil olup, krzlar 

nadiren fertildir (10,11) 

Yeni doganda ba~hca tamlici bulgulardan 10 bulgu olup, 6 tanesi tam 

koydurucudur Hall Kriterleri: 

I. Hipotoni %80 

2. ZaYlfmoro refleksi %85 

3 Baslk yiiz profili %90 

4 Yukarl yekik palpebral fissiir %80 

5. Kulaklann kii<;:iik ve displastik olmasl %60 

6 Ensede filzla deri krvnml %80 

7 Eklemlerde hiperfleksibilite %80 

8 .. Pelvis displazisi %70 
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9. Be~inci parmakta orta fillanks displazisi (klinodaktili) %60 

10 Simian ~izgisi (tek palmar kriz) %45 (6) 

Yukanda saYllan anomalilere e~lik eden ye~itli organ ve sistem anomalileri ve 

mental retardasyon bu genetik sendlOma e~lik etmektedil. Ba~ ~ekli ve yiiz 

goriinUmii yok tipiktir.. Ba~ mikro ve brakisefalik olup siitUrler ve fontaneller gey 

kapamr Brakisefaliye bagh olarak yUz, plOfilden yassl bir goriiniimdedir Ozellikle 

oksipital bolgenin yassl olu~u, yeni doganlarda tamya yard 1m eder Oil genellikle 

aglzdan dl~arl sarkar, bunun nedeni dilin biiyUkliigii degil, aglz bo~lugunun 

kii~iikliigUdiil. Dilin yiizeyi fissUrlerle kaphdn ( sklOtal dill Burunda I(ogu zaman 

a~1ll sekresyon ve aglz ko~elerinde ragadlar bulunur Di~ler gel( ylkarlar ve duzensiz 

goriiniimdedirler (10-11) 

$ekiI2.3. Down SendlOmlu olgunun yiiz goriiniimii 
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Boyun klsa ve geni~tir .. Yenidoganda diger bir karakteristik bulgu da ensede 

gev~ek bir deri klvnm111111 giiriilmesidir. Bu deri klvnml bebeklik devrinde 

kaybolur Ekstremiteler nonnalden klsadlI, eller klsa ve geni~, parmaklar klsa ve 

kiinttiir.. Vakalann %50'sinde avu<;ta normalde iki tane bulunan yizgiler 

birle~erek tek avuy yizgisini (transvers <;izgi) yaparlar Bu <;izgiye normal 

populasyonda da, unilateral olarak % 2-3 oranmda rastlamr Elde 5. parmak klsa 

ve iye dogru klvnktrr (klinodaktili) 0 vakalarda aym parmagm orta fillanks111111 

hipoplazisi bu parmakta iki yerine tek bir fleksiyon yizgisinin bulumnasma yol 

ayar. Ayaklardaki en tipik bulgu ba~ pannak ile ikinci parmagm arasmdaki 

arahgm nonnalden filzla olu~udur (sandal aylkhgl) (1O-13) 

Hastalarda agiI zeka geriligi bulunur.. Yiiriime konu~ma normalden gey 

ba~lar T uvalet egitimini 4 ya~tan soma kazamrlar .. Her ne kadar ya~larl arttlk<;a 

1. Q'nU11 dii~tiigu, yam zeka durumunun progressif olarak kiitiile~tigi 

giiriilmekteyse de bu hastahkta ilerleyici bir beyin lezyonu yoktur Niiromuskiiler 

sistemdeki en iinemli bulgu yeni dogan bebeklerde giiriilen hipotonisitedir.. 

Olgulann yakla~lk %40'111da konjenital kalp hastahgl giiriiliir ve bu ilk ya~larda 

en iine1111i iiliim sebebini olu~turur ilk aylarda giiriilen diger bir iiliim sebebi de 

gastroentestinal sistem malformasyonlarldlr. Down sendromlannda ilginy 

bulgulardan biri de asetabular ay111111 daraimasidii (10-13 ) 

2.2. DOWN SENDROMUNDA GOZ BULGULARI 

Down sendromunda giiz bulgularl slk olarak kar~l1mza <;lkar Bu bulgulan 

embriyolojik bir zarnanlama ile aylklamak miimkiin degildir. Esas neden 

kromozom anomalisine bagh olarak hiicrelerin ba~111dan beri hatah geli~meleridir 

Bu nedenle baZl bulgular dogrr~ta olmasma kar~m, bazl bulgular geli~im siirecinde 

ortaya Ylkmaktadu.. Ancak bu sendromda giiriilen bazl giiz bulgulanna normal 

ki~ilerde, fizik ve mental bozukluklugrr bulunanlarda da rastlanabihnektedir (14-

16) 

\ 

Down sendromundaki giiz bulgulanm ~u ~ekilde snalayabiliriz: 

1 Yukarl <;ekik palpebral fissiir 

2 Blefiuit ve blefarokonjonktivit 
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3 Sa;;lhk ( genellikle esotropya ) 

4 Kllma kUSUI Ian 

5 iris degi~iklikleri 

6 Katarakt 

7 Nistagmus 

8 Keratokoniis 

9. Retina bulgulan 

2.2.1. Yukan <;:ekik Palpebral Fissiir 

Down sendromundaki ozel kapak ~ekli bu sendroma adml veren yazar 

taraflndan tammlanml~tlf Degi~ik yazarlara gore farkh oranlar bildirilmesine 

kara~m 10 ya~m altmdaki olgularda daha slk olarak rastlanmaktadlf ( % 94 ) 

iIerlemi~ ya;;larda olgunun yiiz ve kapak ~ekli degi~erek yukan yekik palpebral 

fissiir goriiniim oram da azahr ( % 60 ). Yukarl yekik palpebral fissiir Mogol lfk 

dl~mda normal ki~ilerde ancak % 10-15 oranmda gorulebilmektedir (17,18) 

2.2.2. Epikantus 

Alt ve iist goz kapaklarmm iizerine ta;;an ve iy kantiisii orten yanm ay 

~eklindeki cilt klvnmma epikantus denir Bir klslm yazarlara gore bu bulgu Down 

sendromunun patognomonik ozelligidil. Ancak normal olgularda ve uzak dogu 

llkmda da epikantus goriiliir (18-22) 

Sekil 2.4 Down Sendromlu olguda epikantus 

9. 



2.2.3. Ekstemal Giiz Enfeksiyonlan 

Oyun «agmdan itibaren Down sendromu olgulannda daha slk olmak iizere 

goz dl~1 enfeksiyonlanna rastlanabilmektedir. Ozellikle temizlik kurallannm iyi 

uygulanmamasl, hastalann slk slk gozlerini ogu~turmalan blefirit, blefiro­

konjonktivit ve kerato-konjonktivite yol a«abilir (23,24).. Bu enfeksiyonlann slk 

goriilmesinde bir gorii~e gore immun sistem yetmezligi 101 oynayabilir ve gozya~l 

bo~altlln yollanllln tlkah olmasl da etkili olabilir 

Zeka diizeyi ne kadat az ise goz dl~1 enteksiyonlan da 0 kadar fizladlt (25) 

Goz dl~1 enfeksiyonlan degi~ik yazarlara gore % 10-47 oralllnda bildirilmektedir 

(26-28) 

2.2A .. ~a~Ihk 

Down sendromu olgulannda, normal toplwna oranla daha slk olarak ~a~lhk 

bulumnaktadu ~a~lhk tipinin hemen hemen tamaml belirgin i«e ~a~lhk 

~eklindedir Down sendromunda ~a~lhk oramlll % 40-50 olarak bildiren yazarlar 

bulunmaktadlr (27) Sa~lhgm tam derecesini saptamak olgulann ozelliklerinden 

dolaYI gii«tiir t;iinkii hastalar iyi fiksasyon yapamamaktadular. Bu nedenle klinik 

muayene onem kazanmaktadlI 

Normal toplwndaki ~a~lhk olgulanllln «ogu hipennetroptur .. Halbuki uzun 

izlemeler sonucu elde edilen bulgulara gore Down sendromu olgulannm «ogunda 

miyopi ve beraberinde i«e ~a~lhk birlikte bululllnaktadlI Bu ters durumu 

a«lklamak pek miimkiin goriilmemektedir.. Ancak, miyop olan ki~ilerde yakll11 

gorme iyi olacagmdan, birlikte uyarllan konverjans refleksi i«e ~a~lhgl artmm~ 

olabilir (27) 

2.2.5. Kuma Kusurlan 

Down sendromunda slk olarak kuma kusurlanna rastlanmaktadlI. KlIma 

kusurlan i«inde miyopi daha «ok bildirilmi~tiL Siklopleji ile yapllan klIma kuSUIU 

muayenesinden soma gorme keskinligi ol«iilmesi olduk«a zordur Olgulann zeka 

ozellikleri bu konuda kesin sonu« almamlzl engellemektedir Bunun yarunda 

viziiel geli~imin yeterli olmamasl, goziin kullalllmmda gerekli stimiiliislerin 
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olu~mamasl, fiksasyonun iyi olmamasl, iki giiziin birlikte kullannmmn lyl 

olmamasl giinne keskinligini olumsuz yiinde etkileyen faktiirlerdir (18,22-25). 

2.2 .. 6 .. iris Degi~i1dikleri 

Down sendromu olgulannda iriste iki tfulii degi~iklik olu~ur: 

a Brushfield lekeleri: iris stromasl i<;:ine yerle~ik ve irisin periferik 

biilgelerinde bulunan sanmSl beyaz renkte lekelerdir .. Bazen tek tek bazen de 

birbirleriyle birle~ik olarak dairese1 bir dizili~ giisterirleL A<;lk renk irisli 

olgularda daha slk giiriiliirler (26,27,28,31,32) 

Yapllan <;ah~malarda Down sendromu olgularmm %50-90'mda Brushfie1d 

leke1eri giiriildiigu bildirilmi~tir (27).. Hastalann ya~l ilerledik<;e bu lekeler 

kaybolabilir. Bu durum irisin yeni dogan diineminden soma gittik<;e koyula~masl 

ile a<;lklanabilir Normal ki~ilerde bilhassa a<;lk giiz renkli siit <;ocuklarmda da bu 

lekeler giiriilebilir Ancak oranlan daha azdu (% 10-20) (32). 

Brushfield lekeleri, Down sendromunda slk olarak giiriilmesine kar~m 

patognomonik degildir Ancak sendroma e~lik ettigi zaman tamarnlaYlcl bir bulgu 

olarak degerlendirilir (27) 

b. Iris hipoplazisi: irisin periferik klsmmm daha gev~ek ve ince bir yapl 

giistermesi iris hipoplazisi olarak tammlamr.. Bazl yazarlar irisin bu iizelliginin, 

Brushfield lekesinden daha iinemli oldugunu bildinnektedirleL Iris hipoplazisini 

klinik olarak degerlendirmek gU<; olabilir. Ancak dikkatli olarak incelenirse iris 

periferisindeki stromamn inceligi sonucu, irisin arka yiiziinii iirten iris pigment 

epiteli daha be1irgin olarak giiriilebilir (26,27,32). 

Normalde yakla~lk %15 kadar saptanan periferik iris hipoplazisi, Down 

sendromu olgulannda %50 oranmda bildirilmi~tir Nedeni bilinmemektedir. 

Ancak Down sendromu olgularmda erken ya~hhk ba~ladlgmdan iriste periferik 

biilgeden zaYlflarnaya ba~layabilir .. Brushfield lekesi bulunan Down sendromu 

olgulannda periferik iris hipoplazisi daha slk olarak giiriilmektedir (14,27). 
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2.2.7 .. Katarakt 

Down sendromu olgulannda olduk«a slk olarak lens opasiteleri bildirilmi~tir 

(%85) Ancak kii«iik «ocuklarda bu oran daha azdll .. Down sendromu olgularmda 

ya~m ilerlemesi ile katarakt slkhgl da artl~ gostermektedir. Total lens 

bulamkhgmdan «ok nokta ve leke tarzmda lens opasiteleri goriilmektedir Lowe'a 

gore en slk goriilen katarakt tipi arkuat ~eklinde olamdll (27,29,33) 

Down sendromu olgularmm lenslerinde yapllan histopatolojik «all~malarda 

bazl olgularda, hi« bir patoloji bulunmazken, bazllarmda da lens korteksinde fokal 

lezyonlar, lens liflerinde erime, kapsiil altl epitelde metaplazik degi~imler 

bildirilmi~tir (34) 

Down sendromlu olgularda goriilen lens opasiteleri normal olgulara oranla 

daha slkhr Total lens opasitesi ii«iincii ve dordiincii dekatlarda ortaya «Ikar. 

Olgun katarakth olgularda genel anestezi ile ameliyat yapllabilir. Ancak ameliyat 

somasl balam gii«tiir.. Hastalar daba soma gozliik takmaYI reddedebilirler Buna 

ragmen giinliik i~lerini rabat«a gorebilirler (27,34) 

2.2 .. 8. Nistagmus 

Down sendromu olgulannda nistagmus nadirdir Zeka diizeyi azaldlk«a 

nistagmus goriilme oram artmaktadll. Nistagmusun etyolojisinde serebral 

nedenlerden «ok okiiler nedenler agll basmaktadil Olgularda %5-17 orarnnda 

nistagmus bildirilmi~tir (28,30) 

2.2.9 .. Keratokoniis 

Korneamn enfeksiyoz olmayan, incelme ve ektazi ile karakterize dejeneratif 

bir patolojisidil Down sendromunda ilk kez 1948 Yllmda tanlmlamm~tll 

Keratokoniisiin nedeni bilinmemekle birlikte immiinolojik ve herediter fiiktorler 

soz konusu olabilmektedil. Kornea mezenkiminin yaplmlm kontrol eden genlerin 

immung10bulin sentezi ile yakmhgl bilimnektedir (27,35) 

Keratokoniis ileri ya~larda belirginle~ir ve sonu«ta akut hidrops ~eklinde 

kar~lmlza «Ikar T ravma keratokoniisii arttmci bir filktordiir. Down sendromu 

olgularmda hastalarm blefaro-konjonktivit nedeniyle gozlerini devamh 
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ovu~turmalaI1 zaten zaYlf olan kornealan etkileyerek keratokoniisiin olu~masma 

veya ortaya <;lkmasma yol a<;acaktu. Keratokoniisiin geneT toplumda %0. I' den az 

olmasma kar~m Down sendromunda bu oram %8 kadar bildiren yazarlar 

bulunmaktadlr (27-29,36-38) 

2.2.10. Retina Bulgulan 

Down sendromu olgularmda pek iinemli retina bulgulan bildirilmemi~tir 

BaZI yazarlar bu sendromda optik diski <;aprazlayan damarlarm sayrlarmda 

nonnale oranla fazlahk bulmu~tur Ornegin normal olgularda bu damarlarm adedi 

13-14'ii ge<;mezken Down sendromu olgularmda 20 civarmda bildirilmi~tir 

(27,39).. Optik disk damarlarmdaki bu artl~m nedeni bilinmemektedir (39). 
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3. MATERYAL VE METOD 

<;:ah~maya Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri Poliklinigi Genetik 

biriminde takip edilen 50 olgu ahndl. KaYlth olgulardan Agustos 2003-Aralrk 

2003 tarihleri arasmda poliklinigimize ba~vuran 6 ay ile I 8 ya~1 arasmda degi~en 

50 olgu 9all~ma kapsamllla alllldl. Olgular ya~lanna gore, I. grup (0-5 ya~), 2 

grup (6-1 I ya~) ve J grup (12-18 ya~) olarak slmflandmldl (I). 

I ablo 3. I. Down sendromlu olgularlll ya~, cinsiyet ve karyotip sllllflamasl: 

Ya~ Gruplan toplam % 

L grup (0-5 ya~) 20 40 

2. grup (6-11 ya~) 18 36 

3 grup (12-18 ya~) 12 24 

Cinsiyet 

Krz 25 50 

Erkek 25 50 

Karyotip 

Trizomi 21 47 94 

Translokasyon 2 4 

Mozaik tip 2 

<;:alr~maya alman tiim olgularl11 te~hisi kromozom analizi sonucunda 

konulmu~tu Kromozom analizleri, Akdeniz Universitesi Tip FakiiItesi Tlbbi 

Biyoloji ve Genetik Anabililll Dallllda yaplldI 

Tum olgulann rutin giiz muayenesine ba~lanmadan once daha iinceden 

hazlIlannu~ fOIlnlar dolduruldu. Olgularlll dogum tarihleri, giizle ilgili ~ikayetleri 

olup olllladlgl, varsa daha onceki giiz muayenesi olarak sorgulandlktan soma 

kaydedildi 

Rutin giiz muayenesllle giirme keskinligi ile ba~landI Olgrmun ya~ ve 

uyumuna gore Snellen e~eli veya Lea e~eli ile gOIlne keskinligi degerIendirildi 

Krnna kusuru bulunan olgularda tashihsiz ve tashihli olarak giirme keskinligi 
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degerJendirildi. Snellen e~elinde 2 sua ve daha iistiinde gonne azalmasl ambliyopi 

olarak yorumlandL GOlme keskinliginin degerlendirilemedigi olgularda, 

anizometropi veya kaymamn varhgl ambliyopi olarak degerlendirildi, 

Palpebral aylkhgm ozellikleri ve epikantus gibi kapak patolojileri ara~tll1ldl 

Lateral kantal aymm medial kantal ayldan 2 mm veya daha fazla yukanya ve dl~a 

egim gostennesi kapak arahgmda yukan egim olarak kabul edildi. 

Olgularm tiimiiniin kayma varhgl ara~tll1ldl Bunun iyin olgularm primer 

pozisyonda ve ortme ayma testi ile ortoptik muayene yaplldl. Kaymasl olan 

olgularm kayma ~ekli ve prizma ortme testi ile kayma derecesi tespit edildi, 

Olgulann goz hareketleri degerlendirildi. Klsltlrlrk veya a~IIl fonksiyonlar 

kaydedildi" 

Olgularda nistagmusun varhgl ara~tll1ldl Eger varsa tipi belirlenerek 

kaydedildi 

Uyum gosterebilen olgularda biyomikroskopik muayene yaplldl Goz 

kapaklarl, kirpikler, konjonktiva, kornea, iris ve lens muayeneleri tamamlandl" 

Biyomikroskopa uyum saglayamayan ya~1 kiiyiik olgularm on segment muayenesi 

ise 1~lkla yaplldl. irisin rengi, Brushfield lekeleri ve stromal hipoplazi varlrgl 

ara~tI!lldl. 

Tiim olgulara 15 dakika arayla 3 defa %1 'Iik siklopentolat darnlatrldlktan 

45 dakika soma refraksiyon muayenesi yaplldl Refraksiyon muayenesi skiaskopi 

ile yaplldl ve sonucuna gore gerekli olan gozliik reyetesi diizenlendi 

Sikloplejik refraksiyon muayenesinden soma binokiiler indirekt oftalmoskop 

ile optik disk, makula, periferik retina ve koroid muayenesi yaplldl. Funduskopik 

muayenede ozellikle optik diskten ylkan damarlann ~ekline dikkat edildi, 

Nazolakrimal kanal trkanlklrgl, epifora oykiisiine, gozya~1 yollanna yaprJan 

lavaj ve Jones testine sonuylarma gore saptandl. Belirgin kanal trkamkhgl ile 

beraber goriilen sekresyonu olan olgulara tedavi diizenlenerek masaj yapllmasl 

onerildi 
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4.BULGULAR 

Cah~maya ya~lan 6 ay ile 18 ya~ (ortalama 7..9±5.0 ya~) arasmda degi~en 

25 erkek, 25 hz olmak iizere toplam 50 Down sendromu olgusu almm!~tlI 

OlgulanmlZln kromozom analizi sonucunda 4Tsinde (%94) trizomi 21, 2'sinde 

(%4) translokasyon ve 1 'inde (%2) mozaik tipi mongolism te~hisi konulmu~tur 

Down sendromlu olgularda saptanan goz patolojileri ve goriilme s!khklan 

~unlardlI: 

1 Kuma kusuru olan otuz dort olgunun ondokuzunda (%38) kompoze 

hipermetropik astigmatizma, yedisinde (%14) basit hipermetropi, altJsmda (%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 ii9 olguda (%46) bulundu Bunlann onikisi hz, onbiri ise 

erkek olarak tespit edildi 

4. iris hipoplazisi onbe~ olguda (%30) goriilmii~tiir 

5. Ambliyopi ondort olguda (%28) saptand! Bunlann onu erkek, d6rdii 

hzdl. Dort olguda esotropyaya bagh, on olguda ise refiaktif kusura bagh 

ambliyopi tespit edildi. iki olguda miyopik sekiz olguda ise hipermetropik kuma 

kusuruna bagh arnbliyopi tespit edildi, 

6 .. Brushfield lekeleri dokuzu hz, ikisi erkek olmak iizere onbir olguda 

(%22) tespit edildi. Bu olgulardan sekizinde a9!k, ii9iinde ise koyu reuk iris 

goriildii. 

7 Retina ve optik sinir bulgusu olan alt!s! hz be~i erkek onbir olgu (%22) 

tespit edildi. sekiz olguda optik diskten 9!kan damarlann olu~turdugu araba 

tekerlegi goriintiisii, bir olguda morning glory sendromu bulundu bir olguda 
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dejeneratif miyopi ile peripapiller koroid atrofisi bulundu Diger olguda rse 

sadece peripapiller koroid atrofisi izlendi. 

8. Sa~rhk diirdu krz diirdu erkek olmak uzere sekiz olguda (% 16) giiruldu. 

Bunlardan be~ olguda esotropya, bir olguda hipertropya, bir olguda ekzotropya, 

bir olguda da inferior oblik hiperfonksiyonu mevcuttu Hipertropya olan olguda 

anormal b~ pozisyonu da tespit edildi. Sekiz olguda ise burun kiikii basrklrgma 

bagh yalancr is; ~a~rhk giizlendi 

9. Blefillit us;u krz, us;u erkek olmak uzere toplam altr olguda (%12) 

bulundu. 

10 .. Katarakt us;u erkek ikisi krz olmak uzere toplam be~ olguda (%10) 

olguda bulundu Olgulardan bir tanesinde bilateral dogu~sal katarakt ile beraber 

bilateral nazolakrimal kanal trkanrkhgr tespit edildi. Olguda enfeksiyon bulunmasr 

nedeniyle tedavi verildi. Katarakt ameliyatr ertelendi. Olgulardan bir tanesinde 

arka subkapsuler katarakt tespit edildi. Digerlerinde daha yok noktasal katarakt 

giiruntiisu belirlendi 

11. Nazolakrimal kanal trkanrkhgr ikisi erkek uyu krz olmak mere be~ 

olguda (%10) bulundu Olgularm birinde bilateral nazolakrimal kanal stenoZll 

bulundu. 

12. Nistagmus uS; olguda (%6) vardr. Olgularm hepsi krzdr. Butiin olgularda 

horizontal nistagmus mevcuttu Bunlann ikisinde azalmr~ giirme keskinligi 

iilyiilebildi 

!3 iris rengi; birinci grupta onbe~ olguda koyu, be~ olguda as;rk, ikinci 

grupta onbe~ olguda koyu, Uy olguda ayrk, us;uncu grupta ise dokuz olguda koyu, 

US; olguda ayrk iris rengi bulundu. Ioplarn elli olgunun otuz dokuzunda koyu, on 

birinde ise ayrk iris rengi bulundu 
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Tablo 4 .. 1 Down sendromlu olgularda g6z bulgulall: 

l.grup 2.grup 3 .. grup Toplam % 

Kuma Kusuru 12 12 10 34 68 

Miyopi 5 - 3 8 16 

Hipellnetropi 7 12 7 26 52 

Yukan <;:ekik Palpebral Fissiir 13 8 3 24 48 

Epikantus 13 6 4 23 46 

iris Hipoplazisi 2 5 8 15 30 

AmhJiyopi - 6 8 14 28 

Brushfield Lekesi 6 3 2 II 22 

Optik Disk ve Retina Patolojisi 3 6 2 II 22 

Sa~rhk I 3 4 8 16 

Esotropya - 2 3 5 10 

Ekzotropya - I I 2 4 

Hipertropya I - - I 2 

Blefarit I 3 2 6 12 

Katarakt 2 - 3 5 10 

Nazolakrimal kanal tIkamkhgr I 3 I 5 10 

Nistagmus - 2 I 3 6 

iris Rengi 

Koyu 15 15 9 39 78 

Ayrk 5 3 3 II 22 
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5. TARTISMA 

Down sendromu, otozomal kromozomal hastahklar is;inde sIk goriilen ve 

iizerinde en s;ok s;all~ma yapllan hastahklardan birisidir Down sendromu 

olgulannda genel gortintim ve zeka dtizeyi yanmda goz bulgulan da ozel bir onem 

ta~lmaktadular T anI konduktan soma doktor ve aile daha s;ok geli~im ve zeka 

dtizeyine egilmektedirler <;ocuk btiytidtikten soma da goz ile ilgili ~ikayet1erini 

ifade edemedigi is;in ilk zamanlarda dikkati s;ekmese bile bu olgularda aynntrh 

goz muayenelerinin yaprlmasl gerekmektedir Bu olgularda goz muayenesi 

yapmak olduks;a gtis;ttir <;ah~mamIzdaki Down sendromu olgularmda goz 

muayeneleri sistematik olarak ve goz kapaklanndan goz dibi bulgularma dogru 

anatomik bir sua is;inde yapIlmI~tH 

YukarI s;ekik palpebral fisstir ilk defa sendroma adIm veren Down tarafindan 

1866 Yllmda tanllnlanml~tll Diger yazarlar kapaklardaki bu ozel as;Ikhga metrik 

bir ols;tim getirmi~lerdir (26). Bu ols;iimde is; kantiisleri birle~tiren bir S;izgi s;izilir. 

Bu yatay s;izgiye dl~ kanttislerill uzakhgl ols;ii1iir Eger dI~ kantiisler s;izilen bu 

s;izginin tizerinde ise ve uzakhgr 2rmn'den fazla ise bu olguda yukan s;ekik 

palpebral fissiir mevcuttuI. Eger dl~ kantiisler s;izilen bu S;izgi ile s;akr~lyorsa veya 

s;izgiye olan UZaklrgI 2mm'den az ise bu durum normal kapak as;rklrgml gosterir 

UzaklIk 2mm ise 0 zaman sImr olgulardan soz edilir.. Bazl olgularda da dl~ 

kantiisler s;izginin altmdadrr (26,27). 

Solomon, Down sendromu olgularmda yaptrgr s:alr~malarda I 0 ya~m 

altmdaki hastalarda %94 yukarr s;ekik palpebral fissiir bulmu~tur 1 0 ya~m 

iizerindeki olgularda ise bu oran %60 kadardlL Buna gore Down sendromunda 

ya~m ilerlemesi ile birlikte goz kapaklan goriiniimii degi~mekte ve yukarr s;ekik 

palpebral fisstir gortiniimti oram azalmaktadu .. Normal ki~ilerde yukan s;ekik 

palpebral fisstir gortintimii oram %15'in altmdadlr YukarI s;ekik palpebral fissiir 

sIkhgl erkek ve klZ s;ocuklannda fitrkhlrk gostermemektedir .. Genel olarak konu 

ile ilgili yazarlar yukan s;ekik palpebral fisstir goriini.imtinii %43-94 arasll1da 

oldugunu bildirmi~lerdir (26,27,28) 
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Bizim inceledigimiz elli olguluk Down sendromu serisinde yirmi diirt 

olguda yukan yekik palpebral fissiir saptanmr~tJr (%48). Yirmi a1tr olguda ise 

normal kapak arahgr bulunmu~tJu 

Alt ve iist kapaklarm iistiine ta~an ve i9 kantiisii iirten yarrm ay ~eklindeki 

cilt Iavnmma epikantiis adr verilil. Bu durUlll ilk defa 1828'de Schoen 

tanrmlaruUl~tu Ancak 1831' de von Ammon 'epikantiis' terimini kuIIanmr~trr 

Daha sonraki yazarlar bu cilt krvnmmm Down sendromunun iinemli 

iizeIIiklerinden biri oldugunu bildirmi~lerdir (26,27) 

Down sendromundaki epikantiis, uzak dogu rrkmdaki epikantiisten (oriental 

epikantiis) aynlmalrdrr. Dogu ukmdaki epikantiiste, ~ahrs diiz olarak kar~rya 

baktJgr zaruan giiz iist kapagr krvnmr ile epikantal cilt Iavnmr devaruhhk giisterir 

Aynr ki~i a~agrya baktJgr zaman cilt Iavnmr azalmakla birlikte epikantal krvnm 

kapak Iavnmr ile devamhhk giisterir.. Fakat Down sendromundaki epikantiis 

a~agrya baIa~ durUlllunda kapak Iavnmmdan aynhr ve kapak IavrnUl iizerinde 

ayn, Iasa bir cilt krvnmr olarak giiriiliir (27). 

Down sendromunda epikantal cilt Iavnmr degi~ik yazarIara gore %9- I 00 

arasmda bildirilmi~tir (26,29)'. Epikantiis ya~r kiiyiik olan Down sendromu 

olgularmda daha srk olarak giiriilmektedil. Yukarl gekik palpebral fissiire benzer 

~ekilde epikantiis de ya~ ilerIedikye azalmaktadlI .. Normal olgularda epikantiis 

giiriilme oranr %20'nin altmdadrr ve bu durum ya~m ilerIemesi ile azallP 

kaybolabilir (27,30).. Serimizdeki eIIi Down sendromu olgusunun yirmi ii9iinde 

epikantiis saptanmr~tJr (%46) Serimizdeki birinci grupta yirmi olgunun onii9iinde 

(%65), ikinci grupta onsekiz olgunun altJsmda (%33), ii9iincii grupta oniki 

olgunun diirdiinde (%33) epikantiis bulunmu~tur Bizim 9ah~mamrzda da ya~la 

beraber epikantiis goriilme srkhgmda azalma bulunmu~tur Burun kiikiiniin ya~la 

paralel olarak geli~mesi epikantal cilt Iavnmmm azalmasma yol a9maktadu 

Epikantiisiin, zeka diizeyi ile ili~kisi ara~t1I1Iml~ ancak anlamh bir ili~ki 

saptanmamr~tJr (30). 
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Down sendomu olgulannda, hastamn ya~l ilerledik<;e eksternal goz 

enfeksiyonlarma daha slk rastlamnaktadlr .. Bunlann arasmda en slk goriilenleri 

blefilrit ve blefaro-konjonktivitlerdir Shapiro'ya gore Down sendromu 

olgulannda blefarit goriilme slklrgl %47 gibi olduk<;a yiiksek orandadlI. Cullen ve 

Butler ise blefilrit i<;in %2 gibi dii~iik bir slklrk bildinnektedir Jaeger, blefilrit 

slkhglm %15'in altmda bildinnektedir (27,28,29) 

Ineeledigimiz elli Down sendromlu altr olguda, ii<; erkek ii<; krz (%12) 

blefarit saptanml~trr Bunlardan birinei grupta bir olgu (%5), ikinei grupta ii<; olgu 

(%16), ii<;iineii grupta iki olgu (%16) bulUl11nu~tuL Adl ge<;en enfeksiyoz olaylann 

ottaya <;lkmasmda immun sistem yetrnezliginin de rolii olabilir Bizim serimizde 

olmamasma kar~m gozya~l yollarl trkanlkhklarl ve buna bagh sekonder 

enfeksiyonlar da bildirilmektedir (27). 

Down sendromu olgulannda komea patolojileri onemlidir. Keratit 

komplikasyonu olarak beliren nefelyon ve lokom nadirdir. Bu sendromda en eiddi 

kornea patolojisi keratokoniistiir (16,18,22,23,29,38).. Keratokoniis, komeamn 

enfeksiyoz olmayan, ineelme ve ektazisi ile karakterize bir durumdur Etyolojisi 

bilinmemekle beraber vitamin D ve E eksikligi, kalsiyum eksikligi, endokrin 

sistemdeki dengesizlik, glokom ve travma gibi bazl ozel durumlar neden olarak 

saYllmaktadu (27).. 

Down sendromu olgulannda keratokoniis ilk defa 1948'de Rados tarafmdan 

bildirilmi~tir (35). Keratokoniisteki esas patol~ji kornea epitelinin bazal 

bolgesindeki hiierelerden ba~lamaktadu Bu hiiereler ile Bowman membram 

arasma eosinofilik bir madde toplamr, bunun sonueu bowman membranl 

pan;alann Giderek yiizeyel kornea lamelleri arasma diizensiz fibro-selliiler bag 

dokusu ilerler ve lamellerin yerini alu 

Eger keratokoniis akut olarak geli~irse bu defa patoloji komeal11n i<; 

katlanndan, endotelden ba~lar Bu durumda endotel ile deseemet membral11 

yutrlu, hiimor akoz komea katmanlarl arasma dogru ilerler, komea odemini 

olu~turur Komeanm a~lIl su ihtiva etmesi komeada bulal11klrga yol a<;ar ve 
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saydamhgllll kaybeder. Akut kornea odemi klinik olarak kendini lakrimasyon ve 

hiperemi ile belli eder. Gorme bozuklugu olmasma ragmen hastalar bunu ifade 

edemeyebilirler .. Eger kornea iy katlanndaki bozukluk diizelirse kornea strumasl 

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

Bazl yah~malarda keratokoniisiin immiinolojik ve herediter ozellikler 

gosterdigi bildirilmi~tir Ozellikle atopi gosteren olgularda serum 

immunglobulinleri arhm~ olabilir. Immunoglobulin sentezi yapan lenfositlerin ve 

kornea shomasmdaki keratositlerin mezeukimal kokenli olduklan 

dii~iiniildiigiinde ve kollajen, proteoglikarr gibi maddelerin yaplmllll kontrol eden 

genlerin immunoglobulin sentezi ile yaklllhgi bilindigine gore keratokoniisiin 

immiinolojik yehresi ortaya Ylkabilir. Bunun sonueu olarak fouksiyon bakllmndan 

anormal mezeukimal sisteme sahip kornealarda keratokoniisiin ortaya ylk:rnasl 

kaylmlmaz olabilir (41). 

Ozellikle keratokoniisiin Down sendomll olgularmda filzla goriilmesi, bu 

hastalann blefilrit ve blefilrokonjonktivitleri nedeniyle gozlerini a~1I1 dereeede 

ovu~turmalarma baglanabilir <;iinkii gerek alerjik gerekse sistemik hastahklar 

sonueu gozlerin a~1l1 ovu~turulup travrnatize edilmesi saglam kornealarda bile 

Deseemet membramlll zedeleyerek akut hidropsa ve keratokoniise yol ayabilir 

(36,27). Ineeledigimiz 50 olguluk serimizde keratokoniise rastlanmarnl~tlI 

Down sendromllnda iris bulgulan Brushfield lekeleri ve iris hipoplazisidir. 

Brushfield lekeleri ilk defa 1924 yrllllda tarrlmlanmr~tlI Bu lekeler iris yiizeyinde, 

sarI beyaz reukte belirirler.. Iris stromasl iyinde, irisin periferik bolgelerinde ve 

krsmen dairesel bir yerIe~im gosterirler .. Brushfield lekeleri daha ziyade aylk 

renkli iris bulunan olgularda saptanu .. Koyu kahverengi irisIi olgularda ise 

goriilemezler (14,17,26,27,28,32) Yaprlan yall~malarda Down sendrumu 

olgularmda %13-90 oranmda Brushfield lekeleri goriildiigii bildirilmi~tir (42). 

Yeni dogarr doneminde iris pigmentasyonu heniiz tamarnlanmadrgllldan renk 

ayrktlI ve Brushfield lekeleri daha belirgindir 
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Brushfield lekelerinin goriilme oram normal ki~ilerde %10 kadardu 

(14,17,26).. Normal olgularda da irisin a9lk renk olu~u (gri, mavi, a9lk ye~il vs) 

lekelerin goriilme oramm arttm!' Gerek normal gerekse Down sendromu 

olgulannda Brushfield lekelerinin goriilmesinde cinsiyet aynml yoktur .. Brushfield 

lekelerinin Down sendromunda slk olarak goriilmesi bu sendromun patognomonik 

bir bulgusu degildir. Fakat bulundugunda tamamlaYlcl bir parametre olarak 

degerIendirilir. Brushfield lekelerinin nedeni kesin olarak bilinmemektedir. 

inceledigimiz elli Down sendromu olgusunun onbirinde (%22) Brushfield 

lekesi saptanml~tJr. Bu olgulann sekizinde a9lk renk iris ii9iinde ise koyu renk iris 

bulunmu~L <;:all~mmmzda gozlenen Brushfield lekelerindeki oranm dii~iik1tigu 

olgulanmlZln nksal olarak koyu renk irislere sahip olmalmma baglanabilir. 

Suyugiil ve arkada~lan Brushfield lekelerini %39, Berk ve arkada~lan %36 

olarak bildirmektedir (43,44) Da Cunha ve arkada~lanmn 9ah~masmda 

Brushfield lekeleri ve iris hipoplazisi %52 olup 9ah~mmmza uyumlu ~ekilde a9lk 

renk irise sahip olgularda daha filzla goriildiigunii bildirmektedirler (1). 

Normal olgularda periferik iris hipoplazisi %8-17 oramnda bildirilirken 

Down sendromu olgulannda bu oran %34-48 masmda bildirilmektedir (14,17,26) 

,Bizim serimizde klinik olarak iris hipoplazisi tamsl konan olgulmlll saYlSl 

! yinnidir (%40).. Bu olgulmda periferik iris stromasmda zaydhk, stromal liflerde 

azalma ve incelme saptamm~tu. Periferik lIlS hipoplazisi olarak 

degerlendirdigimiz olgulann 8'inde Brushfield lekesi bulunmaktaydl 

Solomons ve arkada~lan a9lk renkli irisi olan olgularm %95'inde koyu 

renkli irisi olan olgularm %4Tinde anormallik saptaJm~lar (26).. Jaeger Down 

sendromlu mavi renkli irislerin %95'inde, ela renkli irislerin %6Tsinde ve kahve 

renkli irislerin ise %lTsinde iris lekeleri saptaml~tJr (27) 

iris periferisinin incelmesi, ya~hlardaki iris hipoplazisine benzer. Ancak bu 

incelmenin nedeni bilinmemektedir. Bir dii~iinceye gore, irisin periferik 

bOlgesinde kan dola~llmmn iyi olmamasl, hipoplaziye yol a9maktadu Belki 

Down sendromu olgularmda erken ya~hhk ba~lamakta ve bunun bir sonucu olarak 
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IIlsm periferik biilgesi de zaylflamaktadu. Bazr olgularda nadir en pupilla 

kenannda da zayrfhk giiriilebilir. Bizim olgulanmrzda pupiller kenar zayrflrgma 

rastlanmamr~tu (14,27) 

Down sendromundaki lens opasiteleri ilk kez 1910 yrlmda bildirilmi~tir 

Degi~ik yazarlara giire katarakt srkhgr %12-54 arasmda degi~mektedir (27) 

Jaeger Down sendromundaki kataraktlan iki ana gruba aymnaktadn ilk 

grupta leke ve koroner tipte lens kesafeti giisteren olgular, ikinci grupta rse 

kortikal ve arka subkapsiiler opasiteler yer almaktadn. Ya~m ilerIemesi ile 

katarakt srkhgr artar. Down sendromlu olgunun ya~r ilerledikye olgun katarakt 

giiriilme oram artmaktadrI. Bu olgularm ya~ ortalamasr, normal ki~ilelde olgun 

katarakt geli~mesi iyin gerekli ya~ ortalamasmm hayli altmdadrI. Down sendromu 

olgularmda lens opasiteleri srk olmasma kar~m katarakt bu sendrom iyin aymcr 

bir iizellik degildir. 

inceledigimiz elli Down sendromlu olgunun altrsmda (%12) lens opasitesi 

saptandr Bu olgulardan birinde bilateral dogu~sal katarakt tespit edildi.. Olguda 

enfekte dakriostenoz bulunmasr nedeni ile ameliyatr ertelendi. Bir olgumuzda arka 

subkapsiiler katarakt bulundu .. Digerlerinde ise daha yok noktasal lens kesafeti 

giiriildii .. Da Cunha ve arkada~larrmn <;:ah~masmda katarakt srkhgrm %13 oranmda 

saptamr~lar (I).. Bu oran bizim buldugumllZ orana yok benzerdir.. Suyugiil ve 

arkada~lan yaptrklan <;:aIr~mada katarakt srkhgrm %16 oranmda bulmu~lardlI 

(43). 

Down sendromu olgulannda iizellikle giiz dibi bulgulan pek fazla degildir 

Retina pigment epiteli yeterince koyu olmadrgmdan alttaki koroid tabakasmdaki 

damarlar belirgin giiriilebilir Ama bu durum biitiin yeni dogan bebeklerin ortak 

iizelligi olabilmektedir 

Williams, 1973 yrlmda yaptrgr bir yah~mada Down sendromu olgularmda 

optik diskten <;:lkan ve diski <;:aprazlayan retinaya dagrlan damar sayrsmda ( arter 

ile yen birlikte) normal olgulara nazaran fazlahk bulmu~tur Yazara gore normal 
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olgularda optik diski yaprazlayan damar saYlsl ondort civannda iken, Down 

sendromu olgulannda bu saYI onsekiz ve iizerindedir. Bu farkhhkta cinsiyet 

ayuuTII yoktur Diskten ylkan damarlar, filzla krvnm yapmadan diiz olarak 

retinaya dagllmaktadu. Bu goriiniim araba tekerlegi manzarasl olu~turmaktadll 

(l8,22,23) Down sendromu olgulannda bulunan bu anormal disk damarlarl 

saYlsmm nedeni belli degildir Optik diskteki a~1Il damarlanmanm klinik onemi 

heniiz iyi bilinmemektedir 

inceledigimiz elli Down sendromu olgusunun onbirinde (%22) retina ve 

optik disk degi~ikleri bulundu .. Bunlardan sekiz olguda (%16) araba tekerlegi 

manzarasl, bir olguda (%2) dejeneratifmiyopi, bir olguda (%2) peripapiller kmoid 

atrofisi, bir olguda (%2) morning glory sendromu vardl Dejeneratif miyopi tespit 

ettigimiz olgunun 11 diyoptri civarmda miyopisi mevcuttu. Da Cunha ve 

arkada~larl yiizelliiki olguluk yah~malarmm %21 'inde, Berk ve arkada~lan 

%38'inde optik diskte dik ylkl~h ve artan saYlda darnarlar tespit etmi~lerdir (1,44) 

Suyugiil ve arkada~larl ise optik diskten ylkan damar saYlsmda artl~l %72 

manmda bulmu~lardu (43) Bu ozelligi ilk tarif eden Williams'm serisinde ise bu 

oran %88'dir. Her iki yall~mada da bizim sonuylanmlza gore daha yiiksek bir 

oran mevcuttur Fakat Da Cunha ve arkada~larmm sonuylan (%21) bizimkilerle 

benzerdir (I). 

Down sendromu olgulannda ~a~lhk slkhkla goriiliir Bu olgularda ~a~lhgl 

ortaya ylkarmak iyin standart kapama testi ve Hircshberg testi uygulanmahdn 

Test sonuylarma gore Down sendromu olgulannda azlmsanmayacak oranda 

~a~lilk goriilmektedir .. Jaeger'e gore bu oran kendi olgularmda %41 kadardn Bu 

~a~lhklann biiyiik bir klsml iye ~a~lilk ~eklindedir Hastalar tam fiksasyon 

yapamadlklarl iyin ~a~lhgm tam derecesini saptamak giiytiir Buna kar~m Down 

sendromu olgularmdaki ~a~lilk manl genel toplumdaki oranmdan daha filzladn 

(18,20-25) 

:;;a~lhk genelde beraberinde ambliyopi sorununu da getirmektedir.. Burada 

kuma kusurlan da 101 oynayabilir.. Fakat Down sendromu olgulannda zeka 
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gerilikleri nedeniyle saghkl! gonne keskinligi olyiilmesi de zordur. Bu nedenle 

arnbliyopi oram da pek iyi saptanamamaktadlI 

Jaeger'e gore Down sendromunda ~a~il!g! ay!klarnak iyin uy yol olabilir 

(27): 

• Fiizyon kapasitesinin yetersizligi, 

• Gorse! rezolusyon kapasitesinin yetersizligi, 

• Akomodasyon-konverjans ili~kisinin bozuklugu 

Shapiro ve France'un yah~masmda yirmiuy ~a~!hk hastasmm yalmzca 

birinde ekzodeviasyona yard! (28). Tsiaras ve arkada~lannm yetmi~uy olguluk 

yah~ffiaSmda %29 ezodeviasyon %4 ekzodeviasyon bildinnektedir (45). Roijen ve 

arkada~lar! yetmi~yedi olguluk yah~malarmda %26 esodeviasyon, % 1 

ekzodeviasyon bildirmektedirler (3) Suyugiil ve arkada~larl klIkdort olguluk 

serilerinde % 31 oranmda esodeviasyon bulmu~lard!r (43). Elli Down sendroffiu 

olguluk serimizde sekiz olguda (% 16) ~a~!hk saptanrn!~tJr. Be~ olguda esotJopya, 

bir olguda ekzotropya, bir olguda hipertropya ve bil olguda da ekzoforya ile 

beraber inferior oblik hiperfouksiyonu bulundu Dort ~a~!hk olgusunda 

altemasyon yard! Be~ ezotropya olgusunun hepsinde ve bir ekzoforya olgusunda 

olmak uzere alt! olguda ~a~!hga bagh Olalak ambliyopi bulundu Hipertropya 

bulunan olguda anormal ba~ pozisyonu belirlendi. 

Down sendromunda klIma kusurlanna s!k rastlanmaktadu (18,20-25) 

Jaeger gorme keskinligi degerlendirmesi yapmadan verdigi bilgilerde kendi serisi 

iyinde %46 oramnda miyopi, %28 oranmda hipermetropi ve %26 oran111da 

astigmatizma buldugunu ifade etruektedir (27).. Cullen %5 oramnda -6.0 diyoptri 

ve iizerinde miyopi bildinnektedir (29) Shapiro ve France ise miyopiyi daha 

yiiksek oranda (%27) bildirmi~lerdir Bunun yamnda %25 kadar da astigmatizma 

bildirmi~lerdir Shapiro ve France'a gore yiiksek astigrnatizffiadan keratokonus de 

sorumlu olabilir (28). Bunun yan111da Down sendroffiunda yiiksek hipermetropinin 

de bulundugunu bildiren yazarlar bulunmaktadu. Doyle ve arkada~lar111111 

yah~maS111da yogu Down sendromlu olguda emetropizasyonda bozukluk oldugu, 



hipermetropinin %80, miyopinin % I 8, emetropinin de %2 olguda gortildiigu 

bildirilmektedir (46) 

Bizim yah~mrull1zda elli Down sendromu olgusunun oluzdordiinde (%68) 

krrma kusuru bulundu. Bunlann ondokuzunda (%38) kompoze hipermetropik 

astigmatizma, yedi olguda (%14) basit hipermetropi, altI olguda (%12) kompoze 

miyopik astigmatizma, iki olguda (%4) da basit miyopi tespit ettik Bizim 

buldugumuz klIma kusurlanmn yogunu Doyle ve arkada~lrumm yah~masmdaki 

sonuylara benzer olarak hipermetropik olgular olu~turuyordu. 

Down sendromlu olgulann %5-30'unda nistagmus bildirilmektedir 

(I,28,47). Down sendromunda gortilen nistagrnuslar dal1a yok horizontal tiptedir 

Shapiro ve France olgulrum %9'unda tespit ettikleri nistagmusun tamamen 

horizontal oldugunu ve oktiler anomalilerle baglantJh olmadlgml yaymlaml~lardii 

(28) Wagner ve rukada~larmm, yUzseksensekiz olguluk yah~masmda nistagmus 

or anI %30 bulunmu~tur (47). Nistagmus olgularmm %73'ii esodeviasyonla 

birlikte olup hiybirinde ekzodeviasyon veya vertikal kayma saptamnaml~tlr Bu 

yazarIar, Down sendromlularda nistagmusun mulrtemelen tespit edilemeyen bir 

santral sinir sistemi kusuruna veya tammlanamayan bir retinal patolojiye bagh 

olabilecegini dti~iinmektedirIel Heller ve arkada~lanmn yah~masmda aym 

zamanda esodeviasyonu olan %23 olguda nistagmus bildirmektedir (48) Jaeger 

ise %8 oranmda nistagmus bildirmi~tir (27) 

Bizim yaIr~mamlzda elli Down sendromu olgusunun iiyiiude (%6) horizontal 

tipte nistagmus vardl Bu oran, Jiteratfudeki oranlara benzerdi OIgulann 

hiybirinde kayma tespit edilmedi. 

Down sendromlu olgularda bildirilen ambJiyopi orrullarl %13-28 arasmda 

degi~mektedir (27,49). Da Cunha ve arkada~larmm yah~masmda ambliyopi oram 

%26 olup bunlarm %33'ii ~a~lhk ile birIiktedir (I). Tsiaras ve arkada~larmm 

atrm~sekiz olguluk yall~masll1da onbe~ olguda (%22) ambliyopi tespit edilmi~tir 

(45).. Bunlann sekizi ~a~lhk ile birlikte iken, be~i refraktif, ikisi strabismik ve 

refraktif etyolojiye sahip oIgulardr. Bizim yall~mrull1zda ondort olguda (%28) 
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ambliyopi tespit edildi Dort olguda strabismik, on olguda refraktif etyoloji 

bulundu. Kaymalarm hepsinde esotropya bulundu Refraktif etyolojilerin 

sekizinde hipermetrop, ikisinde ise miyopik klIma kusuru bulundu. 

Nazolakrimal kanal trkamkhgmm Down sendromlu olgularda sendromla 

baglanhh olmadrgr bildirilmektedir (2) Da Cunha ve arkada~laI1 Down 

sendromlu olgularda nazolakrimal kanal hkamkhgr oramm % 30, Berk ve 

arkada~laI1, %22 olarak bildirmektedirler (1,44). Bizim s:ah~mamrzda be~ olguda 

(%10) nazolakrimal kanal trkanrkhgr bulundu. Da Cunha ve arkada~lanmn 

s:ah~masmda oranm yiiksek bulunmasr hastalann ya~ ortalamasmm dti~tik 

olmasma baglanmr~tII. Bizim s:alr~mada bir olguda bilateral, dort olguda ise tek 

taraflr nazolakrimal kanal trkanrkhgr tespit edilmi~tir Be~ olgudan bir tanesi 

birinci grupta, tis: tanesi ikinci grupta ve bir tanesi de tis:tincti grupta 

bulunmaktaydr 
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6. SONU<;LAR 

1. C;:ah~ma kapsamllla allllan elli Down sendromu olgusunda, yukan <;ekik 

palpebral fissiir, yinni dort olguda saptanml~tIr (%48). 

2 Epikantiis yirmi ii<; olguda (%46) bulUl1illU~tUl Kapak enfeksiyonlan araslllda 

bulunan blefinit all! olguda (% 12) saptanml~tIL 

3 Down sendromu i<;in olduk<;a tipik bir bulgu olan Brushfield lekelerine onbir 

olguda (%22) rastlanml~tu Bu lekelerin daha <;ok a<;rk renk irisli gozlerde 

bulunmasl, bunun yanlllda iilkemiz insanlaIl111n dalla <;ok koyu renk irisli 

olmalan nedeniyle, saptadlglmrz Brushfield lekeleri oranllllll dii~iik 

bulu111nasllla yol a<;ml~ olabilir. 

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

lekesi olan onbe~ vakanlll (%30) tiimiinde izlendi. 

5. Serimizde bulunan elli Down sendromlu olgunun altIslllda (%12) lens 

kesafeti bulundu .. Bu olgulann bili dogu~sal katarakt, biri arka subkapsiiler 

katarakt, geri kalan dordii ise noktasallens kesafeti ~eklindeydi 

6 C;:ah~mamlzdaki olgulardan sekizinde (%16) ~a~lhk bulundu Be~ esotropya, 

bir ekzotropya, bir hipertropya, bir ekzoforya ile beraber inferior oblik 

hiperfonksiyonu yard!. 

'7 Onbir olgumuzda (%22) retina ve optik sinir patolojisi bulundu. Sekiz olguda 

optik diskten <;lkan damarlann OIU~tUldugu araba tekerIegi goriintiisii, bir 

olguda dejeneratif miyopi, bir olguda morning glory sendromu, bir olguda 

peripapiller koroid atrofisi izlendi 

8 C;:ah~mamlzdaki olgulardaIl OM dordiinde (%68) kuma kuSUIU bulundu 

Ondokuz olguda kompoze hipennetropik astigmatizma, yedi olguda basit 

hipennetropi, altl olguda kompoze miyopik astigmatizma, iki olguda basit 

miyopi yard! 
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9. Be~ olguda (%10) nazolakrimal kanal tIkamkhgl bulundu Birinde patoloji 

bilateraldi 

10 Serimizdeki olgulardan uyunde (%6) horizontal tipte nistagmus bulundu 

11 Ambliyopi yah~mamlzdaki olgulann ondordiinde yard!. Bunlardan dort 

olguda strabismus, on olguda ise anizometropi etyolojik filktor olarak 

bulundu 

Literatiirdeki ve yah~mamlzdaki goz bulgulan dikkate almdlgmda, 

olgulann bedensel ve zihinse1 geli~imlerinin takibi ile beraber goz bulgulan 

yonunden de yakmdan izlemnesi gerekliligi ortaya YlkmaktadlI. 
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7.6zET 

Akdeniz Universitesi TIp Fakiiltesi Pediatri Anabilim Dah Genetik 

Polikliniginde kaYlth olgulardan elli Down sendromlu olgunun goz bulgulan 

ara~tlIlldl Down sendromunda slk goriilen goz patolojilerini tespit etmek ve 

mfunkiin olanlann gerekli tedavilerinin yapilmasl amaylandl 

Olgulann gorme keskinligi, goz hareketleri, biyomikroskopik incelemesi, 

sikloplejili retinoskopi ve fundus muayeneleri yaplldL 

Ya~ ortalamasl 7. 9±5 .. 0 olan yirmibe~ kiz, yirmibe~ erkek elli Down 

sendromu olgusu yah~maya ahndL Goz bulgularl snasl ile ~oyle bulundu; klIma 

kusuru otuzdiirt (%68), yukarl yekik palpebral fissfu yirmidort (%48), epikantiis 

yirmiiiy (%46), iris hipoplazisi onbe~ (%30), arnbliyopi ondort (%28), retina ve 

optik sinir patolojisi onbir (%22), Brushfield lekesi onbir (%22), ~a~lhk sekiz 

(%16), blefarit all! (%12), lens kesafeti altJ (%12), nazolakrimal kanal tJkamkhgl 

be~ (% I 0) ve nistagmus iiy olguda (%6) izlendi 

Jaeger'in yaptJi?;! yah~mada , miyopi % 46, hipermetropi % 28, astigmatizma 

% 26 oranmda bulunmu~tJn (24) Doyle ve arkada~larmm yah~masmda, yogu 

Down sendromlu olguda emetropizasyonda bozukluk oldugu, hipermetropinin % 

80, miyopinin %18, emetropinin % 2 oldugunu belirtJni~tir (46) Bizim 

yah~marnlzda da klIma kusurlannm yogunlugunu (%52) hipermetropi 

olu~turuyordu 

Down sendromunda dalla yok ileri ya~larda katarakt goriilfuken bizim 

yall~mamlzda bir olguda bilateral dogu~sal katarakt bulundu 

<;ah~marmzda sekiz olguda ~a~illk tespit edildi .. Bunlardan be~i esotropya, 

biri ekzotropya, biri hipertropya, digeri ise inferior oblik a~lIl fonksiyonu olarak 

belirIendi. 
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