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TRIZOMI NEDIR?

Bir diploit hucrede belirli bir kromozomun normalde iki adet
olmasi gerekirken, U¢c adet bulunmasi durumudur (2n+1).

Diploit (2n), bir organizmanin hucrelerinde, biri anneden digeri babadan gelen iki tam set
halinde kromozom bulunmasi durumudur. Insan vicut hucreleri (somatik huecreler) 46

kromozomla (23 ¢ift) diploit yapidadir. Ureme hiicreleri (sperm/yumurta) disindaki
neredeyse tum vucut hucreleri bu kategoridedir
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TRIZOMI NEDIR?

Mekanizma: Genellikle mayoz bolunme sirasinda gerceklesen
nondisjunction (ayrilmama) hatasi sonucu olusur.
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Trizomi 21 (Down Sendromu)
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Sitogenetik Tanim: Insan karyotipindeki 21. kromozom ciftinin, hiicre
bolunmesi hatasi sonucu iki yerine uc adet olmasi durumudur

Karyotip, bir canlinin veya bir hicrenin sahip oldugu kromozomlarin sayi, sekil ve boyut
bakimindan standart bir dizene gore dizilmis gorsel haritasidir

sirasindaki bir hata nedeniyle ¢ adet bulunmasi ¢

kromozom, bireyin fiziksel yapisinda ve zihinsel ge
farkhliklara yol acar.

21. kromozomun normalde ki adet olmasi gerekirken hucre bolunmesi

urumudur. Bu fazladan
isiminde belirgin
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Trizomi 21'in Temel Ozellikleri

® En Sik Gorulen Tur: Down sendromu vakalarinin yaklasik %95'ini
olusturur.

® Kalitim Durumu: Genellikle kalitsal degildir; dollenme asamasindaki
tesadufi bir ayrilmama (nondisjunction) hatasindan kaynaklanir.

®* Anne Yasi Faktoru: Annenin yasi ilerledikce (ozellikle 35 yas ve Uzeri)
risk oraninin arttigr bilinmektedir.

o Gorilme Sikhigs: Istatistiksel olarak yaklasik her 800-1000 canli
dogumda bir gorulur. [1 2, 3, 4]



https://www.acibadem.com.tr/ilgi-alani/down-sendromu/
https://www.instagram.com/reel/DAtTWi5N3qg/#:~:text=prof.dr.gulserenyucesoy%20on%20October%204%2C%202024:%20%22%20Down,%2525%2D35%20'i%2035%20ya%C5%9F%20%C3%BCzerindeki%20kad%C4%B1nlarda%20g%C3%B6r%C3%BCl%C3%BCr.
https://www.livhospital.com/down-sendromu-hastalik-degildir
https://www.medicana.com.tr/down-sendromu-genetik-midir-down-sendromunun-belirtileri-neler/blog/23276
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Teshis ve Tarama Yontemleri
Hamilelik doneminde Trizomi 21 riskini belirlemek icin cesitli testler
uygulanir:
1. Tarama Testleri: Ikili, i¢clU ve dortli tarama testleri ile NIPT (Fetal DNA)
testleri risk oranini belirler.
2. Tani Testleri: Kesin tani icin amniyosentez veya koryon villus
orneklemesi (CVS) gibi girisimsel yontemler gerekebilir.



https://www.instagram.com/reel/DUDK0UBja0c/
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Yaygin Belirtiler
* Fiziksel Ozellikler: Cekik gz yapisi, basik burun kéki, avue icinde tek
cizgi (simian ¢izgisi), kisa boy ve dusuk kas tonusu.
®* Gelisimsel Durum: Hafif veya orta duzeyde zihinsel gelisim geriligi ve
ogrenme sureclerinde yavaslik gorulebilir.
® Saglik Durumu: Kalp anomalileri, isitme ve gorme problemleri gibi ek
saglik sorunlari eslik edebilir.
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Fenotipik Ozellikler ve Fiziksel Muayene
Klinik tanida yol gosterici olan karakteristik fiziksel bulgular bu bolumde
yver alir.
¢ Kafa ve Yuz Bulgular::
© Brakisefali (kafa arkasinin duzlesmesi).
© Up-slanting (yukari ¢ekik) palpebral fissurler ve Epikantus kivrimi.
© Baslk burun koku ve kucuk kulak yapisi.
© Makroglossi (goreceli olarak buyuk dil) ve acik agiz yapist.
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Ekstremite Bulgulari:

Simian Cizgisi: Avug icinde tek ve yatay derin ¢izgi.

Klinodaktili (besinci parmagin ice kivrilmasi) ve ayak bas parmagi ile
ikinci parmak arasindaki genis bosluk (Sandal acikligr).

Kas Iskelet Sistemi: Belirgin hipotoni (kas gevsekligi) ve eklemlerde
hipermobilite.
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* Eslik Eden Tibbi Komplikasyonlar

® Trizomi 2] sadece fiziksel bir gorunum degil, coklu sistem tutulumu olan
bir sendromdur.

o Kardiyovaskiler Sistem (7%540-50): Atriyoventrikuler Septal Defekt
(AVSD) en yaygin olanidir; bunu VSD ve ASD izler.

® Gastrointestinal Sistem: Duodenal atrezi (filmde "double bubble"
gorunumu), Hirschsprung hastaligi ve Colyak riski.
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Eslik Eden Tibbi Komplikasyonlar

Endokrin ve Hematoloji: Hipotiroidi (mutlaka taranmali), Tip 1 Diyabet ve
cocukluk cagi losemilerine (ozellikle AML-M7) yatkinlik.

Norolojik Gelisim: Hafif ile orta derece zihinsel yetersizlik, motor
becerilerde gecikme ve erken yasta Alzheimer tipi demans gelisme riski.
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Modern Tani ve Izlem Protokolleri
Guncel tip dunyasinda kullanilan tarama ve tani algoritmalari.
® Prenatal Tarama Stratejilert:
© NIPT (Hucre disi fetal DNA): Anne kanindan bakilan, T21 icin
duyarliligr %99 'un uzerinde olan tarama yontemi.
o Ultrasonografi: Fetal ense kalinligi (NT) artisi ve burun kemigi (NB)
yoklugu onemli belirteclerdir.
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Postnatal Yonetim:

Ekokardiyografi (Dogumdan hemen sonra).

Tiroid fonksiyon testleri ve tam kan sayimi (Duzenli araliklarla).
sitme ve gérme taramalar.

® Sonucg: Erken mudahale programlari, fizyoterapi ve ozel egitim ile
Trizomi 21'li bireylerin toplumsal entegrasyonu ve yasam kalitesi
maksimize edilmektedir.
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Trizomi 18 (Edwards Sendromu), Trizomi 21'den sonra en sik gorulen ikinci
otozomal trizomidir.

® Genetik Tanim: 18. kromozomun normalde iki yerine u¢ adet bulunmasi
durumudur

Sikhik: Yaklasik 5.000-6.000 canli dogumda 1 gorulur.

Cinsiyet Orani: Kiz bebeklerde gorulme orani erkeklere gore daha
2 yuksektir (yaklasik 3:1).
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Etyoloji ve Mekanizma

* Maternal Ayrilmama (Nondisjunction): Vakalarin %90-95'i mayoz
bolunme sirasinda kromozomlarin ayrilmamasi sonucu olusur.

* Maternal Yas Etkisi: Trizomi 21'de oldugu gibi, ileri anne yasi en onemli
risk faktorudur.

* Translokasyon ve Mozaiklik: Nadir durumlarda (%5) dengesiz
translokasyon veya hucrelerin bir kisminin normal oldugu mozaik
formlar gorulur.
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Genel Klinik Tablo
* Intrauterin Gelisim Geriligi (lJUGR): Bebekler genellikle gebelik
haftasina gore cok kucuk dogarlar.
® Hipotoni ve Hipertoni: Baslangicta dusuk kas tonusu, sonrasindao
belirgin kas sertligi gorulebilir.
e Zayif Emme ve Aglama: Beslenme guclukleri ve zayif fetal hareketler
karakteristiktir.
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Karakteristik Yuz ve Kafa Bulgulari
® Mikrosefali: Bas cevresinin normale gore kucuk olmasi.
Prominent Oksiput: Belirgin kafa arkasi ¢ikintisi.
Mikrognati: Cok kucuk cene yapisi.
Dusuk ve Displastik Kulaklar: Kulak kepgesinin yapisinda bozukluk ve
asagl yerlesim.



.......
.......
.......
.......
.......
ooooooo
ooooooo
ooooooo

www.genesselab.com oo

El ve Ayak Deformiteleri (Patognomonik)
® Clenched Hands (Kenetli Eller): i§0re’r parmaginin orta parmak
uzerine, kucuk parmagin yuzuk parmadi uzerine bindigi karakteristik el
yumrugu.
® Rocker-Bottom Feet: Sallanan sandalye tabani seklinde kavisli ayak
tabani yapist.
® Hipoplastik Tirnaklar: £l ve ayak tirnaklarinin gelismemis olmasi.
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Sistemik Anomaliler - | (Kalp ve Akciger)
e Konjenital Kalp Hastaliklari (%90+):
© Ventrikuler Septal Defekt (VSD)
o Atrial Septal Defekt (ASD)
© Patent Duktus Arteriozus (PDA)
® Solunum Sorunlari: Apne nobetleri ve akciger hipoplazisi yaygindir.
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Sistemik Anomaliler - Il (Abdominal ve Urogenital)
® Omfaloesel: Karin ici organlarin gobek kordonu i¢cinden disari ¢ikmasi.
e Ozofagus Atrezisi: Yemek borusunun kapali olmasi.
® Bobrek Anomalileri: At nali bobrek (horseshoe kidney) ve kistik bobrek
hastaliklarr.
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Tani Yontemleri
® Prenatal Tarama: Ultrasonografide koryoid pleksus kistleri, tek
umbilikal arter ve ense kalinligi artist.
® NIPT: Anne kanindan %99'a yakin dogrulukla tarama.
® Sitogenetik Tani: Amniyosentez veya CVS (Koryon Villus Orneklemesi)
Ile elde edilen hucrelerde karyotip analizi veya FISH yontemi ile kesin
tani.
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Prognoz ve Etik Yaklasim
* Yasam Beklentisi: Maalesef prognoz olduk¢ca agirdir. Bebeklerin
7%50'si ilk hafta icinde, %20-95'i ise ilk bir yil icinde kaybedilir.
® Bakim: Tedavi genellikle destekleyicidir (palyatif bakim).
® Genetik Danismanlik: Aileye sonraki gebelikler icin risk analizi
vapilmali ve psikolojik destek saglanmalidir.
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Trizomi 13 (Patau Sendromu), yaygin gorilen trizomiler arasinda klinik
tablosu en agir olanidir.

Tanim: 13. kromozomun diploit hicrelerde 3 adet bulunmasi durumudur

* Tarihge: Ik kez 1960 yilinda Klaus Patau tarafindan tanimlanmistir.
® Insidans: Yaklasik 1/10.000 - 1/16.000 canli dogumda bir gorulur.
® Ciddiyet: Yasamla bagdasmasi en zor trizomi turudur.
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Etyoloji ve Risk Faktorleri

* Nondisjunction (%80): Mayoz bolinme sirasinda 13. kromozom ciftinin
ayrilmamasi.

* Translokasyon (%20): Genellikle Robertsonian translokasyonu (13g14).
Bu tipte ebeveynlerden birinin tasiyici olma ihtimali vardir.

® Maternal Yas: Diger trizomilerde oldudu gibi anne yasi arttik¢a risk
belirgin sekilde artar.
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Trizomi 13

LAB

Etyoloji ve Risk Faktorleri

* Nondisjunction (%80): Mayoz bolinme sirasinda 13. kromozom ciftinin
ayrilmamasi.

* Translokasyon (%20): Genellikle Robertsonian translokasyonu (13g14).
Bu tipte ebeveynlerden birinin tasiyici olma ihtimali vardir.

® Maternal Yas: Diger trizomilerde oldudu gibi anne yasi arttik¢a risk
belirgin sekilde artar.
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LAB

Karakteristik Yuz ve Kafa Bulgulari

* Holoprozensefali: On beynin iki loba ayrilamamasi sonucu olusan agir
norolojik defekt.

* Mikroftalmi/Anoftalmi: Gozlerin cok kicuk olmasi veya hic
olusmamasi.

® Yarik Dudak ve Damak: Genellikle bilateral (cift tarafl) ve orta hat
yarigi seklinde gorulur.

® Mikrosefali: Kucuk kata yapisi.
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Ekstremite ve Cilt Bulgular
* Polidaktili: Ozellikle ellerde ve ayaklarda é. parmagin (postaksiyel)
bulunmasi.
 Aplasia Cutis Congenita: Kafa derisinde deri butunltgunun olmamasi
(skalp defektlert).
® Fleksiyon Deformiteleri: Parmaklarin ice bukuk olmasi.
¢ Kelepge Tirnaklar: Dar ve hiperkonveks tirnak yapisi.
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Merkezi Sinir Sistemi Anomalileri
* Agir Mental Retardasyon: Neredeyse tum vakalarda mevcuttur.
* Nobetler ve Apne: Solunum kontrol merkezlerindeki anomaliler
nedeniyle sik gorulur.
* Olfactor (Koku) Siniri Yoklugu: Arinencephaly olarak adlandirilan
koku soganciginin gelismemesi.
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Sistemik Tutulum - | (Kardiyovaskuler)
e Konjenital Kalp Hastaliklar (%80):
© VSD (Ventrikuler Septal Defekt)
© ASD (Atrial Septal Defekt)
© PDA (Patent Duktus Arteriozus)
© Dekstrokardi (Kalbin sagda yerlesimi).
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LAB

Sistemik Tutulum - Il (Urogenital ve Gastrointestinal)
o Kistik Bobrekler: Polistik bobrek gorunumu.
® Kriptorsidizm: Erkek bebeklerde testislerin inmemesi.
e Uterus Bikornis: Kiz bebeklerde rahmin iki boynuzlu olmasi.
® Omfaloesel: Karin ici organlarin disarida olmasi (fitiklasma).
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Prenatal Tani ve Tarama
® Ultrasonografi Belirtecleri: Holoprozensetali, polidaktili, yarik dudak ve
ense kalinhgr artisi.
® Biyokimyasal Tarama: Serbest B-hCG ve PAPP-A dederlerinde dusus.
® NIPT ve Kesin Tani: cfDNA ile tarama; Amniyosentez veya CVS (Koryon
Villus Orneklemesi) ile karyotip analizi/FISH ydntemiyle kesin tan.
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Prognoz ve Etik Degerlendirme
® Yasam Suresi: Maalesef bebeklerin %80'i ilk ay icinde, %201 ise ilk bir
vil icinde kaybedilir.
® Yonetim: Tedavi palyatiftir; ailenin konforu ve bebedin aci cekmemesi
odaklidir.
® Genetik Danismanlik: Eger translokasyon tipi saptandiysa, ebeveynlerin
karyotip analizi yapilmasi bir sonraki gebelik planiicin kritiktir.
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