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Down Sendromu On Tanili 584 Olguda Sitogenetik Calisma
M.Nail Alp, Diclehan Oral, Turgay Budak

OZET

Canli dogan bebekler arasinda en yaygin goriilen ve mental retardasyonun en sik
gosterilebilir nedeni olan Down sendromunun sitogenetik tipleri ozellikle tekrarlama
riski acisindan onemli farklar olusturmakta ve genetik danmismada yonlendirici
olmaktadir.

Bu calisma, Ocak 1996 — Aralik 2006 tarihleri arasinda, Anabilim dalimiza refere
edilen klinik olarak Down sendromu on tanist konulmus 232 kiz (%39.7), 352 erkek
(%60.3) olmak iizere toplam 584 olgunun sitogenetik tiplerini ve sikhiklarin
belirlemek amaciyla planlanmistir. Sitogenetik analiz icin periferik kan Kkiiltiirii
yontemi uygulanmis, 128 olgunun (%21.9) normal, 456 olgunun (%78.1) Down
sendromu karyotipine sahip oldugu goriilmiigtiir.

Down sendromlu olgularin 432’°sinde (%94.7) regiiler tip, 14’iinde (%3.1)
translokasyon tipi [8 t(14;21), 6 t(21;21)], 4’iinde (%0.9) mozaik tipi ve 6’sinda (%1.3)
inv(9) ile asosiye regiiler tip Down sendromu karyotipi saptanmistir.14/21 tipi
translokasyonlarin ~ 4’iiniin  (%50.0) ailesel, diger 14/21 ve 21/21 tipi
translokasyonlarin de novo oldugu bulunmustur. 456 olguda cinsiyet orani 1.64: 1
(283 erkek:173 kiz), anne yas ortalamast 34.25 £ 7.76 ve translokasyon tipi Down
sendromu olgularin anne yas ortalamast da 28.29 + 5.0 olarak saptanmustir.

Calisma sonuclari, uygun bir genetik danismanin verilebilmesi icin sitogenetik
analiz ile Down sendromu klinik on tanisimin dogrulanmast gerekligini ortaya
koymabktadr.

Anahtar Kelimeler: Down Sendromu, Trizomi 21, Robertson Tipi
Translokasyon, Sitogenetik Analiz.

Cytogenetic Analysis of 584 Cases with Clinical Diagnosis of Down Syndrome

SUMMARY

The cytogenetic types of Down syndrome, which is a widespread disease and the
most common cause of mental retardation among live-borne babies, vary according to
the risk of recurrance and has been a guide for the genetic counseling.

This study was conducted between January 1996 and December 2006 in our
department. The study included 584 patients with clinical diagnosis of Down
syndrome. There were 232 (39.7%) female and 352 (60.3%) male patients. The aim of
the study was to investigate the cytogenetic types and its incidence in this group of
patients. By using peripheral blood culture method for cytogenetic analysis, it was
Jfound that 128 cases (21.9%) had normal karyotypes, whereas 456 (%78.1) cases had
karyotype of Down syndrome. There was regular type in 432 patients (%94.7),
translocation type in 14 (%3.1) [8 t(14;21), 6 t(21;21)], mosaic type in 4 (%0.9), and 6
patients (%1.3) associated with inv(9) with regular type karyotype in patients with
Down syndrome. Four of 14/21 type of translocations were familial (50.0%) and other
14721 and 21/21 types translocations were found to be de novo. The male to female
ratio was 1.64: 1 (283 male:173 female), mean age of mothers was 34.25 £ 7.76 and
of mothers having translocation type of Down syndrome, it was 28.29 + 5.0.

The results of this study point out the necessity of cytogenetic analysis for
appropriate genetic counseling in establishing the clinical diagnosis of Down
syndrome.

Key Words: Down Syndrome, Trisomy 21, Robertsonian Translocation,
Cytogenetic Analysis

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji-Genetik A.D. 283



M. N. Alp ve ark.

GIRIS

Otozomal anoploidi sendromlarinin en
yaygin goriileni olan Down sendromu (DS)
klinik olarak ilk kez 1866 yilinda J.Langdon
Down tarafindan tanimlanmig, kromozomal
temeli oldugu ise 1959 yilinda Lejeune ve
arkadaslarinca rapor edilmistir (1). Orta derece-
de zeka geriliklerinin en sik rastlanan genetik
nedeni olan DS’nun canli dogumlar arasindaki
sikliginin 1/800 dolaylarinda oldugu, sikligin
anne yasina baglh olarak arttig1 belirtilmektedir
(2). Olgularin yaklagik %95’inde DS, 21.
kromozom ¢iftinin mayotik nondisjunction’dan
(kromozom ayrilamamasi) kaynaklanan 21.
kromozomun trizomisi seklindedir (regiiler tip
DS). Trizomiden sorumlu mayotik hata olgularin
%90’1nda maternal mayoz I evresinde olugsmak-
tadir. %1-2 siklikta gorillen mozaik tipi
postzigotik mitotik hatalarla olusurken, hastalar-
m %3-4’linlii olusturan translokasyon tipi de
novo ya da ailevi tasiyiciliklar sonucu ortaya
¢tkmaktadir (3).

Sitogenetik olarak regiiler tip, translokas-
yon tipi ve mozaik tipi olmak iizere ii¢ ana
grupta degerlendirilen bu sendromda, sitogenetik
sonuclar, 6zellikle tekrarlama riskleri acisindan
onemli farklar olusturdugundan genetik danisma-
da yonlendirici olmaktadir. Regiiler tip DS nun
tekrarlama riski, aile bdyle bir ¢ocuga sahip
olduktan sonra, genel olarak %1 dir. Otuz
yasindan geng anneler icin tekrarlama riski %
1.4, daha yagh anneler i¢in risk yasa bagimh
risk ile aynidir (2). Anne ve baba normal,
cocuk mozaik ise ailenin diger ¢ocuklarmdaki
tekrarlama riski %1 kadardir (3). Yirmibir
numaralt kromozoma iliskin Robertson tipi
translokasyon tastyicisi olan annelerin denge-
siz translokasyonlu ¢ocuk dogurma riski ¢ok
yiiksektir. Translokasyon alt tipleri arasinda en
stk goriilen 14/21 translokasyonu bakimindan
annenin tastyici olmasi durumunda fetusun DS
olma riski %10-15 dolaylarinda iken, baba
tastyict oldugu zaman bu risk % 1-2 dir. 21/21
translokasyon tasiyicisi olan ebeveynde denge-
siz translokasyon tekrarlama riski %100 diir.
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Bunun anne ya da baba orijinli olmasi riski
degistirmez (1).

Bu c¢alisma, kromozomal diizensizlik
gosteren DS olgulariin sitogenetik agidan
incelenmesi, olgulara tan1 konmasi yaninda,
aileye genetik danigmanin verilmesi ve daha
sonraki gebeliklerde riskin saptanmasi yonlerin-
den de 6nemli olusu dikkate alinarak, klinik 6n
tanili DS olgularinin sitogenetik tiplerini ve
sikliklarii belirlemek amaciyla planlanmisgtir.
Calisma siiresince 584 olguda sitogenetik
calisma gerceklestirilmis, translokasyon saptanan
olgularin ulasilabilen 1.derece akrabalarinda
ayni1 diizensizligin varligi arastirilmigtir.

GEREC VE YONTEM

Bu arastirmada, Ocak 1996 — Aralik 2006
tarihleri arasinda degisik saglik kuruluslar ve
0zel hekimler tarafindan Anabilim dali
laboratuvarimiza refere edilen klinik olarak DS
on tanmist konulmus 584 olguda sitogenetik
calisma yapilmistir. Bunun i¢in kromozom
analizi, pedigri analizi yontemleri ile dnceden
hazirlanmig hasta bilgi formlar1 kullanilmustir.

Kromozom analizi igin periferik kan
kiiltiirii yontemi (4) uygulanmig, hazirlanan
preparatlar Giemsa-bantlama teknigi ile boyana-
rak her birey icin 30-50 metafaz plagindaki
kromozomlar sayisal ve yapisal diizensizlikler
yoniinden degerlendirilmis ve en az 5-10 banth
metafazdan karyotip yapilmugtir. Istatistik
degerlendirme i¢in iki oran ve iki ortalama
karsilastirmasinda student’s t testi kullanilmistir
(5).

BULGULAR

Anabilim dalimiza refere edilen klinik
olarak DS o6n tanis1 konulmus 232 kiz (%
39.7), 352 erkek (%60.3) olmak iizere toplam
584 olguda periferik kan kiiltiirii yontemi
uygulanarak kromozom analizi yapilmistir.

Analiz sonucu 128 olgunun (%21.9) normal
kromozom kuruluslu (46,XX/46,XY), 456
olgunun (%78.1) DS karyotipine sahip oldugu
goriilmiistiir (Tablo 1).
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Tablo 1. Kromozom analiz sonucu 584 olguda
saptanan karyotiplerin dagilimu.

Karyotip Olgu sayist Toplam (%)

6, XX 59 128 (21.9} NORMAL
46, XY (i) 128 (%21.9)
47, XX, +21 165 432 (74.0)

267
14 (2.4)
40, XY, der{21,21 ) qlingla), +21 4
mas 47, XX, +21 /46, XX 2
mos 47, XY, +21 /46, XY 2 4 (0.7)
AT, XX inv(9)pl3g13), +21 2 DOWN
47, XX, inv(9)(p12q13), +21 1 SENDROMLI
47, XY, inv(9)(pl1g13), +21 1 6 (1.0 456 (%781
47, XY, inv(9)(p12q13), +21 2
GENEL S84 (100.0)
TOPLAM

Sitogenetik olarak DS tamisi alan 456
olguya ait bulgularimiz pekgok arastiricinin (6-
21) yaptig1 DS’Iu olgulardaki sitogenetik tip-
lerin sikligin1 ortaya koyan caligma sonug-
lariyla birlikte Tablo 2 de verilmistir. Tablonun
incelenmesinden goriilecegi gibi olgularimizin
432’ sinde (%94.7) regiiler tip, 14’linde (%3.1)
translokasyon tipi, 4’tinde (% 0.9) mozaik tipi
ve 6’sinda (%1.3) inv(9) ile asosiye trizomi 21
karyotipi saptanmustir.

Translokasyon tipi DS’lu olgularin tiimiin-
de saptanan translokasyonlarin orijinini belirle-
mek amaci ile olgularin ulagilabilen 1. derece
akrabalarmin kromozom analizi yapilmig, 10
olgudaki (% 71.4) [ 4 (14/21), 6 (21/21) ]
translokasyonlarin anne ve babanin normal
karyotipli olmalar1 nedeniyle de novo olduklari
sonucuna varilmis, 4 olgudaki (% 28.6) 14/21
translokasyonunun ailevi oldugu ve tiimiinde
annelerin ayni translokasyon icin dengeli
tastyict oldugu bulunmustur.

Tablo 2. Down sendromu 6n tanili hastalarda gerceklestirilen 17 calismada gozlenen sitogenetik

tipler ve sikliklart.

Gergeklegtinlen

BIREYLERIN DOWN SENDROMU SITOGENETIE TIPLERINE GORE DAGILIMI

Down sendromu karyotipn

Translokasyon tip Mozak g

sitogenetik galismalar  saptanan birey sayisi Regiiler np DS (%) DS (%) DS (%) Digerlen (%)
Owens JR, et al. {1983} {6) 175 161 (92.0) Il {6.3) 3 (LT -
Al-Awadi SA, et al (19903 (7) 635 611 (96.2) 12 (1.9 9 {14 305
Cortes F, et al. (19907 (8) 179 161 (89.9) 7 (39 5 (2.8) 6 (3.4)
Palka G, etal. {1990) (9) 100 95 (95.0) 550 - -
Verma 1C, etal. (1991) (107 645 600 (93.0) 26 (4.00 17 2 (0.3)
Alp MN, ve ark. (1996) (11) 111 103 (92.8) 1 (3.6) 3 1 {0.9)
Demirel S, ve ark. (1998) (12) 126 120 (95.2) 504 1 -

Jyothy A, et al (2001) (13) 1001 8RB0 (87.9) 1 {44) 77 -
Mokhtar MM, et al.{2003) (14) 673 642 (95.4) I8 (2.7) 5 8 (1.2)
Devlin L, et al. (2004) (15) 208 197 (94.7) 3 8 -

Rava MP, et al. (2004) (16) 221 210 (95.0) 7 1

Ahmed 1, et al. (2005) (17) 295 282 (95.6) 11 2

Catovie A, et al. (2005} (18) 155 139 (89.7) 9 7

Yiice H, ve ark. (20006) (19) 167 162 (97.0) 3 2

Azman BZ, etal (2007 (200 149 141 (94.6) 1 7

Murthy SK, et al. (2007) (21) 141 139 [98.6) 1 1 -

Bizim ¢alismannz 456 432 (94,7} 14 1 (0.9) 6 (1.3)
TOPLAM 5437 5075 (93.3) 181 (3.3) 155 (2.9) 26 (0.5)
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DS tanis1 alan 456 olgumuzun yaslarinin 1
giin ile 12 yas arasinda (ortalama 12.79 ay)
degistigi, % 73.0 min 1 yasin altinda tam
aldig1 goriilmiis (Grafik 1), erkek/ kiz cinsiyet
orant 1.64: 1 (283 erkek: 173 kiz) olarak
saptanmuistir.
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Grafik 1. Down sendromu tanisi alan olgularin
yas ve cinse gore dagilimi.

En kiicligii 16, en biiyligii 56 yasinda olan
olgularimizin anne yas ortalamast 34.25 +
7.76, en kiigiigii 20, en biiyiigii 68 yasinda olan
baba yas ortalamasi ise 38.25 £ 8.68 olarak
bulunmustur. Annelerin % 43.0’1inin (196/456)
35 yasin altinda, % 57.0’min (260/456) 35 yas
ve listii, babalarin ise % 32.5’inin (148/456) 35
yas altinda, % 67.5’inin (308/456) 35 yas ve
iistiinde oldugu goriilmiistiir (Grafik 2).

Birey saysi

=19 20-24 2526 30-34

35-30 A0-44 45-49 50-54 =55

Yas dilimleri (Yil)

Grafik 2. Down sendromu tanisi alan olgularin
anne ve babalarimin yas dilimlerine gore
dagilimu.

Regiiler tip DS’lu olgularin anne yas
ortalamasi1 34.47 + 7.73, baba yas ortalamasi
38.49+8.67, translokasyon tipi DS’Iu olgularin
anne yag ortalamasi 28.29 + 5.04, baba yas
ortalamasi 32.29 + 5.55 ve mozaik tipi DS’lu
olgularin anne yas ortalamast 30.25 + 10.14,
Baba yas ortalamasi ise 32.75 + 11.35 olarak
bulunmustur. Translokasyon tipi DS’lu olgu
annelerin %92.9’unun (13/14) 35 yas altinda,
babalarin ise %71.4’Uniin (10/14) 35 yas
altinda oldugu saptanmistir (Tablo 3,4).
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Tablo 3. Anne yas dilimlerindeki sitogenetik
diizensizliklerin dagilimi.

SITOGENETIK DUZENSIZLIK TIPLER]

Anne vag dilimleri Regiler tip DS Translokasyon tipi DS Mozaik tipt DS
5 ) g0

Digerlen
(vil}) (4 (%) (46, der(-; 21), +21) (%) (47, +21/46) (%) (47.inv, +21) (*

2 (38) 2(38)

7(108)

1 (58) -
- 1(0.8)

1 (11} Litn)

TOPLAM 132 (94.7) 1431} 1(0.9) 6(1.3)

Tablo 4. Baba yas dilimlerindeki sitogenetik
diizensizliklerin dagilimu.

SITOGENETIK DUZENSIZLIK TIPLER

Baha yas dilimleri Regiller ip DS Translokasyon tipi DS Mozaik tipi DS Digerleri
(i) (47,421 (%) (46, der(=; 21), +21) (%) (47, +21/46) (%) (4T.inv, +21) (%)

1(43) 2(8.7) 1{43)

6{9.0) - 1(15)
1(1.0y - 3(29)
3(3.1) 2(20)

50-54

TOPLAM 132 (94.7) 14 (3.1) 4 (0.9} 6(1.3)

TARTISMA

DS, dismorfik yiiz 6zellikleri ve farkli 6zel
fenotipi ile klinik olarak kolay tanmabilir
olmasina ragmen, tanmin olgularin tiimiinde
konulamadigi, bu nedenle kesin tani igin
kromozom analizinin gerekli oldugu bildiril-
mektedir (20). Anabilim dali laboratuvarimiza
DS klinik ontanisi ile refere edilen 584 olgu-
nun 128’inin (%21.9) karyotiplerinin normal
bulunmast (46, XX / 46, XY ) (Tablo 1) bu
gorlisii  desteklemektedir. Benzer sekilde
Cortes ve ark. (8) DS ontanili olgularmin
%10.9’unun, Devlin ve ark. (15) %22.4’{iniin,
Catovic ve ark. (18) % 13.4’{iniin ve Liileci ve
ark. (22) 9%25.0’min normal kromozom
kurulusuna sahip oldugunu saptamiglardir.

Pek ¢ok arastirmacinin, DS’unun sitogenetik
tiplerinin Onemini ve sikligin1 ortaya koyan
caligmalart (6-21) Tablo 2’de gdsterilmistir.
Tablodan izlenecegi iizere gergeklestirilen 17
calismada, regiiler tip DS siklig1 % 87.9 ile %
98.6 arasinda degismektedir [ ortalama % 93.3
(5075/5437) ]. Sitogenetik calisma sonucu
klinik 6n tanis1 dogrulanan DS’lu 456 olgunun
432’sinin (% 94.7) regiiler tip DS karyotipine
sahip oldugu saptanmistir. Bu bulgumuzun
genel ortalama ve gogu literatiir (6, 7, 9-12, 14-
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17, 19, 20) bulgulan ile uyumlu (P > 0.05),
Murthy ve ark. (21) sonuglarindan diisiik (P <
0.05), Cortes ve ark. (8), Jyothy ve ark.(13) ve
Catovic ve ark.(18) sonuglarindan daha yiiksek
oldugu bulunmustur (P < 0.01).

Translokasyon tipi DS’lu olgular igin
saptadigimiz % 3.1 (14/456) sikliginin, hem
genel ortalama siklig1 (% 3.3) hem de literatiir
(6-21) sikliklart ile uyumlu oldugu goriilmiis-
tiir (P>0.05). Mozaik tipi DS’u olgu siklig1 (%
0.9) genel ortalama sikligindan (% 2.9) diisiik
bulunmusgtur (P<0.01). Bulgumuz ¢ogu arasti-
ricilarin -+ (6,7,12,14,16,17,19,21)  bulgulanyla
benzerlik gosterirken (P>0.05), Cortes ve ark
(8), Verma ve ark.(10), Alp ve ark. (11),
Jyothy ve ark (13), Devlin ve ark. (15),
Catovic ve ark. (18) ile Azman ve ark. (20)
bulgularindan daha diisiik oldugu goriilmiistiir
(srastyla P<0.05, P<0.05, P<0.05, P<0.005,
P<0.05, P<0.005, P<0.05). Mozaik tipi DS i¢in
saptanmis bulunan bu farkli sikliklarin,
mozaisizmin saptanmasinin daha giic ve goz-
den kagma olasiliginin olabilmesinden kaynak-
lanabilecegi diistiniilmiistir. Klasik DS sito-
genetik tiplerinin disinda, “Digerleri” bagligi
altinda toplanan trizomi 21’in yapisal diizen-
sizliklerle birlikteligi siklig1 ¢alismamizda %
1.3 olarak bulunmustur. Bu sonug literatiir
(7,10,11,14) bulgulariyla uyumludur (P>0.05).

Robertson tipi translokasyonlar, translokas-
yon tipi DS’min en sik nedenlerinden oldugu
ve en sik olarak 14 ve 21 numarali kromozom-
larin uzun kollar1 (q) arasindaki translokasyon-
lara rastlanildigr bildirilmektedir (23). Calig-
mamizda saptadigimiz % 57.1 olan 14/21
translokasyon tipi siklig1 ifade edilen bulgular-
la uyumludur. Benzer sekilde Jyothy ve ark.
(23) tarafindan yapilan calismada, Robertson
tipi translokasyon alt tipleri arasindaki 14/21
translokasyon sikligi %43.5, Pulliam ve ark.
(24) tarafindan bu siklik % 46.1 olarak bulun-
mustur. Saptanan bu sonuglar bulgularimizi
desteklemektedir. Robertson tipi translokasyon-
larin yaklasik % 75°1 de novo, %25°1 ise ailesel
oldugu ifade edilmektedir (1). Calismamizda
saptadigimiz ~ dengesiz ~ Robertson  tipi
translokasyona sahip 14 olgunun [8 (14/21), 6
(21/21)] translokasyon orijini arastirilmis,
olgularin % 71.4’linlin de novo, % 28.6° smin
ise ailesel oldugu goriilmiigtir. Bu da

bulgularimizin ifade edilen sikliklarla uyumlu
oldugunu gostermektedir. Mokhtar ve ark.(14)
ile Pulliam ve ark.(24) g¢alisma gruplarinda
translokasyonlarin %66.7’sinin de novo, %
33.3’linlin  ailesel, Jyothy ve ark (23)
translokasyonlarin =~ %81.2’sinin  de novo,
%18.8’inin ailesel oldugunu saptamiglardir.

Translokasyonlarin yaridan fazlasi
gametogenez sirasinda de novo olusur. Bu
durumda anne-babanin karyotipi normal oldu-
gundan yineleme riski 6nemli oranda artma-
maktadir, ancak ebeveynlerden birinin, 6zellik-
le annenin, dengeli translokasyon tastyicisi
oldugu ailelerde goreceli olarak artmig
tekrarlama riskine neden olmaktadir (2,19).Bu
da genetik danisma verilmeden 6nce, dengesiz
translokasyon tasiyicisi olgunun ebeveyn ve
muhtemelen diger yakinlarimin karyotip analiz-
lerinin yapilmasi gerekliligini ortaya koymak-
tadir. Ailesel olan translokasyonlari, Mokhtar
ve ark.(14) %100 (6/6) anne orijinli, Jyothy ve
ark.(23) %83.3 (5/6) anne orijinli, %16.7 (1/6)
baba orijinli ve Pulliam ve ark. (24) %100
(10/10) anne orijinli olarak bulmuslardir. Biz-
de ailesel translokasyonlarimizin % 100 (4/4)
anne orijinli oldugunu saptadik. Bu sonucumuz
yukarida anilan ¢aligma sonuglarini destekle-
mektedir.

Down sendromu tanili 456 olgumuzun
yaglarinin 1giin ile 12 yag arasinda degistigi ve
yag ortalamasmin 12.79 ay oldugu saptanmis-
tir. Bulgularimiz Ahmed ve ark. (17) ile
Azman ve ark. (20) nin bulgulariyla benzerlik
gosterirken, Kava ve ark.(16) ile Sunguroglu
ve ark. (25)’nin ortalamalarindan daha diisiik
bulunmustur. DS unun erkek cocuklarda daha
sik goriildiigii rapor edilmektedir (26). Ulke-
mizde yapilan bazi g¢alismalarda (12,25,27),
erkek olgularin kizlardan daha fazla goriilmesi
erkek ¢cocuklarin toplumumuzda daha fazla ilgi
¢ekmesinden ve ailelerin kiz ¢ocuklarini ¢evre-
den saklama isteklerinden olabilecegi gibi, dis
kaynakli birgok caligmada (8,15-19, 23,26)
saptanan erkek olgularin fazlaligi géz Oniine
alindiginda bizim toplumumuza 6zgii olmaya-
bilecegi ve genel bir bulguya uygunlugundan
soz edilebilir. Calismamizda erkek: kiz orani
1.64: 1 olarak bulunmustur. Bu bulgumuzun
cogu arastiricinin (16,17,23,26,27) bulgulariyla
uyumlu oldugu (P>0.05), al-Awadi ve ark.(7),
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Mokhtar ve ark. (14) ve Demirel ve ark. (12)
bulgularindan  farkli oldugu saptanmistir
(P<0.05).

Regiiler tip DS’unun etiyolojisinde ileri
anne yasinin etkin bir faktor oldugu, sikligin
yasin 35 den yukar1 olmasi durumunda arttigi
ifade edilmektedir (1,2,3,25,28). Inceledigimiz
432 olgudan 176’sinin (%40.7) anne yasinin
35’in altinda, 256’sinin (%59.3) 35 yas ve
iistiinde oldugunun saptanmis bulunmasi bu
goriigii desteklemektedir. Anne yas ortalamast
3447 + 7.73 olarak bulunmustur. Bu sonug
Yiice ve ark. (19) ile Murthy ve ark. (21)
bulgulartyla uyumlu iken (P>0.05), bir¢ok
arastiricinin (6,11-14,16,17,25,26) bulgularin-
dan farkli bulunmustur (P<0.001). Bu farklili-
gin degisik toplumlardaki evlenme yasi ile
ilgili olabilecegi diislintilmiistiir.

Genellikle translokasyon ve mozaik tipi
DS’lu olgularin anne yas ortalamasinin regiiler
tip DS’lu olgularin anne yas ortalamasindan
daha diisiik oldugu bildirilmektedir (2,3,14,23,
24,27). Caligma grubumuzda translokasyon tipi
DS’lu olgularin anne yas ortalamasi 28.29+
5.04, mozaik tipi DS’lu olgularin anne yas
ortalamasi  30.25£10.14 olarak saptanmig
bulunmasi bulgularimizin sdylenenlerle uyum-
lu oldugunu desteklemektedir.

Stene ve ark.(29) 1977 yilinda yaptiklari
bir arastirmada, anne yasindan bagimsiz olarak
baba yasinin ileri olmastyla DS arasinda da bir
iligki oldugunu 6ne siirmiis, 55 yas1 baba i¢in
kritik yas kabul etmis ve bu yas sonrasi olusan
gebeliklerde DS sikliginda anlamli bir artma
oldugunu soylemislerdir. Buna karsilik Cross
ve ark. (30) 15 yillik ¢alisma sonuglarinin DS
sikligina baba yasmin bir etkisinin bulundugu-
nu gostermekten uzak oldugunu rapor etmisler-
dir. Caligmamizda DS’lu olgularin baba yas
ortalamasi 38.49 + 8.67 olarak bulunmustur.
Ellibes yas ve iistii (55-68) 19 baba saptanmis-
tir. Eslerinin yaglar1 37-56 arasinda degismek-
tedir. Bu da ileri baba yasina genellikle ileri
anne yasinin eslik ettigini  gostermektedir.
Artan baba yaginin artan anne yagina sekonder
olabilecegi ve artan baba yasiyla birlikte artan
anne yasinin anlamli olarak DS goriilme
sikligint etkileyebilecegi diisiiniilebilir.
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Sonug olarak, olgularin DS’unun tiim
kraniofasial ve fiziksel Ozeliklerini goster-
meyebileceginden klinik olarak DS oldugundan
siiphelenilen her olguda mutlaka sitogenetik
calisma yapilmalidir. Postnatal olgularda
gerceklestirilen kromozom analizleri ile 6n
taninin dogrulanmasina, tekrarlama riskinin
belirlenmesine, dengeli translokasyon tastyicisi
ailelerinin olas1 gebeliklerinde fetal kromozom
analiz  tekniklerinin  Onerilebilmesine  ve
saglikli  bir genetik danisma hizmetinin
verilebilmesine olanak saglanmaktadir.
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