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OZET

T.C.
NECMETTIN ERBAKAN UNIVERSITESI
SAGLIK BILIMLERI ENSTITUSU

Down Sendromlu Bireylerde Kulak ve Burun Morfometrisinin ve 2/4 El
Parmak Uzunluk Oranmnin Incelenmesi

Zeynep Sena COSAR
Anatomi Anabilim Dalt
Yiiksek Lisans Tezi / Konya -2022

Down Sendromu (DS) insanda 21. kromozomun tamaminin ya da bir par¢asinin triploidisi,
mozaisizmi veya translokasyonu sonucunda olusan diinya ¢apinda canli dogan bebekler arasinda en
yaygin rastlanan kromozom anomalisidir. DS fenotipinde bireyden bireye farklilik goriilse de
karakteristik bulgular mevcuttur. Bu ¢alismada kulak ve burun morfometrisi ve 2P:4P el parmak
orani incelendi. DS’li bireylerin kulak ve burun morfometrisinin bilinmesi, 2P:4P el parmak oraninin
belirlenerek bu &lgiimlerin her birinin viicut bilesenleri (boy, kilo, VKI) ile korelasyonunun ortaya
konulmas1 amaglandi.

Calisma, Konya’daki rehabilitasyon merkezlerinde egitim almakta olan 1-13 yas araliginda
20 kiz 20 erkek olmak iizere 40 DS’li birey iizerinde gerceklestirildi. Olgiimlerde antropometrik
yontemler ve foto analiz yontemi kullanildi. Burun morfometrisinde burun genisligi, burun uzunlugu,
burun yiiksekligi, burun kanatlar1 alare-pronasale ve alare-subnasale aras1 mesafe, burun kok genisligi,
nasofrontal ag1 ve nasal tip agisi incelendi. Kulakta; kulak genislgi, kulak uzunlugu, kulak memesi
genisligi, kulak memesi uzunlugu, konka genisligi, konka uzunlugu 6l¢iildii. Ayrica 2P:4P orani
hesaplandi.

Cinsiyete gore sadece 2P:4P oraninda kiz ve erkek bireyler arasinda anlamli farklilik
(p<0.05) tespit edildi. Lateralizasyona gore sag ve sol arasinda anlamli bir fark gozlenmedi.

Calisma sonucunda elde edilen verilerin DS’li ¢ocuklarin gelisimlerinin izlenmesi, 2P:4P
oranimin belirlenmesi, kulak ve buruna ait morfometrik farkliliklarinin ortaya konmasi ile literatiire

katki saglayacagi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Burun morfometrisi, down sendromu, kulak morfometrisi, 2P:4P orani.
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ABSTRACT

REPUBLIC OF TURKEY
NECMETTIN ERBAKAN UNIVERSITY
HEALTH SCIENCES INSTITUTE

Investigation of Ear and Nose Morphometry and 2/4 Finger Length
Ratio in Individuals with Down Syndrome

Zeynep Sena COSAR
Department of Anatomy

Master Thesis / Konya-2022

Down Syndrome is the most common chromosomal abnormality among live-born babies
worldwide, resulting from triploidy, mosaicism, or translocation of all or part of the 21st chromosome
in humans. Although the DS phenotype differs from individual to individual, there are characteristic
findings. In our study, ear and nose morphometry and 2D:4D finger length ratio were examined. In
this study, it was aimed to know the ear and nose morphometry of individuals with DS, to determine
the 2P:4P hand finger ratio and to reveal the correlation of each of these measurements with body
components (height, weight, BMI).

The study was carried out on 40 individuals with DS, 20 girls and 20 boys, between the ages
of 1-13, who are receiving education in rehabilitation centers in Konya. Anthropometric methods and
photo analysis method were used in the measurements. Nasal width, nose length, nose height, nasal
wings alare-pronasale and alare-subnasale distance, nasal root width, nasofrontal angle and nasal tip
angle were examined in nasal morphometry. In the ear; the 2D:4Dfinger length ratio was calculated

by measuring ear width, ear length, earlobe width, earlobe length, concha width and concha length.

According to gender, only 2D:4D ratio was found to be significantly different between male
and female individuals (p<0.05). There was no significant difference between right and left according

to lateralization.

We believe that the data obtained as a result of our study will contribute to the literature by
monitoring the development of children with Down Syndrome, determining the 2D:4D ratio, and

revealing the morphometric differences of the ear and nose.

KeyWords: Down syndrome, ear morphometry, nose morphometry, 2D:4D ratio.
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1. GIRIS VE AMAC

Down Sendromu (DS), bilissel ve gelisimsel sorunlarin diinya ¢apinda en
yaygin nedeni ve canli dogan bebekler arasinda en yaygin kromozom bozuklugudur
(De Graaf ve ark. 2009). Saglikli bireylerde 23 ¢ift yani 46 adet kromozom vardir.
Trizomi 21 olarak da bilinen bu sendrom insanda 21. kromozomun tamaminin ya da
bir parcasinin triploidisi, mozaisizmi veya translokasyonu sonucunda olusmaktadir
(Megarbane ve ark 2009). Diinya genelinde goriilme sikligi 1/700-1/1000
arasindadir. Ulkemizde canli dogan DS’li bebek orani ortalama 1/600-1/800 olarak
bilinmektedir (Apak 2010). Her yil yaklasitk 6000 ¢ocuk Down Sendromu tanisi
almaktadir (Carey ve ark. 2005; Parker ve ark. 2010).

DS’lilerde saptanan bulgular bireyden bireye degisse de ortak olan bazi
ozellikler mevcuttur. Karakteristik yiiz bulgusu, oksipital bolgede diizliik, brakisefali,
oval ve yasst yiiz formu bunlardan bazilaridir. Burun kemikleri gelismemesinin
sonucu olarak burun kopriisii diiz ve burun kokleri basiktir. Kulaklar1 kii¢iik ve
diisiik yerlesimlidir. Hipertelorizm gozlenir. Parmaklar kisa ve genistir, 5. parmakta
klinodaktili, orta falanks hipoplazisi ve avug i¢inde Simian ¢izgisine rastlanir. Ayrica

parmak izlerinde anormallikler saptanir (Kobal 2003).

DS’li yenidoganda ilk bulgu hipotonidir. Kas tonuslar1 yasla birlikte artis
gosterse de denge ve hareket gelisimlerinde destege ihtiyag duyarlar. Ozellikle
dogumlarindan sonraki ilk ii¢ yil biiylime hizlar1 yavas olmakla beraber yasamlari

boyunca gelisim geriligi mevcuttur (McPherson ve ark. 2000).

2. ile 4. el parmak uzunluklarinin birbirine oranini (2P:4P) inceleyen
caligmalarda, erkeklerde dordiincii parmak (yiiziik parmagi), disilerde ikinci parmak
(isaret parmagi) digerine gore daha uzun bulunmustur (Burton 2013). Isaret
parmagmin daha uzun olmasi (2P:4P oraninin biiylik olmasi) prenatal Ostrojen
hormonu baskinligini, yiiziik parmaginin daha uzun olmasi (2P:4P oraninin diisiik
olmasi) ise testosteron hormonu baskinligina isaret etmektedir. Ayrica, kadin ve
erkek 2P:4P oraninin biligsel yeteneklerle, el becerileri ve viicut formu ve ile iliskili
oldugu bilinmektedir (Lutchmaya 2004).

Saglikli kigilerde ayr1 ayr1 kulak ve burun morfometrisinin, 2P:4P el parmak

uzunluk oraninin tespit edilmesi ve bu sonuglarin viicut bilesenleri ile iliskisini ele



alan ¢alismalar bulunmasina ragmen DS’li bireyler iizerinde yapilan caligmalar

oldukca az ve dar kapsamlidir.

Bu c¢alismada DS’li bireylerin kulak ve burun morfometrisinin foto analiz
yontemi ile incelenmesi, 2P:4P ¢l parmak oraninin belirlenmesi ve bunlarin her
birinin viicut bilesenleri (boy, kilo, viicut kiitle indeksi) ile gosterdigi korelasyonun
bir arada ortaya konulmasi amaglandi. Calismamizin DS tanisi almis bireylerin
gelisimlerinin izlenmesinde, kulak ve buruna ait morfometrik Slgtimlerinin bilinip

2P:4P oraninin belirlenmesi ile literatiire katki saglayacagi kanaatindeyiz.



2. GENEL BIiLGILER
2.1. Down Sendromu

2.1.1. Tamim ve Tarihce

Down Sendromu (DS) ya da Trisomi 21, ¢ok yonlii gelisimsel geriligi olan,
birgok organ ve sistem anomalileri ile fiziksel ve mental retardasyon goriilen,
kendine 6zgii fenotipik ozelliklere sahip en sik rastlanan kromozom bozuklugudur

(Yasas ve ark. 2017).

DS’li bireylerle ilgili fenotipik o6zellikler ilk olarak psikoz ve mental
retardasyon ile fenotipik farkliliklar arasindaki iliskilerle ilgilenen psikiyatrist
Esquirol tarafindan 1838 yilinda kaleme alinmistir. Bu veriler DS’li bireylerin
binlerce yildir insan hayatinin bir pargasi olduguna delildir (Megarbane ve ark.
2009).

DS, Mongol irkinin yiiz bigimine benzer goriildiigiinden otiirii belirli bir
dénem mongolizm olarak isimlendirilmistir. Mongolizm teriminden ilk kez Edouard
Onesimus Seguin tarafindan 1846 yilinda bir konferansta bahsedilmistir (Cicchetti ve
Beeghly 1990). Sendromun klinik belirtileri ise ilk defa 1866 yilinda John Langdon
Down tarafindan bildirilmis ve mongolizm yerine Down Sendromu terimi
kullanilmasi onerilmistir (Down 1995). Dr. Jerome Lejuene ve arkadaslart 1959
yilinda sendromun sebebinin fazladan bir kromozom oldugunu belirtmisler ve bu
fazlahgin 21. kromozom iizerinde olmasindan &tiiri Trisomi 21 olarak da

adlandirilmigtir (Papoulidis ve ark. 2013).

Daha sonra sendromun patogenezinde rol oynayan genler lizerinde ¢aligmalar
yapilmis ve patogeneze sebep olan genleri igeren 21. kromozom arastirilmistir. Bu
kromozom fiizerinde sendroma sebep olan bir bolge oldugu (Down Syndrome Critic
Region; DCR) ve bu bolgenin major anomalilerden (konjenital kalp hastaliklari,
karakteristik yiiz ve el bulgular1 gibi) sorumlu oldugu ileri siiriilmistiir (McCormick
ve ark. 1989; Korenberg ve ark.1990) (Sekil 2.1).



Sekil 2.1. Down Sendromunda 21. kromozomun gen haritasi (Korenberg ve ark. 1990).

DS’nin dogru anlagilmasinda 21. kromozomun gen dizisinin bilinmesi

oldukga 6nemlidir (Antonarakis ve ark. 1998).

DS’nin tarihgesi Tablo 2.1°de 6zetlenmistir.

Tablo 2.1.: DS’nin tarihgesi (Megarbane ve ark. 2009).

1838: Esquirol tarafindan ilk fenotip tanimlanmustir.

1846: Sequin ‘aptallar egitimi’ tedavisiyle genis bir sekilde tanimlamustir.

1866: John Langdon Down Trizomi 21°li gocuklarin fenotiplerini tanimlamustir.

1932: Waardenburg ve Davenport muhtemel bir kromozomol orjin oldugundan siiphelenmistir.

1959: Lejeune ve ark. ekstra bir kromozom 21 bulmuslardir.

1961: Genetikgiler mongolizm terimi yerine Down Sendromu ya da Trizomi 21 anomolisi teriminin
kullanilmasini daha uygun gérmiiglerdir.

1989: Down Sendromu Kritik Bolgesi (Down Syndrome Critic Region; DCR) tanimlanmustir.

1900: Trizomik fareler liretilmistir.

2000: Hattori ve ark. tarafindan 21. kromozomun sekanslamasi yapilmigtir.




2.1.2. Epidemiyoloji

Insanlarda en sik rastlanan kromozom anomalisi olan DS her yastan,
uyruktan, ekonomik seviyeden insanda goriilmektedir. Prevalansinin anne yasi
arttikga arttigr distiniilmektedir. 15-29 yag arasi gebelikte 1/1500, 30-34 yas arasi
1/800,35-39 yas aras1 1/270 ve 40-49 yas aras1 1/100 oraninda goriilmektedir (Parker
ve ark 2010).

Amerika Birlesik Devletleri’nde canli dogan her 772 bebekten biri DS’lidir.
Libya’da 10.000 canli dogumda 18, Katar’da 20, Umman’da 25.9, Suudi
Arabistan’da 23, Kuveyt’te 29, Dubai’de 31°dir. Genel olarak Arap iilkelerinde DS
prevalansi yiiksektir ve bu duruma akraba evliliginin, ileri yaslarda gebeligin yaygin olmasi
ve hamileligin sonlandirilmasinin  iyi  karsilanmamasinin neden oldugu

diistiniilmektedir (Alsubie ve Rosen 2018).

Diinya genelinde goriilme sikligi 1/700-1/1000 olup iilkemizdel/600-1/800
oraninda goriilmektedir (Apak 2010).

Hamilelikte tanist konan DS sayist oldukca fazladir ancak bunlarin %751
birinci trimesterda, %50’si de ikinci trimesterda yasamini yitirmektedir. DS’li
bireylerin %901 5 yasina kadar ulasabilmektedir. Cinsiyet analizinde kiz ¢ocuklarin

sayisinin erkeklere oranla daha az oldugu bilinmektedir (Spencer ve ark. 2000).

2.1.3. Etiyoloji ve Patogenez

DS iilkeler, irklar ve sosyoekonomik gruplar arasinda onemli degisiklik
gostermez. Onceki ¢ocuklarda DS veya baska bir kromozomal hastalik varliginin,
anne ya da babadan en az birinde kromozomal hastalik bulunmasimin, maternal yas,
radyasyon, viral ajanlarin, sigara ve tiitiin triinleri kullaniminin DS igin bir risk
tagiyabilecegi diisiinlilmekle beraber bunlar1 dogrulayan kanitlanmis bir calisma
bulunmamaktadir. DS tanis1 alan g¢ocuklarin ileride kardeslerininde DS’li dogma
riskinin 1/100 oldugu ortaya konulmustur (Davidson 2008; Ghosh ve ark. 2011; Yang
ve ark. 2013).



Insanda iireme hiicreleri disindaki tiim hiicreler somatik hiicreler olarak
adlandirilir. Bu hiicrelerde 46 kromozom 23 ¢ift halinde bulunur ve 22’si kadin ve
erkeklerde benzer olan otozomal kromozomlardir. 22 ¢ift otozomal kromozom 7
grupta siniflandirilir (A-G). Digerleri ise X ve Y kromozomlar1 olup cinsiyet
kromozomlari olarak bilinmektedir (46, XX disi, 46, XY erkek) (Sekil 2.2).
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Sekil 2.2: Normal bir erkek (46, XY) cinsiyete ait kromozomlarin karyotipi (Gersen ve
Keagle 2005).

Haploid kromozom sayisinin (n) tam katlart seklindeki anomaliler 6ploid
(euploid), geriye kalan kromozom sayisi farkli anomalilerse anoploidi (aneuploid)
olarak bilinmekte olup kromozomal bozukluklar iginde en sik rastlanan tip
anoploididir. Bu vakalarin tamaminda ya trizomi (bir kromozomun iki yerine {i¢ adet
bulunmasi) ya da daha nadir goriilen monozomi (bir kromozomdan bir adet
bulunmasi) goriilir. Bebeklerde en sik goriilen trizomi DS’li bireylerin biiyiik
cogunlugunda gorillen kromozom 21’in trizomisidir (XY,+21 ya da 47, XX).
Anéploidinin  en bilindik nedeni mayotik non-disjunction (ayrilamama)’dir
(Nusbaum ve Turkel 2005).

DS olgularinin = %95’inin  nedeni 21. kromozom ¢iftinin mayotik
ayrilamamasindan dolay1r 21. kromozomun trizomisi veya mayozdaki anormal
ayrilmayla fazladan bir 21. kromozomun varhigidir (Sekil 2.3). Geriye kalan %5’lik
kisimsa somatik hiicre mitozundaki hatalardan kaynaklanmaktadir (Antonarakis ve
ark. 1993; Azman ve ark. 2007).
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Sekil 2.3: Down Sendromlu bir kadinin 21. kromozomunun karyotipi (Gardner ve Sutherland 2004).

2.1.4. Tipleri

Klinik bulgular agisindan o6nemli fark gostermeyen fakat sitogenetik
bulgularin belirlenmesi, tekrarlanma riskinin analiz edilebilmesi ve ailelere verilecek

genetik danigsma agisindan farkli olan ti¢ tip DS vardir.
Regiiler Trisomi (Serbest Trisomi)

1959°da Lejeune ve arkadaslar tarafindan ilk kez tarif edilen tiptir. DS’ nin en
stk goriilen tipi olup olgularin yaklasik %94’iinii olusturur. Regiiler trizomi 21
genellikle maternal mayozdaki (%85) hatadan kaynaklanir. 21. Kromozomun
ayrilamama sonucu 2 adet olmasi gerekirken 3 adet bulunmasiyla (kadinda 47, XX,
21+; erkekte 47, XY, 21+) gelismektedir. Regiler trizomili bebege sahip

ebeveynlerde tekrarlama olasilig1 yaklagik %1°dir.
Translokasyon Tip

1960°da Polani ve arkadaslar1 tarafindan DS’li bir kiz ¢ocugunda tespit
edilmistir. Translokasyon tipinde toplam kromozom sayis1 46 olup, iki serbest 21.
kromozoma ek olarak bu kromozomlardan birine {igiinci bir 21. kromozomun
transloke olmasiyla olusur. Goriinliste kromozom sayisi1 fazlaligi yoktur ancak
kromozomun seklinde ve gen dagiliminda farklilik vardir. Translokasyon en sik 14.
kromozomla gerg¢eklesmekte olup iki akrosentrik kromozomun uzun kollarinin
translokasyonu goriiliir. Bu translokasyona sentriolde yapisma (centric fusion) tipi

translokasyon ya da Robertsonian translokasyon denir.



DS’li olgularin %4-6’sm1 olusturmaktadir. Bu translokasyon tipinde anne
yasginin etkili olmadigi bilinmekle beraber translokasyon tasiyicisi olmalart halinde
ebeveynlerin daha sonraki hamileliklerinde artmis bir risk s6z konusudur. Bir sonraki
gebelikte tekrar etme riski annenin translokasyon tasiyicist olmasi durumunda %10-
15, babanin translokasyon tasiyicist olmasi durumunda ise %]1-3’tlir. Robertsonyan
translokasyonlu DS tanisi alan ¢ocuklarin anne-babalarina karyotip analizi yapilmasi

ve genetik danisma verilmesi gerekmektedir (Apak 2010).
Mozaik Tip

1961 yilinda Clarke ve arkadaslari tarafindan tesbit edilmis olup DS’li
cocuklarin %1-2’sinde goriiliir. Bu tipte normal ve trizomik hiicrelerin bir arada
bulundugu hiicre karisimi1 vardir. Bazi hiicreler normal bir ¢ift kromozom 21°e

sahipken bazi hiicreler {i¢ kopya barindirir (46, XY /47, XY, 21+).

Fenotip, regiiler trizomi 21’den daha hafif olmakla birlikte, embriyodaki
trizomi 21 igeren hiicrelerin orania gore degisiklikler goriiliir. Mozaisizm orani

diistiikge fenotipik bulgular hafifler ve tani zorlasabilir.

Bu {i¢ temel tip disinda ender goriilen iki ¢esit DS daha vardir. Bunlar ikili

(double trisomy) ve kismi (partial trisomy) trizomidir.

ikili Trizomi: Bir bireyde aym hiicrede iki ayni trizominin birlikte
bulunmasina ikili trizomi denir. ikili trizomide her hiicrede toplam kromozom sayist

48°dir.

Kismi Trizomi: 21. kromozomun yapisal veya sayisal anomalisi nedeniyle

DS ile iliskili kromozom bdlgelerinin ii¢ kopya halinde goriilmesidir.

2.1.5. Klinik Ozellikler

DS birtakim morfolojik anomaliler, dogumsal malformasyonlar, mental
retardasyon, dil-konusma problemleri, gelisim geriligi gibi karakteristik bulgular
tasir (Hall JG, 2000). Kendilerine 6zgii yiiz sekilleri vardir (Resim 2.1). DS’li
cocuklarin boylar1 genel olarak kisa olup ortalama boy 140-160 santimetre (cm)
civarindadir. Erkekler infertile, kizlar nadiren fertildir. Erkeklerde kisirlik, kusurlu

spermatogeneze baglanmustir (Taysi 1982; Cavus 1988). Ancak son yillardaki



aragtirmalar DS’li erkeklerin de her zaman kisir olmadigini gostermistir. Bir
calismada mozaik olmayan trizomi 21'i kanitlanmis, iki saglikli erkek ¢ocuk babasi
olan 36 yasinda bir DS’li bireyde babalik analizi ile iki saglikli oglunun biyolojik
babas1 oldugu kanitlanmistir (Jazayeri ve Gorjizah 2020).
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Resim 2.1.: Down Sendromlu olgunun yiiz gériiniimii (6nden).

Yeni doganda baslica ayirt edici 10 bulgu vardir. Bulgulardan 6 tanesinin
ayni anda bulunmasi tan1 koymada yardimeci niteliktedir. Bu bulgular Hall kriterleri
olarak bilinir (Ahmed ve ark. 2005). Hall Kriterleri:

Hipotoni %80

Moro refleksi zayifligr %85

Yiiz profilinin basik goriiniimii %90

Palpebral fissiir’iin yukar1 ¢ekikligi %80

Kiiciik ve diistik yerlesimli kulak goriinimii %60
Ense kisminda fazla deri katlantis1 %80

Fazla esnek eklemler %80

Kalga ¢ikikligi %70

© 0o N o g bk~ wbhPE

Orta falanks displazisi (besinci parmakta) %60



10. Simian ¢izgisi (tek avug ici ¢izgisi) %45

DS’de bulgular her bireye gore degisiklik gosterse de ortak olan birgok
Ozellik vardir. Bas ve yiiz sekli ¢ok tipiktir. Bas mikro ve brakisefalik olup siitur ve
fontaneller ge¢ kapanir. Diiz oksiput, basik ve yuvarlak yiiz goriiliir. Dilin yiizeyi
fissiirlerle kapli (skrotal dil) olup kiiciik mandibula ve maksilla nedeniyle dil

genellikle agizdan disar sarkar.

Burun kiigiik ve yukar1 kalkik, burun kopriisii diizdiir. Bunun nedeni nazal
kemigin iyi gelismemesidir. Burunda sekresyonda artig goriiliir ve agiz koselerinde
ragadlar vardir. Disler ge¢ c¢ikar ve diizensizdir. Kulaklar kiiciik ve diisiik

yerlesimlidir.

Gozde; benekli iris (brushfield lekeleri), oblik palpebral fissiirler ve goz

kapaginin i¢ tarafinda fazladan cilt kivrimlar1 (epikantus katlantilar1) goriilir.

Yeni doganda ensede fazladan bir deri katlantisi bulunur ve bu Kkatlanti

sonraki aylarda kaybolur. Boyun kisa ve genis gortiniimliidiir.

Ekstremiteler saglikli akranlarindan kisadir, eller kisa ve genis, parmaklar
kisa, genis ve kiinttiir. Avug iginde simian ¢izgisi, besinci parmakta orta falanks
displazisi goriiliir. Ayakta bas parmak ile ikinci parmagin arasindaki bosluk olmasi
gerekenden fazladir (sandal agiklig1), deri ¢izgileri artmistir (Marcdante ve ark. 2002;
Gtiven 2015).
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DS’de goriilen fenotipik 6zellikler 6zetle (Tablo 2.2):

Tablo 2.2: DS’li bireylerde goriilen fenotipik 6zellikler ve goriilme yiizdeleri (Dinger 2014).

Kranio-fasial (%)
Diiz oksiput 60-80
Mikrosefali 50
Antral yerlesimli oksipital sa¢ kivrimi 50
Kiigtik ve diisiik yerlesimli kulak 95
Ensede fazla deri kivrimi 80
Yukari ¢ekik gozler 70-90
Epikantus 60-70
Basik burun yapisi 60-80
Dar damak 60-90
Dilin disariya sarkmasi 40-60
Brushfield lekeleri 30-80
Ekstremiteler (%)
Kisa genis eller 70
Klinodaktili 60
Simian ¢izgisi 40-60
Kuru ve alerjik cilt 90
Ayak 1. ve 2. parmak arasinin genis olmasi 50-90
Ayak tabaninda ¢izgilerde artma 65
Norolojik (%)
Hipotoni 40-80

Bunlarin disinda bazi organ ve sistem anomalileri de sendromda géze garpar.
Hipotoni yenidoganda goriilen en 6nemli bulgu olup zamanla azalarak neredeyse yok
olur. Konjenital kalp hastaligi (vakalarin %40’inda) ve gastrointestinal sistem
anomalileri ilk yaslarda en 6nemli 6liim sebebidir. Diabet, tiroid disfonksiyonu gibi
endokrinolojik problemlere de sik rastlanir. Hematolojik hastaliklardan olan
16seminin gelisme riski saglikli akranlarindan on kat fazladir. Pulmoner sistem

anomalileri, alt ve {ist solunum yolu enfeksiyonlarma yatkinlardir (Suzuki ve

ark.1997; Kearney ve ark. 2008; Charleton ve ark. 2010; Lott ve ark. 2011).

Gelisim geriligi ve 6grenme giigliigii goriiliir. 1Q genellikle 50 veya daha
diisiik olup fazla goriilmesi halinde mozaizim diisiintilmelidir (Basaran 2003; Malak
ve ark. 2015).

2.1.6. Prenatal Tan ve Tarama Endikasyonlari

Aile genetiginde herhangi bir anomalinin olup olmadigini belirlemek i¢in

yapilan tiim islemler prenatal tani olarak adlandirilir.
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Prenatal tan1 endikasyonlari i¢cindeki en dnemli yeri ileri anne yas1 (35 yas ve
daha istii) tutar. Ozellikle DS gibi fetal kromozom anomalilerinde ilk olarak
degerlendirilir. DS riskinin anne yas1 arttikca orantili olarak arttifin1 gosteren
calismalar mevcuttur (Sekil 2.4). Annenin daha Once gegirmis oldugu hastaliklar
(kronik hipertansiyon, bobrek hastaligi, diyabet, epilepsi, anemi, kalp damar
hastaligi,kanser tiirevleri,maddeve alkol bagimliligi, tiroid hastaliklari,psikiyatrik

problemler vb.) diger 6nemli prenatal tan1 endikasyonudur.

Annenin ge¢miste yaptigi erken dogum, Olii dogum, yenidogan Olim
hikayesi, tekrarlayan diisiik, onceki bebekte kromozom anomalisi de yine prenatal

tan1 endikasyonlarindandir.

Aile geg¢misinde yer alan kalitsal hastaliklar (kistik fibrozis, orak hiicreli

anemi vb.) da 6nemli prenatal tan1 endikasyonlarindandir (Ayhan ve Tiirkéz 2012).

Down Sendromunun goriilme sikhigi (%)

Anne yasi (yil)
Sekil 2.4.: Anne yas1-DS goriilme siklig1 arasindaki iligki (Prenatal Risk Assessment and Diagnosis
2000).

Gebeligin 11. ve 20. haftalar1 arasinda yapilan tarama testleri ile DS’ye dair
azimsanamayacak oranda risk saptanabilmesine karsin kesin tan1 konulamamaktadir.
Bu testlerden, birinci trimesterde hamileligin 11-14. haftalarinda yapilan fetal ense
kalinlik testi ile maternal serumda PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A)

ve hCG (human chorionic gonadotropin) seviyesine bakilarak yapilmaktadir. DS’1i
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fetiislerin %67-75’1 bu testle belirlenirken testin %5 oraninda yalanci pozitifligi

bulunmaktadir.

ikinci trimesterde gebeligin 16-18. haftalar1 arasinda yapilan test {iclii test
olarak da bilinmektedir. MSAFP (maternal serum alpha-fetoprotein), f-hCG
(free-human 6 chorionic gonadotropin), UE3 (unconjugated estriol) diizeyine
bakilarak tan1 konulmaktadir. DS’li bireylerin %65-70’1 bu test ile saptanabilmesine
karsin testin yalanci pozitiflik oran1 %5’tir. Baz1 durumlarda bu teste maternal serum
da ilave edilerek dortlii test yapilir ve boylece giivenilirlik oran1 %81’e kadar

cikabilmektedir (American College of Obstetricians and Gynecologists 2007).

Ikinci trimesterde ultrasonografide goriilen bazi unsurlarla DS’li fetiisler
belirlenebilmektedir. Ultrasonografide kardiyak anomaliler, mikrosefali, duodenal
atrezi gibi major belirteclere; kisa femur ve humerus, hafif piyelektazi, hiperekojen
bagirsak ve koroid pleksus kistler gibi minor Dbelirteclere bakilmaktadir.
Ultrasonografide anomali bulunmayan gebede DS riski %60-65 kadar
diisebilmektedir.  Ultrasonografik ~ ve  biyokimyasal  belirtegler  birlikte
degerlendirildiginde Down Sendromu belirlenme oran1 %94’e kadar yiikselmektedir
(Bahado- Singh ve ark. 1999).

Kesin tani igin koryonik villus biyopsisi ya da amniyosentez ile karyotip

incelemesi yapilmalidir (Antonarakis 1998).

2.1.7. Down Sendromlu Cocuklarda Biiyiime ve Gelisme

Intrauterin donemden baslayip devam eden somatik, mental, motor biiyiime
ve gelisme geriligi vardir. DS’li yenidoganlar diisiik dogum agirhigr ve saglikhi
yenidoganlara gore kisa dogum boyuna sahiptirler. Ozellikle yasamlarmn ilk
yillarinda biiytime hizlar1 disiik olup bunun oral kavite kiigiikliigii, hipotoni gibi
anomalilerden kaynakli beslenme sorunlariyla iliskili oldugu diisiiniilmektedir. Ilk
yaslar1 atlatan DS’lilerde ilerleyen donemlerde obeziteye egilim goriiliir. Buna bazal
metabolizmalarindaki yavasligin, hipotiroidizmin ve leptin diizeyinin yliksek
olmasinin sebep oldugu diisiiniilmektedir. Bu c¢ocuklarda kilo aligverisi kontrol
altinda tutulmali ve biiylime-gelisme diizenli olarak takip edilmelidir (Taysi ve ark.
1974; Ozel ve ark. 2017). DS’li ¢ocuklarda motor ve fonksiyonel beceriler

akranlarina gore yavas gelismektedir. Yiiriime, kogma, ziplama, denge-koordinasyon
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ve ince motor becerilerde belirgin derecede gerilik s6z konusudur. Kiz ¢ocuklarinda
bu beceriler erkek cocuklarina kiyasla daha ileri seviyededir (Cunningham 1987,
Conolly ve Michael 1986; Bilginer 2002).

2.2. Kulak

Isitme ve dengeden sorumlu olan kulagin; dis (auris externa), orta (auris

media) ve i¢ (auris interna) olmak iizere ti¢ farkli boliimii vardir (Resim2.2).

Resim2.2.: Kulak yapilar1 koronal kesit (Netter 2015).

Kulak kepcgesi (auricula) ve dis kulak yolu (meatus acusticus externus) dis

kulagi olusturan kisimlardir (Arinci ve Elhan 2016).

Basin sag ve sol yan taraflarinda bulunan kulak kepgesinin dis goriiniisii
yiiziin belirleyici 6zelliklerinden biri olup parmak izi kadar benzersiz yapidadir.
Kulak morfolojisinin (sekil, boyut, pozisyon) kisiye 6zgii olusu adli tipta kimlik
olarak kullanilmaktadir. Kulagin normal boyut ve pozisyonunun bilinmesi medikal
cihaz tasarimi (isitme cihazi gibi) ve cerrahiye de yardimer olmaktadir (Meijerman
ve ark. 2007; Sullivian ve ark. 2010; Alexander ve ark. 2011; Shireen ve
Karadkhelkar 2015).
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Kulak kepgesinin anatomik yapist Kklinikte cinsiyet ayrimi, konjenital
anomalilerin ve sendromlarin tanisinda referans alinmaktadir. DS’li bireylerde kulak
kiiciik ve diisiik yerlesimli olup saglikli yenidoganlara gore daha yiiksek oranda
isitme sorunlar1 goriilmektedir. Kulak yapilarindaki anomaliden kaynakli kulak

enfeksiyonlarina daha yatkindirlar (Shott ve ark. 2006; Purkait ve Singh 2007).

2.2.1. Auricula Embriyolojisi

Olusacak olan kulagm ilk sekli otik plakod olup intrauterin dénemin 3.
haftasinda goriiliir. 1. ve 2. brankial arklarin mezoderminden gelisen auricula’nin
biiylimesi His’in 6. diiglimiiniin 6. haftada biyiiylip gelismesi ile gerceklesir.
Diigiimler 12. haftada birlesir (Petersson ve ark 2008).

7. haftada kikirdak olusumu baglar ve birinci brankial yarigin ektoderminden
konka gelisir. Simba konka tst kistmdan, kavum konka orta kisimdan, intertragal
insisura alt kisimdan sekillenir. Ayrica 8. ve 12. haftada helikal kenar ayri olarak 4.
ve 5. digiimlerin kaudalindeki deri katlantisindan olusur. 6. ayda helix, 12-16.
haftalarda antihelix kivrilir, kivrilmadaki hatalar ¢ikintili scaphaya sebep olur (Sekil
2.5).

Sekil 2.5.: A’da birinci faringeal yarigin dorsal ucunu gevreleyen 6 auricular ¢ikintiy1 gésteren
embriyo bagimin yandan goriiniimii; B, C, D’de bu ¢ikintilarin kaynasmasi ve gelisimi ile kulak

kepgesinin olusumu sematize edilmistir (Ballenger ve Snow 2000).
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Auricular biiylimenin %85’1 li¢ yaslarinda ve kikirdak biiylimenin biiytk bir
bolimii de bes yaslarinda tamamlanmakta olup auricula biiylimesi 11-12 yasina
kadar devam etmektedir (Naumann 2009; Adamson 2007).

2.2.2. Auricula Anatomisi

Disaridan gelen ses dalgalarini toplayan kulak kepgesi kikirdak, yag ve bag
dokudan meydana gelir. Kulak kepgesi kafatasina deri, kas, dis kulak yolu kikirdagi,
baglar ile baglanmistir (Arinci ve Elhan 2016).

Dis yiizii konkav olan kulak kepgesinin cranium’a bakan yiizleri girintili

cikintili olup elipse ya da deniz kabuguna benzetilmektedir (Ozan 2014).

Auricula’yr dis taraftan smirlayan kenara helix adi verilir. Bu yapi kulak
deliginin arka boliimiinde crus helicis olarak sonlanir ve alt kisimda bag dokusu ve
yag dokusundan meydana gelen kulak memesi (lobulus auriculae) ile birlesir.
Lobulus auriculae kisiye gore ¢ok farkli sekil ve boyutta goriilebilir ve st sinirini
intertragal ¢entik olusturur. Daire, kare, tiggen veya 6n kenara tamamen yapisik veya
tamamen ayrik bi¢imde izlenebilen lobulus auriculae toplam kulak yiiksekliginin
yaklagik %20-25’ini kapsar. Bazi etnik yap1 ve irklarda lobiil goriilmeyebilir (Tolleth
1978; Thome 2010).

Helix'in orta noktasinda 6ne dogru uzanan kiigiik ¢ikintiya tuberculum

auriculare (Darwintiiberkiilii) denir (Ozan 2014).

Helix’in paralelinde ondan daha sig bir kabarinti olan antitragus’tan baslayip
One ve ust kisma dogru uzanip iki crusa ayrilan antihelix bulunur. Bu cruslarin
arasindaki ¢ukurluk fossa triangularis, helix- antihelix arasindaki oluk ise scapha
olarak adlandirilir (Cumhur 2008).

Antihelix’in 6nlindeki ¢ukurluga concha auricularis denir ve bu ¢ukurluk
crus helicis ile iki bolime ayrilir. Crus helicis’ in iist kismi1 cymba conchalis, alt

kismui ise cavum conchalis olarak bilinir (Cumhur 2008).

Concha auricularis’in Oniindeki ¢ikintiya tragus, tragus’un karsisindaki
kabarintiya ise antitragus denilir. Tragus ile antitragus arasinda kalan centik ise

incisura intertragica olarak adlandirilir (Arinc1 ve Elhan 2016) (Resim 2.3).
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Resim 2.3.: Auricula’nin yandan (auricula dexter) gériniisii (Netter 2015).

2.2.3. Auricula Antropometrisi

Auricula’nin (kulak kepgesi) antropometrik dlgiimlerinin bilinmesi morfolojik
farkliliklarin  analizi, isitme cihaz1 gibi medikal cihazlarin tasarimi, cerrahi
operasyonlarda dogru zamani belirlemek ve landmarklarin olusturulmasi agisindan
onemlidir. Ayrica 6zellikle plastik cerrahi i¢in auricula’nin bas ile yaptigi aginin ve
normal pozisyonun saptanmasi gerekir. Bu veriler cinsiyet, yas ve boya gore
degismekte olup ¢ocuk veya adeldsanlarda rekonstriiktif cerrahi uygulanacagi zaman
yetiskinliklerinde ulasacaklar1 tahmini boy hesaplanmali ve islem ona gore
yapilmalidir. Bu hesaplama yapilirken ¢ocugun anne babasinin boyu baz alinmali ve
kulak uzunlugu boy iliskisi cetveli kullanilmalidir. Kulak genisligi ise kulak boyu ile
orantili olarak artmakta olup kulak boyunun yaklagik %50-60°1 olarak hesaplanabilir
(Farkas 2005).

Kulak kepgesi uzunlugu yetskinlerde ortalama 6-6,5 cm kulak genisligi ise
ortalama 3-3,5 cm civarindadir. Ancak bu boyutlar farkli etnik yapilar arasinda
degisiklik gostermektedir. Kulagin goriiniimi, sekil, boyut ve yapisi yas unsurundan
etkilenir. Ornegin yer ¢ekimi ilerleyen yaslarda kulak memesinin sarkarak uzamasina
neden olacaktir. Anomaliler analiz edilirken kulagin bas ile olan pozisyonu ve

simetrisi dikkate alinmalidir. Sag ve sol kulak arasinda kii¢iik farkliliklar olsa da her
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iki kulak arasinda belirli bir oranda simetri olmast gerektigi g6z Oniinde

bulundurulmalidir (McDowell 1968; Weerda 2007).
2.3. Burun

Burun (nasus) solunum yolunun girisi olup hava iletimi, alinan havanin
temizlenmesi, 1sitilmasi, nemlendirilmesinden ve bagisikligin artirilmasindan
sorumlu organdir. Bunun yaninda solunum organlarinin korunmasi, seslerin agiga
¢tkmasi, koku duyusunun alinmasi, hapsirma gibi 6zel reflekslerin olusturulmasinda
gorevlidir. Distan goriilebilen kismina nasus externus, i¢ kismina cavitas nasi (burun
boslugu) denilir (Paulsen 2016).

2.3.1. Burun Embriyolojisi

Embriyonik gelisimin 4. haftas1 sonunda meydana gelen frontonazal ¢ikinti
nazal plagi olusturur. Frontonozal c¢ikintidaki ektodermal kalinlagmalar invajin

olarak nazal ¢ukurlari ve nazal ¢ikintilar1 (medial ve lateral) olusturur (Sadler 2017).

Lateral nazal cikintilar ala nasi’leri olustururken, medial nazal ¢ikintilar iist
dudagin orta kismini, philtrum’u, septum nasi’nin mebrandz boliimiinii ve primer
damagi olusturur. Cavitas nasi (burun boslugu) gelisimi sekonder damak gelisimi ile
direkt iliskilidir. Primer damagin arkasinda olusan septum nasi asagiya dogru gelisir
ve sag-sol primer agiz boslugunun yan duvarlarindan biiyiiyen damak uzantilar ile

bir dikis olusturarak birlesir (Paulsen 2016).

Boylece olusan sekonder damak uzantilari ile burun septum’unun primer
damak ile karsilastig1 yerde bir kanal (ductus nasopalatinus) olusur. Vestibulum nasi,
regio olfactoria, cavitas nasi (bir kismi) burun kanali materyalinden diger kisimlar ise
ag1z boslugu materyalinden gelisir. Cartilago septi nasi, nasus externus’un kikirdagi
kemiklesmeden kalirken septum nasi diiz bir duvar seklinde kalir. Cavitas nasi’nin
icindeki epitelyal ¢ikintilardan gelisen concha nasalis’ler basta kikirdak yapida olup
fotal evrenin 5. ayinda kemiklesirler (Nishamura 1993, Erol 2018) (Resim 2.4).
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Resim 2.4: Burun embriyolojik gelisimi (yiiziin dnden goraniimi). 7 ve 10 haftalik embriyo (Sadler
2017).

2.3.2. Burun Anatomisi

Kas, kemik ve kikirdak dokudan olusan solunum organi olup tabani asagida
ic ylizlii bir piramiti andirmaktadir. Anatomik olarak dis burun (nasus externus) ve

burun boslugu (cavitas nasi) seklinde iki boliimde incelenir (Ozan 2014).

2.3.2.1. D1s Burun (Nasus Externus)

Yiiziin orta kisminda bulunan dis burun kemik ve kikirdak iskeletten
olugmakta olup mimik kaslar1 ve deri ile ortiiliidiir. Uzunlugu, tam konumu, sekli ve

genisligi kisiden kisiye farklilik gostermektedir.

Di1s burnun sirt kismi dorsum nasi, tepesi apex nasi, kokil radix nasi olarak
adlandirilir. Taban kisminda nares adi verilen burun delikleri ile dis ortama agilir

(Yildirim 2013) (Resim 2.5).
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Resim2.5: Burun dis iskeleti (Sobotta 2016)

2.3.2.2. Burun Yapisina Katilan Kemikler

Os nasale

Maxilla’nin processus (proc.) frontalis’leri arasinda yer alan dortgen sekilli
iki yass1 kemiktir. Disli dis kenar1 os frontale’nin incisura nasalis’i ile eklemlesir. I¢
kenarda ise os nasale’ler birbiri ile eklem yapar. Burun kikirdaklart os nasale’nin
derin ¢entikler bulunduran taban kismina tutunur. Os frontale, os ethmoidale, maxilla
ve karsi taraf os nasale olmak iizere dort kemikle eklemlesir (Arinct ve Elhan 2016)

(Resim 2.6).
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foramen nasale

sulcus ethmoidalis

Resim2.6: Os nasale (https://www.anatomystandard.com).

Os frontale

Squama frontalis, pars nasalis, pars orbitalis olmak tizere ii¢ bdliimden olusan
os frontale neurocranium’un tek kemiklerindendir. Squama frontalis igine ¢ift tarafl
sinus frontalis yerlesmistir. Kaglar squama frontalis’te  bulunan arcus
superciliaris’lere yerlesmis olup bu arkuslarin arasinda glabella yer almaktadir. Os
frontale; os parietale, os sphenoidale, 0s zygomaticum, os nasale, maxilla ve os

lacrimale ile eklemlesir (Brauer 2016).

Os ethmoidale

Neurocranium’un tek kemiklerinden olup cavitas nasi’nin duvar ve septum
yapisina katilir. Lamina cribrosa, lamina perpendicularis ve bir ¢ift labyrinthus
ethmoidalis olmak iizere dort boliimden olusur. Os sphenoidale, os nasale, vomer ile

eklemlesir (Snell 2004, Arinci ve Elhan 2016).
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Os lacrimale

Cranium’un en ince ve en kii¢clik kemigi olan os lacrimale ¢ift kemiktir. Os
lacrimale; os frontale, os ethmoidale, maxilla ve concha nasalis inferior ile
eklemlesir (Cumhur 2001, Arinci ve Elhan 2016).

Vomer

Viscerocranium’un tek kemiklerinden olan vomer tam orta hatta bulunmayip
sag veya sol tarafa deviasyon gosterebilir. Os ethmoidale ve cartilago septi nasi ile
eklemlesir (Arinci ve Elhan 2016).

Os palatinum

‘L’ seklindeki os palatinum ¢ift kemiklerden olup burun boslugunun ve agiz
boslugunun yapisini olusturur. Os sphenoidale, lamina perpendicularis ve maxilla ile
eklemlesir (Brauer 2016).

Maxilla

Viscerocranium’un ¢ift kemiklerinden olan maxilla orbita tabanini, agiz
boslugu tavanini, burun boslugu tabanmi ve lateral duvarmi olusturur. Igindeki
bosluklara sinus maxillaris ad1 verilir. Os ethmoidale, os zygomaticum, os nasale, os
lacrimale, os palatinum, concha nasalis inferior, vomer ve karsi tarafin maxilla’si ile
eklem yapar (Cumhur 2001, Brauer 2016).

2.3.2.3. Burun Boslugu (Cavitas Nasi)

Sag ve sol iki boliimden olusan cavitas nasi kama seklinde olup solunum
sisteminin girisinde bulunur. Nares isimli burun delikleriyle dig ortama acilir ve
disaridan alinan havay1 vestibulum nasi’ye ulastirir. Burun bosluklarini 6rten mukoza
burnu destekleyen iskelet yapiya yapismis sekilde bulunmaktadir (Moore ve Agur
2007) (Resim 2.7).
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Resim2.7: Cavitas nasi koronal kesiti (Yiicel 2018).

2.3.3. Burun Antropometrisi

Yiiz seklinin 6nemli unsurlarindan biri olan burun; yas, cinsiyet, irk, iklim ve
cografi kosullara gore farkli sekillenmektedir. Birbirine yakin cografi bolgelerde

yasayan bireylerin burun tipleri benzerlik gostermektedir.

Saglikli ylizde belirli bir orana sahip olmasi gereken burun morfometrisinin
bilinmesi DS gibi genetik sendromlarin tanisinda, cerrahi operasyonlarda
landmarklarin belirlenmesinde, adli tipta kimlik tespitinde yardimci olmaktadir.
Burun morfometrisiyle ilgili bir ¢ok c¢alisma bulunmakta ve yeni calismalar

yapilmaktadir (Daniele ve ark. 1998; Garip 2005).
2.4. El (Manus)

El giinliik hayatta en sik kullandigimiz kavrama, dokunma ve ince motor
beceriler gibi en 6nemli fonksiyonlar1 yerine getiren viicut boliimiidiir. El parmak
gelisimi ve yapilanmasi genetik faktorlere ve mesleki ugraslara gore farklilik

gostermektedir (Demirel 2005).

DS’li bireylerde ekstremiteler saglikli bireylerden kisadir. Eller kisa ve genis
parmaklar ise kisa, genis ve kiinttiir. Elde 5. parmakta klinodaktili denilen ice dogru

kivriklik mevcuttur. Bu olgularda 5. parmakta iki yerine tek bir fleksiyon ¢izgisinin
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bulunmasindan dolay1 ii¢ yerine iki bdlme bulunur. DS’li bireylerin yaklagik
yarisinda avug¢ i¢inde normalde iki adet bulunan cizgiler birlesip tek bir cizgi
olusturur (Simian ¢izgisi). Bu ¢izgi nadiren saglikli bireylerde de tek tarafli olarak

goriilebilir (Marcdante ve ark. 2002) (Resim2.8).

Resim 2.8: Down Sendromlu bireyin el goriintiisii (supinasyonda).

2.4.1.El Iskeleti Embriyolojisi

Intrauterin donemin 4. haftasinda ekstremitelerin olusacag: kol tomurcuklari
5. haftada ise ekstremite mezenkim tomurcuklart belirginlesmeye baslar (Malas ve

ark. 2005).

Baslangicta kisa kiirek seklinde goriilen kol ¢ekirdek mezengim tabakasi ve
tabakanin iistiinii 6rten epidermis tabakasindan meydana gelmistir. Ug bolgelerde
kalinlasan epidermis apikal ektoderm kabarikligi olusturur. Ilerleyen evrelerde
ekstremite proksimalinde humerus’u olusturacak tek bir kikirdak yapi1 meydana
gelmektedir. Az bir siire sonunda Y seklinde bir yogunlagma olur ve Y’nin
kollarindan radius ve ulna taslaklari meydana gelir. Ardindan el bilegi ve parmak

taslaklar1 goriilmeye baslar (Dogan 2006) (Sekil 2.6).
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Sekil 2.6: Elin embriyolojik gelisimi: A, Ekstremite tomurcuklari. B, Ekstremite plaklari, C, Digital
cizgiler. D, Digital ¢izgiler arasinda ¢entiklenmenin olusumu. E, Perdeli parmaklar. F, Parmaklarin

ayr1 yapilar halinde olusumu (Moore 2002).

2.4.2. El iskeleti Anatomisi

El Kemikleri

27 adet kemikten olusan el iskeleti kemikleri; ossa carpi (8 adet), ossa
metacarpi (5 adet) ve ossa digitorum (14 adet) olmak iizere {i¢ grupta incelenir (Sekil
2.7)

Sekil 2.7: El kemikleri (Netter 2015).
1. Ossa Carpi

Iki sira seklinde dizilmis 4 proksimal 4 distal sirada olmak iizere toplam 8
adet kemikten olusur. Anatomik pozisyonda proksimal sirada lateralden mediale

dogru: os scaphoideum, os lunatum, os triquetrum, os pisiforme seklinde dizilmis
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olup distal sirada ise lateralden mediale dogru 0S trapezium, os trapezoideum, 0s

capitatum, os hamatum seklinde konumlanmiglardir (Yildirim 2013).

Proksimal siranin en biiyilk kemigi olan os scaphoideum proksimalde
bulunan konveks vyiizii ile radius’la, distal yiizii ile de os trapezium ve 0s

trapezoideum’la eklem yapar.

Proksimal siranin ortasinda yarimay seklindeki 0s lunatum bulunur.
Distaldeki konkav yiizii os capitatum ile konveks olan proksimal yiizii ise radius’la
ve os hamatum’la eklem yapar. Dis yiiziiyle os scaphoideum, i¢ yiiziiyle 0s

triquetrum ile eklem yapar (Arinci ve Elhan 2016).

Proksimal siranin ulnar tarafinda bulunan o0s triquetrum piramite
benzemektedir. Radialde os lunatum, 6nde os pisiforme, distalde os hamatum ve

proksimalde ise ulna ile eklem yapar.

En kiiciik karpal kemik olan o0s pisiforme kiiciik bir bezelyeye
benzetilmektedir. Dorsal yiiziinde os triquetrum ile eklem yapmakta olup baska
eklem yiizli bulunmaz (Uzun 2017).

El bileginin radial kisminda 1. metakarpal kemik ile 0s scaphoideum arasinda
bulunan os trapezium eyer seklindeki distal yiizii ile ayirt edilir ve 1. metakarpal
kemigin proksimal yiiziiyle eklem yapar. Ust yiizii os scaphoideum ile i¢ yiizii os

trapezoideum ile eklemlesir.

Distal siradaki en kiigiik kemik olan o0s trapezoideum c¢ocuk patigine
benzetilmektedir. Proksimalde os scaphoideum, distalde 2. metakarpal kemik,
lateralde os trapezium, medialde os capitatum ile eklem yapar (Yildirim 2013).

En biyiik karpal kemik olan os capitatum kiireye benzetilmektedir.
Proksimalde os lunatum ve os scaphoideum ile distalde ikinci, tiglincli ve dordiincii
metakarpal kemiklerle, lateralde os trapezoideum ve medialde de os hamatum ile

eklem yapar.

Os hamatum hamulus ossis hamati adli ¢engel seklindeki ¢ikintisiyla bilinen

kemik elin palmar kisminda yer alir. Proksimalde os lunatum, distalde 4. ve 5.
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metakarpal kemiklerle, medialde os triquetrum ve lateralde os capitatum ile eklem
yapar (Uzun 2017).

2. Ossa Metacarpi

Bes adet uzun kemikten olusan metakarpal kemiklerin bir gévdesi ve iki ucu

vardir.

Proksimal ugta her bir kemikte dortgen sekilli basis ossis metacarpi bulunur.
Orta kistmda corpus 0ssis metacarpi, distalde ise caput ossis metacarpi denilen ug
vardir (Yildirim 2013, Arinci ve Elhan 2016).

3. Ossa Digitorum

Bagparmakta iki ve diger parmaklarda ii¢ adet olmak tizere bir elde toplam 14
falanks vardir. Falankslar proksimalden distale dogru phalanx proximalis, phalanx
media ve phalanx distalis seklinde siralanmistir. Bir govdesi ve iki ucu bulunan
falanksin proksimal kismi basis phalangis, gévde kismi corpus phalangis ve distal

kismi1 da caput phalangis olarak adlandirilir (Yildirim 2013).
2.5. 2P:4P Oram

El parmaklarmin kendine 6zgii morfolojik ozellikleri mevcuttur. Bunlardan
en belirgin olan1 2P:4P orani olup intrauterin hayatin 14. haftasindan itibaren tiim
yasam siirecinde sabit kalmaktadir. Yiiziik (4. parmak) ve isaret parmak (2. parmak)
uzunluklarimin  prenatal cinsiyet hormon diizeyinin etkisi altinda oldugu
diistiniilmektedir. Eldeki ikinci (2P) ve dordincii parmagm (4P) uzunluk ve
oranlarinin (2P:4P) fetal 6strojen ve testosteron etkisiyle bigimlendigine dair birgok
caligma bulunmaktadir (Williams ve ark. 2003).

Calismalara gore kadinlarda Ostrojen hormon yiiksekligi ile 2. parmak,
erkeklerde ise testosteron hormon yiiksekligi ile 4. parmak uzunlugu arasinda iligki
saptanmigtir. Buna binaen 2P:4P orani1 kadinlarda yiiksekken (>0.98) erkeklerde
diisiik (<0.98) 6l¢iilmektedir (Lutchmaya ark. 2004). Sonug olarak intrauterin hayatta
maruz kalinan yiiksek testosteron/dstrojen konsantrasyonu 2P:4P oranini diistirtirken,
diisiik testosteron/Ostrojen konsantrasyonu 2P:4P oraninin yiikselmesine sebep
olmaktadir (Manning ve ark. 2000).
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Fetal testosteron hormon yogunlugu, erkek cocuklarda kiz ¢cocuklarina oranla
kayda deger bicimde yiiksek olup fetal Gstrojen yogunlugunda cinsiyetler arasinda

onemli bir fark bulunmamaktadir (Lutchmaya ve ark. 2004) (Sekil 2.8).

2P:4P orani klinikte Down Sendromu gibi genetik hastaliklar, otizm, sizofreni
ve kalp-damar hastaliklarinin erken tanisinda yardimci olabilmektedir (Palanduz ve
ark. 1998).

. Androjen Reseptérii
@ Ostrojen Reseptérii

TESTOSTERON TESTOSTERON
OSTROJEN OSTROJEN

ERKEK KADIN
2D<4D 2D24D

Sekil 2.8: Prenatal Gstrojen ve prenatal testosteron ile 2P:4P arasindaki iliski (Manning 2011).

28



3. GEREC VE YONTEM

Calisma, Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Ilag ve Tibbi
Cihaz Dis1 Arastirmalar Etik Kurulu’ndan (10.01.2020 tarihli ve 2020/2274 sayili

karar) onay alindiktan sonra gerceklestirildi.

Calismaya Konya ilindeki 6zel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinde egitim
gormekte olan, yaglart 1-13 yas arasinda degisen, 20 kiz 20 erkek olmak iizere
toplam 40 DS tanis1 almis ¢ocuk dahil edildi. Calisma 6ncesinde ailelere ¢alisma
hakkinda detayli bilgi verilerek goniilli onam formu imzalatilip sézlii ve yazili

onaylar1 alindu.
Calismaya dahil edilme Kkriterleri:
- Caligma katilimi i¢in goniillii olmak (ebeveynin goniillii olmasi)
- 1-13 yas araliginda olmak
- Down Sendromu tanisi almig olmak
- Yiiz biitlinliigiiniin tam olarak bulunmasi
- Yiiz ve viicut bilesenlerine dair herhangi bir cerrahi girisimin bulunmamas.
Cahsmadan dislanma Kriterleri:

- Yiiz biitiinliigiinde belirgin bir bozukluk olmasi (travmaya bagli skar, sekil

bozuklugu vb.)

- Yiiz ve viicut bilesenlerini etkileyecek herhangi bir operasyon geg¢irmis

olmas1

- Ellerinde el parmak 6l¢iim degerlerini etkileyecek d6dem, sislik, kirik gibi

anomalilerin bulunmasi
- Koopere olmay1 engelleyen bir durumun bulunmasi.

Calismaya dahil edilen bireylerin yiiz fotograflar1 ayni kisi tarafindan ayni
fotograf makinesi ile ¢ekildi. Cekimler 100 cm uzakliktan yapildi. A¢1 farkliligini

ortadan kaldirmak ic¢in bireylerin bas konumlar1 6lgiim yapan kisi tarafindan
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ayarlandi ve katilimcilarin belirlenen aynmi sabit noktaya bakmalar1 saglandi.
Katilimcilarin ¢ekilen yiiz fotograflarinda (6n, yan ve egik (30 derece agiyla) ¢ene
alt1) “Image J 1.50 version “ dijital 6l¢iim programi kullanilarak burun ve kulak

morfometrik dl¢iimleri yapildi.

Calismamizda el, burun, kulak ve viicut bilesenleri (boy, kilo, VKI) icin
antropometrik 6l¢glimlerden de yararlanilmistir.
3.1.0l¢iim Aletleri

Olgiimler i¢in dijital kumpas (Resim3.1), baskiil (Resim3.2), mezura (Resim

3.3) ve fotograf makinesi (Resim 3.4) kullanilmistir.

Resim3.2: Baskiil.
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Resim 3.3: Mezura.

Resim 3.4: Fotograf makinesi.
3.2. Viicut Bilesenleri Olciimleri

Boy Olciimii

Diiz bir zemin iizerinde, topuk ucu ile basin tepe noktasi arasindaki dikey

mesafe mezura kullanilarak ol¢iildii.

Kilo Ol¢iimii

Viicut agirligi dl¢timiinde birey ¢iplak ayakla ve miimkiin olabildigince ince

giysilerle baskiil kullanilarak 6l¢iildii.

Viicut Kitle indeksi (VKI)

Kilogram cinsinden viicut agirliginin, metre cinsinden boy uzunlugunun

karesine bdliinmesiyle hesaplandi.
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Agilik (kg)
VKi=

Boy uzunlugu (m)’

3.3. Kulak Morfometrik Olciimleri

DS’li ¢ocuklardan sag ve sol kulak kepgesi lizerinden belirlenmis anatomik

6l¢tim noktalar1 kullanilarak 6 farkli 6lgtim alindi (Tablo 3.1).

Tablo 3.1: Kulak kepgesi 6l¢iim isimleri, 6l¢iim noktalar1 ve kisaltmalar1 (Purkait ve ark 2007).

Ol¢iim ismi Antropometrik Noktalar Kisaltma
Kulak kepgesi uzunlugu Supraaurale- subaurale sa-sha
Kulak kepgesi genisligi Preaurale- postaurale pra- pa
Kulak memesi uzunlugu  Subaurale- incisura intertragica inferior sba- inf
Kulak memesi genisligi Lobulus anterior- lobulus posterior la- Ip
Konka uzunlugu Concha superior- incisura intertragica inferior cs- inf
Konka genisligi Incisura anterior auris posterior- anthelical curvature iaap- ac

Olciimlerde Kullanilan AnatomikNoktalar
Supraaurale (SA): Kulak kepgesinin en tepe noktasi
Subaurale (SBA): Kulak memesinin en alt noktasi
Preaurale (PRA): Kulak kepgesinin yiize yakin 6n kismi
Postaurale (PA): Kulak kepgesinin yiize uzak arka kismi

Incisura intertragica inferior (INF): Tragus’un i¢ alt ¢entik noktasi

Concha superior (CS): Konka iist noktasi
Lobulus anterior (LA): Kulak memesi yiize yakin 6n kismi1

Lobulus posterior (LP): Kulak memesi yiize uzak arka kismi

Incisura anterior auris posterior (IAAP): Kulak kepgesi 6n ¢entik noktasi

Anthelical curvature (AC): Anthelical egimin en keskin noktasi (Resim 3.5).
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5

Resim 3.5: Kulak kepgesi antropometrik noktalari

3.4. Burun Morfometrik Olciimleri

DS’li ¢ocuklardan burun tizerinden 6 adet uzunluk 6l¢iimii 2 adet a¢1 Ol¢limii

olmak tizere toplam 8 6l¢iim yapilmustir (Tablo 3.2).

Tablo 3.2: Burun 6l¢iim isimleri, 6l¢iim noktalar1 ve kisaltmalari (Uzun 2006; Dong 2010; Sforza

2010).
Olgiim Ismi Antropometrik Noktalar Kisaltma
Burun uzunlugu Nasion — pronasale n- prn
Burun genisligi Alare — alare al-al
Burun yiiksekligi Nasion — subnasale n- sn
Burun kanatlari Alare — pronasale al- prn
Burun kanatlari Alare — subnasale al- sn
Burun kok genisligi Maksillofrontale - maksillofrontale mf-mf
Nasofrontal ag1 Glabella - nasion — pronasale g-n-prn
Nasal tip agisi Nasion - pronasale - subnasale n-prn-sn
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Olciimlerde Kullanilan Antropometrik Noktalar

Nasion (n): Sutura internasalis ve sutura frontonasalis’in kesisim noktasidir.
Parmak ile kolayca palpe edilir (Yesilyurt 2006) (Resim3.6).

Subnasale (sn): Columella tabaninin st dudaga katildigi yerin orta
noktasidir (Dong 2010) (Resim 3.6).

Pronasale (prn): Lateral pozisyonda burun ucunun en ¢ikintili noktasidir
(Dong 2010) (Resim 3.6).

Alare (al): Yiize anteriordan bakildiginda alar kurvaturlarin en lateral
noktalaridir (Uzun 2006) (Resim 3.6).

Maksillofrontale (mf): Maksillofrontal ve nasofrontal kanalin kesistigi
noktadir (Uzun 2006) (Resim 3.6).
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Resim 3.6: Burun ile ilgili antropometrik noktalarin Down Sendromlu birey iizerinde gosterimi

(6nden).

Burnun Antropometrik Ac¢ilari

Nasofrontal A¢1 (NFA): Os nasale ile os frontale’nin birlesim yerinde,
glabella’nin 6n yiiziinde olusan agidir. Baska bir deyisle dorsum nasi’nin alina dogru
devaminda, burunla alin arasinda olusan agidir (Garip 2005) (Resim 3.7).
Nasal Tip A¢1 (NTA): Nasion, pronasal ve subnasal noktalarinin birlesmesiyle
olusan agidir (Dong 2010) (Resim 3.7).
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NFA

NTA

Resim 3.7: Burun ile ilgili agilarmin (nasofrontal ac1 ve nasal tip agis1) Down Sendromlu birey

iizerinde gosterimi (yandan).

3.5. El Antropometrik Olciimleri

2P Uzunluk Ol¢iimii

Isaret parmaginda (2. parmak) parmak kokii ile el ayasini birbirinden ayiran
proksimal ¢izginin orta noktasi ile parmagmn en ug¢ noktasi arasindaki mesafedir

(Resim 3.8).

4P Uzunluk Ol¢iimii

Yiiziikk parmaginda (4. parmak) parmak kokii ile el ayasini birbirinden ayiran
proksimal ¢izginin orta noktasi ile parmagin en u¢ noktasi arasindaki mesafedir

(Resim 3.8).
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Resim3.8: Dijital kumpas ile 2P ve 4P uzunluk 6l¢timii

(https://www.hakanbuzoglu.com/images/isaret-ve-yuzuk-parmak-oranlari.jpq).

2P:4P Oram
2. parmak uzunlugunun 4. parmak uzunluguna oranlanmasi ile hesaplanir.
2P
2P4AP= ——
4P

3.6. istatistiksel Analiz

Calismamizda elde edilen veriler SPSS 22.0 programi kullanilarak analiz
edildi. Verilerin cinsiyete gore dagilimi yiizdeler ile gosterildi. Tim Ol¢timlerin

tanimlayici istatistiki analizi yapild.

Tanimlayic1 istatistiktikler icin sayi, yiizde, ortalama ve standart sapma;
sayisal degiskenler i¢in parametrik testler (Student t-testi, Oneway ANOVA)
kullanildi. Morfometrik parametreler i¢in minimum (min.), maksimum (max.),
ortalama (ort.) ve standart sapma (SS) degerleri verildi. Veriler arasindaki iliski
Pearson Korelasyon Analizi ile arastirildi. Istatistiksel anlamlilik diizeyi p<0.05
olarak kabul edildi.
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4. BULGULAR

Calismamiza Konya ilindeki rehabilitasyon merkezlerinde egitim gérmekte
olan DS tanis1 almis 1-13 yas grubu arasindaki c¢ocuklar dahil edildi. DS tanihi
cocuklarin kulak ve burun morfometrisi, 2P:4P orani, boy, kilo, viicut kitle indeksi

(VKI) degerlendirildi. Uzunluklar santimetre (cm), agilar derece (°) cinsinden verildi.

Calismamizdaki DS’li ¢ocuklarin %50°si erkek (n=20), %50’si kiz (n=20)
olmak tizere toplam 40 ¢ocugun morfometrik 6l¢timleri yapildi ve sonuglar tablolarla
Ozetlendi. DS’li ¢ocuklarin cinsiyetlerine gore yas dagilimina iliskin demografik

veriler 6zetlenmistir (Tablo 4.1).

Tablo 4.1 Cinsiyete gore yas dagilimina iligkin demografik veriler

n Min Max Ort+ SS
Erkek 20 2 12 5.75+ 3.26
Kiz 20 2 13 6.75 + 3.35
Genel 40 2 13 6.25+ 3.3

(n: Birey sayisi, Min: Minimum, Max: Maksimum, Ort &+ SS: Ortalama + Standart Sapma)

4.1 Viicut Bilesenlerinin Genel Istatistiki Analizi

Viicut bilesenlerinden yas, boy, kilo ve viicut kitle indeksinin (VKI) genel

istatistiki analizi cinsiyet farki gézetmeksizin tabloda dzetlenmistir (4.2).

Tablo 4.2 Yas, boy, kilo, VKI’nin genel istatistiki analizi

Olgiimler Min. Max. Ort £ SS

Yas 2 13 6.25 +3.30
Boy (cm) 75 158 107 £0.25
Kilo (kg) 9.50 53 23.85+12.94
VKI 14.48 32.86 19.28 +3.87

(VKI: Viicut kitle indeksi, Min: Minimum, Max: Maksimum, Ort + SS:Ortalama + Standart sapma)
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4.2 Viicut Bilesenlerinin Cinsiyete Gore Analizi

Viicut bilesenlerinden yas, boy, kilo ve viicut kitle indeksinin (VKI) cinsiyete
gore analizi ve p degerleri tabloda 6zetlenmistir (4.3). Viicut bilesenleri ile ilgili

parametreler arasinda cinsiyete gore anlamli bir fark bulunmamastir.

Tablo 4.3 Yas, boy, kilo, VKI’nin cinsiyete gore istatistiki analizi

Erkek Kiz Genel
Olgiimler Ort =SS Ort+SS Ort+SS p deger
Yas 5.75+ 3.26 6.75+ 3.35 6.25+ 3.30 0.34
Boy (cm) 107 +0.27 107 +0.23 107 +0.25 0.93
Kilo (kg) 24.42 + 14.89 23.27+11.01 23.85+12.94 0.78
VKI 19.18 £4.26 19.38 + 3.55 19.28 + 3.87 0.86

(VKI: Viicut kitle indeksi, Ort £ SS:Ortalama = Standart sapma)

Yapilan morfometrik dl¢limler kulak, burun ve el dlgiimleri olmak tizere {i¢
gruba ayrilmistir. Gruplarin 6l¢lim sonuglart cinsiyete gore istatistiki olarak

incelenmis ve elde edilen sonuglar tablolarda gdsterilmistir.
4.3. Kulak Morfometrik Olciimlerinin Genel Istatistiki Analizi

Kulak uzunlugu, kulak genisligi, kulak memesi uzunlugu, kulak memesi
genigligi, konka uzunlugu, konka genisligi olmak iizere 6 morfometrik parametre

cinsiyet ve sag-sol farki gézetmeksizin gosterilmistir (Tablo 4.4).
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Tablo 4.4 Cinsiyet ve sag-sol farki gozetmeksizin kulak ile ilgili morfometrik 6lgtimler

Morfometrik 6lgiimler Min. Max. Ort + SS

KU (cm) 3 4.30 3.66+0.34
KG (cm) 1.90 3 2.29+0.26
KMU (cm) 0.54 1.70 1.15+0.29
KMG (cm) 0.76 1.96 1.39+0.34
CU (cm) 1.50 2.98 2.15+0.39
CG (cm) 0.90 221 1.43+0.32

(KU: Kulak uzunlugu, KG: Kulak genisligi, KMU: Kulak memesi uzunlugu, KMG: Kulak memesi
genigligi, CU: Konka uzunlugu, CG: Konka genisligi, Min: Minimum, Max: Maksimum, Ort + SS:
Ortalama + Standart sapma)

4.4, Burun Morfometrik Olciimlerinin Genel Istatistiki Analizi
Burun uzunlugu, burun genisligi, burun yiiksekligi, burun kanatlari alare-
pronasale arasi, burun kanatlari alare-subnasale arasi, burun kok genisligi,

nasofrontal ag1, nasal tip acis1 olmak iizere 8 morfometrik parametre cinsiyet farki

gozetmeksizin gosterilmistir (Tablo 4.5).

Tablo 4.5 Cinsiyet farki gézetmeksizin burun ile ilgili morfometrik 6l¢iimler

Morfometrik dlgiimler Min. Max. Ort + SS

BG (cm) 2.00 4.00 2.79 + 0.49
BY (cm) 2.10 4.04 3.19 +0.53
BU (cm) 2.56 5.14 3.87 +0.57
BKA (cm) 1.01 2.20 1.58 +0.30
BKB (cm) 0.95 1.99 1.40 +£0.28
BKG (cm) 1.36 2.45 1.96 +0.32
NFA (°) 110 150 138.52 +£7.03
NTA (°) 76 102 88.40 +6.68

BG: Burun genisligi, BY: Burun yiiksekligi, BU: Burun uzunlugu, BKA: Burun kanatlar1 alare-
pronasale arasi, BKB: Burun kanatlar1 alare-subnasale arasi, BKG: Burun kokii genisligi, NFA:
Nasofrontal agi, NTA: Nasal tip agisi, Min: Minimum, Max: Maksimum, Ort + SS: Ortalama +
Standart sapma)
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4.5 2P:4P Oraninin Genel istatistiki Analizi

2. parmagm uzunlugu, 4. parmagin uzunlugu, 2. parmagin uzunlugunun 4.

parmagin uzunluguna orani cinsiyet ve sag-sol farki gozetmeksizin verilmistir (Tablo

4.6).

Tablo 4.6 Cinsiyet ve sag-sol farki gozetmeksizin 2P:4P oraninin istatistiki analizi

Morfometrik 6lgtimler Min. Max. Ort + SS

2P (cm) 2.80 5.40 4.08+0.78
4P (cm) 2.50 5.50 4.14+£0.83
2P:4P 0.80 1.20 1.00+0.10

2P: El ikinci parmak uzunlugu, 4P: El dordiincii parmak uzunlugu, 2P:4P: Ikinci parmak uzunlugunun
dordiincti parmak uzunluguna orani, Min: Minimum, Max: Maksimum, Ort + SS:Ortalama + Standart

sapma)

4.6 Kulak Morfometrik Parametrelerinin Cinsiyete Gore Analizi

Kulak uzunlugu, kulak genisligi, kulak memesi uzunlugu, kulak memesi

genigligi, konka uzunlugu, konka genisliginin sag-sol farki gézetmeksizin cinsiyete

gore analizi ve p degerleri tabloda Ozetlenmistir (Tablo 4.7). Kulak ile ilgili

parametreler arasinda cinsiyete gore anlamli bir fark bulunmamastir.

Tablo 4.7 Kulak ile ilgili morfometrik parametrelerin sag-sol farki gozetmeksizin cinsiyete gore

istatistiki analizi

Erkek Kiz Genel
Morfometrik 6lgtimler Ort+SS Ort + SS Ort + SS p deger
KU (cm) 3.77 +£0.29 3.56 £0.35 3.66 £0.34 0.33
KG (cm) 2.33+0.26 2.25 +0.26 2.29+0.26 0.32
KMU (cm) 1.12+0.27 1.18 + 0.32 1.15+0.29 0.60
KMG (cm) 1.35+ 0.37 1.42 £0.31 1.39+0.34 0.53
CU (cm) 2.10+0.40 2.19 +£0.38 2.15+0.39 0.50
CG (cm) 1.41+0.32 1.46 £0.32 1.43+0.32 0.64

(KU: Kulak uzunlugu, KG: Kulak genisligi, KMU: Kulak memesi uzunlugu, KMG: Kulak memesi
genisligi, CU: Konka uzunlugu, CG: Konka genisligi, Ort + SS:Ortalama + Standart sapma)
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4.7 Burun Morfometrik Parametrelerinin Cinsiyete Gore Analizi

Burun uzunlugu, burun genisligi, burun yiiksekligi, burun kanatlar1 alare-
pronasale arasi, burun kanatlar1 alare- subnasale arasi, burun kok genisligi,
nasofrontal a¢1, nasal tip agisinin cinsiyete gore analizi ve p degerleri tabloda
Ozetlenmigtir (Tablo 4.8). Burun ile ilgili parametreler arasinda cinsiyete gore

istatistiki olarak anlamli bir fark bulunmamastir.

Tablo 4.8 Burun ile ilgili morfometrik parametrelerin cinsiyete gore istatistiki analizi

Erkek Kiz Genel
Morfometrik 6lgtimler Ort £ SS Ort + SS Ort + SS p deger
BG (cm) 2.70+0.48 2.87+£0.49 2.79+0.49 0.27
BY (cm) 3.07+0.57 3.30+0.47 3.19+0.53 0.18
BU (cm) 3.69+ 0.61 4.04+0.48 3.87+£0.57 0.05
BKA (cm) 151+0.31 1.66+0.30 1.58 +0.30 0.13
BKB (cm) 1.33+0.28 1.47+£0.27 1.40+0.28 0.12
BKG (cm) 1.92+0.35 1.99+0.30 1.96+0.32 0.52
NFA (°) 136.5+ 8.92 140.5 +3.69 138 + 7.03 0.07
NTA (°) 87.3+4.23 89.5 +£8.43 88.4 +6.68 0.30

BG: Burun genisligi, BY: Burun yiiksekligi, BU: Burun uzunlugu, BKA: Burun kanatlari alare-
pronasale arasi, BKB: Burun kanatlari alare- subnasale arasi, BKG: Burun kokii genisligi, NFA:
Nasofrontal agi, NTA: Nasal tip acis1, Ort + SS:Ortalama + Standart sapma)

4.8. 2P:4P Oram ile lgili Parametrelerin Cinsiyete Gore Analizi

2. parmagin uzunlugu, 4. parmagin uzunlugu, 2. parmagin uzunlugunun 4.
parmagin uzunluguna oraninin cinsiyete gore analizi ve p degerleri sag-sol farki
gozetmeksizin tabloda Ozetlenmistir (Tablo 4.9). 2P:4P oranma ait o6l¢iim
parametresine gore kizlara ait Olgiimlerin erkeklere ait Ol¢limlere gbére anlamli

derecede biiylik oldugu goriilmiistiir.
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Tablo 4.9 2P:4P oraninin sag-sol farki gozetmeksizin cinsiyete gore istatistiki analizi

Erkek Kiz Genel
Morfometrik 6l¢timler Ort+ SS Ort + SS Ort + SS p deger
2P (cm) 4.02+0.76 414 £0.81 4.08 £ 0.78 0.50
4P (cm) 431+ 0.77 3.96 £0.87 4,14+ 0.83 0.17
2P:4P 0.94 £ 0.07 0.98+0.23 1+0.10 0.00

2P: El ikinci parmak uzunlugu, 4P: El dordiincii parmak uzunlugu, 2P:4P: Ikinci parmak uzunlugunun
dordiincii parmak uzunluguna orani, Ort + SS:Ortalama + Standart sapma)

4.9. Kulak ile Tlgili Morfometrik Parametrelerin Lateralizasyona Gore
Istatistik Analizi

Kulak uzunlugu, kulak genisligi, kulak memesi uzunlugu, kulak memesi
genisligi, konka uzunlugu, konka genisliginin lateralizasyona gore analizi tabloda
Ozetlenmistir (Tablo 4.10). Lateralizasyona gore Olglim parametreleri arasinda

anlamli bir fark bulunmamustir.

Tablo 4.10 Kulak ile ilgili morfometrik parametrelerin lateralizasyona gore istatistiki analizi

Sag Sol
Morfometrik 6l¢iimler ~ Ort = SS Ort = SS p deger
KU (cm) 3.66 £0.33 3.65+£0.33 0.20
KG (cm) 2.29+0.25 2.28+£0.26 0.70
KMU (cm) 1.15+£0.29 1.14£0.29 0.50
KMG (cm) 1.38+0.34 1.38+0.34 0.53
CU (cm) 2.14+0.38 2.14+£0.38 0.53
CG (cm) 1.43+0.31 1.43+£0.31 0.41

(KU: Kulak uzunlugu, KG: Kulak genisligi, KMU: Kulak memesi uzunlugu, KMG: Kulak memesi
genisligi, CU: Konka uzunlugu, CG: Konka genisligi,Ort + SS:Ortalama + Standart sapma)

4.10. 2P:4P Oram ile ilgili Parametrelerin Lateralizasyona Gore Istatistiki

Analizi

2. parmagm uzunlugu, 4. parmagin uzunlugu, 2. parmagm uzunlugunun 4.

parmagin uzunluguna oraninin lateralizasyona gore analizi tabloda Ozetlenmistir
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(Tablo 4.11). Lateralizasyona gore Olglim parametreleri arasinda anlamli bir fark

bulunmamastir.

Tablo 4.11 2P:4P orani ilgili morfometrik parametrelerin lateralizasyona gore istatistiki analizi

Sag Sol
Morfometrik 6l¢iimler ~ Ort = SS Ort + SS p deger
2P (cm) 4,08 +0.77 410+0.76 0.26
4P (cm) 4.13+0.83 4.11+0.81 0.25
2P:4P 0.99+0.99 1.00+0.98 0.12

(2P: El ikinci parmak uzunlugu, 4P: El dérdiincii parmak uzunlugu, 2P:4P: Ikinci parmak
uzunlugunun dérdiincii parmak uzunluguna orani,Ort+SS:Ortalama+Standart sapma)

4.11. Sag Tarafa Ait Olan Verilerin Korelasyon Tablosu

Calismamizda elde ettiimiz Ol¢iim  sonuglar1  arasindaki iliskiyi
degerlendirmek i¢in Pearson korelasyon analizi yapildi. Sag taraf verilerine ait

korelasyon tablosu verildi (Tablo 4.12).

Yas ile; diger tiim sag taraf 6l¢lim parametreleri arasinda pozitif korelasyon

goriliirken 2P:4P oran1 ve nasal tip agis1 arasinda negatif korelasyon goriildii.

Sag taraf kulak uzunlugu ile kulak genisligi arasinda anlamli kuvvetli pozitif
korelasyon goriildii. Kulak parametrelerinden kulak memesi uzunlugu ile kulak
memesi genisligi, konka uzunlugu ve konka genisligi arasinda anlamli kuvvetli

pozitif korelasyon goriildii.

Sag taraf konka uzunlugu ile konka genisligi, burun yiiksekligi, burun

genisligi ve burun uzunlugu arasinda anlamli kuvvetli pozitif korelasyon goriildii.

Sag taraf konka genisligi ile burun yliksekligi arasinda anlamli kuvvetli

pozitif korelasyon goriildii.

Sag taraf burun parametrelerinden burun genisligi ile burun yiiksekligi ve
burun uzunlugu arasinda; burun yiiksekligi ile de burun uzunlugu arasinda anlamli

kuvvetli pozitif korelasyon goriildii.
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4.12. Sol Tarafa Ait Olan Verilerin Korelasyon Tablosu

Sol taraf 6lgiim parametrelerini degerlendirmek i¢in Pearson korelasyon testi

yapildi. Sol tarafa ait korelasyon tablosu verildi (Tablo 4.13).

Yas ile; diger tiim sol taraf 0l¢lim parametreleri arasinda pozitif korelasyon

goriiliirken 2P:4P orani ve nasal tip agis1 arasinda negatif korelasyon goriildii.

Sol taraf kulak uzunlugu ile kulak genisligi arasinda anlamli kuvvetli pozitif
korelasyon goriildii. Kulak memesi uzunlugu ile kulak memesi genisligi, konka
uzunlugu ve konka genisligi arasinda anlamli kuvvetli pozitif korelasyon goriildii.

Sol taraf konka uzunlugu ile konka genisligi, burun yiiksekligi, burun

genisligi ve burun uzunlugu arasinda anlamli kuvvetli pozitif korelasyon goriildii.

Sol taraf konka genisligi ile burun yiiksekligi arasinda anlamli kuvvetli

pozitif korelasyon goriildii.
Sol taraf burun genisligi ile burun yiiksekligi ve burun uzunlugu arasinda;

burun yiiksekligi ile de burun uzunlugu arasinda anlamli kuvvetli pozitif korelasyon

goriildi.
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5. TARTISMA

Down Sendromu 21. kromozomun tamaminin ya da bir pargasinin triploidisi,
mozaisizmi veya translokasyonu sonucunda ortaya ¢ikan ve diinya genelinde en sik
goriilen kromozom bozuklugu olarak bilinmektedir (Leverson D 2009; Megarbane
ve ark. 2009). Regiiler trisomi, translokasyon tip, mozaik tip olmak iizere klinik
bulgular agisindan belirgin fark gostermeyen, ebeveynlere yonelik genetik danigma
ve tekrarlanma oraninin belirlenmesi agisindan farkli olan ii¢ temel tipi mevcuttur.
Diinya genelinde ortalama 700 canli dogumda 1 goriiliirken iilkemizde 600-800 canli
dogumda 1 goriilmektedir. Diinya genelinde her yil yaklasik 6000 ¢ocuk DS tanisi
almaktadir (Cassidy ve Allanson 2010; Parker ve ark. 2010; Apak 2010; Yu ve ark.
2012).

Down Sendromunda tipik yiiz goriinimii ve karakteristik el bulgular dikkat
ceken ve tani koyduran unsurlarin basinda gelmektedir. Gelismemis burun
kemiklerinin sonucu olarak burun kopriisii diiz ve burun kokleri basiktir. Burun kokii
saglikli bireylere gore daha genis gorlniir. Kulaklart normal gelisim gosteren
bireylerden daha kii¢iik ve diisiik yerlesimlidir. Parmaklar kisa, genis ve kiinttiir.
Avug i¢inde Simian ¢izgisi gozlenebilir, 5. parmakta orta falanks hipoplazisi ve
klinodaktili goriiliir. Parmak izlerinde anormallikler saptanmistir (Kobal 2003;

Perluigi ve Butterfield 2012; Burton 2013).

Dis kulak kisiye has morfolojik yapist (sekli, boyutu, pozisyonu) ile birgok
arastirmaci tarafindan incelenmis, adli tipta parmak izi gibi ayirt edici 6zelligi ile
kullanilmistir. Kulagin normal boyut ve pozisyonunun bilinmesi ile sendromlarin ve
konjenital anomalilerin saptanmasinda, cerrahi operasyonlarda, medikal cihaz
tasariminda (isitme cihazi vb.), yas ve cinsiyete bagli ayrim ve gelisim siirecinin
izlenmesinde kullanilmistir (Purkait ve Singh 2007; Sforza ve ark. 2009; Shireen ve
Karadkhelkar 2015).

Literatiirde kulak morfometrisini, burun morfometrisini, 2P:4P parmak
uzunluk oranini ayr1 ayr1 inceleyen ¢alismalar bulunmaktadir. Ancak bu ¢alismalarin
cogu saglikli yetiskin, ¢cocuk ve yenidoganlarda yapilmistir. DS’li bireylerle ilgili
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kisith morfometrik ¢alisma mevcuttur. Bizim c¢alismamizda kulak morfometrisi,
burun morfometrisi ve 2P:4P orani birlikte incelendi. Calisma yaslar1 2-13 arasinda

degisen DS tanisi almis kiz ve erkek ¢ocuklarda (20 kiz 20 erkek) gergeklestirildi.

Calismamizda kulak ile ilgili kulak uzunlugu (KU), kulak genisligi (KG),
kulak memesi uzunlugu (KMU), kulak memesi genisligi (KMG), konka uzunlugu
(CU), konka genisligi (CG) parametreleri incelendi. Cinsiyete bakilmaksizin KU
ortalama degeri 3.66 cm, KG 2.29 cm, KMU 1.15 cm, KMG 1.39 cm, CU 2.15 cm,
CG 1.43 cm bulundu. Oludiran ve Omotoso (2012) tarafindan yas ortalamasi bizim
calismamiza yakin olan saglikli ilkokul ¢ocuklarinda sag ve sol kulak asimetrilerini
inceledikleri ¢aligmalarinda sag ve sol kulak uzunlugu, kulak genisligi, kulak memesi
uzunlugu ve kulak memesi genisligini 6lgmiislerdir. KU ortalama 5.56 cm, KG 3.24
cm, KMU 1.40 cm, KMG 1.6 cm bulunmustur. Sag ve sol parametreler arasinda
anlamli bir fark olmadigini bildirmislerdir. Bizim ¢alismamizla karsilastirildiginda
ortak Olgiim parametrelerinden olan kulak genisligi, kulak uzunlugu, kulak memesi
genisligi, kulak memesi uzunlugu degerlerinin her biri saglikli akranlarina gére DS’li
cocuklarda daha digiiktiir. Bunun nedeni DS’li bireylerin kulak yapist genel olarak

kiiciik olmasindan kaynaklanmaktadir.

Jayaratne ve ark. (2017) yas ortalamasi 7.49 + 4.86 arasinda degisen 63
Kafkasyali DS’li bireyde dis yumusak doku ve kraniofasiyal degisiklikleri 3D
gorlintiilleme yontemi ile inceledikleri caligmalarinda DS’li bireylerin saglikh
yasitlarina gore genel yiiz gériiniimiiniin kii¢iildiiglinii, bireylerin saglikli yasitlarina
gore daha kiiciik kulaklara sahip oldugunu ortaya koymuslardir. Sag ve sol kulak
derinlik ve uzunluklarini Sl¢ilip sag ve sol Ol¢iim degerleri arasinda anlamli bir fark
bulunmadigini bildirmislerdir. Bizim ¢alismamizda da yas ortalamasi 6.25 olan 40
DS’li bireyde cinsiyete bakilmaksizin sag ve sol kulak arasinda anlamli bir fark
bulunmadi. Sag kulak uzunlugu ortalama degeri 3.66 cm, sol kulak uzunlugu3.65

cm, sag kulak genisligi 2.29 cm, sol kulak genisligi 2.28 cm olarak kaydedilmistir.

Sforza ve ark. (2005) 3 boyutlu antropometrik Ol¢iim yaptiklar
caligmalarinda 12-45 yas aras1 (ortalama 26.8) 28 DS’li birey (17 erkek, 11 kadin) ile
ayni yas araliginda 449 saglikli kontrol grubu bireyin morfometrik olgiimlerini

degerlendirmislerdir. Sag ve sol kulak uzunlugu, kulak genisligi ve kulak alanina
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bakmiglardir. Hem erkek hem de kadinlar i¢in tiim lineer boyut ve alanlar kontrol
grubunda DS’li bireylerden 6nemli 6lgiide biiyiikk bulunmustur (p <0.001). Yas ile
erkeklerde sol kulak genisligi disinda tiim lineer Ol¢limlerde artig goriilmiistiir.
Kontrol grubunda tiim 6l¢lim parametrelerinde erkeklerde kadinlardan daha biiyiik
degerler kaydedilmistir. DS’li bireylerde kadin erkek arasinda anlamli bir fark
bulunmamistir. Bizim ¢alismamizda da kiz ve erkek bireylerde kulagin tiim 6lgiim
degerlerinde (KU, KG, KMU, KMG, CU, CQG) yas ile birlikte artis goriilmiistiir.

Kulak 6l¢iim parametreleri arasinda cinsiyete bagli anlamli fark bulunmamastir.

DS’li bireyler iizerinde yapilan diger bir¢ok yiiz morfolojisi ¢aligmalarinda da
cinsiyetler arasi anlamli bir fark bulunmamistir (Farkas ve ark. 2001; Bagic ve
Verzak 2003; Brucker ve ark. 2003). Genel olarak sonuglar 6nceki literatiir
sonuglartyla uyumludur. DS’li bireylerde saglikli akranlarina gore kulak uzunlugu ve
kulak genisliginde 6nemli 6l¢lide azalmalar vardir. KMU, KMG, CU ve CG ile ilgili
daha oncesinde DS’liler ilizerinden veri bildirilmedigi i¢cin karsilagtirma yapmak
zordur. Bizim ¢alismamizda KMU, KMG, CU, CG parametrelerinde cinsiyete ve

lateralizasyona bagli anlamli bir fark bulunmamustir.

Ferrario ve ark. (2004) DS’li bireylerde nazolabial morfolojiyi inceledikleri
caligmalarinda burun uzunlugu, burun yiiksekligi, burun genisligi, burun tip agisini
6lgmiislerdir. Calismada 17 erkek 11 kadin DS’li birey ile yas ve cinsiyetleri ortiisen
saglikli kontrol grubu ele alinmistir. DS’1i bireylerde burun kontrol grubuna gore
onemli Ol¢iide kiigiiktii (hacim ve alan). Burun uzunlugu, nasal tip ag¢isi, burun
yiiksekligi kiiciiliirken; alar genislik burun deliklerinin {ist ve alt genisligi kontrol
grubuna gore artmis bulundu. Ek olarak alt dudak ve agiz genisliginin 6nemli dlciide
kiiciik oldugu kaydedildi. Bizim ¢alismamizda da NTA literatiirdeki saglikli
bireylerin nasal tip agisina gore azalmisg bulundu. Ayrica burun yiiksekligi, burun
uzunlugu azalirken alar genislik artmis bulundu. Nasal tip ac¢isinin ortalama degeri
88.40° olarak hesaplandi. Burun yiiksekligi 3.19 cm, burun genisligi 2.79 cm, burun

uzunlugu 3.87 cm olarak 6l¢iildii.

DS’li breylerde kraniyofasyal morfometriyi degerlendiren bir g¢aligmada
yaslar1 7-57 arasinda degisen 104 DS’li ve 365 kontrol grubu birey degerlendirildi.

Bas cevresi, burun uzunlugu, burun yiiksekligi, yiiz derinligi, maxilla ve mandibula

49



tizerinde Slglimler yapildi. Her degisken ve varyasyon i¢in Z skoru (-2’den +2’ye)
hesaplandi. Normalin iistiinde (+2 {izerinde) hi¢bir sonu¢ bulunmadi. Bas cevresi,
burun uzunlugu, burun yiiksekligi ve yiiz derinligi normalin altinda (-2 altinda)
bulundu. Brakisefali, kiiciik burun ve yuvarlak yiiz literatiirii destekledi. Ayrica
maxilla ve mandibula 6l¢iimleri de normalin altinda bulundu ancak digerlerinden

daha diisiik frekansa sahiptiler (Bagic ve Verzak 2003).

Bir baska caligmada DS’li bireylerde (63 DS’li, 35 kontrol grubu birey)
obstriiktif uyku apnesi ile burun morfolojisi arasindaki iligki incelenmis burun
yiiksekligi, burun uzunlugu kontrol grubuna gore diisilk bulunmus; burun genisligi
ve burun deliklerinn genisligi ise kontrol grubuna gore artmis bulunmustur.
Obstriiktif uyku apnesinin diisiik burun yiiksekligi ve basik burun formu nedeniyle
DS’lilerde yiiksek prevalansta goriilebilecegini, ancak daha fazla arastirmaya ihtiyag

duyuldugunu bildirmislerdir (Jayaratne ve ark. 2017).

Literatiirde DS’lilerle ilgili az sayida morfolojik ¢aligma bulunmasindan 6tiirii
yas araligi bizim calismamizla Ortliisen bazi calismalar1 ele aldik. Farkas ve ark.
(1992) Kanada’da yaptiklar1 ¢alismalarinda burun yiiksekligi ve burun genisligini 7-
8-9-10-11 yaslarindaki kiz ve erkek g¢ocuklarinda ayri1 ayr1 Olgmiislerdir. Burun
yiiksekligini 7 yas erkeklerde 4.11 cm, kizlarda 4.07 cm, 8 yas erkeklerde 4.21 cm,
kizlarda 4.15 cm, 9 yas erkeklerde 4.37 cm, kizlarda 4.36 cm, 10 yas erkeklerde 4.5
cm, kizlarda 4.45 cm, 11 yas erkeklerde 4.5 cm, kizlarda ise 4.57 cm olarak
Olgmiislerdir. Burun genisligini ise 7 yas erkeklerde 2.88 cm, kizlarda 2.86 cm, 8 yas
erkeklerde 2.98 cm, kizlarda 2.85 cm, 9 yas erkeklerde 2.94 cm, kizlarda 2.92 cm, 10
yas erkeklerde 3.02 cm, kizlarda 2.96 cm, 11 yas erkeklerde 3.01 cm, kizlarda ise
2.99 cm olarak 6l¢miislerdir. Bir baska ¢alismada burun yiiksekligi 7 yas erkeklerde
4.41 cm, kizlarda 4.39 cm, 8 yas erkeklerde 4.49 cm, kizlarda 4.47 cm, 9 yas
erkeklerde 4.61 cm, kizlarda 4.58 cm, 10 yas erkeklerde 4.78 cm, kizlarda 4.74 cm,
11 yas erkeklerde 4.83 cm, kizlarda ise 4.79 cm olarak olgiilmiistiir. Burun genisligi
ise 7 yas erkeklerde 2.96 cm, kizlarda 2.92 cm, 8 yas erkeklerde 3.09 cm, kizlarda
3.02 cm, 9 yas erkeklerde 3.18 cm, kizlarda 3.13 cm, 10 yas erkeklerde 3.31 cm,
kizlarda 3.24 cm, 11 yas erkeklerde 3.41 cm, kizlarda ise 3.39 cm olarak tespit
edilmistir (Karakas ve ark. 1999). Bizim ¢aligmamizda ise yas ortalamasi 6.25 olup
burun yiiksekligi erkeklerde 3.07 cm, kizlarda 3.30 cm; burun genisligi erkeklerde
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2.70 cm kizlarda 2.87 cm olarak saptandi. Burun yiiksekliginin saglikli yasitlarindan
kiiciik burun genisliginin ise saglikli yasitlarina yakin oldugu gozlendi. Ayrica
caligmalarda yas ile birlikte Ol¢iim degerlerinin arttig1 goriilmektedir. Bizim

calismamiz i¢in de gegerli olan bu 6zellik literatiirle benzerlik gosterir.

DS’li bireylerin genel olarak burun uzunlugu ve burun yiiksekligi dusiiktiir,
burunlar1 saglikli yasitlarina gore kiigiiktiir. Bu durumun nazal kemiklerin yeterince
gelismemesinden kaynaklandigi diisiiniilmektedir. Cicero ve ark. (2001) DS’li
fetuslarin %73’tinde nazal kemigin olmadigini, Otano ve ark (2002) saglikli
fetuslarin yalnizca %0.5’inde nazal kemigin olmadigimi bildirmislerdir. DS’li ve
normal fetuslarda nazal kemigin varligin1 ve uzunlugunu arastiran diger ¢aligmalarda
da DS’li bireylerin biiyiik ¢ogunlugunda nazal kemigin var olmadigi, az gelistigi
veya ayni trimesterdeki normal fetuslardan kisa oldugu bildirilmistir (Orlandi ve ark.

2003; Maymon ve ark. 2005; Has ve ark. 2006; Ramalho ve ark. 2011).

Kisiden kisiye en ¢ok farklilik gdsteren yiiz bolgesinin antropometrik olarak
nicel degerlendirilmesi yalnizca anatomik alandaki tanimlamalara degil ayni
zamanda klinik uygulamalara da hizmet eder. Klinikte bu elde edilen veriler yiiz
degisikligi, simetrisi ve estetiginin tanimin1 da destekleyerek cerrahi miidahalelerde
belirte¢ olarak kullanilabilir. Degismekte olan yiiz 6zelliklerinin bilinmesi sinirda
olan, kararsiz kalinan vakalarin tanisinda yardimci olabilir (Farkas ve ark. 2001;

Meintjes ve ark. 2002; Ferrario ve ark. 2003; Horn ve ark. 2004).

2P:4P orani el parmaklarina 6zgii bir 6zellik olup intrauterin hayatin 14.
haftasindan itibaren hayat boyu sabit kalmaktadir. Kadinlarda ostrojen hormon
yiksekligi ile 2. parmak (isaret parmagi), erkeklerde ise testosteron hormon
yiksekligi ile 4. parmak (yliziik parmagi) uzunlugu arasinda dogru oranti
bulunmaktadir. 2P:4P oranmin biitiin toplumlarda kadinlarda yiiksek (>0,98),
erkeklerde ise diisiik (<0,98) oldugu bildirilmistir. 2P:4P orani hiperaktivite
bozukluklari, dikkat daginikligi, otizm, erkeklerde saldirganlik, sportif yetenek ve el
becerisi yoniinden de arastirmacilarin ilgisini ¢ekmis bir konudur (Manning 2002;
Lutchmaya ve ark.2004). Fetal testosteron hormonunun etkisi altinda kalan dordiincii

parmak ikinci parmaga gore daha fazla uzamaktadir (Krajmer ve ark. 2011).
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DS’li bireylerde yaptigimiz ¢alismamizda da 2P:4P orani kizlarda yiiksek
(1.07+£0.23) erkeklerde ise daha diisiik (0.94+£0.07) bulunmustur. Ayrica ikinci
parmak uzunlugu ortalama degeri kizlarda 4.14 cm, erkeklerde 4.02 cm; dérdiincii
parmak uzunlugu ortalama degeri ise kizlarda 3.96 cm, erkeklerde 4.31 cm olarak

Olciildii. Calisma sonucu literatiirii destekler niteliktedir.

Putz ve ark. (2004) calismalarinda erkeklerin 2P:4P oraninin kadinlara
kiyasla daha diisiik oldugunu, cinsiyetler arasi farkin istatistiksel olarak anlamli
bulundugunu bildirmislerdir. Literatlirde yapilan diger bir¢ok ¢alismada ayni sekilde
2P:4P oranmi erkeklerde diisiik kadinlarda ise daha yiiksek bulunmustur (Manning
2000; Williams ve ark. 2003; Fink ve ark 2003, Malas ve ark. 2006). Manning ve
ark. (2000) calismalarinda 2P:4P oraninin kadinlarda erkeklere gore daha yiiksek
oldugunu ancak bu farkin yalnizca sag elde anlamli oldugunu bildirmislerdir. Bizim
calismamizda ise lateralizasyona gore anlamli bir fark bulunmamas, sag elin ortalama

2P:4P oran1 0.99 + 0.99, sol elinki ise 1.00 + 0.98 olarak ol¢iilmustiir.

Bidarkotimathe ve ark. (2011) 13 erkek 10 kadin toplam 23 DS’li birey ve 50
cocuktan olusan kontrol grubu ile 2P:4P oranimi1 incelemis ve DS’li kadinlarda
normal popiilasyonun aksine 2P:4P oranini erkeklerden daha diisiik bulmuslardir.
Ancak 6rneklem grubun sayica az oldugunu daha ger¢ek¢i yorumlar i¢in daha fazla
calismaya ihtiya¢ oldugunu bildirmislerdir. Lateralizasyona gore erkeklerle kadinlar
arasinda anlamli fark bulunmamustir. Erkeklerde sag el ortalamasi 0.96140.042,
kadinlarda 0.90+0.053; sol el ortalama degerleri ise erkeklerde 0.977+0.067,
kadinlarda0.939+0.075 olarak oOlglilmiistiir. Bizim ¢alismamizda da sag ve sol el
arasinda anlamli fark gorilmemistir ancak kadmlarda 2P:4P orami erkeklerden

anlamli diizeyde yiiksek bulunmustur.

Calismamizin DS’li bireylerde kulak ve burun morfometrisi, 2P:4P el parmak
uzunluk orani dlglim sonuclarmin bilinmesiyle literatiire katkida bulunabilecegi,
DS’li bireylerin biiylime ve gelismelerinin, morfolojik degisikliklerinin izlenmesinde

yardimet olabilecegi kanaatindeyiz.
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6. SONUC VE ONERILER

Calismamizda DS tanist almig 1-13 yas araligindaki c¢ocuklarin kulak ve
buruna ait uzunluk, genislik, ve ag1 dlgiimleri ile el parmak uzunluk orani (2P:4P)
ele alindi. Kulakta KU, KG, KMU, KMG, CU, CG; burunda BG, BY, BU, BKA,
BKB, BKG, NFA, NTA olg¢iilirken elde 2P, 4P uzunlugu ve 2P:4P orani olgiildii.

Veriler cinsiyet, lateralizasyon, yas, viicut bilesenleri yoniinden karsilastirildi.
Sonuglarimiz:

1. Sag-sol ve cinsiyet farki gézetmeksizin kulak ile ilgili KU, KG, KMU,
KMG, CU, CG verilerinin ortalama degerleri sirasiyla 3.66 + 0.34, 2.29 +
0.26, 1.15+0.29, 1.39 £ 0.34, 2.15 £ 0.39, 1.43 + 0.32 cm seklindedir.

2. Kulak ile ilgili KU, KG, KMU, KMG, CU, CG verilerinin kiz
cocuklarindaki ortalama degerleri sirastyla 3.56 + 0.35, 2.25 £0.26,
1.18+£0.32, 1.42 £ 0.31, 2.19 + 0.38, 1.46 + 0.32 cm seklindedir.

3. Kulak ile ilgili KU, KG, KMU, KMG, CU, CG verilerinin erkek
cocuklarindaki ortalama degerleri sirastyla 3.77 + 0.29, 2.33 £ 0.26, 1.12
+0.27,1.35+0.37,2.10 £ 0.40, 1.41 £ 0.32 cm seklindedir.

4. Kulak ile ilgili KU, KG, KMU, KMG, CU, CG verilerinin sag kulaktaki
ortalama degerleri sirasiyla 3.66 £+ 0.33, 2.29 + 0.25, 1.15 £ 0.29, 1.38 +
0.34,2.14+0.38, 1.43 £ 0.31 cm seklindedir.

5. Kulak ile ilgili KU, KG, KMU, KMG, CU, CG verilerinin sol kulaktaki
ortalama degerleri sirasiyla 3.65 + 0.33, 2.28 + 0.26, 1.14 £ 0.29, 1.38 +
0.34,2.14 £ 0.38, 1.43 = 0.31 cm seklindedir.

6. Cinsiyet farki gdzetmeksizin burun ile ilgili BG, BY, BU, BKA, BKB,
BKG uzunluklarinin ortalama degerleri sirastyla 2.79 + 0.49, 3.19 + 0.53,
3.87+0.57,1.58 £ 0.30, 1.40 £ 0.28, 1.96 = 0.32 cm seklindedir.

7. Cinsiyet farki gézetmeksizin burun ile ilgili NFA ve NTA acilarinin
ortalama degerleri sirasiyla 138.52 £ 7.03 ve 88.40 £+ 6.68 derece
seklindedir.

8. Burun ile ilgili BG, BY, BU, BKA, BKB, BKG uzunluklarinin kiz
cocuklarinda ortalama degerleri sirasiyla 2.87 £ 0.49, 3.30 + 0.47, 4.04 +
0.48, 1.66 +0.30, 1.47 +0.27, 1.99 £ 0.30 cm seklindedir.
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20.

21.

Burun ile ilgili BG, BY, BU, BKA, BKB, BKG uzunluklarin erkek
cocuklarinda ortalama degerleri sirastyla 2.70 + 0.48, 3.07 + 0.57, 3.69 +
0.61,1.51+0.31, 1.33 £ 0.28, 1.92 + 0.35 cm seklindedir.

Burun ile ilgili NFA ve NTA acilarmin kiz c¢ocuklarinda ortalama
degerleri sirasiyla 140.5 £ 3.69 ve 89.5 + 8.43 derece seklindedir.

Burun ile ilgili NFA ve NTA agilarinin erkek cocuklarinda ortalama
degerleri sirasiyla 136.5 = 8.92 ve 87.3 £ 4.23 derece seklindedir.

El parmak verilerinden 2P, 4P ve 2P:4P oraninin ortalama degeri cinsiyet
ve lateralizasyon farki gbzetmeksizin sirasiyla 4.08 + 0.78, 4.14 + 0.83 ve
1.00 £ 0.10 seklindedir.

El parmak verilerinden 2P, 4P ve 2P:4P oranimmin kiz c¢ocuklarinda
ortalama degeri sirasiyla 4.14 + 0.81, 3.96 + 0.87 ve 1.07 = 0.23
seklindedir.

El parmak verilerinden 2P, 4P ve 2P:4P oranmin erkek g¢ocuklarinda
ortalama degeri sirasiyla 4.02 + 0.76, 4.31 £ O.77 ve 0.94 + 0.07
seklindedir.

El parmak verilerinden 2P, 4P ve 2P:4P oraninin sag taraf ortalama
verileri sirastyla 4.08 = 0.77,4.13 + 0.83 ve 0.99 + 0.99 seklindedir.

El parmak verilerinden 2P, 4P ve 2P:4P oraninin sol taraf ortalama
verileri sirastyla 4.10 = 0.76, 4.11 = 0.81 ve 1.00 £ 0.98 seklindedir.
Viicut bilesenlerinden boy, kilo ve viicut kitle indeksinin ortalama
degerleri sirasiyla 107 &+ 0.25, 23.85 + 12.94 ve 19.28 + 3.87 seklindedir.
Viicut bilesenlerinden boy, kilo ve viicut kitle indeksinin kiz ¢ocuklarinda
ortalama degerleri sirasiyla 107 + 0.23, 23.27 + 11.01 ve 19.38 £+ 3.55
seklindedir.

Viicut bilesenlerinden boy, kilo ve viicut kitle indeksinin erkek
cocuklarinda ortalama degerleri sirasiyla 107 += 0.27, 24.42 + 14.89 ve
19.18 + 4.26 seklindedir.

Cinsiyet fark etmeksizin tiim bireylerde yas ile birlikte Ol¢lim
parametrelerinde artig goriilmektedir.

Down Sendromlu bireylerde hayatlar1 boyunca gelisim geriligi mevcuttur,
boylart kisadir. Yasamlarinin ilk yillarinda diisiik kilolarda olup daha
sonra obeziteye egilim gostermektedirler. Bu nedenle kilolar1 devamli

izlenmelidir.

54



22. Olgiim  parametrelerinde lateralizasyona gore anlamli  bir fark
bulunmamustir.

23.2P:4P oram1 kizlarda erkeklere oranla anlamli derecede yiiksek
bulunmustur.

24. Burun kemikleri gelismemis, burun kokleri basik ve genistir. DS’lilerde
gozliik tasarlanirken burun morfometrik verilerinden yararlanilabilir.

25. Kulaklan kiigiik ve diisiik yerlesimlidir. Kulak enfeksiyonlari ve duyma
problemleri ¢ok sik goriilmekte olup isitme cihazi tasariminda kulak

morfometrik verilerinden yararlanilabilir.

Tez calismamizda elde ettigimiz bulgularin DS’li ¢cocuklarin kulak ve burun
morfometrisinin, 2P:4P oranlarinin, boy, kilo ve viicut kitle indeksi verilerinin
bilinmesiyle yeni calismalara yardimci olacagi ve literatiire katki saglayacagi

kanaatindeyiz.
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9. EKLER

EKI1. ETIK KURUL KARARI

T.C.
_ NECMETTiN‘ERBAKAN UNIVERSITESI MERAM TIP FAKULTESI
[LAC VE TIBBI CiHAZ DISI ARASTIRMALAR ETIK KURUL KARARI

Toplant: Sayi1s1:101 Toplant: Tarihi: 10 Ocak 2020

Karar Savis1:2020/2274:Fakiiltemiz Temel Tip Bilimleri Bolimii Anatomi Anabilim Dali
Ogretim Uyesi Prof. Dr. Aynur Emine CICEKCIBASI® nim “Down sendromlu bireylerde kulak ve
burun morfometrisinin ve 2/4 el parmak uzunluk oraminin incelenmesi” bashkl yiiksek lisans tez
calismast ile ilgili 07.01.2020 tarihli dilekgesi ve ekleri goriisiildi, Fizt. Zeynep Sena COSAR’ 1 yiiksek
lisans tez calismasinin Fakiiltemiz Temel Tip Bilimleri Bélimi Anatomi Anabilim Dali Ogretim Uyesi
Prof. Dr. Aynur Emine CICEKCIBASI® nin sorumlulugunda yiiriitiilmesinin uygun olduguna oybirligi ile
karar verilmistir.

Not: Calisma ile ilgili gerekli izin ve yasal sorumluluk arastirmacilara aittir.
Sorumlu Arastirmaci: Prof. Dr. Aynur Emine CICEKCIBASI
Yardimci Arastirmacilar: Fizt. Zeynep Sena COSAR, Dr. Ogr. Uyesi Giilay ACAR
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