[ster Down sendromu ister bagka bir nedenle olsun dxiirlii bir
cocuga sahip olmak, aileyi zafere ya da trajedive gitiirebilir. Za-
[fere giden yol sabir ve emek isteyen bir yol olmakla birlikie, go-
cugu oldugu kadar anne ve babayt da farklt bir bigimde, ama ye-
niden yaratabilir. Trajediye giden yol ise, yasanan diis kirikli-
gyla bag edemeyerek her seyin yok sayildigs bir noktada baglar.
Oziirlii bir cocuga sahip “olmak ya da olmamak”, tek bagina bir
“sans” meselesi degildir, Ciinkii, giniimizde ulagilan bilim ve
teknoloji diizeyi bize, bazt kalitsal iziir nedenlerinin yaygn-
ligtnt anleme olanaging da sunmaktadtr.

“Olmak ya da Olmamak”
Down Sendromu

YSE HANIM ILE AHMET BEY
uzun sfiredir amgyorlardy; dére
vildir da aym is yerinde galigi-
vorlardy, Ikisi de bekirdi. Za-
man i¢inde birbirlerinden hos-

landilar ve bu hoglanma giderek daha yakin
olmalann saglady. Giintin birinde arkadas-
liklart sevgiye diiniigtii ve evlenmeye karar
verdiler. Digiinleninden kisa bir siire sonra,
Ayse Hanim ilk gocuguna gebe kaldi. Bu,
her iki tanfin da istedigi, planlanmg bir ge-
belike. Mutlu haber aile iginde hizla duyul-
du ve hazirhklara baglandi. Ayge Hanim, an-
ne olacagint Hgrendigi giinden itibaren dii-
zenli olarak dofum dokroruna gitn, beslen-
mesine dikkar e, hastalanmamaya ve vo-
rulmamaya dzen gosterdi. Ahmet Bey de ka-
nstnin. dolayisivla dogacak ¢ocugunun da
saghiyla vakindan ilgilendi; ona yardimer
olabilmek i¢in elinden geleni esirgemedi.
Her seyv volunda gidivordu, Baz akgamlar
vemekren sonra rehaver iginde gocuklarina
iliskin hayallere daliyorlardi, “Kiz olursa...”,
“erkek olursa...” rarngmalanina giriyorlar,
kendi kendilerine giiliiyorlar, sonra da
“aman camm, saghkh olsun da ne olursa ol-
sun” diyerek, yumup gozlerini uyuyorlardi.
Nihavet, beklenen giin geldi; ancak bekle-
nen giin beklendigi gibi gelmedi. Ayse Ha-
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mm ile Ahmet Bey'in Down sendromlu ol-
dugu stylenen, dziirlil bir erkek gocuklar ol-
du. Oysa, mutluluk ve gelecege dair ¢egitli
umutlarla beklenen bu degildi. Cocuk, nor-
mal olarak birgok Kisielamayr da beraberinde
getirecekn ama, yagamlanna bir piniluyla do-
facako. “Goziin aydin, bir oglunuz oldu”
dendi fince Ayse Hanim's; sevinildi. Birkag
saat sonra bebek kucafina verldiginde, Ayse
Hamm merak ve sevgivle kucakladi bebegi.
Ahmer Bey, dofumu beklerken gegen suat-
lerin gerirdigi yorgunlukla oturuyordu san-
dalyede, ama bakmiyordu esinin yiiziine:
uzaklara, gok uzaklara dahp gitmigti. Bebek,
sanki kimselere benzemiyor gibiydi; ama,
hig¢ yabancr olmayan binlerini de ¢agngurn-
yordu Ayse Hamm'a. Hafifge gekik ghzleri,
birbirinden aynku: giiz kapaklanyla kiicil-
ciik kalkik burnunun birlestigi verde garip
bir deri kiviim goriiliivordu. Agzyla dili ara-
sinda bir oranusizlik vardi sanki; va aga ¢ok
kiigiikeil ya dili ¢ok biiyiik, ayirt edemiyordu
Ayse Hamm. Biraz agagida gibi duran kulak-
larint ise gormezlikeen geldi, Cocugu
endiseli kayinvalidesine uzanp verirken, bir
aksilik oldugunu anlamigti. Nereye gitseydi,
nerelere gitsevdi...

Aslinda her gebelik. istenen bir gebelik
olsa bile, gerek kadin gerek erkek agisindan

bir tiir ‘kriz" halinde yaganir; ¢linkil, her ge-
belik bir endige kaynagidir ve karmagtk
duygulara yol agar. Hersevden tince, gocu-
gun saghkl olup olamayacag, saghkh dogsa
bile saghkl biiviivilp biiyiiyemeyecegi
dnemli bir endise konusudur. Ayse Hanim
ile Ahmet Bey'in de, bebeklerini bekledik-
leri sfire iginde en sik konugruklan konu bu
almustu ve dogal olarak saglikh bir bebek
umuyorlardi. Oysa dokrorlar, adint hayatla-
rinda ilk kez duyduklan bir 6ziirden, bir
‘engellilikten’ stz edivorlardi gimdi. Ayye
Hanim, kocaman bir bosluk igine diigmils
gibiydi; biitiin duygular bir anda yok ol-
mustu ve higbir sey hissetmemekteydi, Bu
hali kisa siirdii ve yerini bir tiir reddetme va
da inanmamaya birakn, Ote yandan, tfke de
dalga dalga yayilivordu i¢inde. Higbir gev
anlayamivordu arok. “Neden?” sorusu deli
bir kurt gibi kemiriyordu kafasinin igini.
Cocuklarmda kalitsal bir bozukluk olmasi
imkansizdi. Kocasi da kendisi de son derece
saglikliydi; rahar bir gebelik gegirmigti. Do-
gumun zorlugu ise, ilk olmasing baglanmig-
ti. Yoksa kendileri mi kendilerini gordiikleri
gibi degildi? Sorun neredevdi, kimdevdi?
Nereden bakarsa baksin, dziirlil bir ¢ocuga
sahip olmak inanihr gibi degildi. Bilseydi
bhiivle olacagini, onca istedifi bu gocugu do-
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gurur muvdu? Kendini aldanlong hissedi-
vordu Avse Hamim. Aroik higbir seye vens-
den baglamak miimkiin degildi; higbir seyi
yok ermek de milmkiin degildi. O anda
vok olan tek sev, umurtla bakuklan gele-
ceklerivdi. Bunun yerini éngdriillemez
uzun ve zor bir gelecek aloust. Caresizlik,
ifke, tiziincil, acima... Peki va sonral

Sonra, giiniin birinde, kendilerinin
diinyaya getrdigi bu gocuga tilm kalplenni
agarak, simsicak bir “Merhaba” divecekler-
di. Iste ancak bu merhabayla, Down send-
romlu da olsa, gocuklannin kendi bagina bir
birey, bir kigilik oldugunu ve kendisine iz-
gii dzelliklen bulundugunn gérecekler ve
onunla paylasabildikleriyle bu diinyayi ve-
niden. yepveni bir bigimde algilamaya bag-
lavacaklardi,

Avge Hanim ile Ahmet Bey'in ogullan,
tiim diinyada orralama 1000 dogumdan 1-
2'sinde rastlanan ender bir hasta-
ik olan Down sendromuyla dog-
mustu. Ayse Hanim ile Ahmet
Bey, bu hastalifin vavginhfina
iliskin ¢aligmalann sonuglarina
giire, rahim igindeki her 1000
dillenmeden 100 va da 200'iinde
rastlanan kalitsal bir hastalikla
karst kargivaydilar, Bu rakam-
lardan harekertle, diinya niifusu-
nun oldukga dnemli bir kisminin
aym riskle karst kargiyva oldugu séyleniyor-
du. Peki, nasil olmusgtu da Ayse Hamm ile
Ahmet Bey, bu sans(sizlik)la yiiz viize kal-
muglardi?

Giiniimiizde ulagilan bilim ve teknoloji
diizevinde bunun bir *kader” olmadig siy-
lenebilir. Down sendromu, bir kez ortava
qtkukran sonra, diizeltilemez bir kalitsal bo-
rukluktur. Ancak, ortava grtkmamasi igin ba-
z1 onlemler de ahnabilir, Dogum sonrasinda
tani konan Down sendromlu gocuklann, do-
gum Oncesinde vapilan genetik inceleme-
lerle saptanan fetiislerden vaklagik 10 kar
daha az olmas: bunun en agk gostergesidir,
Bu kalitsal bozukluk, zamaninda saptana-
bildigi dl¢iide engellenebilir. Ancak, dillen-
meden sonra engellenebilmesinin tek volu
olan gebeligin sona erdifilmesi dzellikle aile
agisindan etk ikilem varatugindan, gebe
kalmadan énce nsk fakeorlerinin en aza in-
dirgenmesi voluna gidilmelidir, Zira, Down
sendromlu bir bebek, kendisiyle birlikee ai-
lenin, hatta toplumun tiim bireylerine, etik
baglamda bir sahip “olmak ya da olmamak”
sorununu da beraberinde getirir, Eger
diinya niifusu, aile planlamasi vontemleriy-
le kontrol edilebilir bir nokradaysa, Down
sendromu gibi 6zgiil dzellikleri biiyik

Aranlik 1995

oranda bilinen bazt kalitsal hastaliklanin
vayginligimin da énlenebilir bir nokeada ol-
masi gerekir. Buradan bakildifinda, yapila-
bilecek tek sey, Down sendromlu ¢ocuk
sahibi olma niski yitksek olan ¢iftlerin ay-
dinlaularak, gebeligi 6nleyici yiintemlere
bagvurmalarim saglamak olabilir (Kugkusuz
bunun ger¢eklesmesi de kapsamh ve isle-
vebilecek bir saglik sistemivle birlikee, vay-
gin saglik egitimini gerekeirir). O halde,
burada eenimlanmasi gereken ilk sey, nsk
fakrorleridir. Ancak, dilerseniz, bu faktirle-
re gegmeden dnee, kisaca, Down sendro-
munun ne olduguna deginelim.

Down sendromu, herseyden tnce, ka-
hesal bir hastalikur. Yani anne ya da baba-
dan ¢ocuga kahalan bir hastaliknie rahim
iginde verlesmig ve normal gelisimini siir-
diiren embriyo va da fetiis fizerinde sonra-
dan ethki gosteren gevresel etkenlerle ihiski-

s1 yokrur. Kaliesal hastaliklar, kendi iginde
cesttli gruplara avalie. Bunlarin bir kismina
genlerdeki bozukluklar yol agarken, bir kis-
mina da genlerin belirli bir diizene gire,
iizerinde ¢izgisel dogrultuda dizili bulun-
dugu kromozomlann diizensizliklen neden
olur. lste, Down sendromu da bu kromo-
zom bozukluklanndan bindir.,

Kromozom bozukluklan, yapisal ve sa-
yisal olmak fizere baghea ikive aynhr; ba-
zen de her iki grup bozukluk bir arada orta-
va gikar. Down sendromu, esas olarmk kro-
mozomlardaki bir gesit sayisal diizen degi-
sikligiyle ortaya ¢ikngimdan, burada sayisal
kromozom bozukluklarina genel ¢ergevesi
itibariyle deginilebilir. Buna gegmeden &n-
ce toparlamak gerekirse, Down sendromu,
esas olarak, kromozomlardaki sayisal dlizen
bozuklugy ile ortaya ¢ikan dnemli bir kalie-
sal hastalikur divebiliriz. Onemi, zeka geri-
ligi vapan nedenler iginde ilk sirada yer al-
masindan; zekd gerilifinin vamsira gesith
viieut iglevlerini de bozabilmesinden; an-
cak, vasam siiresinin diger kromozom has-
taliklarina oranla nzun olmasi ve uygun egi-
tim saflandifinda bu ¢ocuklann sosvalles-
mesinin miimkiin olmasindan kaynaklan-
makeadir,

Genel olaruk sayisal kromozom bozuk-
luklanna gelince, bunlar kendi iginde “po-
liploidi™ ve “andploidi” olmak iizere ikive
ayrihir. Normal bir insanin her bir hiicresin-
de, 22 ¢ifti homolog (yap ve gen dizilimi
bakimindan dzdey) kromozomlardan (oto-
zom), 1 ¢ifti ise cinsivet kromozomlarindan
(gonozom) olugan 23 ¢ift, vani toplam 46
tane kromozom bulunur. Otozomlar, bire-
yin viicut hiicrelennin kahrsal dzelliklering
belirlerken, gonozomlar da (diside XX, er-
kekte XY) cinsiyer dzelliklerini belirler, 23
cift kromozomdaki her bir kromozom teki-
nin bin anneden, digeri ise babadan gelir.
Normalde giftler halinde 1'den 22°ve dek
numaralanan homolog kromozomlarin, ¢ift-
ler (diploit) yerine diglii gruplar (triploit)
seklinde diizenlenmeleriyle, ortaya 3 adet
gonozom ve 66 ader (22x3) otozom olmak
fizere toplam 69 kromozomlu hiicre yapilan
¢ikar, Bu bir poliploidi durumu-
dur ve genellikle kendiliginden
diigen fetiislerde saptanir. Aym
sekilde, kromozomlarin dirtlii
gruplar (tetraploit) halinde bu-
lunmalan da bir poliploidi doru-
mudur ve hiicrelerde toplam 92
kromozom vardir. Tetraploids,
karaciger gibi bazi dokularda nor-
mal bir gesitlenme olarak da go-
ritliir. lkinci tip kromozom bo-
zuklugu olan aniploidi ise, normal kromo-
zom sayisinda (Hploidi) bir artma va da azal-
mavi ifade eder, Ancak, bu sayi degigikligi
biitiin kromozom ciftleri i¢in gegerli olma-
vip, genellikle yalmzea bir giftre ortaya ¢i-
kar. Bu durum, gonozomlarda orraya ¢ika-
bilecegr gibi, otozomlarda da olabilir; bazen
her iki gesit kromozomda bir arada gorille-
bilir. Andploidide toplam kromozom sayisi
| eksik va da birkag fazla sayidadir, Eksik-
lik va da fazlahk gonozomda oldugunda
“cinsiyet kromozomu bozuklugu”™, otozom-
larda oldugunda “otozomal bozukluk™ sek-
linde anilir, Down sendromu, otozomlarda
andploidi seklinde ortaya gikan sayisal bir
bozukluktur.

Kromozom sayisindaki degisiklikler,
genellikle egev hileresi (gamet) olusumun-
daki hata ile ortava gikar. Hiicre biliinme-
sinin bir evresi olan metafazdan sonra gift-
ler halinde bulunan kromozomlar, normal-
de birbirlerinden aynlarak yavru hiicrelere
esit sayida dagilacakken, biri ayrilamaz ve
ortaya egit olmayan bir dagilim gikar. Bu
olava “ayrilmama” (nondisjunction) denir.
Kromozomlardaki ayrilmama olayy, anormal
kromozom sayist tasivan hiicrelerle sonug-
lanir,



Cocukea goriilen sayisal kromozom ho-
zuklugu, anne ya da babanin esey hiicrele-
rinin béliinerek ¢ogalmas (gamerogenezis)
sirasinda ortava ¢ikabilir. Bu durumda iki
tip vumurta veva spermle Kargilagilir, Bo-
liinmeyle ortava ¢ikan vavru hiicrelerin bi-
rinde 1 kromozom cksik kalirken, digerin-
de genellikle 1 kromozom fazla olur. Bu
gametlerden biri normal bir esey hiicresiyle
birlestiginde (anormal bir sperm normal bir
yumurtayl dillediginde veya anormal bir
vumurta normal bir spermle dollendiginde)
va | kromozomlu (monozomik) yadad kro-
mozomlu (trizomik) anormal bir zigot (bire-
yin anne karnindaki ilk hiicresi) meydana
gelecek ve ileride fetiisii olusturacak olan
embriyo, bu zigotun béliinmeleriyle ortaya
¢ikacakur. Anne ya da babadaki esey hiic-
relerinin biliinmesi sirasinda ortaya ¢ikan

bu durum, kiz ve erkek ¢ocuklarda farkl
klinik ozelliklerin olugmasina yol agar.

Sayisal degigiklik, esey hiicrelerinin
béliinerck ¢ogalmas sirasinda olugabilecegi
gibi, déllenme sonucunda olugan tek hiic-
reden geligen embriyonun erken béliinme
evrelerinde de ortava gikabilir. Bu durum-
da etkilenecek olan hiicreler somatik (egey
hiicreleri diginda kalan, yani viicuda ait)
hiicrelerdir. Bu hiicrelerde bulunan kromo-
zomlarda say1 degisiklikleri olur ve sonucta
Down sendromu gibi otozomal kromozom
bozukluklan ortava gikar,

Down sendromundan sorumlu olan
baslica aksama, 21. kromozom ¢iftindedir,
Bu nedenle "Trizomi 217 adiyla da anilan
Down sendromundaki temel mo-
tf, 21. kromozom ¢iftinde 2 veri-
ne 3 kromozom bulunmasidir.

Dr.lsik Bokesoy
Demek Baskam

Down Sendromu Dayanisma ve Arastrma
Dernegi (DSDA), 1991 vilinda Ankara'da kurul-
mustur. Dermegimizin kuruculare grasinda
psikalog, hukuken ve tp dokrorlan bulunmak-
tadir, Dernegin amaci, Down sendromi alaninda
gahsanlan bir araya getirerek sorunlan bitlikee cle
almaky Giyeler arast dayanigmay, uﬂamak
ailelerin gerek efium gerckse saghk sorunlannda
yiinlendirici olmak: yayn, konferans, sempozyum
gibi etkinliklerle topluma ¢gitim vermek; bilimsel
arastirmalar diizenlemek veva desteklemek;
ailelere genetik danigmanhik yapmiaks risk
altindaki allglcrr: u].’;§ma 30114r1n1mikm
onlara yol ghsterici olmakur. Dernegimize
bagvtiran ailelerin sosyal yapilariyla buﬂi’{c.
oplumumuzda demekgilik ile ilgili
de varplmasi, ailelerin kaohimlara simclamakea

demege iive olmakeadirlar.

Dcrncgimmn ilk bilimsel etkinligi, 1992
vilinda duzgnle th pdmhhr LL;;ltllcﬁﬁnu-
fer, saBlkertar, aileler ve konuva divarl olin
kisilerin karilda@s bu pwu.l;ic Down sendromli-
larin milli egitim sistemimiz igindeki c@itim
olanaklanyla gegitli kuru1u§I.mn sundugy cg;t:m
hizmetleri, genel saghk sorunlan
yaklagimlan ve goeugun bir bilcin olarak hﬂhlﬂb
olan ihgkilen ele alinmugir. Ekim. 1995 te ya ;laa
“Uluslararass Down Sendromu Toplanusind:
hastaiygin kromozomal temeli, apzdehﬂwlnﬁxi
dogum Gneesi tnt ve bu nygulamalan:
giriigleri, hastalikla |Igfl,t mdﬁ?ﬂ
molekiiler olartk sen Mﬂcﬂ !mta-
lar igin olasi bir tedavi omei, hm yualm

standartianni yilkselten saglik bakim §
nT:z\'m etk vﬁnltn‘ 'ﬁ!r‘kfyc'ﬂc dngurn ﬁncce] mnl

uvgul.lm.llarl toplum dzelli

olanaklan ve numnuqi{m_' lamalar

uluslararast benzen demeklerin & duumr.lcn Ve

olugturmalan ele almmagur. Toplany, bu tiir b=
limsel etkinliklerin tekrarlanmasi bilgs alrmnsm

Down Sendromu Dayamsma ve Ara

S hiseatann o kanfmi difeklerivie S bul
I)quﬁlmla‘i‘?ducn]cdlgl ‘l'lll'l
dauﬂmba m Stileyman Demirel'in
deswﬁ,% anitma [om E&%uya

ve yalmizea yakin isbirligi yapugmiz aileler

kumuda bu volla seslerini ﬂhﬂlmk bﬁ gig

o e
ve tutum lx.lwullﬁl hizlandirmak igin
bir bilgi 1Ict1§;nng| kurulmast ve bu tamgmnlnra

duyath kigi ve hmlusldnn mali kackilareyla, tiim
kavlimeilanin pays biyik olutigtus, B g

:upla:mhlrm iki yilda bir dn?cniqnmfmﬂmlan-
makeadit., o Iki yalda bir vmelemmn
toplantilara devam etmek niyetindeyiz.
Demegimiz ailelere, hastalikla ilgili bilgi ver-
mek amacivla bir kitapeik (1992) Iusurmsg nlup.
parasal sorunu ofan ailelere fcretsiz olarak ver-
|[mdtndzr

Aymi amagla hazirlanan ki
e tamum amacryla yaygin bir |

izin fiyeleri, basta Ankarg“ohmk
MMWMMQE;MM
zihinsel engelli cocuklarin snruthiqhﬂglll
toplanty, konferans ve soylesiler d
dirler. Dernetimize konuva gercekren giniil
veren hietkesin karnhmint bekliyorve bii konuda
Ulkemiz hastaluninin Kayiclagmnin mﬁ‘kculu}n
rilmesi fle diha fazta hﬂEm:' u!aﬁmwr Tve Nasedtars
yeni gelismeleri h1|d|rmqn 161 1.

u yil Ankara’ driiﬂ*agm& pazan demek
uyul:.umm cocuklapyla bir araya gelecek ve
.@_thﬂﬂw bu toplantilarda
dayamgma konusunda daha hizl yol alinmasina
galwilacaktir. Dmcgumg., sosyal giivencesi

dmmwwﬁ“nhnuiﬁndc bulunan hasta-
Imhmﬁm M&WWW

- : mmuvla kendisi bir labo-
mﬁva? hrl‘m:m ailelerle dayanisma saflanacak
&:hck!cmcktudlr
in  riiziigil Sube _aemaya
clvcnghliu. Bagka §;:|1|rlcrde kurulabilecek yeni
subelerle Mlccck yaygin drgiitlenmeyle
‘daha da giiglen 26 [ANIyOriZ,
Hn.smla; km.lu\egu:!mmltr saghk ugmsanlarl
'ﬂsm lumn | Mmmc duyarhilik agilamak
swul etkinliklerimiz de. her zaman oldugy
m_mm
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Dolayisivla, normalde tiim hiicrelerde 46
olan kromozom sayisi, 47 ye vyiikselir.
Eger birey digiyse 47, XX+21, erkekse 47,
XY+21 geklinde ifade edilir. “+21"in anla-
mu, fazladan bir tane 21. kromozom bu-
lunmasidir,

Bityiik ¢ogunlukla (yiizde 95) kromo-
zomlardaki ayrilmama durumu sonucunda
gelisen Down sendromunun, trizomi 21 ti-
pi disinda, nadiren rastlanan iki tipi daha
vardir. Bunlardan biri, aslinda yapisal bir
kromozom bozuklugudur. Aynlmama duru-
munun yarattig sayisal bir anormallik ol-
madifindan, sonugta ortaya cikan hiicreler-
de 46 kromozom vardir. Ancak, yine 21.
kromozomda bir anormallikle kargilagilir,

Hastalarin yiizde 3-4iinde goriilen

bu tip, “translokasyon™ (yer degis-

tirme) tipi Down sendromu adiyla

bilinir. ‘I'ranslokasyon tipinde, 21.

kromozomun uzun kolu, homole-
- #u olmayan, yani gen dizilimi fark-

It olan bir bagka kromozomun (ge-
nellikle 22., 21. veva 14, kromozomlar) Kisa
koluna baglanir. 21. kromozomun uzun ko-
lundan 3 tane oldugu icin normal diizen
bozulur ve vine Down sendromunun klasik
klinik tablosuyla kargilagihir.

Down sendromunun yiizde 2-3'liik bir
oranla en az rastlanan tipi ise, ‘mozaik’ tipi
Down sendromudur. Bu ripte de dillenme-
den hemen sonraki hiicre biliinmelerinden
birinde, vine 21. kromozomun aynlmamas
sz konusudur. Bu durumda bazi hiicreler
normal kromozom sayisi (46) tasirken, bazi-
lart trizomik (47) olabilir; yani ortaya 46 kro-
mozomlu ve 47 kromozomlu hiicrelerin
olusturdugu bir mozaik deseni gikar.

Ayse Hanim ile Ahmer Bev'in gocukla-
rinda orrava ¢ikan kaliesal hastaligin olugum
mekanizmasi da, sayisal otozomal andploidi
tipi bir kromozom bozuklugu olan Down
sendromuna yol agan bu gesitlenmelerden
biridir. Cesitlenmeleri adlanyla soylemek
gerekirse, cocukta va trizomi 21, ya translo-
kasvon va da mozaik tipi Down sendromu
vardhr. Hangi tipin olugtugunu bir ¢irpida
kesin olarak sovlemek miimkiin degil. An-
cak, simdilik var olan bilimsel verilere gire,
ozellikle annenin vag grubuna bakarak bir
tahminde bulunmak miimkiin; ¢iinkii, bu-
giine dek sonuglanan epidemivolojik ¢alis-
malar, aragurmacilann, Down sendromuyla
anne vast arasinda siki bir iliski bulundu-
funda genel bir fikir birligine varmalarina
vol agt. Avnica, Down sendromu tipi ile an-
ne yasi arasinda da anlamh bir iliski buluna-
bilecegini gosterdi, Tip ayrim gizetmeksi-
zin genel bir gruplama yapildiginda, 35 vas
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alundaki on bin gebelikeen 20inde Down
sendromuna rastlanirken, 35-410 yag arasin-
dakilerde bu aran 907, 4045 yas arasinda-
kilerde 140", 45 vas iizerindekilerde ise
250'yve gikmakradir. Bu aragtrrmalarda, bii-

tiin Down sendromlannin vikzde 90-95"inin
trizomi 21 tipi oldugu sapanmigte. Kromo-
zom analizlen ise, fazla olan 21, kromozo-
mun viizde 92 oraninda anneden, vilzde 8
oraninda da babadan geldigini gostermekie-
dir. Hastalann yaklagik vilzde 6'sinda ise
translokasvon tipi Down sendromu goril-
mektedir. Translokasvon tipi anne vagiyla
iligkili olubileceti gibi, kendiliginden (de
novo) ortaya gikan olgular da azimsanama-
vaeak kadar sikur. Degigik oranlarda normal
ve anormal hierelerin birlikee bulunmasiyla
kendism giisteren mozaik tpi Down send-
romuni gelince, galigmalar bu tipe vilzde 3-
4 oruminda rastlandigin belirlemekee ve
geng annelerin bebeklerinde daha sik gi-
rilldiifiine iyaret etmekredir. Anne yas ile
olan bu ilisks, 21. kromozomdaki aynlmama
durumunun, esev hiicrelerinden biri olan
vumurtada oldugunu distndirir. Bunun
nedent, kadindd yasami boyunea bulunan
biitiin yumurtalann dofumundan itibaren
var olmalan, dolavisivla da zarrh geveesel
faktiirlerden zaman iginde etkilenme sansi-
mn fazlalif olubilir. Down sendromu, ge-
nelde ailesel gegight bir hastalik olmamakla
birfikee, translokasvon tipi genellikle kan
akrabalarinda Down sendromu olan ¢ocuk-
farda ortaya gikar,

Uzun ve zor bir yola koyulan Ayse Ha-
mim ile Ahmet Bey ve dziirlil gocuklan ol-
gusuna by verilerin si@inda bukacak olur-
sak, dneelikle Avse Hamim'm yag grubunu
Ggrenmemiz gerekir. Avse Hanim 36 yagin-
tla, heniiz anne olmug, orta vas grubunda
bir kadindir. Demek ki, birineil olarak yag
agisindan Down sendromlu bir gocuk sahibi
olma riskini en bastan tagimakeadir, Oyle de
olmustur, Bu gocufun wrizomi 21 tpi Down
sendromu olma olasth oldukea yitksektir.

Avse Hanim'in dogum dokroru, kendi-
sine basvuruldugu ilk giinde bu nski dii-
stinmily olsayd, neler vapilabiliedi? Farze-
delim ki, dokror anne adayinin yaging og-
rendifi anda tiim olasihklan aklindan gegir-
mis, aileye bunlan akwanp, onlan aydinlatc-
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L bsarol, fazlo olan 21. kromozomu gosteriyor.

mug, onamim aldikean sonra gerekli ubbi gi-
rigimi yapmig ve cocuklanmin Down send-
roml oldugunu yiizde viiz kesinlikle sapra-
mig olsun. Bu hastah@in, giintimiiziin bilim
ve teknoloji diizevinde engellenebilir, an-
cak redavi edilemez oldugunu vukanda be-
lirrmigtik. Dolayisiyla tedavi dogrulrusunda
herhang bir girisim yapilamavacakuo. Gern-
ve ise tek yol kalivordu doktor igin: Alleve
gebeligin sonlandirlmasint Gnermek. Bu
durumda, Ayse Hamm ile Ahmer Bey i¢in
iki seqenck vardy: Ya Down sendmomlu bir
gocuk diinvaya getirecekler ve onurla bir-
likte yagamayi dfrenecekler va da bu gocu-
gun vasamina daha anne karnindayken son
vermevi segeceklerdi.

Biraz daha genve dimecek olursak, bu
gocufun Down sendromlu olmd riski nasil
saptanacak ve viiksek risk durumunda ke-
sin ramya nastl vanlicako? Avse Hamim vag
bakimindan risk grubu igindevdi. lk aga-
mada nygulanabilecek olan basit testlerle
risk oranun saptamak milmkiindii. Annenin
kan serumundaki AFP, UE3 ve HCG dii-
zeylerine bakimasiu saglavan “0i¢lil tara-
ma” testlert, ultrasonografl gibi laboratuvar
incelemeler anne karmindaki bebein
Down sendromln olma niskini belirlevebilin
bu da dofum fincesi tam vontemlerinin y-
gulanip uygulanmamasina vonelik isaretler
verchilirdi. Kesin tam ise, “amnivosentez”,
“korvonik doku biyopsisi® (CVS), “kordo-
sentez” gibi yontemlerle fedistin hiicrefe-
rinden alman drneklerden elde edilen kro-
mozomlarin analizi ile konulabilirdi, [7lke-
mizde, basta tiniversiteler olmak (izere, baz
efiitim hastanclerinde kurulan merkezlerde
de sikga basvurulan bir dogum tincesi (pre-
natal) tani vontemi olan amniyosentez, ra-
him igindeki feriisii gevreleven kesede (am-
miyotik zar) bulunan sividan (amnaiyon sivi-
st} ek alimarak, fetlisiin bedeninden do-
kitlen hilcrelerin kromozomlar agisindan
incelenmesi (karyotipleme) temeline dava-
nir. Bu iglem, gebelign 15-16, haftalannda
uygulanabilic, Kendisine amnivosentez fne-
ren hekim rarifindan teknige iligkin bilgi
verilen birgok anne adavi, tami amagh bu
ubbi girisimin van etkilerinden gekinerek
reddetmekredir. Ancak, durnm kesinlikle
korkuldugu gibi degildir; ammiyosentez uy-

gulunan bin gebelikten valnizea Slinde fe-
tiisiin kaybedilme nski vardir, Normalde de
16 haftalik gebeliklerin hepsinde, kendili-
ginden diigitk (spontan abortus) orant ayni
civarda, hatta biraz daha tistiindedir. Dola-
visiyla, amniyosenteze bagh olarak diisiik
tehlikesimn artng siylenemez, Bu tibbi m-
ngimden sonra ammyon sivasinm digan siz-
mast ve enfeksivon riski de son derece dii-
sitkeiir. Oysa, birgok anne, bu ve benzen
van etkilerden korkarak dogum incesi ke-
sin tamiva yanagmamakea ve Down sendro-
mu nski vitksek olmasina kargin, sansim de-
nemevi veglemekredin. Bu durumda dokro-
ra ve penetik damgmanhk uzmanima ¢ok i
diismektedin ¢linkil hiitin olastliklar tam
olarak aciklamak, annevi avdinlarmak onla-
rin igidir.

Gebeligin 10-11. hafralannda uveulana-
bilen bir dogum @ncesi tam vontemi olan
korvonik doku bivopsisinde 1se temel, 19kl
bir cihaz aracihfivla rahim igine girilerek,
feriisiin anne 1le iligkisin saglayan bir doku
olan plasentadan hiicre Grneklen alinmasi
ve kromozomlanimn incelenmesidir, Bu
yontem, lilkemizde heniiz amniyosentez
kadar yayginhk kazanmamigur.Uygulama
sikhifn agisindan digiincil sirada yer alan ran
yontemi ise kordosentezdin. Kordosentez-
de, fetiis ile annevi birbinne baglavan fetii-
slin gébek kordonundan kan drnegi alina-
rak, hiicrelerdeki kromozomlar incelenebi-
lir. Bunlardan bagka, feriisiin dogrudan gé-
rillerek izlenmesi temeline dayanan “fetos-
kop1” uygulanabilir. Son willarda izeninde
caligilan dnemli bir gelisme de, dogum @in-
cest tanimin, anneden alinan kan 6meginde
bulunabilecek fetiise ait hiicrelerin incelen-
mesi temeline dayanir. Heniiz deney aga-
malarini gegiren bu vontemin van etkileri
vok denebilecek kadar az olacakur.

Hangi vinrem uygulanirsa uygulansin,
dogum oncesi taniya basvurulmas: gereken
durumlinn baginda ileri anne yagi (35 vag
ve listil) gelir. Bundan bagka anne va da ba-
bamin kan akrabalannda benzer bir hastali-
gin bulunmast da dogum 6ncesi tani yin-
temlerine basvurulmasini gerekuinr,

Down sendromu ilzenne vapilan epide-
mivolojik galigma sonuglanna davanarak hir
kez daha vurgulanmasi gereken can alic
nokea, ileri anne vaginim bu hastalik agisin-
dan yiizde 90-95 oraminda nisk tasiyor olma-
sidir. Bu da dofum bneesi tarama testlerini
ve bunlara bagh olarak kesin tamivi zorunlu
kilar. Bununla birlikte, son villarda bazt
aragtirma merkezlerinde ilen baba vagi (35
vag ve istii) Gzerinde de durulmakeadir.
Bugiine dek yapilan galigmalarda baba yag:
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ile Down sendromu arasinda bir iligki ku-
rulmayva ¢abigilmug, ancak anlamh sonuglara
vartlamamigo. Ancak, Fransa'min ulusal tib-
bi arastirma merkezlerinde (INSERM) gali-
san bilim adamlan, 35 yas iistiindeki baba-
larin ¢ocuklannda Down sendromu giriilme
riskinin sanilandan daha yiiksek olabilece-
gini iine siirmekredirler. Bu alandaki ¢ahs-
malar ok genis drneklem gruplan iizerinde
siirmekeedir. Kimbilir, belki giiniin birinde
vasht yumurtalann yamsira, yagh spermler
de gizaluna alinir...

lleri anne yasinin Down sendromunun
ortava cikisinda ekili bir faktor oldugu sim-
dilik kesin. Ancak, bu hastalik valnizea bu
annelerin ¢ocuklarinda degil, geng annele-
rinkinde de goriiliiyor. Bu, oram cok diigiik
olmakla birlikte, ileri anne yasindan bagka
faktorlerin de etkili olabilecegim diigiindii-
rityorsa da, heniiz bu duruma iligkin kesin
bir agiklama getirilemiyor; ancak {izerinde
durulan en dnemli fakedrii, bagta radyasyon

olmak (izere ¢evre kirliligh olugturuyor.
Bunlardan baska, ailesel gecis izleyen
Down sendromuna da rastlamyor.

Ayse Hanim ile Ahmer Bey ne ¢evre
kirliligi vogun olan bir bislgede vagiyorlardi
ne de ailelerinde Down sendromuna rast-
lannust. Onlan risk grubu igine sokan bas-
lea fakedir, vas gruplanydi. Bu durumda, do-
gum doktorunun onlara dnermesi gereken
sey, dogum dncesi tani yontemleriydi. Ayse
Hamim ile Ahmer Bey olgusu kurgusal bir
olgu olmakla hirikte, bu duruma azimsana-
mayacak oranda sik rastlanmaktadir. Bunda
iilkemizdeki temel saghk hizmetlerinin ye-
tersiz olmasinin vamsira, genetik danigman-
lifan heniiz yavginlasmamasinin da payr ol-
sa gerek. Ekim 1995'de DSDA (Down
Sendromu Dayvamgma ve Arastirma Derne-
gi) tarafindan diizenlenen Uluslararas
Down Sendromu Toplanusi'nda yer alan
bir sunusta, iilkemizde duyulan genetik da-
nigmanhik ihtiyacina ayrintilt bir bigcimde
deginilmis ve toplumumuzdaki dogurganlik
ve dogum orani gz oniine alindiginda, bu
hizmetin bir an 6nce vayginlasunlmas: ge-
regn vurgulanmgtir,

Zamanminda gerekli uyanlar yapimads-
gindan, Ayge Hanim ile Ahmet Bey ve
Down sendromlu ¢ocuklan i¢in ¢ok geg ka-

linmusur aruk. Bu gocugu diinyaya getirdik-
ten sonra, yapabilecekleri tek sey onu ka-
bullenmeyi, sevmeyi ve onunla birlikte ya-
samayi Orenmekuir.

Avse Hanim ile Ahmet Bey, bir siire
hastanede kaldiktan sonra, kucaklarmdaki
Down sendromlu bebekleriyle evlerine git-
tiler. Bagta Ayse Hanm olmak fizere, her
ikisi de bebegi kendilerinin degilmis gibi
hissediyorlards; ashinda bir tiir duygusuzluk
icindeydiler. Bu duygu boslugunu bir kur-
tulus umudu gibi tagivorlardr iglerinde. An-
cak, ¢ok gegmeden bogluk, derin bir tiziintii
ve caresizlik duygusuyla doldu, Artk higbir
sevi geri diindiiremezler ve higbir seye ye-
niden baslavamazlardi. Ulasamadiklan
amaglanni gocuklan igin hedeflemisler, go-
cuklarmm gelecefini neredeyse kendi gele-
cekleri kilmislardi. Simdi bu, ugup gidiyor-
du ellerinden; iistelik verine belirsiz bir ge-
lecek birakarak... Onu daha sahip olmadan
kaybetseler, belki de bu denli derin bir
iiziintii ve caresizlikle dolmayacaklards,

Ayse Hanim ile Ahmet Bey'in Down
sendromlu gocuklanna simsicak bir “Mer-
haba™ divebilmelerinin dogal duygu asama-
landir bunlar. Ancak, bu asamalann da sag-
liklt bir bigimde yasanmasi ve yinlendiril-
mesi gerekir. Bu durumda anne ve baba ruh

Meziyet An
H. U, Cocuk Saghgs ve EZitim Bl

Down sendromlu goenklann biyiime ve geli-
simler, diger gocuklarda oldugu gibi genenk plan,
cevre kogullan ve gocugun duyu-hareket gelisimi,
kigilik olusumu ve Ggrenme alanlanndaki yererlik-
leriyle degerlendirilir, Down sendromlu ocuklardy
normal gocuklar arasmdaki en belirgin geligimsel
fark, geligim hiat ve diizeyiyle ilgilidin yani aym
gelisim basamaklan farkl hizla wrmanihe. Orne-
in, hareket gelisiminin temel gostergelerinden
olan emekleme, ayakea durma, siralama ve yiirii-
me gibi agamalara, Down sendromlu gocuklarda
daha uzun siirede ulagilin, Bagka bir organik soru-
nu olmayan Down sendromiu gocuklar, 2 ya da 3
yaginda yiirityebilirler.

Down sendromlu gocuklarnn zihinsel geligimi,
genelde 2-7 vagindakilerin geligim dizeyindedir
{ortalama 4-6 yag). Ancak. erken baglanan siirekli
cfitimin bu yas sinimny daha iist basamaklam tagi-
diga tine siirillmekeedir, Bu gocuklann dikkar siire-
leri kisa, belleklen zawifur. Soyut kavramlan tifre-
nemezler, Yiridiikien bir-iki vil kadar sonra ko-
nugurlar, 3 vas civaninda ilk sézeiikleri kullanmaya,
6 yagta ciimle kurmaya baglarlar, Ahicr dil geligim-
leri, ifade edici dil gelisim diizeyinden daha yiik-
sektir. Sosyal geligimlen, zihinsel gelisimlerinden
genellikle iki-iig yil ondedir. Bu nedenle gogu kez
olduklanindan zeki goriinebilirler. Cevreleri ile
uyumlu iliskiler kurabilen gocuklanin gosterdigi

izellikler, insan geligiminin yavay ¢ekilmig bir fil-
mi gibidir,

Eitimin temellerinin ince aile iinde anldif
bilinen bir gergekrir. Down sendromlu bir bebegin
aileye kanhmiyls baglangigta vaganan gok, fiziintii
ve garesizlik duygulan déneminin yerini zamanla
kabullenme ve vardim arama dénemleri alir. Tam
koyan hekimin bu durumdaki bir aileyi, zaman
kaybermeden #izel bir egitim merkezine sevk er-
mesi biiyiik Gnem tagir,

Ozel egitim biriminde Down sendromlu bir
bebegin geligimsel deferlendirmesi vapihe. Bu de-
gerlendirmedeki ilk agama, duyu-hareket diizeyi-
nin sapranmasidir. Biiyiik gocuklarda ise sosyalles-
me ve kigilik geligiminin yani sira, zihinsel geligim
diizeyleriyle dzbakim becerileri de degerlendir-
meye ahmr. Bu dederlendirmeler temel alinarak,
soz konusu gocufa dzgii bireysel bir efitim progra-
mi hazrlanir.

Erken egitim programlan eZitim merkezlerin-
de oldugu kadar, merkezin dnerecedi bir program
gergevesinde evde de siirdiirilmelidir.

Down sendromlu gocuklar, yasamm ilk hafta-
lanndan itibaren sevgi, bakim, sefkat ve gevresel
uyanicilara karst duyarhdirlar, 1k giinlerden bagla-
yarak bebege uygulanacak duyu-hareket geligimi-
ni destekleyicr etkinliklerin planlamasi ve siirdi-
rillmesi, gerck bebege gerekse aileye bityilk varar
saplar. Bebeklikte harcket gelisimini destekleyiei
cgzersizlerle giirsel-isitsel uyarieilar, bu dénemde
uygulanabileeck en uygun destekleyicl etkinlik-

Down Sendromlu Cocuklarin Gelisim ve Egitimleri

lerdir. Anneyle bebek arasindaki sicak iligkinin,
geligim ve eginmdeki dnemi biyiikdir, Anne be-
begini sik stk kucaging almali, onunla yapuklan
hakkinda konusmalidir. Highir uzman, gocugun
belirli bir diizeye ulagmasing tek bagina yardimey
olamaz: bu diizevi yakalamanin birineil kogulu, an-
ne ve babanin egitime kaolmidir. Belirli beeerile-
rin kazandiriimasima yinelik etkinliklerin giinde
iki kez 10-15 dakika sirdiiriilmesi yeterlidir. Yo-
gun egitim, gocuk-cbeveyn iligkisinde gerginlik
vararabilir. Agnliklardan kagmarak, ailenin yasam
dengesinin korunmasma dikkat edilmelidir,

Yopun erken uyanm ozel durumlarda uygu-
Tanmalidir, Omepin, hareket kapasitesi gok sl
olan bir gocugun, gevresini tanima ve diinyay: alg-
lamasi son derece yetersiz oldugundan geligiminin
izl olmast beklenemez. Youn egitim, geligim
durakladigi ve belirgin bir sorun gikufh zaman uy-
gulanmalidie. Sorun ortadan kalkmea, normal efi-
tim programlarina gegilmelidir.

Erken uyanm witme ve gime soruntannt bie
miktar diizelebilin kas gevseklii, bebek jimnas-
tipi ile azalulabilit. Erken uyanm bebeklerin daha
negeli ve giivenli olmalanni saglar. Egitim alan go-
cuklann ayaga kalkma, yiirliime gibi beeerileri efi-
tim almavanlara gire daha dnce geligir. dzbakim
becerileri kazanmalan da hizlanir, Geligim puanla-
nnin yitksekligi ile gocugun gelecefi hakkinda bir
angoriide bulunmak olanaksizdir. Geligim puanla-
n, bebeklikeen gocukhua gegigte diigme ghstere-
bilir. Bu dgil, gocugun gelisiminin durdufu veya
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saghklar igin psikolojik vardima bagvurabi-
lirler. Psikolojik vardimin en énemli iglevi
fiziintil, 6fke, reddetme, neden arama, sug-
luluk duyma gibi tepkiler yasarken ve za-
manla kabullenmeye dogru yiinelirlerken,
kendilerine destek verildigini hissetmeleri-
ni saglamaknr, Bu arada, ocugun geligimini
izleyebilecek ve aileyi avdinlatabilecek bir
uzmamn varh@ da, herseyin ¢ok daha Kisa
siirede toparlanmasina yol agar.

Bugiine dek bilinen kromozom bozuk-
luklart iginde ilk tamimlanant (1959) olan
Down sendromunun, tipik bag, yiiz, givde
ve kal-bacak yapilanyla birlikte gesitli i¢ or-
gan bozukluklarinin yani sira, en 6nemli
izelligi, zekd geriligi va da bir bagka deyis-
le, zihinsel engelliliktir, Kalitsal kitkenli
zeki geriliklerinin en sik nedeni olan Down
sendromunda 1Q diizeyi (zekd katsayisi),
20-70 arasinda ver alir (normalde 80-130).
Down sendromlularin gogunda bu diizeyin
50 civarinda bulundugu goriiliir. Bu ¢ocuk-
lar, uygun egitim kuruluglaninda, anne ve
babanin destegivle cgitilmek koguluyla,
kendilerine roplum iginde bir vyer
edinebilirler. 50-70 1Q grubu i¢inde olanlar,
aldiklan egitimle, genellikle kendi baglarina
bir yagam siirdiirebilirler. Daha ale diizey-
lerde bulunanlara ise, tzel destek gereke-

bilir. Egitimin siirekliligi saglandiginda,
kendi kendilerine verme kapasiteleri ve
vagam kaliteleri artabilir. Bu egitim
siirecine anne ve babanin da egitilerek
katlimt bilviik dnem tagir. Aslinda, ebevey-
nin egitimi, onlara destek verildigi ve dofru
yiinlendirildikleri andan itibaren baglar. Bu
agamadaki en dnemli adim, onlara gocugun
kendilerine de benzeyecegdi, ancak bazi
azelliklerivle onlardan farkh olacainin an-
tatiimasidir. Down sendromlu gocuklarin
davramiglan da diger ¢ocuklarda oldufu gibi
biiyiik degiskenlik gosterebilir. Ancak, ¢ofu
kez iyi huylu, sakin, kendi kapasitelerine
gire anlayish ve sevimlidirler. Cevreleriyle
ilgileri akdf rutuldugu ve toplum igine
sokulduklarn siirece sosvallesmeleri artar,
iliskileri genigler ve geligir. Higbir ¢ocuk
kolay biiviimez: ancak bu ¢ocuklar belki
biraz daha fazla 6zen gerektirir,

Fiziksel gelismeleri de zihinsel gelis-
meleri gibi dogustan geri olan Down send-
romlu gocuklar aileyi korkutabilir ve sanki
hi¢ biiyiiyemeyeceklermis gibi algilanabilir,
Oysa, bu ¢ocuklar da difer ¢ocuklar gibi
gelisecekler ve bilyiiyeceklerdir. Gelig-
melerinde ve yasam kalitelerinde tibbi
bakimin énemi bilytiktiir. Ciinkii, Down
sendromlu bir ¢ocuk valnizea zihinsel en-

geriledigi anlamini tagimaz. Zihin ve geligim yagi-
min, kronolojik yastan daha yayag ilerlemesi puan
diigiiglerinin temel nedenidir. Erken uyanm alma-
van bebeklerde gelisim puanlanndaki dilyiiy daha
fazladir, Bebeklike ve ilk gocukluk yillannda di-
zenli ve sistemli bir gekilde efinm alan gocuklar,
okultincesi egitim kurumlarna devam etmeye ha-
ar hale gelebilirler.

Siirekli hareker yetenegine kavogmug hafif
(50-70 1Q) veya orta derecede (36-50 1Q) zihinscl
engelli olan Down sendromlu gocuklarin, kurum-
Jarda vagitlanyla beraber grup egitimi almalan, ge-
ligimlerini olumly yonde etkiler, Hafif derecede
zihinsel engelli olan Down sendromlu ¢ocuklar,
birgok beceriyi normal yagitlanndan genellikle 2-3
il sonra kazanirlar. Egitimlerinin temel hedeflert
dikkat gelismesi, yinergelerin izlenmesi, hareket
geligimi ve grup igi iletigim olmalidir.

Down sendromlu gocuklann egitiminde mil-
ik, sanat, oyun ve dramanin dzel dnemi vardir.
Bu gocuklarm miizige kary duyarhliklan fazladir,
Ses ve hareket ritmi biiyiik oranda ilgilerini geker,
Davul ve zil ¢almak, sarki soylemek, dans ctmek
onlan en fazla neselendiren etkinliklerdir. Miizik
ve dansin egitim programlannda etkin bir gekilde
kullamimas, dil geligimini desceklemesi agismdan
yararhdir.

Sanat galismalan, Down sendromlu gocukla-
nin sosyallegmelerini ve zihinsel yeterliliklerini

geligtirdigi gibi, el-giz esgiidiimiini de saglar; ka-
lem veva firgays uygun sekilde reabilme, makas
kullanma gibi beceriler, kiigiik kaslarm kontrol
edilebilmesine nayak olur ve goz ile clin eygi-
ditmlii galigmasim destekler. Boylece, gizimlerini
helirli bir diizeye kadar getirmek milmkiindiir.

Genelde oyun, dizellikle de hayal oyunlan go-
cuklann gelisiminde gok dnemli bir yere sahiptir,
Zihinsel engelli cocuklar oyunfan kendi baslarina
haglatamazlar, Oyun algkanhgmn kazanilmasinda
vetigkinin yardimina ihtivaglan vardir. Kum havu-
zunda grup oyunu, parmak boyasi ile ¢aligma,
oyuncak bebekleri konugturma, eveilik, kovboy-
culuk oyun becerilerini geligtirici, yonlendirici ct-
kinlikler olarak cle almmalidir,

Down sendromlu gocuklarin bir kismi normal
ilkokullara gecikmig bir yagta da olsa buglayabil-
mektedirler,

Son yillarda egitim alaminda yapilan galigma-
larm onemli bir kismi, engelli ¢ocuklann toplumls
biltiinlesmesini amaglayan efitim sistemlen ize-
rinde durmakeadir. Cajzdag bir ozel efitim yaklagi-
my olarak, kaynasorma (entegrasyon) modeli de-
nenmekte ve etkili kaynagirma programlan olug-
rurmaya caligiimakeadir. Temel amag, tzel efitim
gereksinimi olan gocuklann milmkiin oldugu
kadar normal bir vasam siirmelerini saplamakeir.
Bilimsel arasnrma sonuglan bu yaklagimi destek-
ler nitelikredir.

gelli olmayip, gesitli organ ve sistem bozuk-
Juklan da tagir. Down sendromlularin yak-
lagtk vitzde 50'sinde vapisal kalp bozukluk-
lari bulunurken, viizde 8'inde sindirim sis-
temi bozukluklar, yiizde 3'inde de
kararake vardir; viizde 1-2'sinin ise tiroid is-
levleri yetersizdir (hipotiroidizm). Ayrica,
genel kas gevsekligi (hipotoni) olan bu
¢ocuklan giiglendirmek igin aktif ve pasif
hareketlerle yardimer olunmahdir, Down
sendromundaki sistem bozukluklarmin en
onemli sonuglanndan bir de bagigiklik sis-
temi yetersizlifidir, Bu, bagta akciger en-
feksivonlar olmak iizere, cesitli enfek-
sivonlara vatkinlk yaratir. Aynica, bir kan
kansert tiirii olan léseminin giriilme sikhgi,
normalden 20 kart fazladie. Down sendrom-
lularda stk rastlanan bir bagka bozukluk ise,
isitme sorunlandir. lgitme kusuru, gocugun
egitimini ve konugmasint zorlastrdifindan,
zaman kaybetmeden énlem alinmasin
gerektirir. Biitiin bu fiziksel sorunlar, Down
sendromlulanin zihinsel gelismeleri agisin-
dan oldugu kadar, fiziksel olarak da izlen-
mesini zorunlu kilar. Tibbi bakim ve gerek-
i tbbi girigimler zamaninda vapilabildigi
oranda, vagam siireleri uzar (yaklagik 57 yil)
ve yasam kaliteleri artar,

Avyse Hanim ile Ahmet Bey, aralarina
yeni katilan bu farkl, ama kendilerinden
olan bireyin azelliklerini gesitli yinleriyle
kavradikga, onun igin ve onunla birlikte
vapabilecekleri gok ey oldugunu anladik-
¢a, onu kabullenme siiregleri hizlanacake.
Bunu biliyorlardi aruk. I¢lerinde dogan
yepyeni bir umutla Niifus Idaresi'ne gidip
kimligini ¢ikarttilar, Ayse Hamm ile Ahmet
Bey'in ¢ocuklan kiigiik Ender, yavag da olsa
bityiiyordu ve yalnizea bir Down sendromlu
olmaktan ¢tkmug, kendi gocuklan Ender
olarak veniden var olmustu. Biraz dikkatli
bakinca, baz1 ézelliklerini annesinden,
bazilarint da babasindan almig oldugu
gorillebiliyordu. Ender kadar kiigiiciik bir
bebekken Ayse Hamim'in da sag yanaginda
hafif bir gamzesi oldugunu anlatan annean-
ne, bir yandan da albiimiindeki siyah beyaz
fotograflan gosteriyordu, Yapilacak sey, nor-
mal gocuklara oranla biraz daha fazla ilgi,
iizen ve yakinhko yalmzea,

Dr. Ayse Nur Kokiioz

Konu Damismant: Prof, Dr, lsik Bokesoy
A.T.F., Tibbi Biyoloji

Kaynaklar

Békesoy |, Down Sendromu, DSDA yayim, Eyill 1992.

Cecil, Texthook of Medicine, 1992.

Intermational Down's Syndrome Meeting, Antalya, Ekim 1995,
New Scientist, *Aging sperm finked to Down's syndrome”,

22 Temmuz 1995, .

Ofur G., “Prenatal Tan', Bllim ve Teknik Dergisi, TUBITAK,

Mayrs 1995,

47



