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ABSTRACT

This study was performed to compare the pulmonary functions, motor skills
and functional status of individuals with Down Syndrome (DS) with healthy
individuals and to analyze the relationship between pulmonary functions, respiratory
muscle strength, motor skills and functional status of children with Down Syndrome.

The study included 26 children with DS and 30 healthy children ranging in age
from 7 to 18. The respiratory muscle strength was evaluated by Maximum
Inspiratory Pressure (MIP) and Maximum Expiratory Pressure (MEP), pulmonary
functions by Pulmonary Function Test (PFT), motor skills by Bruininks-Oseretsky
Test of Motor Proficiency, Short Form of Second Edition (BOT-2, Short Form), and
functional status by Pediatric Functional Independence Measure (WeeFIM).

Although the pulmonary functions of FVC, FEV1 values significantly
decreased in children with DS (p<0.05), their FEV1/FVC, PEF and FEF 25-75%
values were similar with the healthy children (p>0.05). Respiratory muscle strength,
motor skills and functional status, apart from the transfers, of children with DS were
worse than their peers (p<0.05).

There were no relationship found between functional status and pulmonary
functions, respiratory muscle strength of children with DS (p>0.05). However, there
were significant relationship between the FVC levels, inspiratory muscle strength
and motor skill levels. Statically significant correlations were determined between
general body coordination and FVC, and among inspiratory muscle strength and
manual coordination, strength-agility (p<0.05).

Children with DS were found to have restrictive type breathing problem and

adversely affected in respiratory muscle strength, motor skills and functional status



can result from DS-specific anatomical and physiological problems. Cerebellum,
brainstem hypoplasia and cerebellar malformations can have a negative effect on
lung volumes of children and can be a neurologic factor which explains the
coordination, balance problems and the relationship between them. Hypotonia and
accompanying joint hypermobility, which can arise from this neurologic affected,
can explain the decrease in inspiratory muscle strength and manual coordination and
strength-agility problems. Thus, strengthening, balance, coordination and functional
trainings in the rehabilitation of children with DS are as necessary as adopting
pulmonary rehabilitation methods which increase the lung capacities and respiratory
muscle strength. We think raising awareness of problems that families can face in DS
and practicing the early rehabilitation program with regular monitoring has a great

importance.

Key Words: Down Syndrome, Pulmonary Functions, Respiratory Muscle Strength,

Motor Skill, Functional Status



Oz

Bu calisma Down Sendrom’lu (DS’li) ve saglikli c¢ocuklarin solunum
fonksiyonlari, motor becerileri ve fonksiyonel durumlarini karsilagtirmak ve DS’li
¢ocuklarin solunum fonksiyonlari, solunum kas Kkuvvetleri ile motor beceri ve
fonksiyonel durumlari arasindaki iliskiyi incelemek amaciyla gerceklestirildi.

Calismaya 7-18 yaslar1 arasinda 26 DS’li ve 30 saglikli ¢ocuk alindi. Solunum
kas kuvveti Maksimum Inspiratuar Basing (MIB) ve Maksimum Ekspiratuar Basing
(MEB) ol¢iimleriyle, solunum fonksiyonlar1 Solunum Fonksiyon Testiyle (SFT),
motor beceriler Bruininks-Oseretsky Motor Yeterlilik Testi’nin Ikinci Siiriimiiniin
Kisa Formuyla (BOMYT-2 Kisa Form), fonksiyonel durum Pediatrik Fonksiyonel
Bagimsizlik Olgiitii (PFBO) ile degerlendirildi.

Solunum fonksiyonlarindan FVC, FEV1 degerleri DS’li ¢cocuklarda sagliklilara
gore istatistiksel olarak anlamli diizeyde azalmasina karsin (p<0,05), FEV1/FVC,
PEF ve FEF % 25-75 degeri sagliklilarla benzerdi (p>0,05). DS’li ¢ocuklarin
solunum kas kuvvetleri, motor becerileri ve transferler disindaki fonksiyonel
durumlar1 akranlarindan daha diisiikdii (p<0,05).

DS’li bireylerin solunum fonksiyonlar1 ve solunum kas kuvvetleri ile
fonksiyonel durumlar arasinda iliski bulunmadi (p>0,05). Buna karsin ¢ocuklarin
FVC diizeyleri ve inspiratuar kas kuvvetleri ile motor beceri diizeyleri arasinda
anlaml iliskiler vardi. FVC ile genel viicut koordinasyonu, inspiratuar kas kuvvetleri
ile manuel koordinasyon ve kuvvet-geviklik arasinda istatistiksel anlamli iligkiler
saptand1 (p<0,05).

DS’li ¢ocuklarda restriktif tip solunum problemi olup, solunum fonksiyonlari,

solunum kas kuvveti, motor beceri ve fonksiyonel durumlarindaki olumsuz etkilenim



DS’ye 6zel anatomik ve fizyolojik problemlerden dolay: olabilir. DS’ de serebellum,
beyin sap1 hipoplazisi ve serebellar malformasyonlarin olusu cocuklarin akciger
voliimlerini olumsuz etkileyebilecegi gibi, koordinasyon, denge problemlerini ve
bunlar arasindaki iliskiyi agiklayan norolojik bir faktor olabilir. Bu nérolojik
etkilenimin sonucu olarak gorilebilen hipotoni ve beraberindeki eklem
hipermobiliteleri manuel koordinasyon ve kuvvet-geviklik sorunlarini ve inspiratuar
kas kuvvetlerindeki azalmayr aciklayabilir. Bu nedenle DS’li ¢ocuklarin
rehabilitasyonunda kuvvetlendirme, denge, koordinasyon ve fonksiyonel egitimler
kadar akciger kapasitelerini ve solunum kas kuvvetlerini artiracak pulmoner
rehabilitasyon yontemlerinin de uygulanmasi gereklidir. Ailelerin  DS’de
karsilasilabilecek sorunlar konusunda bilinglendirilmesi ve erken rehabilitasyon

programinin diizenli izlemlerle yapilmasinin 6nemli oldugunu diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Down Sendromu, Solunum Fonksiyonlar:, Solunum Kas

Kuvveti, Motor Beceri, Fonksiyonel Durum
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Bolum 1

GIRIS

Down sendromu (DS), 21. kromozoma fazladan bir kromozom eklenmesinden
kaynaklanan, bireylerin motor ve mental gelisimlerini etkileyen kromozomal bir
bozukluktur (1,2). DS’li ¢ocuklarda hipotoni, eklemlerde hipermobilite ve bag
dokuda gevseklik, hafif-orta derece obezite, kotl denge, mental retardasyon, gérme
ve isitme problemleri, karakteristik yiiz hatlar1, kalp defektleri, kardiyovaskiiler ve
pulmoner bozukluklar, algisal zorluklar, artmis enfeksiyon ve diger saglik sorunlari
siktir (3).

Tim 1k ve sosyoekonomik gruplar arasinda esit siklikta goriilen (4) DS
etiyolojisi ile ilgili olarak yapilan ¢aligmalar ileri anne yasinin, 6énceki ¢ocuklarda DS
ya da farkli bir kromozomal hastalik 6ykiisiiniin, ebeveynlerden birinde kromozomal
bozukluk varliginin DS icin en énemli risk faktdrleri oldugunu gdstermistir. Ilaclar,
toksinler, vitamin eksiklikleri, hormonal ya da viral nedenler (5) ve sigara kullanimi
ile ilgili kesin sonuc¢lar bulunmamaktadir (6).

Genel olarak 1/700-1/1000 siklikta DS goriilmekle birlikte, bu siklik annenin
yasina bagli olarak degismektedir. 15-29 yas arasinda olusan gebeliklerde 1/1500,
30-34 yas arast 1/800, 35-39 yas arasinda 1/270 ve 40-49 yas arasi olusan
gebeliklerde ise 1/100 DS goriilme siklig1 vardir (7,8).

Motor gelisim, fiziksel biiyiime ve merkezi sinir sisteminin gelisimiyle birlikte,
organizmanin isteme bagl hareketlilik kazanmasi olarak ifade edilmekte ve cocugun

cevresini tanimasi ve yonetmesi, bagimsizligin1 kazanmasi, sosyal uyumu ve sosyal



aktivitelere katiiminda oOnemli rol oynamaktadir (9). DS’li bireylerin motor
gelisimleri geri olup, bireylerin egitimini, sosyal iligkilerini olumsuz etkilemektedir
(10). DS’1i bireylerin motor gelisimleri yaninda kaba ve ince motor becerileri de
saglikli bireylere kiyasla geri kalmaktadir (11). Motor becerileri iyi olan bireylerin
aktivite kisithliklar1 daha az goriilmekte ve toplumsal yasama katilimlari daha
basarili olmaktadir (12).

Down sendromlu bireylerin ¢esitli anatomik ve fonksiyonel 6zellikleri nedeni
ile saglikli akranlarina gore yetersiz fiziksel aktivite yaptiklar1 da bilinmektedir (12).
DS’li cocuklarda kigik st solunum yollari, azalmis alveol sayilar1 ve azalmis yiizey
alan1 ile karakterize iist ve alt solunum yolu anormallikleri siktir. Ozellikle
abdominal kaslarda olmak lizere genel kassal zayiflik DS’li bireylerde belirgindir. Bu
iki biiylik sorun azalmis akciger voliimiine yol agmaktadir. Akciger voliimi ve
maksimum oksijen tiiketimi azaldiginda, karbondioksit atiliminda yetersizlikler
goriilmekte ve aktivite i¢in gerekli enerji sinirlanmaktadir (13).

Down sendromlu bireylerde yassi yiiz yapisinin neden oldugu burun bosluklari
ve siniislerin darhig1 6staki disfonksiyonu yaratmakta bu da tekrarlayan {ist solunum
yolu enfeksiyonlarina neden olmaktadir (13). Alt solunum yolu enfeksiyonlari
Ozellikle de respiratuar sinsityal virlis enfeksiyonlar1 bu c¢ocuklarin hastane
yatislarinin 6nemli bir nedenidir. Ayrica tonsil ve adenoid hipertrofisi zaten dar olan
solunum yollarinda daha sik komplikasyonlara yol agmaktadir (14).

Down sendromlu bireylerde viicut komposizyonlarindaki farkliliklar, yetersiz
kassal kuvvet ve endurans, hipotoni ve beraberindeki eklem laksiteleri nedeniyle
gelisen motor beceri ve kardiyorespiratuar uygunluktaki azalmalar giinlik yasam

aktivitelerinde cesitli zorluklarla kars1 karsiya kalmalarina yol agmaktadir (13,15).



Bununla birlikte bilgilerimize gore literatiirde DS’li cocuklarin motor beceri ve
solunum fonksiyonlar1 arasindaki iliskiyi inceleyen herhangi bir c¢alisma
bulunmamaktadir.

Calismamizin 2 amaci vardir:

1. Down sendromlu bireylerin motor beceri, fonksiyonel durum ile solunum
fonksiyonlarinin saglikli akranlari ile karsilagtirmali olarak incelenmesi.

2. Down sendromlu bireylerin motor beceri, fonksiyonel durum ile solunum
fonksiyonlar1 arasindaki iligkinin incelenmesi.

Hipotezlerimiz:

1. Down sendromlu ve saglikli cocuklarin solunum fonksiyonlar1 benzerdir.

2. Down sendromlu ¢ocuklar ile saglikli cocuklarin solunum kas kuvvetleri arasinda
fark yoktur.

3. Down sendromlu bireylerin motor becerileri saglikli akranlari ile benzerdir.

4. Down sendromlu cocuklar saglikli akranlar1 ile benzer fonksiyonel bagimsizlik
diizeyine sahiptir.

5. Down sendromlu bireylerin motor becerileri ile solunum fonksiyonlar1 arasinda
iliski yoktur.

6. Down sendromlu ¢ocuklarin motor becerileri ile solunum kas kuvvetleri arasinda
iligki yoktur.

7. Down sendromlu cocuklarin fonksiyonel durumlart ile solunum fonksiyonlar
arasinda herhangi bir iliski yoktur.

8. Down sendromlu ¢ocuklarin fonksiyonel durumlari ile solunum kas kuvvetleri

arasinda iliski yoktur.



Bolum 2

GENEL BILGI

2.1 Down Sendromu

Down sendromu (DS) bireylerin yasamini olumsuz etkileyen biiyiime ve
mental gerilikle karakterize konjenital otozomal bir anomalidir (16-18) ve
kromozomal hastaliklar arasinda en sik goriilenidir.

Down sendromu, ilk 1866 yilinda Dr. John Langdon Down tarafindan
tanimlanmistir. 1866 yilinda Londra'da c¢alisirken, hastalarin benzer fiziksel
ozelliklere sahip oldugunu ve bu kisilerdeki engelin diger zihinsel engel tiirlerinden
farkli oldugunu fark etmesi ile ortaya ¢ikmistir (19). DS’nin 1876 yilinda Fraser ve
Mitchell tarafindan konjenital bir hastalik oldugu, 1909 yilinda ise Shuttleworth
tarafindan ileri anne yasi ile iligki oldugu bulunmustur (20). 1956 yilinda Tijo ve
Levan’nin saglikli bireylerde diploid kromozom sayisinin 46 oldugunu gostermesinin
ardindan (21), 1959 yilinda Lejeune DS’nin 21. kromozomun 3 adet olmasindan
kaynaklandigini bildirmistir (22,23).

Down sendromlu kisilerde siddeti ¢ok degisken olmasina ragmen mutlaka
mental problem gorullir. Karakteristik yiiz hatlart ve hipotoni neredeyse tiim
bireylerde mevcuttur. Yaklasik % 50 oraninda dogumsal kalp anomalileri vardir.
Dogumsal katarakt, gastrointestinal sistem ve ortopedik anormallikler, gbz ve kulak

problemleri saglikl1 bireylerle karsilagtirildiginda artmis siklikta goriilmektedir (24).



2.2 Tipleri

Down sendromu 21. kromozomun uzun kolunda bir segmentinin veya timinin
kopyalanmas1 sonucu olusur (25). DS olgularinin yaklasik % 95’1 trizomi 21, % 4’i
translokasyon tipinde, % 1°i ise mozaik yapidadir (2).

2.2.1 Trizomi 21 [47,(XX veya XY) +21]

Trizomi 21 tipindeki DS’de bireylerin toplam kromozom sayis1 47 dir ve 21.
kromozom 3 adettir (Sekil 1) (26). Trizomi 21’e neden olan hatalarin yaklasik %
90’1n1n annede, % 10’unun babadaki mayoz ayrilmama sonucu oldugu bildirilmistir.
Yaklasik % 1,8 gibi kiigiik bir oraninin da post-zigotik mitotik ayrilmama sonucu
ortaya ¢iktig belirtilmektedir (27).

Annede olusan mayoz boliinmeme hakkinda bilinen en 6nemli sey, anne yasi
arttikca goriilme sikhiginin da artmasidir. Bunun nedeni olarak bekleyen ovumda
kromozomlarin birbirine yapisma riskinin artmasi gosterilmektedir (2).

25 yasindan kii¢lik kadinlar arasinda, klinik olarak tanimlanan tiim gebeliklerin
yaklasik % 2’sinde trizomi 21 vardir. Bu deger 36 yasinda % 10 artar ve 42 yasin
tizerinde % 33’e ulasir (27).

Down sendromunun kromozomal bir hastalik oldugu yaklasik 50 yildan fazla
zamandir (26) bilinmesine ragmen, trizomi 21’in altinda yatan molekiiler nedenler ve

ayrilmamaya yol agan ekstrinsik ve intrinsik risk faktorleri sasirtici bir sekilde hala

belirsizdir (27).
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Sekil 1. Trizomi 21

2.2.2 Translokasyon Tipi [46,(XX or XY) der(14-21 or 21-21)]

Bu tip DS’de bireylerin toplam kromozom sayist 46 dir (Sekil 2) (16).
Translokasyon tipi DS, dengeli tasiyict bir ebeveynden kalitim yoluyla geldigi gibi
dollenme sirasinda kromozomlarda yeniden diizenlemelerle de olusabilmektedir
(28,29). Robertsonian translokasyonlar (Rob) en ¢ok goriilen yapisal yeniden
duzenlenmedir (25,28). Bireylerin % 4-5’inde DS andploidi, kromozomal bir
yeniden diizenlemeden kaynaklanir. Bunlarin da % 95‘ini Rob translokasyon
olusturmaktadir. Rob, akrosentrik kromozomlar arasinda, tiim kol degisimi sonucu
olusur. Insanlarda 13, 14, 15, 21 ve 22 numarali kromozomlar arasinda gerceklesir
(25,28).

Rob translokasyon DS’lilerde hem homolog olmayan kromozomlar arasinda
[Rob(14g21q)], hem de Rob(14q;21q) ve (21qg;21q) arasinda yeniden
dizenlenmelerle olusan [Rea(21q21q)] gibi homolog kromozomlar arasinda
goriilebilir. Bu anomaliler genellikle esit siklikta goriilse de homolog olmayan
Rob(14qg21q)’larin yaklasik yarisi tagiyict bir ebeveynden kalitim yoluyla gecerken,

homolog olan Rea(21q21q)’larn % 95 gibi biiyiik bir ¢ogunlugu kendiliginden (de



nova) yeniden diizenlemelerle gelismektedir. Genellikle trizomi 21 ve translokasyon
tipi DS arasinda fenotipik farklilik bulunmamaktadir (25,28,29).

Ailelerin ikinci ¢ocuklarinda DS’nin tekrarlama riski trizomi 21’de ileri anne
yasina bagl iken, translokasyon tipinde dengeli translokasyon tasiyiciligina baghdir.
Dengeli translokasyon tasiyicisi eger anne ise 1:8, baba ise 1:40 oranindadir. Babada

riskin daha az olmasinin nedeni sperm sayisinin ¢ok fazla olmasidir (30).
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Sekil 2. Translokasyon Tip

2.2.3 Mozaik Tip [47,(XX veya XY) +21/46,(XX veya XY)]

Down sendromlu ¢ocuklarda post zigomatik boliinme hatast sonucu hiicrelerin
bir kismi1 normal, bir kismi trizomik [47,(XX veya XY) +21/46,(XX veya XY)]
yapidadir (16). Bu c¢ocuklarda hafif fenotipik degisiklikler ve hatta normal
sayilabilecek zeka vardir (31).

Caligmalar mozaik bebeklerin non-mozaik tiplere gore gelisimlerinin daha iyi
oldugunu gosterse de saglikli akranlarina kiyasla geridir. Arastirmalar mozaik tip
DS’lilerin non-mozaik tip DS’li bireylere kiyasla sosyal gelisimlerinin daha iyi
oldugunu gdstermistir. Ortadgretim sonrasi egitim alanlarda mozaik tip % 18 iken,

non-mozaik tip % 1 olarak bulunmaktadir. Ayrica tam zamanl bir iste ¢alisabilme ve
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evlenebilme oranlar1 da non-mozaik tipe oranla daha fazladir. Mozaik tip DS’li
bireylerin yasam siireleri non-mozaik DS’lilere kiyasla daha uzundur (31).
2.3 Epidemiyoloji

Down sendromunun goriilme sikliginin cinsiyet, 1rk, iilke ve sosyoekonomik
seviyeler ile iliskisi yoktur (17,32). Genel olarak yeni doganlarda 1/700-1/1000
arasinda goriilmektedir (7,8,17,32). KKTC’de DS prevalansi ile ilgili yapilan bir
calisma bulunmamaktadir. Tirkiye'de DS prevalansi benzer sekilde yaklasik 1/700
oldugu (18) ve giinimiizde 100.000 civarinda DS’ 1i birey bulundugu
diistiniilmektedir (33).

Down sendromunun prevalansi annenin yasina bagl olarak farklilasmaktadir.
15-29 yas aras1 gebelikte 1/1500, 30-34 yas aras1 gebelikte 1/800, 35-39 yas arasi
gebelikte 1/270 ve 40 — 49 yas aras1 gebelikte ise 1/100 DS siklikta gériilmektedir
(7,8).

2.4 Down Sendromunda Klinik Bulgular ve Tlgili Problemler

2.4.1 Fiziksel Bulgular

Down sendromu farkli yiiz yapisi ve el-ayak bulgular1 ile dogumda veya
dogumdan bir silire sonra kolayca taninabilmektedir (34,35). Oblik palpebral
fissiirler, epikantal kivrimlar ve brakisefali DS’lilerin hemen hemen hepsinde goriilen
genel 6zelliklerindendir. Diger karakteristik dismorfik 6zellikler % 47 - 82 oraninda
tek tek goriilmektedir. Bu 6zelliklerin ¢ogu bas, boyun ve ekstremitelerdedir (36),

(Tablo 1).


https://www.google.com.cy/search?espv=2&q=prevalans&sa=X&ved=0ahUKEwjBsKGpj9PMAhWJNhoKHYzKBUEQ7xYIFygA

Tablo 1. Down Sendromlu Bireylerin Etkilenen Bolgelerine Gore Karakteristik
Dismorfik Ozellikleri (34,35)

Bolgeler Dismorfik Ozellikler
Brakisefali

Bas ve Boyun Dz burun koprisi

Oblik palpebral fissurler

Epikantik kivrimlar

Brushfield noktalar (Benekli iris halkasi)

Normalden daha asagida yer alan kulaklar, katlanmis veya

stenotik tipte meatus

Ense tlizerinde gevsek deri

e Dilin disarda ve damagin normalden daha dar ve kiigiik
olmasi

e Yuksek kavisli damak

Ekstremiteler

e Eklemlerde laksite
Genel e Kas hipotonisi
Yenidoganlarda gegici myelodisplazi

Elin palmar yiizeyinde tek cizgi (simian kat)
Kisa kiigiik parmak.

Kisa, genis eller.

Ice kivrilmus kiiciik parmak.

Eller

2.4.2 Kardiyovaskuler Anomaliler

Down sendromlu bireylerde kardiyovaskiiler anomaliler sik goriilmektedir.
Birlesik Krallik'ta kardiyovaskiiler anomali insidanst % 42 olarak belirlenmistir (37).
Tiirkiye’de yapilan bir caligmada konjenital kalp hastaligi prevalanst % 36
bulunmustur (38). Atriyoventrikuler ve ventrikiler septal defekt, izole sekundum
atriyal septal defekt, izole fallot tetralojisi ve izole patent duktus arteriyosus en sik
goriilen DS ile iligkili konjenital kalp hastaliklaridir (39).

Down sendromuna bagli  kardiyak anomalilerde  gOrilen  major
komplikasyonlar kardiyojenik sok ve hatta 6liime yol agabilen pulmoner arter
hipertansiyondur (40). Kardiyak disfonksiyon tanisi alan ¢ocuklar icin bir yillik
sagkalim orani post-operatif komplikasyonlardaki azalmaya bagli olarak 1985-1995

yillarinda % 82’iken, 1996-2006 yilinda % 94 olarak bildirilmistir (37). DS’li
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cocuklarin prognozunu iyilestirmek ve yasam kalitesini artirmak i¢in erken tani ve
tedavi oldukca énemlidir (41).
2.4.3 Gorme Bozukluklari

Down Sendrom’lu ¢ocuklarda gérme problemleri % 60 oraninda goriilmektedir
(42). Tiirkiye’de 45 DS’li birey iizerinde yapilan bir ¢alismada % 58 oraninda gérme
problemine rastlanmistir (43). En sik goriilenler ciddi refraksiyon kusuru ve
katarakttir (42). Bunlara ek olarak kapak araligi yukari egimi, blefarit, epikantus,
strabismus, nazolakrimal kanal tikanikli§i ve nistagmus rapor edilmistir (43,44).
Retinal kanama ve makiiler hipoplazi gibi diger oftalmik durumlar daha nadirdir
(46,45). DS’li ¢ocuklarda bu problemlerin erken tan1 ve tedavisi entelektiiel ve sosyal
acidan gelisime katki saglayacaktir (43).
2.4.4 isitme Bozukluklar

Ic kulak displazisi / hipoplazisi, vestibiiller malformasyonlar, lateral
semisirkiiler anomaliler, norosensdriyel isitme kaybi1 gibi kulak problemleri DS’li
hastalarda siktir (44). DS’li kiiciik cocuklar otitis media acgisindan da risk
altindadirlar (45).
2.4.5 Oral Bozukluklar

Genel olarak, DS’li bireyler arasinda yaygin oral dismorfik 6zellikler arasinda
dilde fissiir ve yuksek kemerli damak gorilir (46). Bu iki buyuk o6zellik (% 79
prevalans ile) disinda, makroglossi, marjinal gingivitis, mikrodonti, hipodonti ve
periodontitis diger oral bulgulardandir (46).
2.4.6 Gastrointestinal Sistem Bozukluklar:

Down sendromlu ¢ocuklarin % 4-10’unda konjenital gastrointestinal sistem
problemleri mevcuttur (35,47). Bu defektler icerisinde 0zofagus atrezisi / trakea-

0zofageal fistiil, pilor stenozu, duodenum darlig1 / atrezisi, Hirschsprung hastalig1 ve
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anal darlik / atrezi bulunmaktadir (47,48). Bu defektlerin neden oldugu halka
seklindeki pankreas siktir (48) ve duodenum bozuklugu olan DS’li tiim vakalarin %
25-30’nu olusturur (35).

Down sendromlularda goriilen gastroenterolojik hastaliklardan bir digeri ise
¢olyak hastaligidir (49-51). Colyak hastaligi DS’li ¢ocuklarin % 5-7’sinde gorulir.
Normal popiilasyona gore goriilme orani 10 kat daha yiiksektir (35).

Asin kilo ve obezite de DS’li ¢ocuklarda dikkat edilmesi gereken Onemli
sorunlardandir (35). Obez ¢ocuklarin motor becerilerinin saglikli akranlarina gore
daha yetersiz oldugu bilinmektedir (52).

2.4.7 Hematolojik Anomaliler ve Immiin Yetmezlikler

Down sendromlu yenidoganlarda bir¢cok hematolojik problem vardir. En sik %
80 ndtrofili, % 66 trombositopeni ve % 34 polisitemi gorulir. Genellikle hafif ve
klinik seyri iyi huylu olup, kendiliginden ilk 3 hafta da kaybolurlar. Trombositoz,
anemi ve notropeni DS’li yenidoganlarda nadiren goriilen ve DS’den bagimsiz olarak
ikincil gelisen hematolojik bozukluklardandir (53).

Hafif ya da orta siddetli T ve B lenfopeni, bozuk mitojenlerin indiikledigi T
hiicre proliferasyonu, immiinizasyona karsi azalmis spesifik antikor yanitlari, ntrofil
kemotaksis defektleri ve lenfosit sayisinda belirgin azalmalara bagli olarak DS’li
bireylerde immin sistem anomalileri gorilebilmektedir (54).

Hematolojik ve immin yetmezliklerin sonucu olarak DS’li bireylerde akut
lenfoid 16semi ve akut miyeloid 16semi insidansi artmistir. Yaklasik 1/100-200 DS’li

cocukta akut 16semi gorulir (35,53).

11



2.4.8 Kas - Iskelet Sistem Bozukluklar1

Down sendromlu kisilerde hipotoni, eklem hipermobilitesi ve ligament
laksitesi siklikla ortaya ¢ikan ve bircok probleme neden olabilen kas-iskelet sistem
bozukluklarindandir (55,56).

Atlanto-oksipital ve atlanto-aksiyal hipermobilitenin yani1 sira servikal
omurgalarda kemik anomalileri, atlanto-oksipital ve servikal instabilite
yaratabilmektedir (55). DS’lilerin yaklasik % 15'inde atlanto-aksiyal eklem laksitesi
tespit edilmistir ve bu, omurilik kompresyon ve norolojik hasar riskleri oldugunu
gosterir (56).

Pes planus bu bireylerde ¢ok yaygindir ve ¢ofu adolesan bilateral internal
pronasyonla genis tabanli yiiriiylis yapmaktadir (56). Ayrica DS’li yetiskinler koti
kemik kalitesi nedeniyle uzun kemik kiriklari, kalca displazisi, skolyoz,
patellofemoral instabilite, femur bas1 epifiz kaymasi, halluks valgus-varus, pes
planus, metatarsus primus varus, osteoporoz Ve buna bagli vertebralardaki
kompresyon kiriklart gibi nedenler ortopedik tedaviyi gerektiren diger kas-iskelet
sistemi sorunlarindandir (55,57).

2.4.9 Endokrin Bozukluklar

Tiroid fonksiyon bozuklugu, DS’li bireylerde genel niifusa gore daha sik
goruliip, bu bireylerde en sik goriilen endokrin anormalliktir. ileri yas ve kadin
cinsiyet endokrin anomaliler ic¢in degistirilemeyen risk faktorleri olarak
gosterilmektedir (58).

Hipotiroidi dogumsal ya da dogumdan sonra herhangi bir yasta goriilebilir.
New York Eyaleti Yenidogan Tarama Programi DS’li bebeklerde konjenital

hipotiroidi insidansim1 1:141 olarak bildirmistir (1,130 canli dogumda 12 bebek).
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Saglikli yenidoganlarda insidans hiz1 1:3000 ile 1:4000 arasindadir. DS’1i bireylerde
hipertiroidi hipotiroidizmden ¢ok daha az siklikta goriiliir (58).

Tip 1 diyabetin DS’li bireylerde goriilme sikligi genel popiilasyona gore
anlamli diizeyde daha yiiksektir. Genel popiilasyonda Tip 1 diyabet % 0,1 oraninda
goralirken, DS’li bireylerde % 1,4-10,6 oranindadir (59). Tip 1 diyabetin temel
nedeni insiilin salinimindaki keskin azalmadir. Tip 1 diyabette pankreatik [ hiicre
fonksiyonundaki yetmezlik, genetik olarak yatkin kisilerde pankreas adaciklarinin
otoimmiin harabiyetinden kaynaklanir (59).

Diyabet ve tiroid fonksiyon bozukluklarinin disinda alopesi, vitiligo, ¢olyak
hastalig1, kronik aktif hepatit ve hipoparatiroidizm gibi bir¢ok otoimmiin hastaliklar
da DS’lilerde goriilebilecek diger problemlerdendir (60).

2.4.10 Uriner Sistem Hastaliklar1 ve Cinsel Gelisim

Down sendromlu cocuklar idrar yolu anomalileri agisindan belirgin 6l¢iide
daha fazla riske (% 3.2) sahiptirler. Semptomlar gizlenmis olabilir ¢iinkii liriner
bozukluklar ve gecikmis tuvalet egitimi genellikle gecikmeli psikomotor gelisim
sonucu olarak yorumlanir. Hidronefroz, hidrolreter, renal agenezi ve hipospadias
gibi idrar yolu anomalileri DS’li ¢ocuklarda g6z oniine alinmalidir (35).

Down sendromlu adolesan kiz c¢ocuklarinda, ergenlik baslangici diger
adolesanlara benzerdir. DS’li adblesan erkeklerde cinsel 6zellikler, hipofiz ve testis
hormon konsantrasyonlar1 tipik ergenlere benzemektedir. DS’li kadinlarin ¢ocuk
sahibi olmalari mimkiin olmakla birlikte DS’li erkeklerin {ireme kapasiteleri
azalmistir (35).

2.4.11 Pulmoner Bozukluklar
Solunum, inspirasyon ve ekspirasyon fazlarindan olusan fizyolojik bir siiregtir.

Solunum sistemi, dis ortamdan oksijenle yilikli havanin alinarak alveollere
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tasinmasini  saglayan solunum yollari ve gaz aligverisinin gerceklestirildigi
akcigerlerden olusur (61).

Cocuklarda solunum sistemi yetiskinlerden farklhidir. Akciger yiizey alani,
akciger kompliyansi1 ve alveol sayisi azdir. Solunum kaslar1 yavas yavas giiclenir.
Epiglot kisa ve kalin, agiz boslugu kiictik, dil goreceli olarak biiyiik ve trakea daha
kisa ve dardir. Ayrica larinks daha yukarida olup tiroid ve trakeal kartilaj immaturi
gibi bir¢ok anatomik ve fizyolojik farkliliklar goriilmektedir. Bu farkliliklar
cocuklarda solunum yolu problemlerinin daha kolay gelismesine neden olurken,
tedavisini de gii¢lestirir (62,63). Genellikle ¢ocukluk doneminde gegirilen solunum
sistemi hastaliklarinin ¢ogu orta diizeyde bulgularla seyretmekte ve kisa siirede
tyilesmektedir. Baz1 solunum sistemi hastaliklar1 kronik hale gelip ¢ocugun biiylime
ve gelismesini olumsuz etkileyebilmektedir. Cocuklarda solunum sistemi hastaliklari
primer olarak gelisebilecegi gibi solunum sistemi disindaki hastaliklarin
komplikasyonlar1 olarak da ortaya ¢ikabilir (62).

Down sendromlu cocuklarda solunum problemleri hastaneye yatislarin en
yaygin, yogun bakima kabul oranlarinin da ilk nedenidir. Ayrica mortalitenin de
onde gelen nedenlerindendir. Dogumdan 2 yasina kadar olan dénemde izlenen DS’li
bebeklerden olusan bir grupta, akciger veya solunum yolu hastaliklarindan hastaneye
yatig oraninin % 42 oldugu tespit edilmistir (63,64). DS’li ¢ocuklarda genel hipotoni,
gelisme geriligi, kraniofasyal ve kalp anomalileri ile sonuglanabilecek 6zellikleri ve
multipl anormalliklerin varlig1 solunum problemlerine katkida bulunur. Bu nedenle
DS’li ¢ocuklarda pulmoner sorunlarin tani ve tedavisinde tim sistemler dikkate
alinmalidir (64).

Down sendromlu ¢ocuklarda kiiguk ust solunum yollari, azalmis alveol sayilari

ve azalmig yiizey alani ile karakterize iist ve alt solunum yolu anomalileri siktir (13).
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Genel govde ve ekstremite kaslarindaki zayiflik akciger voliimiinde azalmaya neden
olmaktadir. Tiim bu nedenlerle DS’li ¢ocuklar restriktif akciger hastaligi riski
altindadir (65). Vendz kanin oksijenlendirilmesini veya kandaki karbondioksitin
atilmasini saglayan pulmoner sistem yetmezlikleri yiksek insidansta solunum yolu
enfeksiyonlarina, etkin Okslirii§iin azalmasina ve akciger voliimiiniin azalmasina
(yani vital kapasite ve total akciger kapasitesi) katkida bulunabilir (65).

Down sendromlu hastalarda hipotoni, ligament laksitesi ve diisiik kas kuvveti
ortak fiziksel Ozelliklerindendir. Yillar gectikge, kas-iskelet anormallikleri kas
kuvvetinin daha da azalmasina neden olabilir. Ayrica, DS’li bireyler tist solunum
yollar1 obstriiksiyonu, alt solunum yollar1 hastaligi, pulmoner hipertansiyon,
pulmoner hipoplazi, konjenital kalp hastaligi, obstriiktif uyku apnesi, immiin
yetmezlik, obezite ve hipotoniden kaynaklanan solunum komplikasyonlarina
yatkindirlar. Tiim bunlar govde ve ekstremitelerdeki genel kas zayifhigiyla ve
paralelinde gelisen postiiral degisikliklerle alevlenir. Belirtilen bu nedenler yliziinden
DS’li kisiler diisiik solunum kas kuvveti degerlerine sahiptirler (66).

Down sendromlu bireylerde pulmoner arter hipertansiyonu (PAH), pulmoner
hemoraj (PH), pulmoner 6dem gibi pulmoner vaskiler sorunlar (PVS), parankimal
akciger hastaligi, uyku apnesi, solunum yolu anomalileri, asttm ve solunum yolu
enfeksiyonlart sik goriilen solunum problemlerindendir. Down sendromunun kendisi

de PVS icin bir risk faktori olarak kabul edilir (64,67).
2.5 Solunum Degerlendirme Yontemleri

2.5.1 Solunum Fonksiyon Testleri
Solunum fonksiyon testleri (SFT) standart cihazlar kullanarak akciger
fonksiyonlarin1 6lgmeye yonelik yapilan manevralardir (68). SFT, tek basina

etiyolojik taniya gotiirmemekle birlikte akcigerleri etkileyen hastaliklarin tan1 ve
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izleminde yararlidir. Aort ve beyin anevrizmalari, stabil olmayan kardiyovaskiiler
problemler, yakin tarihte gegirilmis pulmoner emboli veya miyokart enfarktiisii,
nedeni bilinmeyen hemoptizi, pndmotoraks, bulanti ve kusma, yakin tarihte
gecirilmis goz, torasik veya karin cerrahileri SFT i¢in kontrendikasyonlardandir
(69). SFT “Statik ventilasyon testleri”, “Dinamik ventilasyon testleri” ve “Difuizyon
testleri”ni kapsamaktadir (68,69).

1. Statik Ventilasyon Testleri

1.1 Statik Akciger Voliim ve Kapasiteleri

Akciger voliimleri total akciger kapasitesinin alt voliimleri olup, hava
bosluklarinda bulunan gaz voliimii olarak tanimlanir. Tidal Volim (TV), Reziduel
Volim (RV), Inspiratuar Rezerv Voliim (IRV) ve Ekspiratuar Rezerv Voliim (ERV)
olarak bilinen birden ¢ok akciger voliimiiniin birlesmesine kapasite denmektedir (70-
73), (Tablo 2). Akciger voliimleri akcigerlerde ve intratorasik solunum yollarinda
bulunan hava voliimii, akciger parankimi ve c¢evresindeki organ ve dokulara ait
ozellikler, yiizey gerilimi, solunum kaslari, pozisyon, akciger refleksleri ve solunum
yollarina ait Ozellikler araciligiyla belirlenmektedir (72). Statik akciger volim
Olclimleri zamanla iligkilendirilmeden yapilir (70).

Akciger voliimlerinin Ol¢iilmesi restriktif tipteki ventilatuar bozukluklarda
dogrudan bilgi verirken, obstriiktif tipte hava hapsi, hiperinflasyon gibi ek bulgulari
ortaya koyamaktadir (72).

Total akciger kapasitesi (TAK), rezidiiel volim (RV) ve fonksiyonel rezidiiel
kapasite (FRK) gibi volumlerin olgtimleri teknik olarak daha zordur. Bu nedenle

klinik kullanimlar1 sinirlidir (73).
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Tablo 2. Statik Akciger Voliim ve Kapasiteleri (71,73)

Statik Akciger Voliimleri Statik Akciger Kapasiteleri
- Tidal Volum (TV veya VT) - Total Akciger Kapasitesi (TAK)
- Rezidlel Volum (RV) - Fonksiyonel Rezidiel Kapasite (FRK)

- Inspiratuar Rezerv Voliim (IRV) - Inspiratuar Kapasite (IK)

- Ekspiratuar Rezerv Volum (ERV) - Vital Kapasite (VK)
eInspiratuar Vital Kapasite (IVK)
*Ekspiratuar Vital Kapasite (EVK)

Statik akciger voliimleri gaz diliisyon yontemlerinden agik devre nitrojen
washout yontemi veya kapali devre helyum diliisyon yontemleri ile olgiilebilir (73).
Ayrica intratorasik gaz voliimii ve voliim degisikliklerinin Slgiilmesinde viicut
pletismografisi de kullanilmaktadir (71,73). Viicut pletismografi, akcigerlerin
elastikiyeti, volumleri ve solunum yolu ¢ap1 ile ilgili olarak spirometri ile
belirlenemeyen yapisal ve fonksiyonel bilgileri saglayan, invaziv olmayan bir
yontemdir (68).

1.2 Dinamik Ventilasyon Testleri

Dinamik akciger voliimleri ve hava akis1 zorlu inspirasyon veya ekspirasyon
sirasinda spirometre cihazi ile degerlendirilir (70,71). Spirometrik dlciimlerden elde
edilen sonuglar “volim-zaman” ve “akim-volim” egrileri ile ifade edilir (70,71).
Degerlendirmelerde Zorlu Vital Kapasite (FVC), 1.saniyedeki Zorlu Ekspiratuar
Volim (FEV1), % FEV1/FVC (Tiffeneau orani), Maksimal Ekspirasyon Ortasi
Akim Hiz1 (% FEF 25-75) ve Tepe Akim Hizidir (PEF) (69,71).

FVC: Derin bir inspirasyondan sonra zorlu ve hizli ekspirasyonla atilan hava
volimudir (66,70,71). Saglikli bireylerde FVC vital kapasiteye esittir (71).

Obstriiktif bireylerde FVC degeri VC’den daha diisiiktiir. Birimi litredir (L) (72).
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FEV1: Zorlu ekspirasyonun I.saniyesinde atilan voliimdir (66,70). Birinci
saniyede normal kisilerde havanin % 80’1 ¢ikarihir. FEV1’deki azalma biylk
solunum yolu obstriiksiyonunu diistindiiriir ancak erken dénemde kuglik solunum
yollarindaki obstriiksiyonu yansitmaz. Restriktif bireylerde ise FVC’ deki azalmaya
bagli olarak azalir. Birimi L’dir (72).

FEV1/FVC: ilk kez 1949°da Tiffeneau tarafindan kullanilmistir ve Tiffeneau
orani olarak da bilinmektedir (70,71). Bu oran yasla negatif iliski gdsterir (71). Hava
akist kisithliklarina duyarli olup solunum bozuklugu tipini (obstriiktif/restriktif)
belirlemede dnemlidir (69,70). Obstriiktif bireylerde % 70’in altindadir (72). Degerin
diisiik olmasi obstriiktif bozuklugun gostergesi iken degerin normal olmasi restriktif
bozukluk ya da normal oldugunun gostergesidir (74). FEV1/FVC degeri normal ise,
FVC degerinin diisiik olmasi restriktif bozukluk, normal olmasi normal bir paterni
gostermektedir (74).

FEF % 25-75: Zorlu ekspirasyon ile volimlerin % 25-75’nin atildig:
periyoddaki akim hizin1 yansitir. Maksimum orta ekspiratuar akim hizi olarak da
bilinmektedir (66,70). Kuciuk solunum yollarindan gelen akim hakkinda bilgi verir
(75). Obstriikksiyonun erken doneminde azalir. Restriktif bireylerde de bazen
azalabilir. Birimi Litre /saniye (L/s) dir (72).

PEF: Derin inspirasyondan baglayarak ekspiratuar vital kapasite sirasinda
ulagilan maksimum akim hizidir (66,70). Santral solunum yollarinin ¢apt ve
ekspiratuar kas giiclinii yansitir. Birimi L/s dir (76).

Solunumun degerlendirilmesi igin bu testlerin disinda Difiizyon Testleri
(DLco), Arter kan gazi analizi de kullanilmaktadir. DLco testi, parankimal ve
vaskiiler akciger hastaliklarinin tani ve takibinde 6nemli bilgiler saglar (77). Arter

kan gazi analizinde ise, solunum dengelerini belirlemek i¢in arteriyel kanda oksijen
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ile karbondioksit kismi basinglari, oksijen satiirasyonu, pH ve bikarbonat degerleri
Olciiliir. Kan gazi analizi bireyin metabolik ve solunum fizyolojisi hakkinda giivenilir
bilgiler saglayan bir yontemdir (78).

2.5.2 Solunum Kas Kuvveti Olguimi

Solunum kas kuvvetinin 6l¢iimiinde maksimal ag1z i¢i basing 6l¢iimleri, nazal
inspiratuar basing Olglimleri, transdiyafragmatik basing oOl¢timii, frenik sinir
stimiilasyonundan yararlanilmaktadir (72,79,80).

2.1 Maksimal Agiz i¢i Basing Olciimleri

Maksimal inspiratuar (MiB) ve ekspiratuar (MEB) agiz ici basing dlciimleri
solunum kas kuvvetini 6lgmek amaciyla yaygin olarak kullanilan basit, invaziv
olmayan &l¢iimlerdir (81). Olgiim amaciyla siklikla Black ve Hyatt teknigi kullanilir
(82).

Maksimal inspiratuar basing, kapali solunum yoluna kars1 inspiratuar fazda
Ol¢iiliir ve inspiratuar kaslarin giictinti yansitir. MEB ise kapali solunum yoluna kars1
ekspiratuar fazda Olgiiliir ve ekspiratuar kas giliciinii yansitir. Cocuklarda testleri
dogru yapabilmek i¢in gerektiginde tekrarli olarak testlerin nasil yapildig
gosterilmelidir. Hava kacisim1 6nlemek i¢in agiz kapali iken dudaklarin sikica
tutulmasi gerektigi 6gretilmelidir. Cocuk otururken ayaklar1 destekli olmal1 ve 6l¢iim
sirasinda burun mandali kullanilmalidir (83).

Bu 6l¢lim, genel olarak solunum kas zayifliklarinin belirlenmesinde ve olasi bir
solunum hastalig1 var ise ciddiyeti hakkinda bilgi saglar (83). MiB'deki yetersizlik
hiperkapni, MEB'deki ise yetersiz Oksurik, sekresyon retansiyonu ve enfeksiyon
riskini gostermektedir (80). MIB ve MEB degerlendirilmesi 6zellikle solunum

kaslarinda gii¢siizliige yol acabilecek astim ve kistik fibrozis gibi bazi ndromiiskiiler
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hastaliklarda, kronik solunum yolu hastaliklarina sahip olan ¢ocuklarda ve solunum

kas zayifligina neden olabilecek hastaliklarda (84) biiyiik 6nem tasimaktadir (83).
2.6 Down Sendromlu Cocuklarda Gelisimsel ve Bilissel Gecikme

Insan davranislar1 bilissel, duyusal ve psikomotor davranislar olarak
siiflandirilir (85). Gelisim basamaklari bir biitiin olarak ilerlemekte olup birbirleri
ile baglanti i¢indedir (85). DS’li cocuklarda gelisim, normal gelisim gosteren
cocuklarla benzer olmakla birlikte farkli sirayla ve yavas olmaktadir (11).

2.6.1 Bilissel Gelisim

Down sendromunda biligsel gelisimi etkileyen en Onemli unsur mental
retardasyondur. DS’li hastalarda az ya da ¢ok mental retardasyon goralir (86, 87).
WHO’nun smiflama sistemine gore mental retardasyon derecesi dort gruba ayrilir.
Bu smiflamaya gore hafif mental retardasyon (IQ: 51-70), orta mental retardasyon
(1Q: 36-50), agir mental retardasyon (IQ: 21-35) ve asir1 agir mental retardasyon (IQ:
<20) dur (86).

Down sendromlu vakalarla yapilan g¢esitli caligmalarda farkli sonuglar bulunsa
da calismalarda % 30-82 arasinda degisen orta derece mental retardasyona, % 3-19
arasinda hafif mental retardasyona, yaklasik % 30’unda ise agir mental retardasyona
rastlanmistir (86, 87).

Down sendromlu c¢ocuk ve genclerde go6rilen mental retardasyonun,
yetiskinlerdekine kiyasla daha hafif oldugu bildirilmistir. Ayrica kadinlarda erkeklere
gore daha hafif bir mental retardasyon oldugu ve daha hizli 6grenme becerilerine
sahip olduklar1 belirtilmistir (1).

2.6.2 Psikomotor Gelisim
Psikomotor gelisim, fiziksel biiylime ve merkezi sinir sisteminin gelisimine

paralel olarak organizmanin isteme bagl hareketlilik kazanmasi olarak tanimlanir.

20



Motor gelisim farkl degisikliklere ugrasa da bireyin tiim yasami boyunca devam
eden bir suregtir (88).

Beynin yap1 ve fonksiyonlart mental ve motor becerilerin gelisimini
etkileyebilir. Merkezi sinir sisteminin yapisal ve fonksiyonel rahatsizliklar1 genetik
Akosullarindan  etkilenebilir  (86,87). Ogrenme gibi psikomotor gelisim
problemlerinin nedeni DS’li cocuklarda var olan ekstra 21. kromozomdur (86).
Volumetrik beyin goriintiileme ¢alismalari, daha kii¢lik frontal, oksipital ve temporal
lob, daha kiigiik hipokampal hacim, azalmis korpus kallosum ve serebellum boyutu,
ust temporal girus ve beyin hacmindeki azalmay: ortaya koymustur (86,89,90).
Beyindeki bu tip anormallikler DS’lilerde psikomotor fonksiyon bozukluklarinin
nedenlerindendir. Ornegin, kiigiik frontal lob hacimleri dzellikle eriskin yasamda
bilissel bozukluklara ve yiiriime bozukluklari ile ilgili sorunlara neden olur. Nispeten
erken yaglarda goriilen Alzheimer hastaligi benzer sekilde frontal, temporal ve
parietal gri madde azalmasi ile iliskilidir (86,90).

Down sendromlu cocuklarda serebellum hipoplazisi, GART genlerinin asirt
ekspresyonunun neden oldugu bir semptomdur. Serebellum degisiklikleri hem beyaz
hem de gri cevherdeki azalmalarla biraradadir (86,90). MRI kullanilarak yapilan bir
calisma, graniil hiicre yogunlugunun DS’li ¢ocuklarda, tipik olarak gelismekte olan
cocuklara gore yaklasik % 70 azaldigini bildirmistir (91,92). Serebellum hipoplazisi
kas hipotonisi, hipermobilite, aksiyal kontrol, denge, koordinasyon ve konusma
bozukluklar ile ilgili sorunlardan sorumludur (86,93,94).

Korpus kallosumun boyutu da DS’li ¢ocuklarda azalir ve mental retardasyon,
koordinasyon problemleri ve atipik lateralite ile iliskilidir (86,92). DS’li gocuklarda
motor gelisimi etkileyen iki 6nemli belirtinin hipotoni ve hipermobilite oldugu

bilinmektedir. Bu iki 6zellik DS’li ¢ocuklarda farkli derecelerde olabilir ve eklem
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cevresindeki kaslarda yetersiz ko-kontraksiyona neden olur. Yergekimine karsi
hareketleri baglatma ve siirdiirme zorlugu vardir. Oturma, emekleme, yiiriime gibi
gelisim basamaklarina daha geg ulasirlar (11, 95).

Ayrica zihinsel yetersizlik, genellikle motor beceri gelisiminde sapmalara ve
dolayisiyla yetersiz motor beceri performansina neden olur. Buna iligkin iki olasilik
distiniilmektedir (11). Cocuk siirinmeye bagladigt andan itibaren c¢evresini
dokunarak, tadarak, uzanarak kesfetmeye baglar. Ayakta durma yetenegini
kazanmasiyla bu caba artar (86). Zihinsel yetersizlikten dolay1 azalan kesifsel
davraniglar, hareket isteksizligine neden olabilir ve motor becerilerin gecikmesinde
rol oynayabilir (11).

Yapilan bir arastirmada DS’li ¢ocuklarda goriillen hipotoni (87), primer
refleksler ve postiiral reaksiyonlarda azalma ve yavaslama gibi noro-muskiler
anomalilerin postiiral stabilite sorunlarina da yol acti§1 ve motor gelisimin denge ile
iliskili oldugu bildirilmistir (1). Hipotoniye bagli gelisebilen pelviste azalmis stabilite
ve pes planus gibi sorunlar tek ayak lizerinde durma, tandem yiiriime ve kosma gibi
aktivitelerde denge problemlerinin olusumuna katkida bulunur (96). Kas giicsiizliigii,
mental retardasyon, duyusal entegrasyon sireclerinde disfonksiyon, Kartilaj
hipoplazisi ve yetersiz kemik yogunlugu yetersiz ko-kontraksiyonlara neden olarak
denge reaksiyonlarinda ilave problemlere yol agmaktadir (1).

Bir ¢aligmada denge, el-géz koordinasyon bozukluklart ve bimaniiel motor
koordinasyonu gerektiren gorevlerin  zamanlamasinda bozukluklar oldugu
belirlenmistir (97). DS’li ¢ocuklarda reaksiyon sureleri zihinsel engelli diger
cocuklarin reaksiyon stireleri ile karsilastirildiginda ¢ok daha yavastir (96,98).

Ince motor beceri gelisimi cocuklarin soyunma, beslenme, yikanma, kesme,

nesneleri tutma gibi gilinliik yagam aktiviteleri i¢in hayati 6nem tasimaktadir. Bunun
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yan1 sira, ince motor beceriler kiiclik cocuklarda kognitif, sosyal ve akademik
yetenekler ile iligkilidir. Bagka deyisle iist ekstremite ince motor becerilerinin
gelistirilmesi kisinin psikososyal gelisimi ile dogrudan baglantilidir (99). DS’li
cocuklar ince motor beceri gelisim asamalarini hem yagitlarindan daha ge¢ katederler
hem de kalitesi akranlar1 kadar iyi degildir (97,100). Bu cocuklar ince motor
becerileri kazanmak icin, sozli ve gorsel uyarana ve motive edilmeye ihtiyac
duyarlar (11). Ozellikle bilissel ve algisal muhakeme gerektiren karmasik ve zor
becerileri harekete dokmekte zorlanirlar (100).

Down sendromlu ¢ocuklarin bagimsiz oturmalari, oturmanin oyun oynama
istegini gelistiren primer pozisyon olmasi nedeniyle énemlidir. Oturma postiiriiniin
gec kazanilmasinin ince motor beceriler tizerinde olumsuz etkileri oldugu bilinen bir
gergektir. Ciinkii oturma pozisyonunda bir elden destek alirken diger elle nesnelere
uzanabilir, kavrayabilir ve oyun oynayabilirler (11).

Down sendromlularin baz1 fenotipik o6zellikleri performansit olumsuz
etkileyebilir. Kiigiik ve kalin eller, kisa parmaklar, kemerli kuclk parmak, ligament
laksitesi ve gevsek el, manipulatif fonksiyonlarda zorluklara neden olabilir (97,101).
Hipotoni de ince motor becerilerin gecikmesinin 6nemli sebeplerinden biridir. Kol ve
el kaslarinda goriilen hipotoni, nesneleri tutmak, biiyiik bir diigmeye basmak gibi
basit eylemleri bile zorlastirir (100).

2.6.3 Duyusal Gelisim

Duyusal entegrasyon giinliik yasamda gorme, koku, tat, taktil ve isitme
duyularmin yam sira vestibiiler ve propriyoseptif duyular yoluyla alinan bilgilerin
islemlenmesidir. Duyusal entegrasyon bozuklugu olarak da bilinen duyusal
islemleme bozuklugu beynin ¢evreden gelen duyu mesajlarin1 verimsiz islemlemesi

ile olusur (102).
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Taktil, vestibiler ve proprioseptif duyular fonksiyonlar icin ¢cok énemlidir. Bu
duyular akademik beceri, dikkat, denge ve koordinasyon, viicut farkindaligi, ince ve
kaba motor beceriler, el tercihi, benlik saygisi, sosyal beceri, konusma ve taktil
becerileri etkileyebilir. Bu alanda yasanan zorluklar davramigsal sorunlara yol
acabilir.

Duyu entegrasyon bozuklugu olan cocuklarda duyusal bilgi beyne diger
cocuklar gibi dogru sekilde ulasir ancak organize degildir veya dogru olarak
islenmez. Dolayisiyla beyin uygun olmayan bir yanit olustururarak normalden az ya
da asir1 duyusal ve davranigsal reaksiyonlar ortaya ¢ikarabilir. Cocuklar duyusal girdi
sirasinda, siradan olmasi gereken bir yanita siradan olmayan bir yanit verirler ve
hipersensitif ya da hiposensitif olarak adlandirilirlar (102,103).

Cogu cocuk ebeveynlerinin yapti§i dokunuslardan hoslanir. Ellerinden veya
basindan yapilan hafif dokunuslar genellikle cocuklarda olumlu yanitlar olusturur.
Ancak, bazi cocuklarda bu dokunus sonucunda "savas ya da kag¢" tepkisi
gortlebilmektedir. Bu bir hipersensitif yanittir. Beyin bu dokunusu tehlike olarak
goriir ve ¢ocuk bagirarak, uzaklasarak ya da kaginarak tepki gosterir. Bu ¢ocuklar
cogunlukla taktil, vestibiiler veya proprioseptif duyusal girdilerden kaginirlar.
Hiposensitif ¢ocuklar ise uygun duyusal girdi saglamak i¢in kendi duyusal sistemini
bombardimana ugratirlar. Bu amagcla ¢ocuklar siirekli nesnelere dokunmakta, her seyi
agzina gotiirmekte, duvarlara carpmakta ya da sik sik diigmektedirler (103).

2.7 Motor Gelisim Degerlendirme Yontemleri

Motor gelisimi degerlendirmek iizere ¢ok sayida test bataryasi vardir. Sik
kullanilan testler (11, 104-114);

» Bruininks Oseretsky Motor Yeterlilik Testi

» Kaba Motor Gelisim Testi
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» Temel Motor Beceri Testi

> Bayley Infant ve Toddler Gelisim Skalas1

» Denver Gelisimsel Tarama Testi

» Ankara Gelisim Tarama Envanteri

» Gazi Erken Cocukluk Gelisimi Degerlendirme Araci

» Motor Performans Testi

» Portage Erken Cocukluk Dénemi Egitim Programi Kontrol Listesi

» Lincoln Oseretzky Motor Geligsim Testi

» Cocuklar i¢in Hareket Degerlendirme Bataryasi

» Peabody Gelisimsel Motor Skalasi

» McCarthy Cocuklar i¢in Yetenek Skalasi

» Top-Down Motor Sinir Taglar1 Testi

» Temel Motor Yetenek Testi

» Vulpe Degerlendirme Bataryasi

» Stanford Fonksiyonel Gelisim Degerlendirmesi

Bu testler farkli yas araliklarinda kullanilmaktadir. Ornegin DS’lilere &zel
olarak gelistirilen Temel Motor Beceri testi 3-36 ay arasi1 ¢ocuklarda kullanilir (11).
Diger testler DS’li ¢ocuklarda kullanilmasina ragmen DS’ye 06zel olarak
gelistirilmemistir (104-114).
Bruininks-Oseretsky Motor Yeterlik Testi — Ikinci Siiriimii
Bruininks-Oseretsky Motor Yeterlilik Testi ikinci surimt (BOMYT-2) 4-21

yas grubu cocuklarin motor fonksiyonlarimi 6lgmek igin gelistirilmistir (115,116).
Bruininks-Oseretsky tarafindan 1978’de gelistirilen ilk siirimiiniin revize edilmis

halidir (117).
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Test egitimcilerin, terapistlerin ve aragtirmacilarin  ¢ocuklarin  motor
becerilerini degerlendirmeleri, motor gelisim programi hazirlamalari, ¢esitli motor
fonksiyon bozukluklarini ve gelisim geriliklerini saptamalar1 i¢in kullanilan bir
aractir (116).

2.8 Fonksiyonel Durum

Bireylerin toplumda bagimsiz olarak yasamalar1 i¢in gerekli olan ev i¢i ve
sosyal kaynaklar1 kullanma becerilerine giinliik yasam becerileri denir. Temel giinliik
yasam aktiviteleri yaninda aligveris yapma, giysi temizligi ve bakimi, yemek pisirme,
ev yonetimi, biitce hazirlama gibi yardime giinliik yasam aktivitelerindeki becerileri
ve sosyal beceriler cocugun yetiskinlikte de fonksiyonel agidan bagimsiz olabilmesi
icin gereklidir. Cocuklarin bagimsizliga adim atmalar1 kendine bakim becerilerini
kazanmalariyla baglar. Normal gelisen c¢ocuklar, var olan egitim olanaklarindan
yararlanarak ya da anne, baba ve arkadaslarini model alarak giinliik yasam
becerilerini kazanirlar (118).

Hafif derecede zihinsel engelli cocuklar fiziksel ve psikomotor 6zellikler
acisindan normal ¢ocuklara benzemekle birlikte orta ve agir engeli olan ¢ocuklarda
bedensel ve duyusal Oziirler ve buna bagh olarak gesitli psikomotor sorunlar sik
gorilmektedir. Zihinsel engelli c¢ocuklarin motor beceri performanslari zihinsel
engelin tiiriine ve derecesine gore farkliliklar gosterir (119). DS’li ¢ocuklarda motor
gelisimdeki gecikme, zihinsel gelisimdeki gecikmeden daha belirgindir (16).

Yapilan bir caligmada 6-10 yas arasindaki DS’li ¢ocuklarin motor becerilerinin
hem normal ¢ocuklardan hem de benzer zeka dlizeyinde olan ancak DS’li olmayan
diger zihinsel engelli ¢cocuklardan daha yavas oldugu bulunmustur (119). Bunun
nedeni DS’li ¢ocuklarda zihinsel engelin yaninda kaslarda hipotoni ve zayiflik,

eklem laksitesi gibi motor gelisimin normal seyrini etkileyen problemlerin varligidir.
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Bu problemler DS’li ¢ocuklarin tiim hareketlerini dolayisiyla fonksiyonel
durumlarini etkileyebilmektedir (119).

Zihinsel ve motor gelisimdeki gecikmeler ¢ogunlukla DS’li ¢cocuklarin adaptif
ve fonksiyonel becerilerini etkiler. Adaptif davranis zihinsel engelli ¢ocuklarin
engelini tanimlamak i¢in kullanilan bir kavram olup bireylerin giinliik yasam ve
mesleki becerilerini  6grenmesinde kullandiklar1 ‘kavramsal, sosyal ve pratik
becerilerin kombinasyonu’ olarak tanimlanmaktadir (16).

Cocuklarin fonksiyonel ve adaptif becerilerini inceleyen caligmalarda DS’li
okul c¢ag1 cocuklarinda ciddi fonksiyonel kisitlamalarin nadir goriildiigii ancak
kendine bakim, iletisim ve sosyal becerileri i¢in yardim ve denetimin gerekli oldugu

bulunmustur (16,120).

2.9 Giinlik Yasam  Aktivitelerinin ve  Fonksiyonelligin

Degerlendirilmesi

Giinliik yasam aktivitelerinin ve fonksiyonel bagimsizligin
degerlendirilmesinde siklikla Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiitii (PFBO),
Pediatrik Oziirliilik Degerlendirme Envanteri (PODE), Vineland Adaptif Davranis
Skalas1 kullanilmaktadir (121-123).

Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizhk Olciitii (PFBO)

Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiitii “Uniform Data System for Medical
Rehabilitation” sisteminin yetiskinler i¢in gelistirdigi, Fonksiyonel Bagimsizlik
Olgiitiinden yararlanilarak, 1993°de gelistirilmis bir 6lgiittiir (124). PFBO DS’l,
serebral palsili ve diger gelisimsel bozuklugu bulunan c¢ocuklarin gelisimsel,
egitimsel ve toplumsal acidan fonksiyonel smirliliklarini tespit eden faydali, kisa,
kapsamli bir 6l¢iim aracidir. PFBO mental yas1 7’nin altinda olan tiim engellilerde

kullanilabilecegi gibi herhangi bir engeli olmayan 6 ay-7,5 yas arasi ¢ocuklarda da
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kullanilabilmektedir (125). Kendine bakim, sfinkter Kkontroldi, transferler,
lokomosyon, iletisim, sosyal durum olmak iizere 6 alt dl¢ege boliinmiis toplam 18
madde icerir.

Degerlendirme yiiz yiize gériisme veya telefon ile yapilabilir. Direk gozlemle
gorisme arasinda fark olmadidi, test i¢in 15-20 dakikanin yeterli oldugu
gosterilmistir. Ozellikle sosyal-kognitif boliimiin degerlendirilmesinde 1-2 saat
gozlemin gerekebilecegi, bu nedenle ¢ocugu yakindan taniyan kisiyle goriismenin
daha anlamli, kolay ve ¢abuk olacagi ifade edilmektedir (24,125). Turkge gecerlilik

ve giivenilirlik ¢alismasi yapilmistir (121).
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Bolum 3

GEREC VE YONTEM

3.1 Bireyler

Caligmaya KKTC’de yasayan, Calisma ve Sosyal Giivenlik Bakanlig
Oziirliler Birimi ve KKTC Milli Egitim Bakanh@g Ilkdgretim Dairesi
Midiirliigi'’nde kayitlar1 bulunan, calismaya katilmaya gonilli olan 7-18 yaslar
arasindaki tiim DS’li ¢ocuklar (n=26) ile Cihangir-Diizova Ilkokulu ve Degirmenlik
Lisesinde okuyan 30 saglikli birey (kontrol grubu) alindi.

Bu calisma Dogu Akdeniz Universitesi Saglik Etik Alt Kurulu tarafindan
(14/03/2016 tarih ve 2016/23-05 sayi) onaylandi. Calismaya katilan gocuklarin
ailelerine calisma Oncesinde yazili olarak bilgilendirilmis goniilli olur formu

imzalatildi.
3.2 Degerlendirmeler

Bireylerin sosyodemografik ve klinik bilgileri kaydedildi. Solunum kas
kuvvetini degerlendirmek icin Maksimum Inspiratuar Basing (MIB) ve Maksimum
Ekspiratuar Basing (MEB), solunum fonksiyonlarini degerlendirmek i¢in Solunum
Fonksiyon Testi (SFT) kullanildi. Cocuklarin motor becerileri Bruininks-Oseretsky
Motor Yeterlilik Testi’nin Ikinci Siiriimiiniin Kisa Formu (BOMYT-2 Kisa Form) ile
degerlendirildi. Fonksiyonel durumu degerlendirmek igin Pediatrik Fonksiyonel

Bagimsizlik Olgiitii (PFBO) kullanildi.
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Veriler toplanmadan once, bireylere testlerde kullanilacak ekipman ve test
protokolii hakkinda bilgi verildi. Bireylerin ekipman ve test protokoliine agina
olabilmeleri i¢in test Oncesi yeterli sayida deneme yapildi.

Calismaya Dahil Edilme Kriterleri

1. Yaslar1 7-18 yil arasinda olan

2. Verilen komutlar1 anlayabilecek diizeyde kognitif becerileri olan ve kooperasyon
kurulabilen DS’li ve saglikli cocuklar ¢alismaya alind.

Dahil Edilmeme Kriterleri

1. Herhangi 6zel bir spor programina katilan,

2. Siddetli omurga anormallikleri olan,

3. Ailenin ifadesine gore ge¢cmis 6 ay icerisinde akciger enfeksiyonu, torakal ve
abdominal bolgede cerrahi 0ykiisi bulunan ve astim, kronik obstriiktif akciger
hastalig1 gibi kronik hastaliklar1 bulunan,

4. Kas-iskelet sistemi ve DS disinda diger norolojik problemleri olan kisiler

calismadan ¢ikarildi.
3.3 Yontem

3.3.1 Sosyo-Demografik ve Klinik Ozellikler

Bireylerin yas, cinsiyet, boy, viicut agirlig1, beden kiitle indeksi (BK1I), egitim
durumu, ilk ayakta durma yasi, anne ve babanin gebelik olustugundaki yas,
ebeveynler arasi akrabalik durumu ve anne-babanin egitim durumu sorgulandi.
Ayrica eslik eden problemleri (kalp ve solunum problemleri, isitme, konusma,
gorme, beslenme ve troid fonksiyon bozukluklari, epilepsi ve diger) kaydedildi. Eslik

eden problemler hakkindaki bilgiler ebeveynlerden alindi.
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3.3.2 Solunum Fonksiyon Testi (SFT)

Hastalar Amerikan Toraks Toplulugu kriterlerine uygun olarak Futuremed’s
Discovery-2 spirometre ile degerlendirildi (66). Cocuklarin ilk testleri dogru
yapabilmeleri icin nasil yapildigi gosterildi. Hava kagisin1 dnlemek igin agz1 kapal
oturtuldu. Spirometre agizligini hi¢ hava kagmayacak sekilde agzina almasi sdylendi
ve burundan hava kagmamasi i¢in burun mandali ile kapatildi (Sekil 3). Cocuklardan
derin nefes almasi ve ardindan sert ve hizli bir sekilde vermesi istenerek FVC, FEV;
FEV1/FVC, PEF, FEF %25-75 degerleri kaydedildi. Test i¢in 3 deneme yapildi ve

veri analizi icin en ylksek deger kaydedildi (12).

Sekil 3. Solunum Fonksiyon Testi (SFT)

3.3.3 Solunum Kas Kuvvetinin Degerlendirilmesi
Solunum kas kuvvetini (MiB ve MEB) degerlendirmek igin tasiabilir, dijital

ag1z i¢ci manometre (Micro RPM Micromedical Ltd, Kent, UK) kullanildi.
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MIB: Test icin bireye oncelikle maksimal ekspirasyon yaptirildi ve bunun
sonunda solunum yolu bir burun mandali ile kapatilarak kisinin maksimal
inspirasyon yapmasi ve bunu 1-3 saniye surdirmesi istendi (81).

MEB: Bireye maksimal inspirasyon yaptirdiktan sonra solunum yolu burun
mandali ile kapatilarak maksimal ekspirasyon yapmasi ve bunu 1-3 saniye
strddrmesi istedi (81).

Cocuklarin ilk testleri dogru yapabilmeleri i¢in testin yapilis1 gosterildi. Hava
Cocuk oturur pozisyonda ayaklar1 desteklendi (Sekil 4). A§iz gevresi sizintisini
onlemek i¢in, ¢ocuklarin yanaklarina gerekli durumlarda sikistirma yapildi. Testler
lic kez tekrarland1 ve solunum kaslarmin kisa siireli yorgunlugundan kaginmak ig¢in
herbiri arasinda 1 dakikalik dinlenme siiresi verildi. Testin sonlandirilmasi igin ii¢
denemede de benzer degerlere sahip olmasina dikkat edildi (83). MiB ve MEB
degerleri cmH,O olarak kaydedildi. Istatistiksel analizler i¢in en yiiksek deger

kullanildi.

Sekil 4. Solunum Kas Kuvvetinin Degerlendirilmesi
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3.3.4 Bruininks-Oseretsky Motor Yeterlik Testi (BOMYT-2 Kisa Form)

Arastirmada, ¢ocuklarin motor becerilerini degerlendirmek tizere BOMYT-2
Kisa Form kullanildi. Form kitapgigina uygun olarak alt testler uygulandi ve ilgili
teste ait puan tablosundan hata diizeyine gore puanlama yapildi. BOMYT-2 Kisa
Form sekiz alt testten olusmaktadir. Alt testlerin birlesimi ile 4 farkli beceri
olctlmektedir (116). Olgiilen beceriler ince motor kontrol, manuel koordinasyon,
vicut koordinasyonu, kuvvet ve cevikliktir. Bu 6lcim bdélumlerinden ince motor
kontrol: ince motor beceri hassaslhigi (alt test 1) ve ince motor beceri butinlesmesi
(alt test 2), manuel koordinasyon: el becerisi (alt test 3) ve el-kol koordinasyonu (alt
test 7), viicut koordinasyonu: c¢ift yonli koordinasyon (alt test 4) ve denge (alt test
5), kuvvet ve ceviklik: kosma hiz1 ve ¢eviklik (alt test 6) ve gii¢ (alt test 8) alt
testlerinden olusmaktadir (116). Olgiilen becerilerden elde edilen puanlar toplanarak
BOMYT-2 toplam puani hesaplandi ve toplam motor beceri puani olarak kaydedildi.
BOMYT-2 Kisa Form Alt Testleri (116):
Alt Test 1- ince Motor Beceri Hassashg1
1. Yildiz Boyama

Cizim formu bireyin 6nune konuldu ve kirmizi kalem hazir hale getirildi.
Uygulayiciya tercih ettigi eli ile kirmizi kalemi kullanarak, yildizin igini disari
tasirmadan boyamas1 istendi (Sekil 5). Bireyin yapmis oldugu toplam hatalar

belirlendi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.

33



Sekil 5. Yildiz Boyama

2. Yol Boyunca Cizgi Cizmek

Bireye tercih ettigi ¢izim eli ile kirmizi kalemi kullanarak arabanin bulundugu
noktadan eve dogru ¢izgi igerisinden yolu takip etmesi sdylendi. Test protokoliine
uygun olarak bireyin isterse durup tekrar baglamasia ve kalemi kaldirmasina izin
verildi. Bireyin cizim formunu, 45 dereceden daha fazla déndirmesine ise izin
verilmedi (Sekil 6). Bireyin yapmis oldugu toplam hata sayisi belirlendikten sonra

puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 6. Yol Boyunca Cizgi Cizmek

Alt Test 2- ince Motor Beceri Biitiinlesmesi
1. Karoyu Kopyalama

Cizim formu bireyin Oniine konuldu. Tercih ettigi eli ile kirmizi kalemi
kullanarak gosterilen karo seklinin biiyiikliik ve sekil olarak miimkiin oldugu kadar
birebir benzerinin, sekil i¢in bos birakilan alana ¢izmesi istendi (Sekil 7). Puanlama
yapilirken temel sekle ne kadar benzedigi, ¢izgi bitirme ucglarmin kapanip
kapanmamas1 veya gereginden fazla uzatilmasi, kenar uzunluklari, seklin konumu ve
toplam boyutu dikkate alindi. Puanlama tablosuna bakilarak her bir madde igin
puanlama yapildi. Bireyin yapmis oldugu toplam hata sayisi belirlendi ve puan

tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 7. Karoyu Kopyalama

2. Kesisen Daireleri Kopyalama

Cizim formu bireyin oniine konuldu. Tercih ettigi ¢izim eli ile kirmiz1 kalemi
kullanarak gosterilmis olan kesisen daireler seklinin, biiylikliik ve sekil agisindan
miimkiin oldugu kadar birebir benzerini sekil i¢in bog birakilan alana ¢izmesi istendi
(Sekil 8). Puanlama yapilirken temel sekle ne kadar benzedigi, ¢izgi bitirme uglarinin
kapanip kapanmamasi veya gereginden fazla uzatilmasi, kenar uzunluklari, seklin
konumu, toplam boyutu ve dairelerin kesismesi dikkate alindi. Puanlama tablosuna
bakilarak her bir madde i¢in puanlama yapildi. Bireyin yapmis oldugu toplam hata

sayis1 belirlendi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 8. Kesisen Daireleri Kopyalama

Alt Test 3- El Becerisi
1. Ipe Blok Dizme

Bireyin Oniine ip ve tahta bloklar konuldu. Bireye tercih ettigi eli ile bloklar
almasi ve diger eliyle ipi tutmas1 soylendi (Sekil 9). Test protokoliine gore bloklarin
ipin en sonuna gelmesine gerek yoktur. Ipin diigiimlenmesini engellemek igin gerekli
durumlarda ipin ucu tutulabilir. Birey bloklar1 almaya istedigi yerden ve siradan
baslayabilir fakat birer birer almak durumundadir. iki deneme hakki vardir. Bireyin
en 1yl denemesi dikkate alinarak 15 saniye igerisinde ipe gegirilen blok sayisi

belirlendi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 9. Ipe Blok Dizme

Alt Test 4-Cift Yonli Koordinasyon
1. Parmak Burun Degdirme (Gozler Kapal)

Bireye her iki kolunu yanlara dogru acarak, isaret parmaklar1 agik digerleri
kapali sekilde durmasi soylendi. Gozler kapali bir sekilde sirasiyla parmaginin ucu
ile burnuna degdirmesi ve ardisik olarak 4 kez tekrarlamasi istendi (Sekil 10). Iki
deneme hakk: verildi. ilk denemede maksimum skora ulasilmamus ise ikinci deneme
yaptirildi. Bireyin dogru ve en iyi yaptigr denemesi dikkate alinarak dogru yaptigi

say1 belirlendi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.

Sekil 10. Parmak Burun Degdirme (Gozler Kapali)
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2. Basparmak ve Isaret Parmagim Déndiirme

Bireye masanin Oniinde oturmasi ve iki kolu da onde iken her iki elinin
basparmak ve isaret parmagin ters sekilde birlestirmesi soylendi. Test protokoliine
uygun olarak gerekirse bireyin elleri baslangi¢ pozisyonu i¢in yerlestirildi. Her
seferinde bir bagparmak ve isaret parmagini ayirarak dondiiriip tekrar birlestirmesi ve
ardisik olarak 5 kez ayni hareketi yapmasi istendi (Sekil 11). iki deneme hakki
verildi. Ilk denemede maksimum skora ulasilmamus ise ikinci denemeye izin verildi.
Bireyin en iyi denemesi dikkate alinarak dogru yaptigi sayi belirlendi ve puan

tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.

Sekil 11. Bagparmak ve Isaret Parmagin1 Déndiirme

Alt Test 5- Denge
1. Yiiriiyiis Cizgisi Uzerinde Topuk-Burun Yiriime

Bireyden tercih ettigi ayagi ¢izgiye paralel ve ilizerinde olacak sekilde iki
ayagiin yan yana durmasi istendi. Ellerini beline yerlestirdikten sonra karsiya
bakarak ¢izgi Uzerinde topuk-burun olacak sekilde ileri dogru yiirimesi sdylendi
(Sekil 12). Her adiminin ¢izginin iizerinde ve paralel olmasina dikkat edildi. 6 adim

atmas1 soylendi. Iki deneme hakki verildi. Ilk denemede dogru sekilde hareket
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yapilmamis ise ikinci deneme yaptirildi. Bireyin en iyi denemesi dikkate alinarak
dogru yaptig1 adim sayis1 kaydedildi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin

puan verildi.

P e e i

Sekil 12. Yiirtyls Ci gisi Uzerm Topuk-Burun Yurime

Alt Test 6- Kosma Hiz1 ve Ceviklik
1. Tercih Edilen Ayak Uzerinde Sabit Hoplama

Bireyin belirtilen ¢izgi iizerinde durmasi ve ellerini beline yerlestirmesi
sOylendi. Tercih ettigi ayag1 lizerinde dururken diger ayagi yere paralel olarak 90
derece biikiilii olacak sekilde durmasi istendi (Sekil 13). Kronometre tutularak 15
saniye siire verildi ve bu slire igerisinde yapmis oldugu dogru hoplama sayisi
kaydedildi. iki deneme hakki verildi. Birey ilk deneme hakkinda diiserse ikinci
deneme yapmasina izin verildi. Bireyin 15 saniye siire igerisindeki en iyi denemesi

dikkate alinarak puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 13. Tercih Edilen Ayak Uzerinde Sabit Hoplama

Alt Test 7- El-Kol Koordinasyonu
1. Top Sektirme- Alternatif Ellerle

Birey tenis topunu tercih ettigi eli ile tutarak kolunu viicudunun 6niine dogru
uzatti. Bireyden topu yere biraktiktan sonra diger eli ile topu sektirmesi istendi. Test
protokoliine uygun olarak uygulama sirasinda top ile hareket etmesine izin verildi.
Topu pes-pese iki eli ile sirasiyla 10 kez sektirmesi sdylendi (Sekil 14). Iki deneme
hakki verildi. ik denemede maksimum skora ulasilmamissa ikinci deneme yaptirildi.
Bireyin dogru yaptig1 hareketler kaydedilerek puan tablosundan hata diizeyine gore

kesin puan verildi.
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Sekil 14. Top Sektirme- Alternatif Ellerle

2. Tek Elle Top Yakalama

Birey ¢izginin tam arkasinda dururken, fizyoterapist bireyin 10 ayak (yaklasik
3 m) ontlinde durdu. Fizyoterapistin tenis topunu alttan atmasi ve topun bireyin omuz
ve bel arasina gelmesine dikkat edildi. Bireyden tenis topunu tercih ettigi eli ile
tutmasi ve topu tek eli ile 5 kez yakalamasi istendi (Sekil 15). Test protokoliine
uygun olarak ardisik olmasina gerek yoktur. Bir deneme hakki verildi. Bireyin dogru
olarak yakaladig1 top sayisi kaydedilerek puan tablosundan hata diizeyine gore kesin

puan verildi.
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Sekil 15. Tek Elle Top Yakalama

Alt Test 8- Gli¢
1. Diz Ustiinde Smav Cekme

Bireyden sinav minderi iizerindeki diz althi§inin iizerine dizlerini koymasi ve
ellerini 6ne dogru omuz hizasinda yere yerlestirip ayaklarini capraz pozisyonda
yukarda tutmasi sdylendi (Sekil 16). Test protokoliine uygun olarak bireyin sirt1 ve
boynu diiz bir sekilde ve bas1 yere bakmalidir. Bir deneme hakki verildi. Kronometre
ayarlandi ve bagla komutu ile 30 saniye siire verildi. Bu siire igerisinde yapilan dogru

sinav sayisi kaydedildi ve puan tablosundan hata diizeyine gore kesin puan verildi.
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Sekil 16. Diz Ustiinde Sinav Cekme

3.3.5 Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiitii (PFBO)

Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiitii (PFBO) kendine bakim, sfinkter
kontroll, transferler, lokomosyon, iletisim ve sosyal/kognitif olmak Uzere 6 alanda
toplam 18 maddeden olusmaktadir. Cocuklarin her bir maddedeki fonksiyonu
gergeklestirirken yardim alip almadigi, zamaninda yapip yapmadig1 veya yardimci
cihaz gerekip gerekmedigine gore 1-7 arasi puanlar verilmektedir (125).

1-5 arasinda puan alan g¢ocuklar farkli giinliikk aktiviteleri gerceklestirmede
yardima ihtiya¢ duyarken, 6 veya 7 puan hicbir yardimin gerekli olmadigi anlamina
gelmektedir (126).

Yardimsiz:

7 Tam bagimsizlik (zamaninda, giivenle)

6 Modifiye bagimsizlik (cihaz yardimi)

Yardimli:

5 Fiziksel yardim gerekmez, sozel uyari yeterlidir

4 Minimal yardim (hafif fiziksel temas, performansin en az % 75’ini katilimc1 yapar)
3 Orta dereceli yardim (performansin % 50-74ini katilimer yapar)

2 Maksimum yardim (performansin %25-49’unu katilimer yapar)

1 Toplam yardim (perfomansin % 0-24’iinii katilimci yapar)
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Testte alinabilecek en az puan 18 (tam bagimli) iken, en fazla puan 126 (tam
bagimsiz) dir (126).

Sfinkter kontroll ve sosyal/kognitif alanlarla ilgili maddeler disindaki test
maddeleri bireyler gozlenerek tamamlandi. Bu alanlarla ilgili sorular ise ebeveyne

soruldu ve alinan yanitlara gore puanlama yapildi (39,125).
3.4 Istatistiksel Analiz

Aragtirmada elde edilen veriler, IBM SPSS Statistics V.20.0.0 programi
kullanilarak analiz edildi. Verilerin normal dagilip dagilmadigini test etmek amaciyla
Shapiro-Wilk testinden yararlanildi. Bu test ile elde edilen “p” degerlerinin 0,05’den
kiiciik ¢ikmasi nedeniyle verilerin normal dagilmadigina karar verildi. Bu nedenle
istatistiksel ¢dziimlemelerde parametrik olmayan istatistiksel testler kullanildi. Iki
bagimsiz grupta elde edilen ortalamalar arasindaki farkin anlamliligi Mann-Whitney
U testi kullanilarak incelendi. Iki yiizde arasindaki farkin anlamliligimi test etmek
icin Ki-Kare ve Fisher’in Kesin Test’i kullanildi. ki degisken arasindaki iliskiyi
incelemek icin Speraman korelasyon (rho) katsayilarindan yararlanildi. Korelasyon
katsayilarinin 0,90 ve tizerindeki degerleri ¢ok kuvvetli, 0,70-0,89 kuvvetli, 0,40-
0,69 orta dizeyde, 0,20-0,39 aras1 zayif ve 0,19 ve alt1 degerler ¢ok zayif iliski
olarak nitelendirildi (127).

Calismada kesikli ve siirekli degiskenler i¢in tanimlayici istatistikler, ortalama
+ standart sapma, say1 ve yiizdeler seklinde verildi. Istatistiksel anlamlilik diizeyi
olarak p < 0,05 diizeyi secildi. Aritmetik ortalamalar % 95 Giiven Aralig1 (%95 GA)
alt ve st smr degerleri ile birlikte sunuldu. Gruplarin birbirinden farkliligini
yorumlamak i¢in hem “p” degerleri hem de % 95 GA degerleri dikkate alindi:

1. “p” < 0,05 ve iki grup %95 GA alt ve iist sinirlar1 arasinda ¢akisma yoksa grup

ortalamalar1 birbirinden farklidir.
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2. ki grup ortalamasi arasindaki farkin %95 GA alt ve iist siirlart “0™1

kapsamiyorsa iki grubun ortalamalar1 birbirinden farklidir (128).
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Bolum 4

BULGULAR

KKTC’de yasayan 7-18 yaslar1 arasindaki toplam 26 DS’li ¢ocuktan {igiiniin
ailesi aragtirmaya katilmay1 kabul etmedigi i¢in calismamiza 23 DS’li, 30 saglikli
birey katildi. Calismaya katilan (n=23) DS’li ¢ocuklardan biri 16semi hastasi oldugu
ve ilag kullandigi igin PFBQO’yii tamamlayamadi. DS’li g¢ocuklar arasinda
kooperasyon giicliigii yasayanlar oldugundan dolayr motor beceri degerlendirmesi 16
DS’li ¢ocuga uygulandi. Solunum fonksiyon testi ve solunum kas kuvvet dl¢timleri
ise sadece 13 cocukta yapilabildi. Bu nedenle tiim testleri sadece 13 DS’li ¢cocuk
tamamlayabildi. Calismaya almnan saglikli ¢ocuklarda herhangi bir sorun
yasanmadigi i¢in 30 saglikli cocuk kontrol grubu olarak tiim testleri tamamladi (Sekil

17).
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s 7-18 yas arasinda KKTC
7-18 yas ara,s1'KKTC de Cihangir-Diizova Ilkokulu
yasayan DS Zlégocuklar, ve Degirmenlik Lisesinde
n= okuyan cocuklar, n=30
-Caligmaya katilmasi -Caligmaya alinmasi
planlanan DS'li bireyler planlanan saglikli bireyler
: ' I
Calismaya katilmay1 Calismaya katilmay1
kabul eden bireyler reddeden bireyler
(n=23) (n=3)
-Degerlendirmeye -Degerlendirmeye

katilan DSili bireyler katilamayan DS'li bireyler

Fonksiyonel durumlari

degerlendirilebilen DS'li
bireyler (n=22)

-1 birey l6semi tedavisi

gordiigi icin

degerlendirilmedi

—

—

BOMYT-2 testini
tamamlayan bireyler
(n=16)
-5 DS'li birey koopere olamadig1
icin ve 1 birey 16semi tedavisi
gordiigii i¢in degerlendirlemedi

—

Tum testleri tamamlayan Tim testleri tamamlayan
DS'li bireyler (n=13) saglikl bireyler (n=30)
-10 DS'li birey kooperasyon
sorunu nedeniyle SFT,MIB ve
MEB testlerini yapamadi

—

Sekil 17. Akis Diyagrami

23 DS’li ¢ocugun yas ortalamast 10,9 + 4,1 yil, saglikli bireylerin ise 11,3 +
3,8 yil olarak hesaplandi. DS’li ¢ocuklarin 14’1 kadin (% 60,9), 9'u erkek (% 39,1)
iken saglikli bireylerin 18’1 kadin (% 60,0), 12°si (% 40,0) erkekti (Tablo 3). DS’li
bireylerin tamami 6l¢iimleri tamamlayacak kooperasyona sahip degildi. Bu gruptaki
10 kisinin (% 43,5) kooperasyon kuramadigi saptandi. Kooperasyon kurulabilen ve
testleri basarili bir sekilde tamamlayabilen 8’1 kadin (% 61,5), 5’1 erkek (% 38,5)

olmak tizere toplam 13 DS’li birey vardi. Bu bireylerin ortalama yaslar1 12,1 + 3,0
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yildi. Testleri yapabilen DS’li ve saglikli bireylerin yas, cinsiyet ve viicut agirliklar
benzerdi (p>0,05) (Tablo 4).

Her iki gruptaki ¢ocuklarin yas, cinsiyet ve viicut agirliklar istatistiksel olarak
benzer (p>0,05) olmasina karsin boy, BKI ve egitim durumlar acisindan istatistiksel
olarak anlamli bir fark saptandi (p<0,05). BKI degerleri arasindaki istatistiksel
farklilik % 95GA degerleri ile degerlendirildiginde de iki ortalama arasindaki farkin
giiven araligmmin “0” degerini kapsamamasindan dolayr gruplar arasinda BKI
acisindan fark oldugu belirlendi. Bununla birlikte gruplardaki bireylerin boylari
% 95GA ile birlikte ele alindiginda alt ve iist sinirlarinin ¢akigsmasi ve iki ortalama
arasindaki farkin %95GA’s1 sifir1 kapsamasi nedeniyle elde edilen fark anlamsizdi.

(Tablo 3 ve 4).
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Tablo 3. Calismaya Katilan Bireylerin Sosyo-Demografik ve Antropometrik
Ozellikleri, (% 95GA)

Gruplar

Down Sendromu Saghkh Bireyler

n=23 (Kontrol) p
Degiskenler n=30 Degeri
109+41 11,3+3,8 .
Yas, yil, x + ss 0,732
(9,1—1277) (9,9 —12,7)
Cinsiyet, n (%)
Kadm 14 (60,9) 18 (60,0) 0,949"
Erkek 9(39,1) 12 (40,0)
1,2+0,2 1,8+2,0 .
Boy, m, X = ss (11— 13) (1,1 — 2.5) 0,001
SS (30,4 —45,2) (36,6 — 48,9) '

‘ , 23,1+55 19,7+4.4 .
BKI, kg/m®, X £ ss (20,7 — 25,5) (185 — 21,3) 0,019
Egitim, n (%)

Okula Gitmiyor 5(21,7) -

) 0,001*
Ozel Egitim 14 (60,9) -

Orgiin Egitim 4 (17,4) 30 (100,0)

*: Mann-Whitney U testi, t: Ki-Kare testi, {: Fisher’in Kesin testi, BKi: Beden kitle
indeksi
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Tablo 4. Tim Testleri Yapabilen Down Sendromlu ve Saghkli Bireylerin Sosyo-
Demografik ve Antropometrik Ozellikleri, (% 95GA)

Gruplar
Down Sendromu Saghkh P
Degiskenler n=13 n=30 Degeri
12,1+ 3,0 11,3+38 .
Yas, yil, x + ss 0,456
(10,3 —13,9) (9,9—12,7)
Cinsiyet, n (%)
Kadin 8 (61,5) 18 (60,0) 0,925'
Erkek 5 (38,5) 12 (40,0)
1,3+0,1 1,8+2,0 .
Boy, m, X £ss 0,003
(1,2—1,4) (1,1 —2,5)
) 41,2+159 42,8 + 16,6 .
Kilo, kg, x £ ss 0,845
(31,6 — 50,8) (36,6 — 48,9)
_ , 24,259 19,7+ 44
BKI, kg/m*, X + ss 0,013*
(20,6 — 27,8) (18,5 —21,3)
Egitim, n (%)
Okula Gitmiyor 1(7,7) -
) B 0,001
Ozel Egitim 8 (61,5) -
Orgiin Egitim 4 (30,8) 30 (100,0)

*: Mann-Whitney U testi, t: Ki-Kare testi, {: Fisher’in Kesin testi, BKi: Beden kitle
indeksi

Calismaya katilan saglikli bireylerin herhangi bir klinik sorunu yokken, DS’li
13 bireyde (%56,5) konugma sorunu, 9 bireyde (%39,1) gorme sorunlari, 9 bireyde
(% 39,1) tiroid fonksiyon bozukluklari, 5 bireyde (%21,7) kardiyovaskiiler sistem
sorunlart ve 1 bireyde (%4,3) beslenme problemi goriildii. Bu grupta isitme sorununa

hig rastlanmadi.
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DS’li ve saglikli bireylerin annelerinin gebelikleri sirasindaki ortalama yasi ile
cocuklarin ilk ayakta durma yaslar1 agisindan istatistiksel olarak anlamli farkliliklar
saptand1 (p<0,05). Gebelik sirasinda babalarin ortalama yas1 DS’li grupta 34,7 + 6,9
yil iken saglikli bireylerde 30,3 + 6,7 yildi. DS’li ¢ocuklarin babalarinin ortalama
yagslar istatistiksel olarak anlamli diizeyde daha biiyiik bulunmasina karsin (p=0,033)
% 95GA’na ait alt ve iist sinirlar gakistigi ve iki ortalama arasindaki farkin % 95GA
“0” degerini kapsamadigi bulundu. Bu nedenle bu degisken agisindan gruplar
birbirinden farkliydi. Her iki gruptaki bireylerin dogum agirliklar1 istatistiksel olarak

benzerdi (p=0,417) (Tablo 5).

Tablo 5. Calismaya Katilan Bireylerin Oz Gegmislerine Ait Ozellikleri, (% 95GA)

Gruplar
Down
Sendromlu Saghkh p
Degiskenler n=23 n=30 Degeri*
Gebelikte Anne Yast, yil, X + ss 31,1+6,8 24, 7+5,6
0,001
(28,2—34,0) (22,6 — 26,8)
Gebelikte Baba Yasi, yil, x £ ss 34,7+6,9 30,3+6,7
0,033
(31,7—37,7) (27,9—32,8)
3,1+0,6 29+0,7
Dogum Agirliklar, kg, x £ ss 0,417
(2,8—3,4) (2,6—3,2)
. 34,7+6,9 104+14
Ilk Ayakta Durma Yast, ay, X + ss 0,001
(31,7—37,7) (9,9 —10,9)

*: Mann Whitney U testi

Tablo 6’da DS’li ve saglikli bireylerin ebeveynlerine ait 6zellikler verilmistir.
Her iki gruptaki bireylerin ebeveynlerinin akraba evlilikleri ile hem anne hem de

babalarin egitim diizeyleri istatistiksel olarak benzerdi (tim p’ler>0,05).
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Tablo 6. Calismaya Katilan Bireylerin Ebeveynlerine Ait Ozellikler

Gruplar
Down
Sendromlu Saghkh p

Degiskenler n=23 n =30 Degeri'
Anne-Baba Aras1 Akrabalik, n (%)

Var 4 (17,4) 3(10,0) 0,451

Yok 19 (82,6) 27 (90,0)
Annenin Egitim Diizeyi, n (%)

lkokul 9 (39,1) 10 (33,3)

Ortaokul 2(8,7) 5(16,7)

Lise 5(21,7) 9 (30,0) 0,556

Universite 5(21,7) 6 (20,0)

Okula Gitmedi 2 (8,7) -
Babanin Egitim Diizeyi, n (%)

lkokul 11 (47,8) 13 (43,3)

Ortaokul 2 (8,7) 5(16,7)

Lise 4 (17,4) 7(23,3) 0723

Universite 5(21,7) 5(16,7)

Okula Gitmedi 1(4,3) -

*: Mann-Whitney U testi, t: Fisher’in Kesin testi

Tablo 7°de her iki gruptaki bireylerin fonksiyonel bagimsizlik diizeylerine ait
puanlar verilmistir. DS’li ve saglikli bireylerin PFBO transfer alt 6lgcek puani
disindaki tiim alt testlerde aldiklari puanlar ile toplam puanlar istatistiksel olarak
anlamli diizeyde farkliyd: (tiim p’ler <0,05). Sfinkter kontrolii ve Lokomosyon alt
Ol¢eklerinde alinan puanlarin % 95GA’na ait alt ve st sinirlar cakismasina ragmen
iki ortalama arasindaki farkin % 95GA “0” degerini kapsamadigi i¢in elde edilen

fark anlamliydi.
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Tablo 7. Bireylerin Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Ol¢egi (PFBO) Puanlari, X +
SS, (%95GA)

Gruplar
PFBO Alt Down Sendromlu Saghkh p
Olcekleri n=22 n =30 Degeri-
36,977 41,8+0,7
Kendine Bakim 0,001
(33,5—40,3) (41,5—421)
_ 12,6 + 3,6 140+0
Sfinkter Kontrolii 0,016
(11,0 — 14,2) (14,0)
21,0+0 21,0+0
Transfer 1,000
(21,0) (21,0)
13,7+0,7 140+0
Lokomosyon 0,016
(13,4 —14,0) (14,0)
, 10,5+ 3,8 140+0
Iletigim 0,001
(8,8 —12,2) (14,0)
16,6 + 5,6 2100
Sosyal Durum 0,001
(14,1 —19,1) (21,0)
1115+ 18,3 125,8 £0,7
Toplam Puan 0,001
(103,4 — 119,6) (125,5—126,1)

*: Mann-Whitney U testi

BOMYT-2’nin tiim alt 6lgeklerinde alinan puanlar ve toplam puan agisindan
gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli farkliliklar oldugu saptandi (tiim
p’ler=0,001). Belirtilen tim degerlerin %95GA incelendiginde, gruplar arasinda

saptanan farkin devam ettigi belirlendi (Tablo 8).
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Tablo 8. Bireylerin Bruininks-Oseretsky Motor Yeterlilik Test (BOMYT-2) Puanlari,
X £ SS, (%95GA)

Gruplar
Down Sendromu Saghkh p
BOMYT-2 Alt Olcekleri n=16 n =30 Degeri
, 11,8+3,0 19,4 +2,6
Ince Motor Kontrol 0,001
(10,2 —13,4) (18,4 — 20,4)
_ 47+£25 13,3+4,2
Manuel Koordinasyon 0,001
(3,4—16,0) (11,7 —14)9)
) 6,9+3,3 11,0£0,7
Vicut Koordinasyonu 0,001
(5,1 —8,7) (10,7 —11,3)
o 2,3+6,6 8,1+23
Kuvvet ve Ceviklik 0,001
(-1,21 —5,8) (7,2—8,9)
25,7+6,6 518+7,1
Toplam Puan 0,001
(22,2 —29,2) (41,2 —54,5)

*: Mann-Whitney U testi

Gruplardaki bireylerin MIB ve MEB degerleri karsilastirildiginda gruplar
arasinda istatistiksel olarak anlamli farklar oldugu saptandi (tiim p’ler=0,001). Bu
degerler giiven araliklari agisindan incelendiginde de gruplar arasinda % 95GA alt ve

tist sinirlarinin ¢akigsmadig tespit edildi (Tablo 9).

Tablo 9. Bireylerin Solunum Kas Kuvvet Degerleri, cmH,0, X = SS, (% 95GA)

Gruplar
Solunum Kas Down Sendromiu Saghkh p
Kuvveti n=13 n =30 Degeri’
_ 34,3+16,4 79,1+ 30,7
MIB 0,001
(24,4 —44,2) (67,6 —90,6)
48,5 + 23,6 83,7+£249
MEB 0,001
(34,2 —62,8) (74,4 — 92,9)

MIB: Maksimum inspiratuar basing; MEB: Maksimum ekspiratuar basing; *: Mann-
Whitney U testi
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Down sendromlu ve saglikli bireylerde antropometrik verilere dayali olarak
Olclilen SFT degerleri Tablo 10’da verilmistir. DS’li ve saglikli bireylerin
FEV1/FVC oranlan istatistiksel olarak benzerdi (p=0,667). FVC, FEV1, PEF ve
FEF% 25-75 degerleri acisindan gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamlh
farkliliklar saptandi (tiim p’ler<0,05). Buna karsin FEF% 25-75 degerine ait % 95GA
incelendiginde alt ve {ist sinirlarinin ¢akigmasi ve iki ortalama arasindaki farkin %95
GA’'min “0” degerini kapsamasi nedeniyle elde edilen farkin anlamsiz oldugu

bulundu.

Tablo 10. Bireylerin Antropometrik Verilere Dayali Olarak Olgiilen Solunum
Fonksiyon Test Sonuglari, X + SS, (%95GA)

Gruplar
Down
Sendromlu Saghkh p
SFT Degerleri n=13 n=30 Degeri’
15+0,7 2,4+£0,9
FVC, L 0,004
(1,1—1,9) (21—27)
1,3+0,6 2,1+£0,8
FEV1, L 0,003
0,9—1,7) (1,8—24)
89,0+9,8 888+71
FEV1/FVC, % 0,667
(83,1 —94,9) (86,2 —91,5)
23+1,0 3516
PEF, L/sn 0,022
(1,7—29) (29—41)
1,6 +0,7 25111
FEF %25-75, L/sn 0,011
(1,2—2,0) (2,1—29)

FVC: Zorlu vital kapasite; FEV1: 1. saniyedeki zorlu ekspiratuar volim; FEV1/FVC:
Tiffeneau orani; PEF: Tepe akim hizi; FEF 25-75: Maksimum orta ekspiratuar akim
hizi; *: Mann-Whitney U testi
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Her iki gruptaki bireylerin SFT ylizde prediktif degerleri Tablo 11°de
verilmistir. FVC, FEV1 ve FEF %25-75 degerleri acisindan yapilan
karsilagtirmalarda gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli farkliliklar saptandi
(tiim p’ler<0,05). FVC ve FEV1 degerleri % 95 GA a¢isindan incelendiginde alt ve
ist sinirlar ¢akismasina ragmen iki ortalama arasindaki farkin giiven arahigi “0”
degerini kapsamadigi i¢in gruplar arasindaki fark anlamliydi. FEF %25-75
degerlerinde ise elde edilen istatistiksel farkin % 95GA agisindan devam etmedigi
belirlendi. Ayrica DS’lilerin solunum fonksiyonlar1 % prediktif degerlerinin

sikliklarina ait dagilimlar grafiklerle gosterildi (Sekil 18,19,20,21 ve 22).

Tablo 11. Bireylerin % Prediktif Degerleri Acisindan Solunum Fonksiyon Test
Degerleri, X + SS, (% 95GA)

Gruplar
Down
Sendromlu Saghkh p
SFT Degerleri (%) n=13 n=230 Degeri-
78,7 £15,8 88,8+ 13,5
FVC 0,032
(69,2 — 88,2) (83,5—93,5)
76,7+ 18,1 90,6 + 13,9
FEV1 0,019
(65,8 — 87,6) (85,4 — 95,8)
102,0 + 10,8 1015+8,1
FEV1/FVC 0,522
(95,5—108,5) (98,5—104,5)
64,2+ 31,4 70,9+ 18,4
PEF 0,202
(45,2 —83,2) (64,0 —77,8)
83,2+55,1 93,1+225
FEF %25-75 0,037

(49,9 —1165) (84,7 — 101,5)

SFT: Solunum fonksiyon testi; FVC: Zorlu vital kapasite; FEV1: 1. saniyedeki zorlu
ekspiratuar voliim; FEV1/FVC: Tiffeneau orani; PEF: Tepe akim hizi; FEF 25-75:
Maksimum orta ekspiratuar akim hizi; *: Mann-Whitney U testi
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Olgu sayisi
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Referans degerinin yiizdesi

Sekil 18. Down Sendromlu Bireylerin % Prediktif FVC Degerlerinin Siklik Dagilimi

Olgu sayisi
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Sekil 19. Down Sendromu Bireylerin % Prediktif FEV1 Degerlerinin Siklik Dagilimi
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Olgu sayisi

70 80 90 100 110 120
Referans degerinin ylizdesi

Sekil 20. Down Sendromlu Bireylerin % Prediktif FEV1/FVC Degerlerinin Siklik
Dagilimi

Olgu sayisi

20 40 60 80 100 120 140

Referans degerinin ylizdesi

Sekil 21. Down Sendromlu Bireylerin % Prediktif PEF Degerlerinin Siklik Dagilimi

59



QOlgu sayisi
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Sekil 22. Down Sendromlu Bireylerin % Prediktif FEF 25-75 Degerlerinin Siklik
Dagilimi

Down sendromlu bireylerde SFT sonuglari ile PFBO alt 6lgek ve total puanlari
arasinda anlaml bir iligki bulunmadi (tiim p’ler>0,05). Solunum kas kuvvetleri ile
PFBO puanlari arasinda da anlamli iliskiler yoktu (tiim p’ler> 0,05), (Tablo 12).

Down sendromlu bireylerin toplam BOMYT-2 puani ile SFT nin sadece FVC
degeri arasinda anlamli iliski oldugu tespit edildi (rho=0,57, p=0,041). BOMYT-2 alt
Olceklerinden vicut koordinasyonu puani ile SFT’nin FVC degeri arasinda
istatistiksel olarak anlamli iligkiler saptanmasina karsin (rho=0,72, p=0,006) diger
SFT degerleri arasinda istatistiksel bir iligki bulunmadi (tiim p>0,05), (Tablo 12).

Down sendromlu bireylerin ortalama MIB degeri ile BOMYT-2’nin manuel
koordinasyon, kuvvet ve ceviklik alt test puanlar1 ve toplam puam arasinda
istatistiksel olarak anlamli iligki saptanirken (tiim p’ler<0,05), BOMYT-2 diger alt
Olcekleri ile solunum kas kuvvetleri arasinda istatistiksel bir iligki yoktu (tiim p’ler>

0,05), (Tablo 12).
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Tablo 12. Down Sendromlu Bireylerde Motor Beceri, Fonksiyonel Durumlar1 ile Solunum Fonksiyonlar1 ve Solunum Kas Kuvvetleri

Arasindaki Iliski, rho (p), (n=13)

Olgek Alt Olgek FVvVC FEV1 FEV1/FVC PEF FEF 25-75 MiB MEB
Kendine Bakim -0,24(0,439) -0,45(0,121) -0,13(0,666) -0,31(0,308) -0,42(0,159) 0,27(0,375) 0,14(0,652)
Sifinkter Kontrolu -0.31(0,304) -0,39(0,192) -0.23(0.446) -0,15(0,615) -0,23(0,447) -0,39(0,191) i

0,39(0,192)
Transfer * - - - - - - -

g Lokomosyon -0,03(0,926) -0,17(0,576) -0,03(0,926) -0,17(0,577) -0,34(0,253) 0,37(0,211) 0,29(0,345)
% Tietigim 0,05(0,861) 0,20(0513) 0,39(0,192) 0,50(0,079) 0,31(0,300)  0,15(0,630) _0,29(0,345)
Sosyal-Kognitif 0,25(0,414) 0,14(0,657) 0,32(0,290) -0,03(0,930) _ 0(1,000) _ 0,20(0,522) i
Durum 0,07(0,811)
Toplam puan 0,03(0,020) -0,14(0,659) 0,18(0,561) 0,06(0,849) -0,17(0,590) 0,23(0.458) 0,12(0,689)
fnce Motor Kontrol  0,26(0,386)  0,18(0,553) -0,03(0,923) -0,03(0,920) -0.17(0,586) 0,38(0,196)  0,14(0,661)
Manuel Koordinasyon  0,28(0,355) -0,01(0,082) -0,18(0,547) -0,21(0,487) -0,25(0,409) 0,83(0,001) 0,51(0,077)

E Viicut Koordinasyonu _ 0,72(0,006)  0,43(0,145) -0,19(0,530) 0.08(0,808) 0,09(0,759) 0,50(0,079) 0,15(0,635)

p __ 0,05(0,875) 0,01(0,989) -0,07(0,825) -0,21(0,521) -0,16(0,604) 0,57(0,041) i

Q Kuvvet ve Ceviklik

0,07(0,814)
Toplam Puan 0,57(0,041) 0,34(0,262) -0,14(0,638) -0,08(0,794) -0,08(0,808) 0,71(0,007) 0,20(0,513)

FVC: Zorlu vital kapasite; FEV1: 1. saniyedeki zorlu ekspiratuar voliim; FEV1/FVC: Tiffeneau orani; PEF: Tepe akim hizi; FEF 25-75:
Maksimum orta ekspiratuar akim hizi; MiB: Maksimum inspiratuar basing; MEB: Maksimum ekspiratuar basing; *: Transfer puani sabit
oldugundan korelasyon katsayis1 hesaplanmamuigtir
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Bolum 5

TARTISMA

Down sendromu motor ve mental gelisimde gecikmelere neden olan
kromozomal bir hastaliktir (1,2). DS’li bireylerde viicut kompozisyonlarindaki
farkliliklar, kassal kuvvet ve enduranslarindaki azalmalar, gelisme geriligi,
kraniofasyal ve kalp anomalileri, hipotoni ve beraberindeki eklem laksiteleri
nedeniyle gelisen motor beceri ve kardiyopulmoner uygunluktaki azalmalar solunum
problemlerinin olusumuna katkida bulunmakta ve giinliik yasam aktivitelerinde
kisitliliklara yol agmaktadir (13,15,64).

Down sendromlu bireylerle saglikli ¢ocuklarin solunum fonksiyonlarini, motor
becerilerini ve fonksiyonel durumlarimi karsilastirmak, solunum fonksiyonlar1 ve
solunum kas kuvvetleri ile motor beceri ve fonksiyonel durumlari arasindaki iliskiyi
incelemek amaciyla yaptigimiz ¢alismamizda 7-18 yaslarindaki DS’li ¢ocuklarin
solunum fonksiyonlarinin saglikli akranlarina goére daha diisiik oldugu ve bunun
restriktif tipte solunum problemini yansittigt bulunmustur. DS’li ¢ocuklarin
ekspiratuar ve inspiratuar kas kuvvetlerinin sagliklilardan daha diisiik oldugu ve daha
diisik motor beceri diizeyine sahip olduklari belirlenmistir. DS’li ¢ocuklar
akranlarina gore transferleri disinda fonksiyonel agidan kismen bagimli olup aktivite
ve katilim problemlerine sahiptirler.

Down sendromlu bireylerin solunum fonksiyonlar1 ve solunum kas kuvvetleri
ile fonksiyonel durumlar1 arasinda bir iligski yoktur. Bununla birlikte cocuklarin zorlu

vital kapasite dlzeyleri ve inspiratuar kas kuvvetleri ile motor yeterlilik diizeyleri
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arasinda orta-kuvvetli derecede iliskiler vardir. Benzer sekilde zorlu vital kapasite ile
genel viicut koordinasyonu arasinda kuvvetli bir iliski bulunmustur. Ayrica
inspiratuar kas kuvveti arttikga DS’li ¢gocuklarin manuel koordinasyonlar1 ve kuvvet
ve c¢eviklikleri artmaktadir.

Bu calismada DS’li c¢ocuklarda solunum fonksiyon bozukluklar1 tespit
edilmesine karsin sadece bir ebeveyn (% 4,3) ¢ocugunda solunum sorunu oldugunu
belirtmistir. Bu agidan bakildiginda ebeveynlerin cocuklarinda bdyle bir sorun
konusunda farkindaliklarinin olmadigi sdylenebilir. Oysa hiriltili solunum, horlama
ve uyku apnesi 6nemli pulmoner sorunlar arasindadir. Aileler aile egitim seminerleri,
medya ve dernek yaymlar ile bilinglendirilmelidir. Ailelerin ilgili derneklere iiye
olmalar ile gerekli bilgileri en kisa silirede ve en dogru sekilde edinmeleri miimkiin
olabilir.

Down sendromlu bireylerde yassi yiiz yapisinin neden oldugu burun bosluklari
ve siniislerin darlig1 gibi kiigiik tist solunum yollarinin yarattigi 6staki disfonksiyonu,
azalmis alveol sayilar1 ve azalmis yiizey alani ile karakterize st ve alt solunum yolu
anormallikleri siklikla goriilmektedir. Govde ve ekstremite 6zellikle de abdominal
kas zayifliginin bu duruma eklenmesi akciger voliimlerinin azalmasinda en énemli
nedenler arasinda sayilmaktadir. Tiim bunlardan dolayr DS’li ¢ocuklarda restriktif
akciger hastaligi goriilme riski artmaktadir (13,129).

Disik FVC ve FEV1 degerleri, azalmig akciger kapasitesinin yani
restriksiyonun bir gostergesidir (13). Calismamizda DS’li ¢ocuklarin zorlu vital
kapasite ve 1l.saniyedeki zorlu ekspiratuar voliimleri diisiik iken, FEV1/FVC
degerinin saglikli akranlarinin aldigi degerlerden hafifce yiiksek ama istatistiksel
olarak benzer bulunmasi restriktif tipte bir bozuklugun oldugunu gostermekte olup

literatiirle uyumludur (13,65,129).
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Down sendrolularda siklikla goriilen hipotoni, solunum yolu malazileri ve
stridor gibi karakterisdik bir¢ok problem solunum yollarinda dinamik obstriiksiyona
neden olmaktadir ve buna bagl olarak akciger parankiminde bir dereceye kadar asiri
havalanma ve hava hapsi olusabilir. Normal bir ekspiryumda, gogiis kafesi igindeki
basing artis1 hava yollarinda bir daralmaya neden olur ancak bu daralma trakea ve
brons agacinin rijiditesi, limen i¢i basing ve kikirdak destek yapilarla dengelenir. Bu
gibi durumlar giderek artan intratorasik basing intraliiminal basinci asar ve hava
akisini azaltarak sekresyon ¢ikarmada zorluk, tekrarlayan enfeksiyonlar ve muhtemel
bir kronik solunum yetmezligine neden olabilir (130). FEV1/FVC ve FEV1 degerinin
distikligii solunum yolu obstriksiyonunun gostergesidir (72,74). Calismamizda
FEV1/FVC degeri sagliklilar ile benzer ¢ikmasina karsin FEV1 degerinin anlaml
derece diisiik olmasi bu cocuklarin solunumlarinin obstriiktif yondede bir miktar
etkilendigini gostermektedir.

Tiroid ve kalsitonin hormonu, kalsiyum ve fosfor metabolizmasini diizenleyen
hormonlardandir. Tiroid hormon iiretiminin baskilanmasi veya az salgilandig
durumlarda hipotiroidi ortaya ¢ikar (131,132). Hipotiroidi varhigr kalsiyum
metabolizmasini bozarak blyume geriligi ile birlikte boy kisaligina neden olmakta ve
bazal metabolizma hizin1 azaltarak kisilerin obeziteye yatkinliklarini artirmaktadir
(133). DS’lilerde tedavi edilmeyen hipotiroidizm psikomotor gelisim, somatik
biiylime ve mental retardasyon gibi DS ile iligkili ¢esitli belirtileri siddetlendirebilir
(134). Aileler, bebeklerinde hipotiroidizm olabilecegini aklina getirmemekte ve 6zel
olarak bir saglik profesyoneli tarafindan uyarilmadik¢a endokrin kliniklerine
basvurmamaktadir. DS’li bebeklerde hipotiroidizmi ayirt etmek ¢ogu zaman zordur.

Clnku hipotiroidizm DS’nin karakteristik 6zellikleri ile benzer fiziksel semptom ve
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bulgular (beslenme giclikleri, fiziksel aktivitede azalma, hipotoni, makroglossi ve
gelisimsel gecikmesi) verir (134).

Calismamizda incelenen DS’li ¢ocuklarin ebeveynlerinden alinan bilgiye gore
23 g¢ocuktan 9’nun (% 39,1) hipotiroidi tanis1 aldiklar1 ve boylarinin akranlarindan
daha kisa oldugu tespit edilmistir. Bununla birlikte boy Ol¢iimlerine ait giiven
araliklarinin gakistigr goriilmektedir. Bu sonucun DS’li bireylerin sadece 2/5’sinde
hipotiroid olmasi ile agiklanabilecegi diistiniilmiistiir. Bilindigi gibi boy solunum
fonksiyonlarinda etkili olan bir antropometrik parametredir. Boy arttikca akciger
hacim ve kapasiteleri artar.

Dichter ve ark. (135) New Jersey eyaletinde yaslar1 6-12 yil arasinda degisen
6’s1 kadin toplam 18 DS’li ¢ocugun solunum fonksiyonlarini incelemek amaciyla
FVC, FEV ve FEF% 25-75 degerlerini 6lgmiis ve sagliklilarla karsilastirmistir.
Yazarlar ¢alismalarinda FVC, FEV1 ve FEF % 25-75 degerlerinin engelli olmayan
cocuklara gore anlamli sekilde diisiik oldugunu tespit etmislerdir. Arastirmada
Dichter ve ark. cinsiyet ve etnik kdoken kadar ¢ocuklar arasindaki boy farkinin da
etkili olabilecegi sonucuna varmislardir. Down sendromunda diizlesmis burun
koprist, kisalmis ve daralmis kulak kanallari, biiylik ve disar1 sarkan dil, kiiciik agiz,
yiizeysel hipofarenjeal boyutlar1 ve solunum yolu malazisi gibi anatomik anomaliler
ist solunum yolu obstriiksiyonuna yatkinligin nedenleri arasinda sayilabilir (136).
Ayrica yutak kaslar1 dahil olmak {izere azalmis kas tonusu, obezite (64), bademcik ve
adenoid hipertrofisi gibi faktorler proksimal solunum yolu obstriiksiyonu olasiligini
artirmaktadir (136).

Uong E. ve ark.’nin yaptigi bir MRI ¢aligsmasiyla DS’li ¢ocuklarin iist solunum
yolu boyutlarinin ayni yastaki sagliklilara gére daha dar oldugu gosterilmistir (137).

Daha kugtuk solunum yollart solunum sirasinda hava akigina olan artmis rezistansi
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gosterir. Calismamizda DS’li ¢cocuklarda FEF % 25-75 degerlerinin de sagliklilara
gore istatistiksel olarak azaldigi (p<0,05) tespit edilmesine karsin % 95 GA alt ve st
sinirlar1 ¢cakismaktadir. Bu nedenle iki ortalama arasindaki farkin giiven araliklar
incelendiginde bu degerin “0” degerini kapsamasi nedeniyle kiigiik solunum yollari
acisindan gruplar arasinda fark olmadigina karar verilmistir. FEF % 25-75 degeri
acisindan calismamiz Dichter ve ark ‘nin ¢aligmasi ile uyusmamaktadir. Farkliligin
bir nedeni belirtilen o c¢alismada giiven araliklarinin hesaplanmamis olmasi
olabilecegi (135) gibi ¢alismaya alinan DS’li bireylerde heniiz solunum yolu
obstriiksiyonunun belirgin diizeyde gelismememis olmasi da olabilir.

Calismamizda da DS’li ¢ocuklarin FVC ve FEV1 degerlerinin sagliklilardan
daha diisiik oldugu belirlenmistir. FVC ve FEV1 prediktif degerleri % 80’nin
altindadir. Beklenen degerin % 80’ini normalin alt smir1 i¢in sabit deger olarak
almak ¢ocuk yas grubunda kabul edilebilir bir yaklasimdir (138,139). FVC ve FEV1
degerlerindeki azalmalar primer ve yardimci solunum kaslarinin o6zellikle de
abdominal kaslarin zayifliginin ve azalmis akciger kapasitesinin yani restriksiyonun
bir gostergesidir (13).

Ekspirasyon pasif olmasina ragmen PEF degerinin diisiik olarak belirlenmesi
eksirasyon giiciiniin diisiik oldugunu gosderir. Cocuklarin abdominal ve genel kas
kuvvetleri arastirmamizda incelenmemis olmasina ragmen DS’li ¢ocuklarin hem
inspiratuar hem de ekspiratuar kas kuvvetlerinin saglikli akranlarindan daha diisiik
oldugu bulunmustur. Diisik MIB ve MEB degerleri solunum kas kuvveti disinda
yaygin iskelet kas gligsiizliigliniin de gostergesidir (140). Hipotiroidi, agirlikli olarak
tip 1 kas liflerini igeren diyafram gibi kaslarin enerji iiretiminde yer alan enzim
aktivitelerini azaltmakta ve enerjinin etkin kullanimini etkileyerek kasta morfolojik

degisiklikler olusturmaktadir (131,132). Primer inspiratuar kas olan diyaframdaki
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biyokimyasal ve biyomekanik degisiklikler inspiratuar kas zayifligin1 agiklayan
temel mekanizmadir. Genel kas gili¢siizliigiiniin disinda DS’li bireylerde goriilen
hipotoni, obezite, sedanter yasam tarzlar1 DS’li kisilerdeki diisik MIB ve MEB
degerlerini agiklayabilir. Nitekim aileler ¢ocuklarinin ¢ogunlukla sedanter
olduklarini belirtmislerdir. Yapilan palpasyon ve Ol¢limlerle de tlimiiniin hipotonik
ve asir1 kilolu veya obez oldugu belirlenmistir.

Normalin 1/3 altindaki MiB degeri hiperkapnik solunum yetmezligini éngdren
bir orandir (141). Calismamizda DS’li ¢ocuklarn MIB degeri saglikli kisilerde
Olciilen degerin yarisindan biraz daha azdir. Bu deger heniiz ¢cocuklarda hiperkapnik
solunum yetmezliginin gelismedigini gdstermektedir. Bununla birlikte inspiratuar
kas giigsiizliigi DS’li cocuklarda zaten yatkin olduklari pulmoner hastaliklarin
gelisimi i¢in hizlandirict bir rol oynayabilir (142). MEB < 60 cmH,0 zayif 6ksiiriik
gucu ve solunum yolu temizligindeki yetersizligi gosterir (143). Calismamizda DS’li
cocuklarda MEB degerinin ortalama 48,5 cmH,0 oldugu dikkate alindiginda bu
cocuklarda solunum hijyeninin belirgin sekilde azaldigi agiktir.

Ekspiratuar kas kuvvetindeki azalma etkin Oksiiglin azalmasma ve
sekresyonlarin birikimine neden olarak pozitif intratorasik basing artisin1 engeller ve
ekspiratuar pik akim hizin1 yavaslatir (144). Calismamizda DS’li ¢ocuklarda 6lgiilen
pik ekspiratuar akim hizinin (ortalama 2,3 L/sn) saglikli ¢ocuklarda Olgiilenden
(ortalama 3,5 L/sn) daha diisiik oldugu bulunmustur. Referans % prediktif degerleri
incelendiginde ise pik ekspiratuar akim hizlarindaki (DS’lilerde ortalama % 64,2;
saglikli ¢ocuklarda % 70,9) farkin anlamsiz oldugu dikkati ¢ekmektedir. Bununla
birlikte, calismamizda toplam 13 DS’li ¢ocugun oldugu diisiiniildiigiinde 9 ¢ocugun
(% 69,1) (Sekil 21) PEF degerlerinin sikliklarinin % 80’nin altinda olmasi ¢ogu

DS’li ¢ocukta ekpiratuar pik akim hizinin azaldigin1 géstermektedir.
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Zorlu ekspiratuar voliimdeki azalma da zayif oksiirtige ve dolayisiyla yetersiz
solunum hijyenine yol acar (13). Zayif oksiiriik ve azalmig zorlu ekspiratuar voliim
arasinda lineer bir iliski oldugu gosterilmis (145,146) olup her iki parametredeki
yetersizligin solunum yolu enfeksiyonlarinin 6nciisii olabilecegi bilinmektedir. Bu
acidan distintildiigiinde erken donemde solunum fonksiyon testlerinin yapilarak
olusabilecek problemlerin belirlenmesi ve uygun tedavi girisimlerin uygulanmasi
yararl olacaktir.

Down sendromlularda az ya da ¢ok mental retardasyon ve bilissel gerilik
goraldr (1,86,87,147). Calismamizda her ne kadar 1Q testi yapilmamis olsa da gerek
egitim diizeyleri gerekse 10 cocukta (% 43,5) kooperasyon sorunu yasandig: dikkate
alindiginda DS’lilerin zeka boliimlerinin akranlarina gore daha diisiik ve geri kalmis
oldugu soylenebilir. Calismamiza katilan DS’lilerden yalnmizca dordii 6rgiin egitime
devam edebilecek dlizeydeydi. Ailelerle yapilan goriismelerde, bu g¢ocuklardan
sadece birinin saglikli akranlar1 ile ayn1 egitim yilini takip ettikleri, diger {i¢iiniin ise
orglin egitime devam etseler bile akranlarindan geride kaldiklar1 6grenilmistir.

Down sendromlu bireylerin dil gelisimindeki yetersizlikler ve konusma
sorunlari, Omiir boyu devam eden ciddi iletisim zorluklarinin yasanmasina neden
olan klinik sorunlar arasindadir. DS’li gocuklarin % 60-75’nde ifade edici dilde
bozukluklar gérilmektedir (148).

Iletisim, ¢ocuklarin bilissel, sosyal ve duygusal gelisimlerini etkileyen énemli
bir alandir (148). Yetersiz iletisim becerileri sosyallesmeyi ve katilimi olumsuz
etkiler (149). Calismamizda DS’li ¢ocuklarin % 56,5’nda konusma sorunlart oldugu
tespit edilmistir. Bu siklik literatiirden bir miktar daha diisiik olmasina ragmen

bilgilerin ebeveynlerden alindig1 unutulmamalidir.
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Cocuklarin fonksiyonel ve adaptif becerilerini inceleyen caligmalarda DS’li
okul c¢ag1 cocuklarinda ciddi fonksiyonel kisitlamalarin nadir goriildiigii ancak
kendine bakim, iletisim ve sosyal/kognitif fonksiyonlar ag¢isindan yardim ve
denetimin gerekli oldugu bulunmustur (16,120). Leonard ve ark. (150) okul ¢aginda
211 DS’li gocugu dahil ettigi calismasinda ¢ocuklarin % 96’sinin transfer agisindan
yardim ve denetime ihtiyag duymadigimi ancak kendine bakim, iletisim ve
sosyal/kognitif alanlarda (sirastyla % 40, % 52 ve % 52) yardim ve denetime ihtiyag
duydugunu belirlemistir. Lin ve ark. (151) ise bu ¢ocuklarda transfer ve mobilitenin
nispeten daha az etkilendigini (% 89 higbir yardima gerek yok), kendine bakim ve
kognitif alanlardaki etkilenimin daha fazla oldugunu (sirasiyla % 64, % 35 higbir
yardima gereksinim yok) gdstermistir.

Calismamizda ¢ocuklarin fonksiyonel durumlar1 PFBO ile belirlenmistir. Bu
Olcekte DS’li cocuklarin iletisim ve sosyal/ kognitif durum alt 6l¢eklerinden aldiklari
puanlar saghkli akranlarindan belirgin olciide daha diisiiktiir. Olcekte iletisim
alaninda hem anlama hem de ifade etmeye yonelik iki ayr1 soru bulunmaktadir.
Saglikli ¢ocuklar bu alanda tam puan alirken, DS’li ¢ocuklar ortalama 10,5 puan
almiglardir. Bu acidan DS’li c¢ocuklarin ifade edici dildeki yetersizlikleri kadar
anlama sorunlar1 da oldugu ve iletisim alaninda goézetim gerektirecek diizeyde
bagimli olduklar1 sdylenebilir. DS’li ¢ocuklardaki iletisim sorunlar1 sosyal durum
alaninda da kendini gostermistir. Sonuglarimiz bu haliyle literatiirle uyum i¢indedir.

Normal ya da engelli ¢ocuklarin bagimsizliga adim atmalar1 kendine bakim
becerilerini kazanmalariyla baglar. Normal gelisen ¢ocuklar, var olan egitim
olanaklarindan yararlanarak ya da anne, baba ve arkadaglarini model alarak giinliik

yasam becerilerini kazanirlar (118).
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Calismamizda DS’li ¢ocuklarin kendine bakim aktivitelerinde akranlarindan
belirgin diizeyde geri olduklar1 tespit edilmistir. Bu kismen motor ve mental
gerilikleri nedeniyle olabilecegi gibi ailelerin asir1 koruyucu tutumlarit nedeniyle de
gerceklesmis olabilir.

Ozellikle transfer agisindan DS’li  bireyler saglikli akranlariyla aym
diizeydedir. PFBO transfer alt dlceginde yiriyerek ve/veya emekleyerek tuvalete ve
banyoya transferi igeren aktivitelerdeki bagimsizlik dilizeyi incelenmektedir.
Calismamiza alinan bireylerin hepsinin yiiriiyor olmasi ve belirtilen aktiviteler i¢in
hi¢ yardim almamalar1 sonuglarimizda etkili olmus olabilir. Bununla birlikte
gozlemlerimiz DS’li ¢ocuklarin daha genis destek yiizeyi ile yiiriidiikleri yoniindedir.
Ayrica BOMYT-2 ile 6lgiilen viicut koordinasyonu alt 6l¢geginin dengeyi de icerdigi
diisiiniildiigiinde bu 6lgekten alinan puanlarin belirgin sekilde daha diisiik olmas1 bu
gbzlemimizi dogrular niteliktedir. Ancak 6rneklemimizin sadece 7-18 yas
araligindaki ¢ocuklar1 icermesi nedeniyle bu sonucun tiim DS’li c¢ocuklara
genellenemeyecegi unutulmamalidir. DS’li ¢ocuklardaki motor gelisimin saglikli
cocuklardan daha geri oldugu dikkate alindiginda, daha kii¢iik ¢ocuklarda yapilan
caligmalarda transferlerindeki bagimsizlik diizeyleri acisindan farkli sonuglar
c¢ikabilir.

Down sendromlu ¢ocuklarin kendine bakim, sfinkter kontrolli, lokomosyon,
iletisim, sosyal/kognitif durum alaninda ve toplamda aldiklar1 puanlar ile fonksiyonel
durumlar bir biitiin olarak ele alindiginda akranlarina gére daha bagimli olduklar
aciktir. Uygun olmayan yer ve zamanda uygun olmayan sekilde idrar ve gayta
kacirmanin basta kotii koku olmak iizere yarattigi olumsuzluklar sosyal ve toplumsal
katilim1 olumsuz etkiler. Calismamizda DS’li ¢ocuklarda sfinkter kontroliinde

goriilen yetersizlikler diger fonksiyonel kisithliklarla birlikte ele alindiginda
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fonksiyonel durumla ilgili sonu¢larimiz literatiirle uyumludur. Baska deyisle DS’li
cocuklar hem aktivite kisitlanmalar1 hem de katilim sorunlar1 yasamaktadirlar. Bu
sorunun iistesinden gelmek adina aile ve ¢cocugun merkeze alindigr multidisipliner ve
interdisipliner ekip ¢alismasi yararli olabilir. Ancak DS’li bireylerin PFBO 6l¢eginde
aldiklar1 puanlar saglikli akranlarindan farkli olsa da toplam puanin 126 oldugu bir
testte cocuklarin ortalama 111,5 puan aldiklar1 goriilmektedir. Bu nedenle
fonksiyonel bagimliligin bu yas araligindaki DS’li ¢ocuklarda ¢ok belirgin olmadigi
sOylenebilir.

Down sendromlu c¢ocuklarda goriilen hipotoni ve hipermobilite ¢ocuklarin
eklem c¢evresi kaslarinda yetersiz ko-kontraksiyona neden olup, yergekimine karsi
hareketleri baslatma ve siirdiirmelerinde zorluk yaratmaktadir (11,95). Bu durum
oturma, emekleme, ayakta durma gibi kaba motor gelisim basamaklarinin
gecikmesine yol agmaktadir (11). DS’li ¢cocuklarda ylriime ayakta durmaktan daha
once gelisir. Bu yetersiz ko-kontraksiyonun bir sonucudur (11). Bu nedenle
ebeveynlerden c¢ocuklarina ait bilgiler alirken gelisimin ileri asamasi olarak
diisiindiiglimiiz ayakta durma yasi sorgulanmistir. Alinan yanitlar dogrultusunda
literatiirle uyumlu olarak DS’li ¢ocuklarin ilk ayakta durma yaslarimin saglikl
akranlarma gore belirgin sekilde geciktigi belirlenmistir.

Motor gelisimde goriilen gecikme ilerleyen yaslarda kaba motor ve ince motor
beceriler Uzerinde anlamli geriliklere neden olur. DS’li ¢ocuklarda hareket
kalitesindeki bozukluklarin esas nedeni azalmig kas tonusu nedeniyle gelisen yetersiz
ko-kontraksiyondur. Sonug olarak g¢ocuklar kompansatuar sekilde simetrik hareket
etme egilimi gosterirler ve hareket gesitlilikleri azdir. Ozellikle govdede rotasyon,
lateral fleksiyon ve dengeyi igeren motor yeteneklerin gelisimindeki yetersizlik

counter rotasyonun gelisimini etkileyerek denge, ceviklik ve kaba motor becerilerin
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limitlenmesine yol acar. Sonucta rotasyonsuz genis destek tabanli yiiriime kadar, el
aktivitelerinin yapilmasi1 ve siirdiirilmesinde gerekli olan govde kontroliiniin
yetersizligi nedeniyle ince motor becerileri olumsuz etkilenir (11). ince motor beceri
gelisimi lizerinde el-g6z koordinasyon bozuklugu, hipotoni, eklem laksitesi, duyu
alg1 bozuklugu, bilgiyi kullanma bozuklugu, planlama yeteneklerinin yetersiz olusu,
dikkat kapasitelerinde azalma gibi durumlarin 6nemli etkisi oldugu da bilinmektedir
(30). Ayrica mental ve bilissel yetersizlik, genellikle motor beceri gelisiminde
sapmalara ve dolayisiyla yetersiz motor beceri performansina neden olur (11).

Conolly ve Michael (1986) yaptig1 ¢calismada DS’li ve DS’li olmayan zihinsel
engellilerin kosma hizi, denge, gii¢, bilateral koordinasyon, el-kol koordinasyou,
reaksiyon sdresi, gorsel motor kontrol, kaba ve ince motor becerilerini
karsilagtirmistir. Sonug¢ olarak DS’lilerin DS’li olmayan zihinsel engellilere gore
kosma hizi, denge, giig, gorsel motor kontrol, kaba ve ince motor becerilerinin
anlamli derecede diisiik oldugunu gostermistir (143).

Henderson ve ark. DS’li ¢ocuklarin, DS’li olmayan mental retardasyonlu
cocuklara gore daha kotii dengeye sahip oldugunu tespit etmislerdir (141).

2015 yilinda Vimercati ve ark. tarafindan yapilan bir calismada DS’li
bireylerin daha hizli ¢izgi ¢izme egiliminde olduklari, ancak tipik gelisen cocuklara
gore daha fazla hata yaptiklar belirtilmistir (152).

Lersilp ve arkadaslarinin 2016 yilinda yaptiklar1 bir ¢aligmada kullandiklari
tedavi programi ile DS’li kisilerin bilateral el koordinasyonu, el becerileri ve
kavrama kuvvetleri de dahil olmak {izere ince motor aktivitelerinde gelismeler
oldugu bulunmustur. Bununla birlikte yazarlar DS’li bireylerin kisith kognitif
fonksiyonlar1 nedeniyle ince motor becerileri yapabilmeleri i¢in daha uzun siireye

gereksinimleri oldugunu belirtmislerdir (150).
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Erreira-Vasques ve ark. DS’li ¢ocuklarin tipik gelisen ¢ocuklara gore dil ve
ince motor becerilerinin daha kotii ancak kaba motor becerilerinin benzer oldugunu,
kisisel ve sosyal alanlarda benzer gelisim 6zellikleri gosterdiklerini belirtmislerdir
(153).

Down sendromlu g¢ocuklar siklikla eklemlerde laksiteye ek olarak genel kas
zay1fligi, bozuk postiiral reaksiyonlar ve yavas reaksiyon siiresine sahiptirler. Mercer
ve ark. tarafindan yapilan bir ¢calismada kas kuvvetlerinin tipik gelisen ¢ocuklardan
daha zayif oldugu ve 14 yas civarinda olmasi beklenen fizyolojik kas kuvvet artisinin
DS’li ¢ocuklarda gerceklesmedigini bildirmistir. Bu nedenle yazarlar DS’li
cocuklarda kas kuvvetinin korunmasinin 6nemini vurgulamiglardir (154). DS’li
cocuklarda 6zellikle alt ekstremite kuvvetinin korunmasi ve artirtlmasi genel saghigin
korunmasi kadar gunluk aktivitelerdeki performans becerileri icin de temeldir (155).
Calismamizda da DS’li bireylerin kuvvet ve cevikliklerinin saglikli akranlarindan
daha diisiik oldugu belirlenmistir. Ayrica kaba ve ince motor beceriler, kuvvet,
ceviklik ve koordinasyon problemleri genel olarak motor becerilerini olumsuz
etkilemektedir. Motor becerilerle ilgili sonuglarimiz literatiirle uyumludur. Bu
baglamda erken donemde DS’li ¢ocuklarin koruyucu fizyoterapi programlarina
alinmas yararl olabilir. Bu tip programlar ¢ocuklarin motor becerilerinin korunmasi
ve gelistirilmesi kadar sagliklarinin siirdiiriilmesinde de etkili olacaktir.

Organlara yeterli miktarda oksijen tasimak igin kardivaskiler ve solunum
sistemleri birbirleriyle senkronize bir sekilde calisirlar. Eger akciger voliimii veya
maksimum oksijen miktar1 azalirsa karbondioksit atilimi yetersiz olur. Bu durum
aktiviteler i¢in kullanilan enerjiyi kisitlar. DS’li g¢ocuklarda goriilebilen pulmoner
problemler, fiziksel uygunluklarinin akranlarindan daha diisiik olmasinda anahtar

faktorlerden biri olabilir.
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Fiziksel uygunluk viicut komposizyonu, esneklik, kassal kuvvet ve endurans ile
kardiyovaskiiler enduransi igeren bes ayri komponente sahip olup, yorgunluk
olmaksizin giinliik aktiviteleri yapma yetenegi olarak tanimlanir.

Down sendromlu ¢ocuklarda da degismis viicut komposizyonlari, eklemlerde
laksite ve kas zayifliklar1 ve 6zellikle tip 1 kas lif zayifligi1 gibi nedenlerle diyafram
ve yardimci solunum kaslar1 etkin ¢alisamaz. Ayrica DS’li bireylerde daha kiiciik
solunum yollar1 solunum sirasinda hava akisina karst artmis rezistansa neden olarak
normal fiziksel aktiviteler sirasinda yetersiz enerji veya oksijenin taginmasina yol
acabilir. Sonugta solunum fonksiyonlar1 ile solunum kas kuvvetlerindeki
yetersizlikler fiziksel uygunluk parametrelerini olumsuz etkileyerek fonksiyonel
acidan tam bagimsiz olmalarimi engelleyebilir. Buna karsin ¢alismamizda DS’li
bireylerde solunum fonksiyonlar1 ve solunum kas kuvvetleri ile fonksiyonel
durumlar1 arasinda anlamli bir iligki saptanmamistir. Bu sonug, DS’li ve saglikli
cocuklarm FEF 9% 25-75 degerlerindeki farksizlikla kismen agiklanabilir.
Unutulmamalidir ki ¢alismamizda ¢ocuklarin fiziksel aktivite diizeyleri ya da fiziksel
uygunluk diizeyleri ol¢iilmemis sadece giinliik yasam aktivitelerindeki bagimsizlik
diizeyleri incelenmistir. DS’li cocuklarin daha ¢ok ev ortaminda aktivitelerini
stirdiiriiyor olmalari, orta ya da siddetli fiziksel aktiviteleri ¢ok az yapmalari ve uzun
stireli aktivitelere katilmamalar1 nedeniyle lineer bir iliski saptanmamis olabilir.
llerde yapilacak galigmalarda bu popiilasyonda solunum fonksiyonlar: ile fiziksel
aktivite ve fiziksel uygunluk diizeyleri ve kardiyovaskiiler enduransin belirleyicisi
olan maksimal oksijen tiiketimi arasindaki iliskinin aragtiritlmasi yararli olabilir.

Alt ekstremite kas kuvveti yurime, denge ve fiziksel aktiviteler icin dncelikle
gereklidir. Calismamizda DS’li ¢ocuklarin restriktif tipte pulmoner sorunlari ve

yetersiz kuvvet ve ceviklikleri kadar Gst ve alt ekstremite koordinasyonu ve bozuk
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dengeyi igeren kotii viicut koordinasyonlarinin oldugu belirlenmistir. Tiim bunlar
yetersiz ko-kontraksiyon ve govde stabilizasyonu ile birlikte el becerileri ve el-kol
koordinasyonunu igeren zayif manuel koordinasyonu yansimakta, sonugta kaba ve
ince motor beceri yetersizligi ile birlikte diisiik motor beceri performanslari ortaya
cikmaktadir. Yapilan bir ¢calismada alt ekstremite kuvvetlendirme egitiminin gogiis
fizyoterapisi kadar olmasa bile DS’li ¢ocuklarin zorlu vital kapasite ve 1.saniyedeki
zorlu ekpiratuar voliimlerini artirarak solunum fonksiyonlarini olumlu sekilde
etkiledigi gosterilmistir (65).

DS’li kisilerde goriilebilen hipotoni ve eklemlerde laksite eklem stabilitesini
bozarak denge, hiz ve koordinasyonu olumsuz etkiler (135). Calismamizda da DS’li
cocuklarin viicut koordinasyonlar1 akranlarindan diisiik oldugu gibi, bu parametrenin
FVC degeri ile pozitif yonlii bir iligkisi oldugu saptanmistir. DS’li ¢ocuklardaki
yetersiz motor beceri sedanter yasami tetikleyerek bir kisir dongiiye yol agip, akciger
kapasitesinin daha da diismesine neden olmus olabilir.

Calismamizda DS’li ¢ocuklarin motor becerileri ile solunum fonksiyonlar
arasinda orta dereceli bir iligki oldugu saptanmistir. Egzersizler solunum hiz ve
derinligini artirarak zorlu vital kapasiteyi, oksijen tiiketimini ve diffiizyon hizlarini
artirabilir. Calisan kaslar daha fazla oksijen gereksinimi duyduklar i¢in akcigerler,
kan aracilifiyla bu kaslara gerekli miktardaki oksijeni tasirlar. Solunum derinligi
arttikca akcigerler ve kan arasindaki oksijen ve karbondioksit degisimi ¢ok daha hizl
ve etkin bir sekilde gerceklesir. Bu nedenle diizenli fiziksel aktivite ve egzersiz
oksijenin taginmasi i¢in akciger kapasitesini artirir (156). Wilmore ve Graham
(157,158) DS’li gocuklarda sedanter yasam tarzi, hipotoni ve kas zayifliginin
dolasim problemlerine, diisilk solunum fonksiyonlarina ve azalmis fiziksel

uygunluga katkida bulunabilecegini belirtmistir.
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DS’li ¢ocuklardaki metabolik ve endokrin degisiklikler, hipotoni, eklem
laksitesi ve vyetersiz ko-kontraksiyon, kuvvet ve enduranslarindaki azalmalar
nedeniyle ¢ogunun sedanter oldugu diisliniildiigiinde motor beceri ile zorlu vital
kapasiteleri arasindaki iliskiyi anlamak mimkiindiir. Ayrica DS’li c¢ocuklarda
inspiratuar kas kuvvetleri ile manuel koordinasyon, kuvvet ve ceviklik ile toplam
motor beceri performanslart arasinda da iliskiler bulunmustur. Bu nedenle daha iyi
bir motor performans adina akciger kapasitesini ve inspiratuar kas kuvvetini artirmak
hayati Oneme sahiptir. Inspiratuar kas kuvvetindeki artis kanmn daha iyi
oksijenlenmesine ve gaz degisiminin daha etkin sekilde gergeklestirilmesine yol
acarak daha az yorgunluk gelisimine katkida bulunabilir. Ayrica solunum kas kuvveti
genel kassal kuvvet hakinda da bilgi verir (159). Bu nedenlerle solunum kas kuvvet
artisinin motor beceri performansini artiracagi diisiiniilebilir.

Calismamizda gili¢ analizinin yapilmamis olmasi ilk bakista bir kisithilik gibi
goriinmesine karsin calisma oncesinde yapilan arastirma ile 7-18 yas araliginda
Kuzey Kibris Tirk Cumhuriyeti’nde yasayan toplam 26 cocuk oldugu tespit
edilmistir. Bu nedenle iilkemizi temsil edebilmesi i¢in bu yas grubundaki tiim
cocuklarin alinmasi hedeflenmistir. Dahas1 c¢alismamiz az sayida birey ile
gergeklestirilmis  olmasina karsin  calisma bitiminde ¢alismamizin  giiclinii
degerlendirmek iizere solunum fonksiyonlarini primer sonug¢ dl¢iimii alarak yapilan
giic analizinde her grupta 9 olgunun yeterli olacag: belirlenmistir. Bu agidan 13 DS’li
bireyde arastirmanin gergeklestirilmis olmasi bir kisitlilik olmayip, ¢alismanin yeterli
giicte oldugunu gostermektedir. Bu nedenle sonuglarimiz KKTC’de yasayan bu yas

araligindaki DS’li ¢ocuklara genellenebilir.
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5.1 Limitasyonlar

e Bu c¢alismada ¢ocuklarin verilen komutlar1 anlayip anlamamalarina ve koopere
olup olmamalaria dayali bir degerlendirme protokolii yiiriitiilmiistiir. Bu nedenle
23 c¢ocukla degerlendirmelere baslanmis olmasina karsin tiim testleri sadece 13
cocuk yapabilmistir. Cocuklarin biligsel fonksiyonlarinin ve/veya zeka
boliimlerinin ¢alismaya alinma kriteri olarak konulmamis olmasi bir kisitlilik
olabilir. Bununla birlikte arastirma desenimizin randomize kontrollii bir ¢alisma
olmamasi nedeniyle katilimci kaybi 6nemli bir sorun olmamis ve ileri istatistiksel
analizlere (intention to treat analizlerine) gereksinim duyulmamuistir.

e Mental ve motor beceriler arasindaki etkilesim bilinen bir ger¢ektir. Bu nedenle
mental testlerin yapilmamis olmasi ve DS’li olmayan zihinsel engelli cocuklarin
da calismaya dahil edilmemesi bir diger kisithiligimizdir. Zihinsel engelli
cocuklarin ¢alismaya alinmasi ile DS’ de goriilebilecek mental sorunlar ile motor
fonksiyonlar arasindaki etkilesim daha iyi anlasilabilir.

e Solunum kas kuvveti ve solunum fonkiyonlar1 {izerinde belirleyici faktorlerden
biri olan yardimci solunum kaslarinin 06zellikle abdominal kas kuvvetinin
calismamizda incelenmemis olmasi sonuclarin  yorumlanmasinda  bizi
sinirlandirmigtir. Bununla birlikte solunum fonksiyonlar1 degerlendirildigi sirada
maksimal solunum kapasitesinin (MVV) kaydedilmemis olmasi ¢ocuklarin
solunum fonksiyonlarinin yorumlanmasinda ¢alismamizin bir diger kisitlhiligidir.
fleriki caligmalarda yardimci solunum kas kuvvetlerinin degerlendirmeye
eklenmesi ve maksimal solunum kapasitesiyle solunum enduranslarinin
degerlendilimesi ile solunum enduranslari1 hakkinda daha detayli bilgi
edinilerbilir, solunum kas kuvveti ve solunum fonksiyonlarinin ne derecede

etkiledigi belirlenebilir. Bu sayede direk ¢ikarimlar yapilabilir.
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e Hipotiroidi DS’ye eslik eden 6nemli bir saglik sorunudur. Tiroid fonksiyon
bozukluklarinin ailelerden alinan bilgiler yerine tibbi kayitlardan alinamamis
olmasi ¢alisgmamizin bir kisitliligidir. Ancak ¢alisma grubumuz hastaneye ya da
linitemize gelen bireylerden olusmamistir. Bu nedenle medikal inceleme olanagi

olmamustir.
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Bolum 6

SONUC VE ONERILER

Down sendromlu bireylerin motor becerileri ve fonksiyonel durumlar ile
solunum fonksiyonlarmin sagliklilarla karsilagtirilmast ve DS’li bireylerin motor
beceri ve fonksiyonel durumlari ile solunum fonksiyonlar1 ve solunum kas kuvvetleri
arasindaki iliskilerin incelenmesi amaciyla gergeklestirdigimiz c¢alismamizin sonug
ve Onerileri asagidaki gibidir.

1. 7-18 yaslarindaki DS’li c¢ocuklarin solunum fonksiyonlar1 saglikli akranlarina
gore daha distiktr. Zorlu vital kapasite ve 1. saniyedeki zorlu ekspiratuar
voliimiin azalmasi1 ve Tiffaneu oraninin saglikli ¢cocuklara benzemesi nedeniyle
DS’li ¢ocuklarda restriktif bir solunum problemi oldugu belirlenmistir. Ayrica 1.
saniyedeki zorlu ekspiratuar volimuin azalmasi bu bireylerde obstriiktif tip
bozuklugun da oldugunu gostermektedir. Bu nedenle “Down sendromlu ve
saglikli cocuklarin solunum fonksiyonlar1 benzerdir” seklindeki 1. hipotezimiz
reddedilmistir. Spirometre cihazlarinin giiniimiizde kolay erisilebilir olmasi,
solunum fonksiyon testi yapilmasini yayginlastirmistir. Solunum fonksiyonlarin
etkileyecek bir¢ok karakteristik o6zelligin bulundugu DS’li ¢ocuklar gibi 6zel
gereksinimi olan bireylere yonelik 6zel ve orglin egitim merkezlerinde tarama
programlar1 yapilmalidir. Solunum fonksiyonlarinin degerlendirilmesi, erken
donemde goriilebilecek problemlerin belirlenmesi ve uygun tedavi girisimlerinin
yapilmasinda etkili olabilir. Degerlendirmeler sirasinda ebeveynlerle yapilan

goriismelerde hiriltili solunum, horlama ve uyku apnesi gibi ¢cocuklarindaki bazi
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solunum problemlerine ait belirtiler hakkinda bilgili olmadiklar1 gorilmiistiir.
Aileler aile egitim seminerleri, medya ve dernek yayinlar ile bilinglendirilmelidir.
Ailelerin ilgili derneklere iiye olmalar ile gerekli bilgileri en kisa siirede ve en
dogru sekilde edinmeleri miimkiin olabilir.

. Down sendromlu c¢ocuklarin ekspiratuar ve inspiratuar kas kuvvetleri
sagliklilardan daha diistiktiir. Solunum kas kuvvetindeki dislis saglikl
akranlarmin degerlerinin yarisindan daha azdir. Bu nedenle “Down sendromlu
cocuklar ile sagliklt ¢ocuklarin solunum kas kuvvetleri arasinda fark yoktur”
seklindeki hiptezimiz reddedilmistir. MIB’deki azalma hiperkapnik solunumun
onciisii olup sedanter yasam tarzinmi tetikleyen ve vital kapasitenin azalmasina
neden olan bir faktérdir. MEB’deki azalma ise yetersiz solunum hijyenine neden
olarak DS’de olas1 pulmoner enfeksiyonlar1 hizlandiric1 bir rol oynayabilir. Diistik
MIB ve MEB degerleri solunum kas kuvveti disinda yaygin iskelet kas
gligstizliigiiniin de gostergesidir. Ayrica DS’de goriilen metabolik degisikliklerin
kas kuvvet ve enduransindaki ve kemik mineral yogunlugundaki azalma i¢in olasi
bir risk oldugu diisiintildiiglinde ivedilikle solunum kaslarinin kuvvetlendirilmesi
onerilir.

. Down sendromlu cocuklar ince motor beceriler, kuvvet ve ceviklik, denge ve Ust,
alt ekstremite ve manuel koordinasyonu i¢ceren motor beceri diizeyleri agisindan
akranlarindan daha geridir. Bu agidan “Down sendromlu bireylerin motor
becerileri saglikli akranlari ile benzerdir” seklindeki 3. hipotezimiz reddedilmistir.
DS’li ¢ocuklarda mumkiin olan en erken dénemden itibaren motor becerilerini
gelistirecek nororehabilitasyon ve 6zel egitim programlarinin es zamanli olarak

yuratulmesi onerilir.
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4. Down sendromlu cocuklar tipik gelisen c¢ocuklara goére transferler disinda
fonksiyonel agidan gozetim gerektirecek diizeyde kismen bagimhidirlar. Bu
nedenle “Down sendromlu c¢ocuklar saglikli akranlar1 ile benzer fonksiyonel
bagimsizlik diizeyine sahiptir” seklindeki 4. hipotezimiz transfer aktiviteleri
disinda reddedilmistir. DS’li  bireylerin aktivite kisithiliklarimin ve katilim
sorunlarinin {stesinden gelmek adina cocuk ve aile merkezli yaklagimlarla
pediatri konusunda uzmanlasmis fizyoterapist ve ergoterapistler tarafindan giinliik
yasam aktivite egitimleri yapilmalidir. Calismamizda DS’li ¢ocuklarin % 56,5’nda
konusma sorunlar tespit edilmistir. Bu siklik literatiirden bir miktar daha diisiik
olmasma ragmen bilgilerin ebeveynlerden alindigi unutulmamalidir. Sonraki
caligmalarda bu bilgilere tibbi kayitlardan ulasilmasi ve ilgili uzman hekimlerle
isbirligi yapilmasi1 onerilir. Iletisim ve konusma sorunlari ile basedebilmek ve
fonksiyonel bagimsizlig1 gelistirebilmek i¢in rehabilitasyon ekibinin bir parcasi
olan konusma patologuna veya dil ve konugma terapistlerine de gereksinim vardir.

5. Down Sendromlu bireylerin solunum fonksiyonlar1 ve solunum kas kuvvetleri ile
fonksiyonel durumlar1 arasinda bir iliski bulunmamistir. Bu nedenle “Down
sendromlu ¢ocuklarin fonksiyonel durumlari ile solunum fonksiyonlar1 arasinda
herhangi bir iliski yoktur” ve “Down sendromlu ¢ocuklarin fonksiyonel durumlari
ile solunum kas kuvvetleri arasinda iligski yoktur” seklinde kurulan hipotezlerimiz
kabul edilmistir. Bu sonuglar ¢alismamizda yer alan bireylerdeki fonksiyonel
kisithligin nispeten az olmasi ile agiklanabilir. Ancak varolan mental, fiziksel,
metabolik, kardiyopulmoner ve biyomekanik sorunlarla blytimek zorunda kalan
DS’li ¢ocuklarda eriskin donemde solunum fonksiyonlarinin, solunum kas
kuvvetlerinin ve fonksiyonelliklerinin birbirleriyle iligkili bir sekilde azalabilecegi

ongoralebilir.
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6. Down sendromlu cocuklarin zorlu vital kapasite diizeyleri ve inspiratuar kas
kuvvetleri ile motor beceri duzeyleri arasinda orta-kuvvetli derecede iliskiler
vardir. Benzer sekilde zorlu vital kapasite ile genel viicut koordinasyonu arasinda
da kuvvetli bir iligki bulunmustur. DS’li ¢ocuklarda beyin sap1 ve serebellum
boyut ve islevsel bozukluklarinin olabilecegi gerg¢egine dayanarak koordinasyon
ve inspiratuar kas kuvveti ve zorlu vital kapasite arasindaki iliski agiklanabilir.
DS’li bireylerde serebellar ve beyin sap1 bozukluklarinin incelenmesi ve buna
gore degerlendirme sonuglarmmin yorumlanmasi ile g¢alismanin kanit degeri
artirtlabilir. Bu nedenle daha sonra yapilacak calismalarda noro-anatomik ve
norofizyolojik degisikliklerin incelenmesi Onerilir. Bu agidan ele alindiginda
“DS’li bireylerin motor becerileri ile solunum fonksiyonlari arasinda iliski
yoktur” ve DS’li ¢gocuklarin motor becerileri ile solunum kas kuvvetleri arasinda
iliski yoktur” seklindeki hipotezlerimiz kismen reddedilmis kismen kabul
edilmistir. DS’li ¢ocuklarin manuel koordinasyonlar1 ve kuvvet-ceviklikleri
arttikga inspiratuar kas kuvvetleri de artmaktadir. Buna karsin ekspiratuar kas
kuvveti ile motor beceri diizeyi arasinda bir iligki yoktur. Bu sonuca dayanarak
DS’li  ¢ocuklarda koordinasyon ve kuvvet-geviklik egitimleri ile ilerde
olusabilecek pulmoner sorunlarin kismen istesinden gelinebilecegi sdylenebilir.
Ayrica koordinasyon, kuvvet ve g¢eviklik egzersizleri sirasinda DS’li bireylerde
goriilen hipotoni, obezite, sedanter yasam tarzlar1 da azaltilarak inspiratuar kas
kuvvetinin artigina da katki saglanabilir.

7. Down sendromu olgularinin dogumda anne ortalama yas1 (31.1 + 6.8 y1l) saglikli
olgularin dogumda anne ortalama yasindan (24.7 = 5.6) anlaml diizeyde daha
biiyiiktiir. Benzer bir sekilde DS’li bireylerin dogumda baba ortalama yas1 (34.7 +

6.9 yil) saglikli olgularin babalarindan (30.3 £+ 6.7 yil) daha biiyiiktiir. Bu agidan
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ileri yas gebeliklerin sperm ve ovumda yaratacagi farklilagsmalar diisiiniilerek
gebeliklerin ileri yaslara birakilmamasi 6nerilir.

8. Down sendromlu bireylerin ilk ayakta durma ortalama yas1 (34.7 £ 6.9 ay) saglikli
olgularin ilk ayakta durma yaslarindan (10.4 + 1.4 ay) anlamh diizeyde daha geg
olmaktadir. DS’li ¢ocuklarda counter rotasyon fasilite edilerek asimetrik
hareketler gelistirilmeli, farkli ve yavas olan motor gelisimleri erken donemden
itibaren desteklenmelidir.

Bu ¢alisma bilgilerimize gére DS’li bireylerde motor performans, fonksiyonel
durum ile solunum kas kuvveti ve solunum fonksiyonlar1 arasindaki iliskiyi
inceleyen ilk ¢alismadir. Literatiirde c¢alismamiza benzer bir c¢alismaya
rastlanmamasi, bu konuda yapilacak gelecek arastirmalara bilgi saglamasi ve oneriler

dikkate alinarak genisletilmesinin yararl olacagi goriisiindeyiz.
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EK 2. Bilgilendirilmis Goniillii Olur Formu

DOGU AKDENIiZ UNIiVERSITESI
SAGLIK BIiLIMLERI FAKULTESI
FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON BOLUMU

BILGILENDIRILMIiS GONULLU OLUR FORMU

Latfen Dikkatlice Okuyunuz.

‘Down Sendromlu Cocuklarda Motor Beceri, Fonksiyonel Durum ve Solunum
Fonksiyonlari: Karsilastirmali Calisma’ baslikli ¢alisamaya katilmak {izere davet
edilmis bulunmaktasiniz. Bu ¢alismada yer almay1 kabul etmeden 6nce ¢alismanin ne
amacla yapilmak istendigini anlamaniz ve kararinizi bu bilgilendirme sonrasi
Ozgiirce vermeniz i¢in size 6zel asagidaki bilgilendirme hazirlanmstir.

Down sendromu (DS), 21. kromozomun fazladan bir kromozom eklenmesinden
kaynaklanan, bireylerin mental ve motor gelisimlerini etkileyen kromozomal
bozukluklarin en sik goriilenidir.

DS’lilerde mental retardasyon, kaslarda hipotoni, eklemlerde hipermobilite ve bag
dokuda gevseklik, hafif/orta derecede obezite, kotii denge, gorme ve isitme
problemleri, karakteristik yiiz hatlar1i, kalp defektleri, enfeksiyona yatkinlik,
kardiyovaskiiler sorunlar, pulmoner bozukluklar, duyu ve algi sorunlar1 siklikla
goraldr.

DS’li bireylerin motor gelisimlerinin geri oldugu bilinmekte ve bu bireylerin
egitimini, sosyal iligkilerini olumsuz etkilemektedir. DS’li bireylerin motor
gelisimleri yaninda kaba ve ince motor becerileri de saglikli bireylere kiyasla geri
kalmaktadir. Motor becerileri iyi olan bireylerin aktivite kisitliliklar1 daha az olmakta
ve toplumsal yagama daha basarili katilim saglayabilmektedir.

DS’li ¢ocuklarda sik goriilen iist ve alt solunum yolu anormallikleri, 6zellikle
abdominal kaslarda olmak iizere genel kassal zayifligi, karakteristik yassi yiiz
yapisinin neden oldugu burun bosluklar1 ve siniislerin darlig1 gibi bir¢ok sebeple
daha sik solunum yollarinda komplikasyonlar olugsmaktadir.

Calismanin amact Down sendromlu bireylerin motor beceri, fonksiyonel durum,
solunum kas kuvvetleri ile solunum fonksiyonlarinin saglikli akranlar1 ile
karsilastirmali olarak incelenmesi ve Down sendromlu bireylerin motor beceri,
fonksiyonel durum, solunum kas kuvveti ile solunum fonksiyonlari arasindaki
iliskinin incelenmesidir.
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Bireylerin sosyodemografik bilgileri kaydedildikten sonra motor becerilerini
degerlendirmek igin Bruininks - Oseretsky Motor Yeterlilik Testi ikinci Siiriimii Kisa
Form (BOMYT-2), solunum kas kuvvetini degerlendirmek igin Maksimum
Inspratuar Basing(MIB) ve Maksimum Ekspratuar Basing(MEB), solunum
fonksiyonlarint degerlendirmek i¢in Solunum Fonksiyon Testi (SFT) ve giinliik
yasam aktivitelerini degerlendirmek i¢in Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiitii
(PFBO) kullanilacaktir. Calismanin siiresi 45 dakika olarak planlanmistir.

Calismada uygulanacak yontemlerle ilgili olarak olumsuz bir etki beklenmemektedir.
Degerlendirmeye bagli oldugunu diislindiigiiniiz tiim durumlar1 arastirmaciya
iletebilir ve gerekli yardimi alabilirsiniz.

Calismaya katilip katilmama tamamen sizin karariniza baghdir. Katilmay:r kabul
etmemeniz halinde cocugunuz degerlendirme programi disinda birakilacak ve
herhangi bir uygulama yapilmayacaktir. Bu ¢alismay1 kabul ettikten sonra herhangi
bir nedenle istediginiz bir asamada caligmadan ayrilma hakkina sahipsiniz. Bu
calismada kayitlarimiz kesinlikle gizli kalacaktir. Hassas olabileceginiz kisisel
bilgilerinizi yalnizca arastirma amaciyla toplanacak ve islenecektir. Caligma verileri
herhangi bir yayin ve raporda kullanilirken bu yayinda isiminiz kullanilmayacak ve
veriler izlenerek size ulasilmayacaktir.

Yukarida yer alan ve arastirmaya baslanmadan once goniilliliik i¢in verilmesi
gereken bilgileri gosteren metni okudum. Bunlar hakkinda bana yazili ve sozlii
aciklamalar yapildi. Bu konularda s6z konusu calismaya kendi rizamla, hi¢bir baski
ve zorlama olmaksizin katilmayr ve calismadan elde edilen sonuglarin adimin
aciklanmamasi kosuluyla bilimsel amacla yayinlanmasini kabul ediyorum.

VELI VEYA VASISi TANIKLIK EDEN KiSI
ADI - SOYADI: ADI - SOYADI:

IMZA: IMZA:

ADRESI: ADRES:

TELEFON NUMARASI: TELEFON NUMARASI:
TARIH: TARIH:
ARASTIRMACI

ADI - SOYADI:

IMZA:

ADRESI:

TELEFON NUMARASI:
TARIH:
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EK 3. Degerlendirme Formu

DOGU AKDENIiZ UNIiVERSITESI
SAGLIK BIiLIMLERI FAKULTESI
FiZYOTERAPIi VE REHABILITASYON BOLUMU

DEGERLENDIRME FORMU
Yas: ....... (y1)
Dogum Kilosu: ....... (kg)
Cinsiyet: K/E
Boy: ...... (M)
BKi: ....... (kg/m?
Kilo: ....... (kg)

Eslik Eden Problemler:

Kalp Problemleri ...Yok ....Var (VarsaNe? ............... )
Solunum Problemleri ....Yok ....Var (VarsaNe? ............... )

Isitme Problemleri ....Yok .... Var (VarsaNe? ............... )

Gorme Problemleri ...Yok ....Var (VarsaNe? ............... )
Konugma Problemler ....Yok ....Var (Varsa Ne? ..................... )
Beslenme Bozukluklari ....Yok .... Var (Varsa Ne? ............... )
Troid Fonksiyon Bozukluklari ....Yok .... Var (Varsa Ne? ............... )
Epilepsi ....Yok .... Var

Diger ..............

Egitim Durumu:

Ozel Egitim Okulu .....
Orgiin Egitim Okulu ..... (Suan devam ettigi simif ....)

Ik Ayakta Durma Yas:: ...... (ay)

Dominant Taraf1 ? ....Sag .... Sol

Anne Ve Babanin Gebelik Olustugundaki Yasi:

Anne .....(y1l) Baba .....(y1l)
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Gebelik Siiresinde ve Dogum Sirasinda Gegirilen Problem Var m ?

Anne — Babada Akrabalik Derecesi:

...... Yok .....Var (Varsa Derecesi 1., 2.ve 3. Derece .......)
Anne — Babanin Egitim Durumu:
Anne ... Tlkokul ....Ortaokul ....Lise ...Universite
Lisans ve Doktora ....Okula Gitmedi
Baba .... Ilkokul ....Ortaokul ....Lise ...Universite

Lisans ve Doktora ....Okula Gitmedi
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SOLUNUM FONKSiYON TESTI

OLCUMLERE ILiSKIN KAYIT FORMU

1.

TEST

2.TEST

3.TEST

SONUC

M

P

%

M

P

%

%

FVC:

FEV1:

FEV1/FVC%:

PEF:

FEF %25-75

P: Prediktif M; Mean %; Yilzde

MAKSIMUM INSPIRATUAR VE EKSIRATUAR BASINC

1.TEST

2.TEST

3.TEST

4. TEST

SONUC

MIB

MEB
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BRUININKS-OSERETSKY MOTOR YETERLILIK TESTI

BASLIK

PUAN

INCE MOTOR BECERI HASSASLIGI

YILDIZ BOYAMA

YOL BOYUNCA CiZGI CiZMEK

INCE MOTOR BECERI BUTUNLESMESI

KAROYU KOPYALAMA

KESISEN DAIRELERI KOPYALAMA

EL BECERISI

IPE BLOK DiZME

CIFT YONLU KOORDINASYON

PARMAK BURUN DEGDIRME (GOZLER KAPALI)

BASPARMAK VE ISARET PARMAGINI DONDURME

DENGE

YURUYUS CiZGiSi UZERINDE TOPUK-BURUN YURUME

KOSMA HI1ZI VE CEVIKLIK

TERCIH EDILEN AYAK UZERINDE SABIT HOPLAMA

EL-KOL KOORDINASYONU

TOP SEKTIRME- ALTERNATIF ELLERLE

TEK ELLE TOP YAKALAMA

cUC

DIiZ USTUNDE SINAV CEKME
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PEDIATRIK FONKSIiYONEL BAGIMSIZLIK OLCUTU (PFBO)

1- KENDIME BAKIM

Beslenme
Kendine Ceki Diizen Verme
Banyo Yapma
Ust Govdeyi Giyinme
Alt Govdeyi Giyinme
Tuvalet

Toplam:

2- SFINKTER KONTROLU

Mesane Kontroli
Bagirsak Kontrolii
Toplam:

3- TRANSFERLERI

Tekerlekli Sandalye, Sandalye, Yatak
Tuvalet
Kivet,Dus

Toplam:

4- LOKOMOSYON

Yiirtime, Tekerlekli Sandalye Kullanimi
Merdiven

Toplam:
5-ILETiSIM
Anlama(Duydugunu-Gordiigiinii)
Ifade Etme(Konusma)

Toplam:
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6-SOSYAL DURUM

Sosyal Etkilesim (Oyun)

Problem C6zme(Ddékuleni Toplama, Telefon Kullanma)
Bellek (Sark1 Séyleme, Ozel Giinleri Hatirlama)

Toplam:

Genel Toplam :

119



	MRI                      Manyetik Rezonans Görüntüleme

