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Ozet

DOWN SENDROMLU COCUKLARDA AURIKULAR
ANTROPOMETRIK BUYUME CALISMASI

Amac: Down sendromu toplum icinde siklikla goértilebilen bir genetik
bozukluktur. Bu hastalar bircok anatomik malformasyon ve ek hastaliklara
sahiptir. Siklikla tibbi mtidahale gerekliligi olabilen bu hastalarin 6zellikli
yaklasima gereksinimi vardir. Kulak patolojilerinin gértilme sikligi da
normal bireylere goére fazladir. Biz bu calismamizda Down sendromlu
hastalarin aurikula boyutlarinin 6lctilmesi ve kulak gelisimlerinin

degerlendirilmesini amacladik.

Yontem: Yenidogan doneminden 18 yasa kadar her yastan ve 18 yas ve
ustl eriskin grubu olmak tizere toplam 19 grup olusturuldu. Her grupta 20,
toplamda 380 hasta calismaya dahil edildi. Tim hastalar ve/veya yakinlari
bilgilendirildikten sonra sag kulaklarindan alti dliizlemde 6lctiimler yapildi.
Bu o6lcimler supraheliksten infralobule, heliksten tragusa, antiheliksten
tragusa, konka yapisma noktasindan tragusa (konkal derinlik),
supraheliksten mastoide ve tragus seviyesinde heliksten mastoide olarak
planlandi. Ol¢ctimler alindiktan sonra tiim gruplar kadin erkek olarak ayrildi

ve istatistiksel analizler yapildi.

Bulgular: Supraheliksten infralobule aurikula ytksekliginin erkeklerde ve
kizlarda 13 yasta eriskin yasa ulastigl gozlendi. Heliksten tragusa aurikula
genigligi erkek ve kizlarda 5 yasta eriskin yasa ulasirken antiheliksten
tragusa olan uzaklik erkeklerde 1 yasta eriskin degere ulastigi, kizlarda ise
hicbir yas grubunda eriskin degerle istatistiksel anlaml farklilik vermedigi
izlendi. Konkal derinligin kiz ve erkeklerde 8 yasta erigkin degere ulastig
goruldi. Supraheliksten mastoide olan uzaklik erkek ve kizlarda 7 yasta
eriskin degere ulasirken tragal diizeyde heliksten mastoide uzakligin
erkeklerde 4, kizlarda 5 yasta erigskin degere ulastigi gorildu. Eriskin kulak
boyutlar erkekler ve kadinlar icin sirasiyla 59,83 mm ve 56,25 mm olarak

bulundu
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Ozet

Sonug¢: Down sendromlu bireylerin kulaklar: literattirde belirtilen eriskin
kulaklarina gére daha kuctik izlenmis olup gelisme yasi da daha geg¢
izlenmektedir. Bu verilerin, Down sendromlu hastalarin kulak cerrahisi
karar1 ve zamanlamasi, isitme cihazi gibi endustriyel Uretim konularinda
onemli olabilecegi diisinulmektedir. Aurikula boyutlar1 etnik kékene goére
cesitlilik goésterebildigi icin cesitli toplumlardaki Down sendromlularda
kulak boyut 6lctimlerinin yapilmas: literatiire bu verilerin saglanmasi

acisindan 6nemlidir.
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Abstract

AURICULAR ANTHROPOMETRIC GROWTH STUDY IN CHILDREN
WITH DOWN SYNDROME

Objectives: Down syndrome is a genetic disorder that can be seen
frequently in the community. These patients have many anatomical
malformations and comorbidities. They often require medical intervention
and need a specialized approach. In this study, we aimed to measure the
auricle dimensions and evaluate the ear development of Down syndrome

patients, who can have various diseases related to the ear

Methods: A total of 19 groups were formed, consisting of all ages from the
neonatal period to the age of 18 and the adult group that consist 18 years
and over. 20 patients in each group, a total of 380 patients participated in
the study. After all patients and / or their relatives were informed,
measurements were taken from their right ears in six dimensions. These
measurements were planned as suprahelix to infralobule, helix to tragus,
antihelix to tragus, concha attachment point to tragus (conchal depth),
suprahelix to mastoid and helix to mastoid at tragus level. After the
measurements were taken, all groups were divided into girls and boys and

statistical analyzes were performed.

Results: [t was observed that the height of the infralobule auricle from
suprahelix reached adult age at 13 years of age in boys and girls. The width
of the auricle from the helix to the tragus reached adult age at the age of 5
in boys and girls. The distance between antihelix to tragus reached the
adult value at 1 year of age in boys and did not differ significantly from the
adult value in any age group in girls. It was observed that the conchal depth
reached the adult value at the age of 8 in both genders . The distance from
the suprahelix to the mastoid reached the adult value at the age of 7 in
boys and girls and distance from the helix to mastoid at the tragal level
reached the adult value at the age of 4 for boys and S for girls. Adult ear

sizes were 59.83 mm and 56.25 mm for men and women, respectively.

Conclusion: The ears of individuals with Down syndrome are smaller than
those of adults mentioned in the literature, and the age of development is
observed lately. These data are thought to be important in terms of decision

and timing of auricular surgery in patients with Down syndrome, and
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Abstract

medical instruments such as hearing aids. Since the auricula size can vary

according to ethnic origin, gathering the data from different societies is

valuable for the literature.
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BOLUM 1

GIRIS VE AMAC

Insan kulagi, yiiziin her iki yaninda cevreden gelen ses dalgalarini toplayip
sinirsel iletiye cevirerek duyma fonksiyonunu gerceklestiren organdir. Duyu
islevinin yani sira estetik acidan da 6nemli bir organ olup, malformasyonlari
hafif anatomik bozukluktan total yokluga kadar olan bir skalada
gortlebilmektedir. Bu anatomik malformasyonlar izole olarak goértilebildigi
gibi bir sendromun parcasi olarak da ortaya cikabilmektedir. Treacher-
Collins sendromu, Fraser sendromu, Klippel — Feil sendromu, CHARGE

sendromu kulak malformasyonuyla birlikteligi bilinen bazi sendromlardir.
(1)

Aurikula dis kulagin en distaki genis parcast olup Pinna olarak da
adlandirilmaktadir. Hem estetik olarak hem de isitme fizyolojisinde 6énemli
rolleri mevcuttur. Baslica gorevi cevre seslerin toplanmasi ve dis kulak yolu
ve timpanik membran araciligi ile orta kulaga iletilmesidir. Orta kulaga
iletilen ses ise daha sonra kemikcikler vasitasi ile i¢ kulaga iletilir ve
sonrasinda koklear sinir yardimi ile duyma merkezine tasinarak duyma

islevi gerceklestirilmis olur.

Aurikula bircok farkli embriyolojik kokenden gelistigi ve olusumu sirasinda
bircok farkli yapinin birlesmesiyle olustugu icin bu kompleks surecin

herhangi bir bélimuinde gerceklesen hata, anomalilere yol acabilmektedir.

Down sendromu (trizomi 21) ilk kez Ingiliz hekim John Langdon Down
tarafindan 1866'da sistematik bir sekilde siniflandirilmis ve sendrom olarak
tanilanmis olup 1959'da Jérome Lejeune tarafindan 21. kromozomun
trizomisi oldugu ortaya konmustur. Her canli 733 dogumda bir down
sendromu goértilmektedir ve anne yasinin artmasiyla bu risk artmaktadir.

(2) Down sendromu hastalarinda mikrosefali, epikantus, konjenital kalp


https://tr.wikipedia.org/wiki/%C4%B0ngilizler
https://tr.wikipedia.org/wiki/John_Langdon_Down
https://tr.wikipedia.org/wiki/J%C3%A9r%C3%B4me_Lejeune
https://tr.wikipedia.org/wiki/21._kromozom
https://tr.wikipedia.org/wiki/Trizomi

Giris ve Amacg

defektleri gibi bircok bulgu mevcut olup fenotip olarak da tipik gérintimu

vardir.

Bazi sendromlarda aurikula boyutlarinin normal populasyona goére farkl
oldugu bilinmektedir. Apert ve Cruzon sendromlarinda normalden genis
aurikula ve yarik damak dudak hastalarinda normal popllasyona goére
daha dar aurikula oldugu calismalarda gosterilmistir (3).Down
sendromunda da normal topluma gbére aurikulanin daha ktictik oldugu

belirtilmistir (4,5,6).

Aurikulanin normal morfolojisini bilmek anomali durumlarinin taninmasi
ve tedavisi acisindan énemlidir. Daha 6énce bahsedildigi gibi aurikula bircok
malformasyonu gortlebilen bir yap: oldugu icin rekonstriiksiyonu siklikla
gerekebilmektedir. Rekonstriiksiyon icin kartilaj bliytumesinin beklenmesi
onemlidir. Aurikulanin cerrahi zamanlamasi hakkinda bircok goértis vardir.
(7,8) Kalcioglu ve ark. normal populasyonda yaptigi calismada kulaklarin
erkeklerde 11. kizlarda 12. yasta eriskin boyutuna ulastigini belirtmis ve bu
yastan sonra cerrahi islem yapilmasinin dogru olacagini savunmuslardir.(
9) Down sendromu gibi kulak malformasyonlarinin goérulebildigi bir
sendromda aurikulanin eriskin boyuta ulastigi yast bilmek cerrahi

gerekebilecek olgularin yénetimi acisindan énemli olacaktir.

Down sendromlu bireylerde isitme problemleri olabilmekte ve bu hastalarda
cesitli sekil ve Ozellikte isitme cihazlar1i kullanimi gerekebilmektedir. (10)
Aurikulanin genisligi yani horizontal uzunlugu o6zellikle isitme cihazi,
implant gibi kulakla alakali endustriyel tiretimde de yol gdsterici bilgiler
saglayabilir. Aurikula bliyltmesinin 6zelliklerinin bilinmesi cihaz kullanmasi

gereken Down sendromlu cocuklarin yénetiminde de yardimci olacaktir.

Bu calismada toplumda diger kromozomal anomalilere kiyasla daha sik
gorilen Down sendromlu hastalarin kulak boyutlar1 dogumdan 18 yasina
kadar olan her yas grubunda ve eriskin grubunda cesitli dizlemlerde

Olctilmesi, kulak gelisimi acisindan degerlendirilmesi amaclanmistir.



BOLUM 2

GENEL BILGILER

2.1 TEMPORAL KEMIiK

Temporal kemik cift kranial kemiklerdendir ve basin iki tarafinda bulunur.
Kabaca serebrumun temporal boélgelerine karsilik gelir. Kranial kemikler
icerisinde anatomisinin anlasilmasi en zor kemiklerdendir ve icinde bircok

yap1 barindirir.
2.1.1. Anatomi

Kulak anatomisini anlamak i¢cin temporal kemik anatomisinin iyi bilinmesi
gerekmektedir. Bu kemik intrakranial ve ekstrakranial bircok yap ile iliskili
olup icinden bircok damar ve sinir yapilart gecmektedir. Kompleks bir
anatomiye sahip olup 0Ozellikle kulak hastaliklarinda bu anatomiye hakim

olmak 6nemlidir.

Temporal kemik; sfenoid, parietal, oksipital ve zigomatik kemiklerle eklem
yapar. Piramit seklinde olup 4 boélimden olusur. Bu bélimler squamoéz,

mastoid, petrdz ve timpanik bélimlerdir (Sekil 2.1)



Genel Bilgiler

Fissura petrosquamosa Pars squamosa

Pars petrosa

Pars tympanica

Sekil 2.1. Temporal kemik lateral gérinus
(Sobotta Atlas of Human Anatomy 14th edition 2006’dan alinmistir)

2.1.1.1. Squamo6z Kemik

Squamdz parca orta fossanin lateral duvarini olusturur. Onde zigoma ile
eklemlesen zigomatik processi vardir ve bu process glenoid fossa kemik
catisini olusturur. Masseter kas bu zigomatik processe tutunur. Squamoéz
parcanin dis kismina temporal kas yapisir. Temporal kasin yapistigl yerin
alt smirinda olusan horizontal cikintiya temporal cizgi denir. Bu cizgi
zigomatik process ile hizalidir ve orta fossa tabaninin disardaki izdistimuine
denk gelir. (11)

2.1.1.2. Mastoid Kemik

Mastoid parca temporal kemigin i¢ci hava dolu kemik odaciklardan olusan
boliumudtr. Sternokleidomastoid (SKM) kas ve masseter kas bu boélime
yapisir ve bunlarin mastoide yapistigi yerde bu kismi asagl cekmesiyle
mastoid bu bélgede asagi dogru uzanarak mastoid tipi olusturur. Mastoid
korteksin TtUizerinde bircok emisser ven vardir ve bu venler antrum
bolgesinden drenaj alirlar. Ayrica tek bir buyuk emisser ven mastoid
korteksin posterior bélimuinde sigmoid sinus ile baglantiy1 saglar. (12) SKM
kasinin yapistigi yer mastoid tipte dlizensiz bir ylizeye sahiptir. Bunun

medialinde digastrik kasin posterior karninin yapistigi sulkus vardir. Bu

4



Genel Bilgiler

sulkusun hemen posteriorunda fasiyal sinirin temporal kastan c¢iktig
stylomastoid foramen mevcuttur. (13) Ayrica digastrik sulcusun hemen

medialinde oksipital arter sulkusu yer almaktadir. (14)
2.1.1.3. Petroz Kemik

Petr6z parca temporal kemigin piramit sekilli parcasidir. Bu piramidin
tabani mastoid ile iliskili iken tepesi anteromediale dogru, oksipital ve
sfenoid kemiklerin arasina dogru yonelir. Petr6z parcanin anterior ylizeyi
orta fossa tabaninin posterior sinirini olusturur. Yine bu bélimuin stiperior
ylUzeyinde suUperior semisirkuler kanalin kivriminin olusturdugu arkuat
eminens bulunmaktadir. Ayrica yine burada sUperior petrosal sinlisun
olusturdugu sulkus goértilebilmektedir. Kemigin apeks bélgesinde trigeminal
ganglionun yerlestigi diizgtin ytzeyli bir ¢oktintii bulunur. (15) Bu bélgenin
hemen 6ntinde ise major ve mindr stUperfisiyal petrozal sinirlerin foramina
ve sulkusu bulunur. Orta kulak catisi ve mastoid catis1 arkuat eminensin
lateralinde bulunur. Petréz boélgenin posterior yuzeyi arka fossanin 6n
sinirin1 olusturur. Bu ylizey sUperior petrosal sinds, sigmoid sinis ve
inferior petrosal sinusler ile cevrilidir. Bu ylzeyin ortasinda porus
akustikus bulunur. Porus akustikusun fundus kisminda (akustik kanalin
lateral kismi) falsiform (horizontal) krest ve Bill bar olarak adlandirilan
vertikal krest bulunur. (16) Akustik kanaldan 7. ve 8. kranial sinirler gecer.
Subarkuat arter, akustik kanalin sUperolateralinde bulunur. Akustik
kanalin inferolateralinde endolenfatik kesenin ve kanalin bulundugu
operkulum adi verilen aciklik bulunur. Petr6z kemik ve oksipital kemik

arasindaki yarik ise juguler forameni olusturur.

Juguler foramen; juguler spine ile posteriorda pars nervosa, anteriorda pars
venosa olarak bélunur. Petréz parcanin inferior yUzeyine bircok kas
yapistig1 icin duzensizdir. Koklear aquaduktun eksternal acikligi juguler
spine’in anteromedialinde pars nervosa icinde bulunur ve juguler foramenin
superior sinirini belirler. (17) Koklear aquadukt acikliginin hemen yanindan
glossofaringeal sinir juguler foramene girer. Styloid process stylomastoid
foramenin hemen 6ntinde bulunur. (Sekil 2.2) Styloid processin uzunlugu;
odinofaji, disfaji ve bogazda yabanci cisim hissine sebep olabilir. Bu spesifik

tabloya Eagle Sendromu adu verilir. (18)
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Sekil 2.2. Temporal Kemik alt yliz Anatomik yapilar
(Sobotta Atlas of Human Anatomy 14th Edition 2006’dan alinmistir)

2.1.1.4. Timpanik Kemik

Timpanik parca ise kemik dis kulak yolunun anterior duvari, tabani, tavani
ve posterior duvarinin bir parcasini olusturur. Ayrica orta kulagin anterior
duvar ve tabanini olusturur. Bu parcanin 6n yuzt dis kulak yolunda
timpanosquamoz sUtlrd, orta kulakta ise petrotimpanik stttirti olusturur.
Arkada ise timpanomastoid sutird olusturur. Bu suUttr stilomastoid

foramene uzanir (19)
AURIKULA

Aurikula, kikirdak ve bunu kaplayan bir cilt ile yliztin iki yaninda bulunan
isitme fizyolojisinde rol oynayan ve estetik acidan da 6nemli bir yapidir.
Aurikulanin bir diger adi da Latince kanat ya da ylzge¢ anlamina gelen

pinnadir. Temporal kemige ligamanlar, kaslar ve fibr6z doku ile tutunur.
2.2.1. Embriyoloji

Intrauterin dénemde aurikulanin olusumu 4. haftada ortaya cikan 1. ve 2.

brankial arklar ile baslar. (20) 6. haftada bu arklar tizerinde his tepecikleri
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olarak isimlendirilen kabartilar olusur (Sekil 2.3) ve bunlar aurikulanin
sekillenmesinde éncti kabartilardir. Ilk 3 tepecik 1. brankial arktan, ikinci 3
tepecik ise 2. brankial arktan gelisir. 1. brankial arktaki tepecikler 1.
brankial yarigin cevresinde birleserek anterior aurikular kivrimi 2. brankial
arktaki tepecikler birleserek ise posterior aurikular kivrimi olusturur. His
tepeciklerinin ilk 3"inden sirasiyla tragus, heliks, cymba konka; ikinci 3 his
tepeciginden ise sirasiyla konka, antiheliks, antitragus gelisir. (Tablo 2.1)
(21) Intertragal centik 1. ve 6. his tepelerinin birlestigi noktadaki acikliga
denk gelmektedir. (22)

Aurikulanin gelisiminde rol oynayan cesitli genetik faktérler tanimlanmaistir.
(23)Bircok yapinin birlesmesi ile birlikte kompleks bir gelisim streci oldugu
icin bu doénemdeki problemler konjenital aurikula anomalilerine yol
acabilmektedir. Ayrica his kabarciklar1 néral krest kdkenli olduklar: icin dis
kulak anomalileri néral krest kokenli gelisen kalp gibi organlarin

anomalileri ile birliktelik gésterebilir. (24)

Tablo 2.1. Aurikulanin embriyolojik gelisimi

1.Brankial ark 1. His tepecigi Tragus

2. His tepecigi Heliks

3. His tepecigi Cymba Konka
2.Brankial ark 4. His tepecigi Konka

S. His tepecigi Antiheliks

6. His tepecigi Antitragus

Aurikula basin ventromedialinde gelismeye baslar. Mandibulanin
gelismesiyle beraber yukari dogru ilerleyerek ytzin iki tarafinda normal

konumuna yerlesir. (21)
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Sekil 2.3. Aurikulanin embriyolojik gelisimi
(Langman Medical Embriology 13th Edition 2015ten alinmaistir)

2.2.2. Anatomi

Dis kulak; aurikula ve dis kulak yolunun lateralini olusturan kartilajin6z
bolim ve dis kulak yolunun medialde timpanik membrana kadar olan
kemik bolimi olmak TUzere iki boélimden olusur. Aurikula isitmenin
baslangic noktasidir ve asil goérevi havadaki ses dalgalarinin toplanarak

timpanik membran araciligi ile orta kulaga iletilmesidir.

Dis kulak temporal kemigin zigomatik processinin hemen arkasinda
bulunur. Dis kulagin hemen uUstiinde temporal kemigin skuaméz parcasi
bulunur. Inferiorunda ise stiloid process vardir. Temporal kemigin mastoid

processi ise dis kulagin posteroinferiorunda yerlesir. (Sekil 2.4)

Aurikula temel olarak fibroelastik bir kartilaj olan aurikular kartilaj ve yag
dokusundan olusan lobulus aurikula denen kisimlarindan olusur. Bu
bolgede cilt ve kartilaj arasindaki ciltalt1 doku c¢ok incedir. Aurikulada kil ve
yag folikulleri rudimenter yapidadir. Dis kulak yolunda serumen uretmek
icin 6zellesmis ter glandlari mevcuttur. Bu glandlar yapisal olarak apokrin

bezlerdendir. Temel olarak sebum ve o6l epitelyal huicrelerden olusan
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serumeni Uretirler ve bu serumen dis kulak yolunu sudan, yabanci
cisimlerden korur, bakterisidal etki gosterir, dis kulak yolunun nemli ve
timpanik membranin esnek kalmasini saglar. (25,26) Skuamoéz epitel dis
kulak yolundan devam ederek timpanik membranin lateralini olusturur.
Aurikula ligamentler ve kuicik kaslar yardimu ile kafatasina tutunur. Bu
kaslar bazi1 canlilarda kulag sesin geldigi yone cevirme gorevini
Ustlenmektedir. Ancak insanlarda kulak kaslari bu o6zelligini yitirmistir.

Yine de bazi insanlarda az da olsa hareket kabiliyeti bulunabilmektedir.

Aurikulanin eksternal ylzeyi konveks olup daha dizglin bir ylzeye
sahiptir. Bu konveks bélgede ciltalti doku kalin olup ciltalt1 yag katmani
daha fazladir. Bu da belirgin cilt hareketliligine ve esneklige sebep olur (27).
Ic ytizeyi konkavdir ve huni seklinde olup inferiorda dis kulak yolu ile
devam etmektedir. Konkav boélgede ise ciltalti doku daha incedir ve
aurikular kartilaja sikica tutunmustur. (27) Aurikulanin i¢ ylzeyi kivrimh
kartilaj yapist nedeniyle bircok cikinti ve cukur boélge icermektedir. Bu
bolgeler aurikulanin Uzerinde cesitli anatomi noktalar olusturmaktadir.

(Sekil 2.5)

Hebx, Crus helicis

Scapha ~_
B _~ Spina helicis
rd

Antinelix ~__ o Os temporale, Pars squamosa

_~ Incisurae cartilaginis meatus acustici
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Fissura antitragohelicina _~ Os temporale, Pars tympanica
= -

Cauda helicis

/
J/
Incisura intertragica / /

Canlilago meatus acustici ”
Proc. styloideus

Proc. mastoideus 7

Sekil 2.4. Aurikular kartilaj
(Sobotta Atlas of Human Anatomy 14th Edition 2006’dan alinmistir)
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2.2.2.1. Aurikula kivrimlari ve cukurlari

Kulak kepcesinin en dis kisminda kulagin seklini belirleyen ve sinirini
olusturan kivrim heliks adini alir. Heliks stperiorda doénerek dis kulak
yolunun hemen Ttstiinde crus helicisi olusturur. Inferiorda ise kulak
lobultl ile devam eder. Heliksin hemen medialinde ve helikse paralel
seyreden ikinci kivrim ise antiheliks adini alir. Antiheliks aurikulanin
sUperiorunda iki bacaga ayrilarak crura antihelicisi olusturur. Antiheliks
kruslarinin arasinda kalan tiggen bicimli cukur bolgeye Triangular fossa
adi verilir. Heliks ile antiheliks arasinda kalan cukur boélgeye Scaphoid
fossa adi verilir. Bu fossanin aurikulanin posterior bélimutinde yaptigi
kabariklik Eminentia scaphea olarak adlandirilir. Antiheliks kivriminin
onunde derin ve genis cukur Aurikular konkadir. Aurikular konkanin
posteriorda yaptig1 kabariklik ise Eminentia conchae olarak adlandirilir
Aurikular konka heliks krusu tarafindan inferiorda Cavum konka ve
stperiorda Cymba Konka olarak ikiye boluinur. Cavum konka aurikulanin
en derin boélgesi olup anteromedialde dis kulak yolu kikirdagina dogru
uzanir. Dis kulak yolunun hemen anteriorunda posteriora dogru acilanma
yapan kartilaj cikintiya Tragus denir. Tragus yapisal olarak dis kulak yolu
girisini kapatma egilimindedir ve teorik olarak buray1 korudugu dtstnultr.
Tragus ile Heliks arasinda kartilajdan yoksun sadece ligamanlarin oldugu
bolgeye Aurikular centik ya da Incisura terminalis ad: verilir. Aurikulanin
en alt bolimunde kikirdak icermeyen yag ve bag dokudan olusan Lobiil
mevcuttur. Lobuliin hemen ustinde tragusa dogru olan cikintiya ise
antitragus adi verilir. Antitragus ile tragusu ayiran bosluga ise Intertragic

centik adi verilir.
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Sekil 2.5. Aurikula konkav ytzi kivrim ve ¢ukurlar

2.2.2.2. Aurikulanin kaslari

Aurikulada iki majér kas grubu bulunur. Intrinsik kas gruplan tragicus,
antitragicus, obliquus aurikula, transvers auriculare ve helicis major ve
minorlardir. (Sekil 2.6) Muskulus tragicus yassi, kisa bir yapi gosterir ve
tragusun lateralinden baslayarak vertikal olarak uzanir ve antitragicus
kasina dik seyreder, ancak bu kasla temas etmez. Antitragicus kasi
antitragusun anteroinferiorundan orjin alir ve antiheliksle heliksin kuyruk
kismina ilerler. Helicis mindr kasi heliks crusuna oblik olarak seyreder.
Helicis major ise anterior sinir boyunca kivrima paralel seyreder. Obliquus
aurikula ve transversus aurikula, aurikulanin posterior kranial ytzinde
bulunur. Obliquus auricula eminentia scapheanin Uust boélimunden
eminentia conchaya uzanir. Transversus auricula ise bu iki bdlgenin

inferior kisimlarini baglar. (28)

Aurikulanin ekstrensek kaslari anterior, slperior ve posterior aurikular
kaslardir. Aurikularis posterior kasi mastoid processteki aponevrozdan
baslayarak eminentia konka tlizerindeki oblik bir cikinti1 olan postikulusa
uzanir. Aurikularis anterior kasi epikranial aponevrozdan baslayarak heliks
kivrimina anterior bolgeden wuzanir ve en kucluk ekstrinsik kastir.
Aurikularis sUperior kasi ise en buyldk ekstrinsik kastir. Epikranial

aponevrozdan baslar ve aurikulanin kranial bélimuine tutunur. (29)

11
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Ekstrinsik kaslarin kulak hareketindeki etkileri minimaldir. Intrinsik kaslar

ise kulaga sekil verme acisindan énemlidir. (28)
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" M. helicis major
_— M. helicis minor

/B Iragicus M. transversus auriculae
]

_—
Meatus acusticus externus —

. 4

Cauda helicis —

N\
* Lig. auriculare posterius

'M. antitragicus

Sekil 2.6. Aurikula kaslari 6n ve arka yliz gérintimt
(Sobotta Atlas of Human Anatomy 14th Edition 2006’dan alinmistir)

2.2.2.3. Aurikulanin kanlanmasi

Dis kulagin kanlanmasini saglayan asil yap: eksternal karotid arterin
posterior aurikular dalidir. (Sekil 2.7) Stperior aurikular arter; stperfisiyal
temporalin genis bir dalidir ve heliksin stiperiorunda 6nden arkaya uzanir
ve kulaga kollateral dallar vererek beslenmeye katkida bulunur.
Superfisiyal temporal arterin anterior aurikular dali da aurikulanin anterior
boliminin kanlanmasina katilir. Oksipital arterin dallar1 da aurikulaya
uzanarak kanlanmaya katkida bulunur. (30) Posterior aurikular arter
maksillar ve sUperfisiyal temporal arterin aurikular dallariyla birlikte dis

kulak yolunu da kanlandirr

Superfisiyal temporal ven ile retromandibular vene ve oradan da eksternal
jugular vene drene olur. Posterior aurikular ven ise posterior fasiyal ven ile

birleserek eksternal juguler vene acilir. (31)

12
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Sekil 2.7. Aurikulanin kanlanmasi
(Sobotta Head, Neck and Neuroanatomy 16th Edition 2016’dan alinmistir)

2.2.2.4. Aurikulanin sinirleri

Ekstrinsik kaslardan anterior ve stUperior aurikular kaslarin uyarimi fasiyal
sinirin temporal dali ile olurken posterior aurikular kasin uyarimi fasiyal
sinirin posterior aurikular dali ile olur. Intrinsik kaslar icin ise kranial
taraftaki kaslar yine fasiyal sinirin posterior aurikular dali ile uyarilirken

lateral ytizdekiler fasiyal sinirin temporal dali ile uyarilir.

Duysal innervasyona baktigimiz zaman V. kraniyal sinirin mandibular
dalinin (CN V-3) aurikulotemporal dali tragus ve heliksin anteriorda krus
kismin1 innerve eder. Lesser occipital sinir (C2-C3) kranial taraftaki
stperior kismin duyusunu alir. Geri kalan tim duyulari alan sinir ise
greater aurikular sinirdir(C2-C3). (32) Dis kulak yolunun duysal uyarisi ise
anterior ve sUperior duvarlarda yine CN V-3"in aurikulotemporal dals;
posterior ve inferior duvarlarda ise vagusun aurikular dal ile alinir. (Sekil

2.8)

13
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Sekil 2.8. Aurikulanin duysal innervasyonu (PL Dhingra Diseases of Ear Nose and
Throat & Head and Neck Surgery 7th Edition, 2018’den alinmistir)

2.2.2.5. Aurikulanin lenfatik drenaj1

Aurikulanin Lenfatik drenajina baktigimiz zaman 4 grup lenfatik yol oldugu
goruliir. Anterior dallar aurikulanin anterior bélgesinin drenajini toplar ve
tek bir dal ile birleserek preaurikular lenf noduna tasir. Stperior dallar
heliksin stUperior bélimutinden drenaji toplar kulagin posteriorundan asagi
dogru inerek infraaurikular lenf noduna tasir. Scaphoid fossadan drenaji
toplayan orta dallar yine posteriordan asagi dogru inerek infraaurikular lenf
nodlarina ulasir. Kulak lobuliinde bir ag olarak toplanan lobular dallar

birleserek yine infraaurikular lenf nodlarina dékualtr. (33)
2.2.3. Aurikulanin Isitme Fizyolojisindeki Yeri

Aurikula ve dis kulak yolu birlikte dis kulag olustururlar. Isitme
fizyolojisinde baslica iki rolleri vardir. Bunlardan biri cevre ses dalgalarini

toplamak ve ses siddetini arttirmak, digeri ise sesin lokalize edilmesidir.

Aurikula yaklasik 135 derece kadar genis bir alandan sesleri toplayarak
daha dar bir alan olan dis kulak yoluna iletir. Konka ise aurikulanin aldig
sesleri toplayarak dis kulak yoluna bir megafon gibi yogunlastirir. Bu gérevi
sayesinde yaklasik 6 dB bir ses siddeti artis1 meydana gelir. Dis kulak yolu
da sadece sesi iletmekle kalmaz ayni zamanda bu ses dalgalarini
siddetlendirir. =~ Atmosferdeki ses dalgalar1 dis kulak yolu ile timpanik
membrana ulastiginda 2.5 kHz de yaklasik 15-20 dB kadar bir ses siddeti

artis1 meydana gelir. (Wiener and Ross, 1946) Ayrica McNeil ve arkadaslari

14
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aurikulanin 6nde oldugu pozisyonda konusmayil ayirt etme indeksinin

belirgin arttigini géstermislerdir (34)

Insanlarda ses lokalizasyonu icin en énemli sey iki kulak arasindaki ses
yogunlugu ve zamanlama farkidir. Sag taraftan gelen bir ses icin sag kulak
sol kulaga gore daha yogun ve daha erken ses duyacaktir. Ses; yakin
kulaga, uzak olan kulaga gére 0,6 msn daha erken gitmektedir. (35) Bu da
ses lokasyonunda 6énem go6stermektedir. Ancak tek bir taraftan gelen sesi
O0n veya arka, yukari veya asagi bir kaynaktan gelip gelmedigini anlamak
icin taraf bilgisi yeterli olmayacaktir. Bu durumda aurikulanin kalkik
koseleri ses dalgalarini dis kulak yoluna yansitarak yer bilgisini edinmemizi

saglayacaktir.

Ses lokalizasyonu icin 6énemli bir diger anatomik bdélge ise stiperior oliver
komplekstir. Stperior oliver kompleks baslica 3 yapidan olusur; medial
sUperior olive, lateral sUperior olive ve trapezoid cisim. Her iki koklear
nukleustan gelen bilgiler Stiperior oliver komplekste birlesir ve bu bolge her
iki kulak arasindaki seslerin zaman ve amplitiid farkini analiz eder. Spesifik
olarak bakildiginda medial sUperior olive zaman farkini hesaplamada
duyarliyken lateral stperior olive ise her iki kulak arasindaki amplittid

farkina duyarhdir. (36)

Ses dalgalarinin iletiminde bas golge etkisi yapabilmektedir. Bu durum, ses
dalgalarinin buyukltigtine goére basin bu dalgalar1 gecirgenligi olarak
tanimlanabilir. Ornek vermek gerekirse dalga boyu daha buytik olan pes
sesler uzak kulaga dalga boyu ktiiciik olan tiz seslere gére daha rahat
ulasabilmektedir. Yani pes seslerin yon tayini tiz seslere goére daha kolay
yapilabilmektedir. Tiz seslerin y6n tayininde amplittid farki énemliyken pes

seslerin y6n tayininde zaman fark: énemlidir. (36,37)
2.2.4. Konjenital Anomaliler

Normal embriyolojik gelisim sirasinda S. ve 9. haftalar arasinda karsilasilan
sorunlar kulagin yapisal bozukluguna yol acabilirler. Bu problemler hafif
kozmetik problemden ciddi fonksiyonel ve kozmetik problemlere uzanan bir
yelpazede gorulebilir. Bir sendromun parcasit olarak gortlebildigi gibi
genellikle izole olarak ortaya cikarlar. Bu anomaliler anotia, mikrotia,

kriptotia gibi gelisimin erken safhalarinda gerceklesen malformasyonlar da
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olabilir; kepce kulak, duistik kulak gibi ge¢c safhalardaki problemlere baglh

deformasyonlar da olabilir.
2.2.4.1. Mikrotia

Mikrotia kulagin az gelismesi ile karakterize bir malformasyondur. Hafif
bozukluktan kulagin tam yokluguna (Anotia) kadar bircok sekilde
gorulebilir. Mikrotia 2.5/1 oraninda erkeklerde daha sik goértilmekte ve
%77-93 hastada unilateral tutulum %60 hastada sag kulak tutulumu
mevcuttur. (38) %10 hastada ise bilateral mikrotia gértiltir. Anotia goérilen
3 hastanin 2’sinde konjenital aural atrezi eslik eder. Bu tarz patolojilerde
altta yatan orta kulak i¢c kulak ve fasyal sinir anomalileri de g6z 6ntinde

bulundurulmalidir. (39)

Mikrotia sendromlarla iligkili olabildigi gibi sporadik vakalarda
multifaktéryel ya da poligenik olma ihtimali ytksektir. %15-17 hastada aile
hikayesi mevcutken %38-42 hastada altta yatan sendromlarla iliskilidir. Bu
sendromlar Treacher Collins, Crouzon, Goldenhar, Mobius, Pierre Robin ve
oculoauriculovertebral sendromlardir. Son calismalarda mikrotianin GSC ve
BMPS maternal peptid geni ile iliskili oldugu gortlmusttr. (40) Mikrotia ile
iligkili anomaliler yarik dudak, makrostoma, kardiak defektler, renal

defektler, holoprosensefali ve polidaktilidir.

Mikrotia icin bircok risk faktdérti tanimlanmistir. Ileri anne yasi, ytiksek
parite sayisi, rubella sifiliz gibi intrauterin enfeksiyonlar, maternal
malnutrisyon bu risklerden bazilaridir. Ayrica prenatal dénemde alkol
maruziyeti, isotretionin ve talidomit maruziyetinin de mikrotia yaptigina
dair ciddi kanitlar mevcuttur. Stapedia arter riptirintin de mikrotiaya yol

actigl calismalarda gosterilmistir. (41)

Mikrotianin standardize bir evrelemesi bulunmamakla birlikte en sik
Hermann Marx’in 1926’da tanimladig:i siniflandirma kullanilmaktadir. (42)

Mikrotia siniflandirmasi Tablo 2.2°de verilmistir.

Tablo 2.2. Mikrotia siniflandirilmas: (Marx 1926)

Grade 1 Hafif malformasyon

Grade 2 Aurikula tst kisminin yoklugu

Grade 3 Sadece lobtul ve ktictiik aurikula remnantinin varligi
Grade 4 Total yokluk (Anotia)
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2.2.4.2. Konjenital aural atrezi

Konjenital aural atrezi dis kulak yolunun invajinasyonu sirasindaki olusan
bozukluga bagli olarak kanalin stenozu ya da yoklugu olarak tanimlanir.
Bu invajinasyon timpanik membran, orta kulak ve kemikcikler ile ayni1 anda
gerceklestigi icin bu yapilarda da bozukluk ortaya cikabilmektedir.
Erkeklerde kadinlara oranla 2 kat sik gériilmekle birlikte insidansi 10000 -
20000 canli dogumda 1°dir. (43) Unilateral tutulum bilateral tutuluma gére
3-5 kat fazla gortilmekte ve genelde sag kulakta gortilmektedir. (44)

Konjenital aural atrezi genelde sporadik olmakla birlikte otozomal resesif ve
otozomal dominant paternle kalitildigi da goézlenmistir. (45) Yarik damak,
posterior kranial hipoplazi, hemifasyal mikrozomi ve genitolUriner
anomalilerle birlikte gortlebilir. 1. ve 2. brankial arklarla iliskili bozukluk
oldugu icin Treacher Collins, Fanconi, DiGeorge, Pierre Robin, Goldenhar,

Crouzon, Mobius ve Klippel-Feil sendromlariyla iliskilidir.

Konjenital aural atrezi siniflamasi icin gunimuzde en c¢ok 1955’te
tanimlanmis olan Altmann siniflamasi kullanilmaktadir. (46) Aural atrezi

siniflandirmasi Tablo 2.3’te verilmistir

Tablo 2.3. Konjenital aural atrezi siniflamasi (Altmann)

Grade 1 Kuctk dis kulak yolu
Hipoplastik temporal kemik
Normal orta kulak
Normal ya da cok hafif deforme kemikcikler

Grade 2 D1s kulak kanal yoklugu
Kuctk orta kulak boslugu
Fikse ya da malforme kemikcikler

Grade 3 D1s kulak kanal yoklugu
Ileri derece kontrakte ya tamamen olmayan orta kulak
boslugu
fleri derece malforme ya da tamamen olmayan kemikcikler

2.2.4.3. Kepce kulak

Kepce kulak, heliksin kraniuma goére lateralizasyonu olarak tanimlanir.
Antiheliksin kivrilmamasi sonucu konkascaphal ac¢inin artmasi, stperior
krusun duzlesmesi ile karakteristiktir (47) Cocuklarda en sik gorilen ylz
anomalilerindendir. Fonksiyonel bir zarari olmasa da sosyal hayatta bazi
problemler ve psikolojik sorunlari beraberinde getirebilir. Poptilasyonun

yaklasik %5’inin kepce kulak nedeniyle kozmetik sikayetleri mevcuttur (48)
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Erkek kadin dominansi yoktur. Inkomplet penetransl otozomal dominant

gecisi vardir ve hastalarin 3’te 2’sinde aile hikayesi mevcuttur. (47)
2.2.4.4. Preaurikular fistiil

Preaurikular fistiil heliksin 6n tarafindaki kepceye bitisik girintidir. Bazen
preaurikula sintis agzi heliksin posterostiperioruna, tragusa ya da lobtle
acilabilir. Cogu hastada unilateral ve sag tarafta bulunur. Bilateral olarak
%25-50 vakada gorultir ve genelde genetik gecislidir. (49). Yakin zamanda
8ql1.1-q13.3 kromozomlar1 preaurikular sints icin genetik bolge olarak
bulunmustur. (50) Bu anomali 1. ve 2. arktaki his tepeciklerinin inkomplet
ya da defektif flizyonundan kaynaklanmaktadir. Bu defektif flizyon
sonucunda respiratuar epitel ya da skuamoz epitel ile kapli kér bir yol
olusturmaktadir. Bu trakt dis kulak yolundan oral kommisura kadar olan
bolgede herhangi bir yerde go6rilebilir. Ayrica birinci brankial oluktaki
defektlere baghh dis kulak yolu duplikasyonuna denk gelen preaurikular
fistiller de tanimlanmistir. Bu anomaliler 2 tipte incelenir. Tip 1 de
duplikasyon deri ile kaphdir. Dis kulak yoluna paralel seyreder genelde
postaurikulardir ve kor bir sekilde fasyal sinirin lateralinde veya
sUperiorunda sonlanir. Tip 2 ise gercek dis kulak yolu duplikasyonudur.
Deri ile kaplidir ve kartilaj icerir. (51) Bu lezyonlar nérovasktler yapilar

icermez ve kivrimli bir yapidadirlar.

Preaurikular sintsler %3-10 hastada sendroma eslik edebilirler. Brachio-
oto-renal sendrom; brankial ark anomalileri, duyma kaybi1 ve renal
anomalilerle seyreden otozomal dominant bir sendromdur. 40000de 1
insidans1 olup sagir cocuklarin %2’sinden sorumlu oldugu raporlanmistir.
(52) Preaurikular sinltis hastalarina detayh isitme ve kulak muayenesi
yapilmasi gerekmekte olup bu hastalarda renal patolojilerinde distunulerek

USG cekilmesi gerektigini savunan yazarlar mevcuttur. (53)

Preaurikular sinlis bazen enfekte olup apse formatina doéntsebilir.
Kizariklilk o6dem ve agrn sikayetleri yapabilir. Genis spektrumlu
antibiyotiklerle tedavi edilmeli, rekliirren enfeksiyon durumlarinda ise
enfeksiyonun olmadigi aralikta cerrahi olarak eksize edilmelidir. Eksizyonda
trakti en blok olarak cikarmak rekUrrensi azalacaktir. Cerrahi sonrasi

reklrrens %9-42 arasinda siklikla raporlanmistir. (49)
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2.2.4.5. Aksesuar aurikula

Ear tag olarak da bilinen aksesuar aurikula cilt, yag doku ve kartilajdan
olusan ve kulagin sternokleidomastoid kas 6éntindeki embriyolojik goéct
sirasindaki yolda gortlebilen bir fazlaliktir. Unilateral lezyonlar icin
insidans 1000’de 1.7dir. Bilateral lezyonlar icin 10000°’de 9-10dur. (54) 6
tepecigin inkomplet flizyonunun burada da patolojide rol oynadigi

distnutlmektedir.

Sporadik olarak goérulebildigi gibi Goldenhar, Townes-Brocks, Treacher
Collins, VACTERL ve Wolf-Hirschhron sendromlarinin parcasi olarak da
gortlebilir. (55) Dogumda tani konulur ve bu patoloji isitme kaybu ile iliskili
oldugu icin isitme degerlendirilmesi bu cocuklar icin 6nemlidir. (56) 3-10
mm boyutlu deri renkli papul seklinde kendini goésterir. Asemptomatik

olmasindan 6ttirt takip edilebilir ya da cerrahi olarak eksize edilebilir.
DOWN SENDROMU

Insanlarda normalde 23 adet cift kromozom bulunur. (n=23) Haploid
hticreler sadece 23 kromozom iceren (n) hiicrelerdir. Bu kromozomun tam
katlarin1 iceren hucreler (2n,3n,4n) euploid htucreler olarak adlandirilir.
Normal insan hucresi 2n yani 46 kromozom icerir. Bundan daha fazla
kromozom iceren euploid hucreler polipoid huicreler olarak adlandirilir.
Polipoid hucreler genelde yasama elverigli degildir. Ancak bir kiside 2’den
fazla cesit hiicrenin bulundugu mozaizm durumunda yasam gorilebilir.

(57)

23 kromozomun katlarini icermeyen anormal huicreler ise aneuploid
hticreler olarak adlandirilir ve bu en sik goértulen insan kromozom
anomalisidir. Monozomi 2 kromozom yerine tek kromozom bulunmasidir.
(57) Cogu monozomiler erken yasamda 6limculdir. Bunun istisnasi, bir X
geni monozomisi olan Turner sendromudur. Aneuploidinin en sik sebebi
mayoz sirasinda kromozom ayrilmasindaki bozukluktur. Mayoz 1 veya

mayoz 2 de gorulebilir ancak en sik maternal mayoz 1 de gérulir. (58)

Trizomi ise normal olan 2 kromozom yerine 3 kromozomun bulunmasidir ve
en sik gorilen aneuploididir. Tim hucrelerde gortlebilir veya mozaik

olabilir. Hangi kromozom etkilendiyse genelde ona bagli olarak fenotipik
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ozellikler gosterebilir. Down sendromu sik goértilen bir genetik bozukluk
olup Ingiliz bilim adami John Langdon Down’n 1866da bu durumu

tanimlamasiyla literatiire kazandirilmistir.

Trizomi 21 orta duzey zeka geriliginin en sik genetik sebebidir. Her 733
canli dogumda bir gérulur. (2) Gebelik sirasindaki dustkleri de sayarsak
oran bunun 2 kati olur. Bircok konjenital anomali ve dismorfi ile birliktelik
gosterir. Bu 0Ozellikler genelde cesitlilik gésterse de bazi fenotip 6zellikleri
daha spesifik ve klinik taniya daha uygundur. Down sendromlularda
konjenital kalp hastaligi goérilme ihtimali fazladir (%50). Rektlrren
pulmoner enfeksiyonlar, uyku bozuklugu, laringomalazi, pulmoner
hipertansiyon gibi pulmoner komplikasyonlar da goértlebilmektedir. (59)
Gastrointestinal anomaliler ve hipotiroidizm siktir. Bunlar disinda
megakaryoplastik 16semi, immun sistem bozuklugu, diabet, epilepsi,
alopesi, juvenil artrit, géorme ve isitme bozukluklari da goérulebilir. (60)
Alzheimer benzeri demans 4. dekatin baslarinda c¢ikan sik gortlen bir
komplikasyondur. (61) Down sendromu hastalar1 genelde infertil olmakla

birlikte bazi kadin Down sendromlu hastalarin tireme kabiliyetleri olabilir.

(62)

Down sendromlu bireylerde genel bir gelisim geriligi gértlir. Sosyal gelisim
bir miktar korunabilse de otizm benzeri bulgular gértilebilir. Bu hastalarin

egitimi gelisim acisindan 6nemlidir. (63)

Down sendromlularin %15’inde 1. servikal vertebranin kaymasi goérulebilir.
Bu durum da bu hastalar1 boyun hiperekstansiyonu ve fleksiyonu sirasinda
spinal kord hasarlanmas: riskiyle karsi karsiya getirir. (64) Bu nedenle bu
tarz hareketlerin gerektigi sporlarda detayli arastirma yapmak ve gerekirse
bu sporlardan  uzak durmak  gerekmektedir. Ayrica  boyun
hiperekstansiyonu veya ileri diizey fleksiyonu gerektiren bazi ameliyatlarda
da dikkat edilmesi gerekmektedir. (Adenoidektomi, tonsillektomi, direkt

laringoskopi vb)

Normal poptlasyona oranla bu hastalarda davranissal bozukluklar sik
gorultr. Ayrica psikiyatrik komorbidite %18-38 hastada gorulebilmektedir.
Down sendromlu cocuklarda sik goértilen davranissal bozukluklar olarak

dikkatsizlik, inatcilik ve rutine bagimlilik vardir. Benzer derecede zeka
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geriligi yapan diger etiyolojilere oranla Down sendromlularda agresyon ve

kendine zarar verme durumu daha seyrek gortlir. (63,65)

Yasam beklentisi Down sendromlu bireylerde medikal hizmetin ve hastalik
anlayisimizin artmasiyla birlikte artis géstermis ve giniimuizde ortalama 60
yaslarina kadar gelmistir. (66,67) Retrospektif calismalar Down sendromlu
eriskinlerde prematiir yaslanma ve Alzheimer benzeri demans gdstermistir.
Eriskin Down sendromu o6limlerinde artmis riskler konjenital kalp
hastaligi, epilepsi ve l6semi olarak gosterilebilir. Bir calismada Down
sendromlularin 16semi, testis kanseri ve karaciger kanseri acisindan

riskinin arttig1 gésterilmistir. (68)

Trizomi 21 olan ¢ocuk dogurma riski 35 yas sonrasinda dogum yapan
kadinlar icin fazladir. Gen¢ kadinlarda risk daha az olmasina ragmen daha
sik gebe kaldiklar: icin Down sendromlu bebeklerin yarisinin annesi 35 yas
altindadir. (2) Bu nedenle butin kadinlar 2. trimestrde Down sendromu
acisindan taranmalidir. Bu tarama 414 test ile yapilmakta olup Down
sendromu tespit etme oranm1i %80’dir. Anne serumunda Beta-hCQG,
unconjuge estriol, inhibin ve Alfa-fetoprotein bakilir. Bu testlerden inhibinin
bakilmadigi durum ise 310 test olarak adlandirilir ve bunun down
sendromlular tespit etme orani %70’tir. iki testte de %5 yanlis pozitiflik
orani vardir. Ayrica 1. trimestrda fetal ense kalinliginin bakildig: bir yontem
de vardir. Sadece Ense kalinligi tek basina %70 Down sendromlu fetusa
tani1 koyar. Bunun B-hCG ve PAPP-A ile birlestirildigi testte ise bu oran
%87’ye cikar. 1. ve 2. trimestrdaki testler ense kalinligi ve biyokimyasal
belirteclerle beraber bakilirsa saptama orani %95’ kadar ¢ikar. (69,70)

Anne serumundan elde edilen serbest fetal DNA incelemesi konvansiyonel
1. ve 2. trimestr taramasi yerine kullanilmaya baslanmistir. Yeni nesil DNA
sekanslamasi ile bu prosediirtin fiyat:i uygun olup tespit orani da %98 gibi

yuksek bir orandir. (71)

Down sendromlu hastalar kromozom durumuna goére baslica 3 sinifta

incelenebilir.
1. Trizomi 21

En sik Down sendromu seklidir ve vakalarin %95’inde gorultr. Her hiicre
47 kromozom icermektedir. Ekstra kromozom anne kaynakldir ve mayoz

bolinme sirasinda kromozomun ayrilmasindaki hata nedeniyle meydana
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gelir. Genellikle sporadik olarak olusur. Ancak anne yasi ile risk

artmaktadir.
2. Translokasyon

%3-4 hastada ekstra 21. kromozom kendini 13, 14, 15 ve 21 gibi baska bir
akrosentrik kromozoma baglar. Bu robertsonian translokasyon olarak da

bilinir. En sik 14-21 translokasyonu goérulur. (72)
3. Mozaizm

Hastanin hucrelerinden bazilar1 47 kromozomlu bazilar1i ise 46
kromozomludur. Yani ekstra 21. kromozom btlitiin hiicrelerde bulunmaz.
Down sendromlu hastalarin %1’inde goérialtir. Translokasyon ve trizomi
21’de Down sendromu bulgularn ¢ok benzerken mozaizmli hastalarda

bulgular cok cesitli olabilmektedir. (73)

Down sendromundan sUphelenilen durumda genetik incelemeler
yapilmalidir. Translokasyon gorulduyse parental kromozomlar
translokasyon tasiyicilign agisindan arastirilmalidir ¢inkti tasiyict olan bir

aile bireyi varsa diger cocugun da etkilenmesi olasidir.
2.3.1. Down Sendromu Klinik Ozellikleri

Down sendromlu hastalar1 klinik olarak ayirt etmeye yarayan bircok
fenotipik o6zellikleri vardir. Bu kinik bulgular tablo 2.4 ve tablo 2.5de
Ozetlenmistir. Kulak burun bogaz hastaliklarn alan1  6zelinde
degerlendirildiginde postnatal dénemde nazal kemik, etmoid ve maksillada
gelisim geriligi sebepli orta yltizde kuicukluk ve fetal oranlarda devamlilik
gorulmektedir. Paranazal sinuslerin hipoplazisi ve hatta yoklugu bu

kticukltge katk: saglamaktadir. (74)

Down sendromlularin kulaklar1 da normal bireylerin kulak boyutuna gore
ktctuktiar. Asag yerlesimli ve 6ne kivrimli olabilir. (75) Bunun disinda dis
kulak yollar1 dardir ve orta kulak anomalileri ile birliktelik gosterebilir.
Mastoid htucreleri hipoplastik veya sklerotik olabilir. (76) Bunun sebebi
olarak kronik inflamasyon ve Ostaki tipl disfonksiyonu goésterilebilir. Down
sendromlu hastalarin genel hipotonisi ve tensor veli palatini kasinin

hipotoniden etkilenmesi 6staki disfonksiyonuna sebep olabilir.
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Tablo 2.4. Neonatal donemde Down sendromu klinik bulgulari
(Nelson Textbook of Pediatrics, 21st Edition, 2019)

SANTRAL SINIR
SISTEMIi

KRANiIYOFASYAL

KARDIYOVASKULER

e Gelisme geriligi
e Hipotoni

e Moro refleksi
bozuklugu

e Duzyuz

e Brakisefali ve diiz
oksipital bélge

e Epikantus kivrimi

e Yukar kivrimli
palpebral fisstirler

e Fontanel kapanma

Endokardial defekt

Ventriktler septal
defekt

Atrial septal defekt

Patent duktus
arteriozus

Aberran subklavian

gecikmesi arter
e 3 fontanel Pulmoner
o Cilli iris hipertansiyon
e Orta ylz ve frontal
sints hipoplazisi
o Mikrosefali
e Sert damak kisaligi
e Kicuk burun, diiz
dorsum
e Kicuk kulak
e One cikan dil
KAS- KEMIK SISTEMI GASTROINTESTINAL KUTANOZ

e Eklemlerde
hiperflexibilite

e Kisa boyun

e Kisa metacarp ve
falankslar

e Kisa 5. Parmak ve
klinodaktili

e Tek transverse avug
cizgisi

e ve 2. Ayak
parmaklari
arasinda genis
bosluk

e Pelvik displazi

e Kisa sternum

e Sternal
manubriumda 2

ossifikasyon
merkezi

e Duodenal atrezi
e Annular pankreas
o Trakedzefageal fistlil

e Hirchsprung
hastaligi

e Imperfore antis
e Neonatal kolestaz

Kutis marmorata
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Tablo 2.5. Down sendromlu hastalarda sonradan gelisen klinik bulgular
(Nelson Textbook of Pediatrics, 21st Edition, 2019)

NOROPSIKIYATRIK ENDOKRIN HEMATOLOJIK
e Gelisim geriligi ¢ Konjenital ya da e Gegcici
e Epilepsi kazanilmis myeloproliferatif
e Otizm hipotiroidizm hastalik
« Davranis J piabet J A"kut lf:nfosittik
bozukluklar: o Infertilite 16semi
« Depresyon e Obezite e Akut myeloid l6semi
e Alzheimer e Hipertiroidizm
DUYSAL GASTROINTESTINAL KARDIYOPULMONER
e Konjenital ya da e (Colyak hastalig: e Mitral, triktispid veya
kazanilmis isitme e Dis ¢itkmasinda aort kapak
kaybi gecikme regurjitasyonu
e Sero6z otitis media e Obstruktif uyku e Endokardit
e Kirma kusurlari — apnesi
miyopi e Sik enfeksiyon
e Konjenital ya da
kazanilmis katarakt
e Nistagmus
e Strabismus
e Glokom
e Gozyast kanali
tikanikligi
KAS - KEMIK SISTEMI KUTANOZ
e Atlantoaksiyel e Hiperkeratozis
instabilite e Seboreik dermatit
e Kalca displazisi e Kserozis
e Avaskiler femur bas1 Perigenital
nekrozu follikulit

Tekrarlayan eklem
dislokasyonlari
Femur basi epifiz
kaymasi

Down sendromlu bireylerin bircok spesifik klinik bulgusu ve ek hastaliklan

vardir. Anatomik olarak da normal populasyona gore belirgin farkliliklara

sahiptirler. Bu bilgiler g6z 6ntnde bulundurularak bu calismada Down

sendromlu bireylerin yenidogan doénemden itibaren kulak gelisimi ve

aurikula boyutlarinin incelenmesi amag¢lanmistir.
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BOLUM 3

GEREC VE YONTEM

Bu calisma kesitsel calisma olarak planlanmistir ve etik kurul izni Istanbul
Medeniyet Universitesi Goéztepe Egitim Arastirma Hastanesi Klinik
Arastirmalan Etik kurulu tarafindan 12.06.2018 tarihinde 2018/0185 say1

numarasi ile onaylanmaistir

O -18 yas arasi her yastan ve 18 yas ve UstU eriskin grup olmak Uzere
toplam 19 grup olusturuldu. Her grupta 20 adet down sendromlu hasta,
toplamda 380 down sendromlu hasta calismaya dahil edildi. Gruplardaki

hastalar kiz ve erkek olmak tizere gruplandirilda.

Hastalara; klinigimize ve hastanemize ayaktan basvurular, cesitli 6zel
egitim merkezleri ve down sendromu topluluklari araciligr ile ulasildi.
Yapilacak calismanin sebebi ailelere ve hastalara detayli sekilde anlatildi.
Ailelerin ve hastalarin kabul etmesi kosuluyla hastalar calismaya dahil
edildi.

Genetik inceleme sonrasi down sendromu tanisi kesinlesmis hastalar
calismaya alindi. Ileri deforme kulak ve daha 6nce aurikula seklini
degistirecek (retroaurikular insizyon, anomali dtizeltilmesi vb.) ameliyat ve

travma gecirmis olan hastalar calismaya dahil edilmedi.

Tim hastalarin sag kulaklarindan 6 diizlemde 6lcimler alind1 (Sekil 3.1).
Bu olcimler daha o6nce Kalcioglu ve ark. calismalarinda kullandig

duzlemler 6rnek alinarak yapilmistir. (9,77)

A. Aurikulanin en Ust noktasindan (supraheliks) lobultin alt noktasina
B. Tragus tepesinden paralel diizlemde heliksin dis noktasina

C. Tragus tepesinden paralel dtizlemde antihelikse

D. Konkanin yapisma noktasindan tragus tepesine kadar (Konkal derinlik)
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E. Heliks stUiperiorundan mastoid bolgesine

F. Tragus hizasinda heliksten mastoid bolgesine

EsT

-1‘.

Sekil 3.1. Aurikulada yapilan 6l¢ctim dutizlemleri

3.1 ISTATISTIKSEL ANALiZ

Tum yaslarda kulak duizlem uzunluklari kiz erkek olarak ayr1 ayr
gruplandirildi. Calismanin degisken verileri ortalama, medyan, standart
sapma minimum ve maksimum degerler olarak gosterildi. Verilerin normal
dagilhlma uygunlugu Shapiro-Wilks testi ile sinandi. Kiz-erkek ve yaslar
arasindaki Ol¢cimlerin karsilastirilmas: icin Mann-Whitney U testi
kullanildi. Istatistiksel analizlerin anlamli degeri p<0,05 olarak belirlendi.
Istatiksel analiz icin SPSS v20 (Statistical package for social sciences, IBM)
kullanildi.

Kulak gelisimi icin erigkin degere ulasma yaslar1 (cut-off degerler)
hesaplandi. Bu deger hesaplanirken her 6lcim duzlemindeki deger ayri ayri

18 yas ve Ustu olan eriskin grupla geriye dogru tek tek karsilastirildi.
Anlamli farkin oldugu ilk yas grubu o 6l¢ctim icin cut-off deger olarak alinda.
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BULGULAR

Calismamiza yenidogandan itibaren 18 yasina kadar her yas grubundan
20’ser hasta, 18 yas ve Ustl erigkin gruptan da 20 hasta olmak tUzere
toplam 380 hasta dahil edildi. (O ay — 53 yas). Calismamiza toplam 164 kiz
(%043,16) 216 erkek (%56,84) hasta katilmistir. Her yas grubundaki kiz

erkek sayilar1 Tablo 4.1’de verilmisgtir.

Tam gruplarin ortalama, medyan ve min. — max. Degerleri ile kiz erkek
gruplar1 arasindaki istatistiksel anlamlilik degeri (p degeri) hesaplanmistir

(Tablo 4.1)

Bulunan sonuclara gore kiz ve erkeklerin bUylme cut-offlar1 benzer
yaslarda gortldt. Supraheliksten lobtl inferioruna (A) eriskin boyutun
erkeklerde 59,83 mm, kadinlarda 56,25 mm oldugu izlendi. Hem kiz hem
erkek gruplarinda 13 yasta eriskin boyutuna ulastigi goértildii. Heliksten
tragusa (B) eriskin boyutun erkeklerde 27 mm, kadinlarda 26,13 mm
oldugu izlendi. Hem kiz hem erkekte S5 yasta eriskin boyuta ulastig
goruldu. Antiheliksten tragusa (C) eriskin boyutun erkeklerde 17,75 mm,
kizlarda 17,63 mm oldugu goruldu. Erkeklerde 1. yasta eriskin boyuta
ulastigi géruliirken kizlarda 1 yas alti degerler ile eriskin degerler arasinda
anlamh fark izlenmedi. Konkal derinlik (D) eriskin boyunun erkeklerde
13,33 mm, kizlarda 13,13 mm oldugu goérildi. Hem kiz hem erkek down
sendromlularda 8 yasta erigkin boyuta ulastigi izlendi. Supraheliksten
mastoide (E) eriskin boyutun erkeklerde 15,08 mm, kizlarda 14,38 mm
oldugu ve hem kiz hem erkekte 7 yasta eriskin boyuta ulastigi goéruldu.
Tragus duzleminde heliksin mastoid bolgeye olan uzaklhigi (F) erigskin
erkeklerde 18,08 mm, kizlarda 17,13 mm olarak izlendi ve erkeklerde 4 yas,
kizlarda ise 5 yasta eriskin boyuta ulastig1 gértldu.
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Bulunan sonuclarda bazi 6lcimlerde kiz erkek arasinda istatistiksel olarak
anlaml fark gézlendi. Istatistiksel olarak anlamli olan farklarin hepsinde
erkek kulak boyutlarinin kiz kulak boyutlarina gére daha buytik oldugu
goruldii. Istatistiksel farkliliklar Tablo 4.1’de gdsterilmistir.

Kulak boyutlarn ve blylume icin erigskin degerlere ulasma yaslari (cut-off

degerleri) Tablo 4.2°de verilmistir.

Tam duzlemler icin kulak boyutlarinin dagilimi Sekil 4.1-4.6 arasinda

verilmistir.
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Tablo 4.1. Her yas grubu ve cinsiyet icin ortalama Medyan min-max degerler ve kiz erkek gruplari arasindaki anlamlilik degerleri (p)
(Uzunluk degerleri mm cinsindendir) E:Erkek K: Kiz min: minimum max: maksimum

A B c D E F
<lyas E Mean 39,80 + 1,29 21,7 £ 0,63 13,2 + 0,94 8,6 £ 0,88 76+ 0,718 10,1 + 0,8492
N=10 Median 40 21 13,5 8 7,5 11
Min — Max 34 — 44 20 - 26 8-17 5-13 5-12 614
K Mean 38,6+ 0,7630 20,8 £ 00,4899 14 £ 0,7888 8,9+0,7219 82+ 0,3887 11,4 £0,4761
N=10 Median 39,5 21,0 14 8 8,5 12
Min — Max 35 — 42 18 — 24 11- 19 6-13 6-10 9-13
p 0,403 0,428 0,619 0,647 0,337 0,319
lyas E Mean 47,25+ 0,9222 24,08 +0,8657 15,17 +0,7265 8 * 0,6963 10,42 + 0,6450 13,17 * 1,236
N=12 Median 48 24,5 16 7,5 10,5 13,5
Min — Max 42 - 51 19 - 30 11-18 4-11 7-15 4 - 29
K Mean 44,13 +0,6928 23,5% 1,0351 15 % 1,2247 7,63 £ 0,3750 10,25 + 0,75 14,63 = 1,0166
N=8 Median 44,5 23 15,5 7 10 15
Min — Max 40 — 46 20 - 30 10 - 20 7-10 8- 14 11-20
p 0,048 0,414 0,876 0,749 0,875 0,447
2yas E Mean 4891+ 0,8576 24,82+0,872 16,09+ 1,0091 8 * 0,7862 11,91 +0,5301 13,73 * 1,2142
N=11 Median 49 24 15 7 12 14
Min — Max 40 — 49 18 - 28 4 - 29 5-13 9-15 7 - 20
K Mean 45,778 + 0,0095 22,33 + 0,6236 16,67 + 0,7817 7,33 = 0,7454 11,22 + 1,0773 13,33+ 0,8165
N=9 Median 46 22 17 6 11 14
Min — Max 40 — 49 20 - 25 12 - 20 5-12 617 8- 16
p 0,029 0,024 0,541 0,561 0,377 0,788
3yas E Mean 47,33 +0,7817 24 £ 1,0075 15,5 1,3624 7,92 £ 0,4994 11,75+ 0,9139 13,75+ 1,0160
N=12 Median 47,5 23,5 15 8 11 14,5
Min - Max 42 — 51 19 - 30 9 - 24 6-11 8- 18 9 - 20
K Mean 45,75+ 1,6229 22,7 + 0,75 15 £ 2 9+0,7071 9,13+ 1,2455 14,88 * 2,3863
N=8 Median 45,5 225 16,5 9 8 12
Min - Max 38 — 53 20 - 26 6-21 612 5-16 9-26
p 0,348 0,437 1,00 0,223 0,068 0,846
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4 yas Mean 483 +0,4726 24 +0,8165 17,2 £ 0,6633 9,8 + 0,9752 11,9+ 0,8226 14,2 + 0,800
Median 48,5 23,5 17,5 9 12,5 13,5
Min - Max 46 — 50 20 - 29 14 - 20 7-18 7-15 10 - 18
Mean 452 +0,4667 21,9%0,5667 16,7 +0,3350 90,7746 11,6 £ 0,40 14,1 £ 0,6574
Median 45 21 17 8,5 11,5 14,5
Min - Max 43 — 48 20 - 26 15— 18 614 10 - 14 11-17
0,001 0,038 0,487 0,417 0,338 0,909
5 yas Mean 49,2+ 1,0414 23,5+ 0,5627 16,2*0,6799 8,4 * 0,600 11,4 £ 1,0975 14,6 + 1,529
Median 49,5 23 16 8 12 15,5
Min - Max 44 — 56 21-27 13 - 20 5-12 6- 15 6 — 22
Mean 49,1+ 1,2333 21,8+0,80 16,5+ 1,2042 80,6667 11,3+0,5588 13,6 + 0,9092
Median 47,5 225 16 8,5 12 13
Min - Max 45 — 55 18 - 25 10 - 25 5-11 8-13 10 - 20
0,676 0,165 0,878 0,817 0,618 0,469
6 yas Mean 50,08 £ 1,0332 26,67 = 1,0323 18,17 = 1,1337 10,33 = 1,1033 11,75+ 0,6411 16,67 * 1,4425
Median 51 27 17 9,5 11 16
Min - Max 44 — 54 21-32 12 - 25 618 9-15 8 — 27
Mean 47,38+ 0,7304 26+ 0,9063 17,13 = 1,0928 9 £ 0,4226 11,5+0,6268 15,88 « 1,1408
Median 47,5 26,5 17 9 12 15,5
Min - Max 44 — 50 22 - 30 13- 21 7-11 8-13 12 -21
0,047 0,615 0,561 0,610 0,906 0,755
7 yas Mean 48,67 = 0,7454 25,78 + 1,3922 17,78 = 1,2222 9 % 0,50 11,44 £ 0,6479 17,22 £ 1,1640
Median 49 23 18 9 11 18
Min - Max 44 — 51 22 - 34 12 - 23 7-11 8- 15 13 - 23
Mean 48,55+ 1,4670 24,73 +0,8212 15,27 + 0,6888 9,18 + 0,9612 10,82 £ 0,6441 14,18 = 1,0516
Median 48 25 16 9 12 14
Min - Max 43 - 60 20 - 30 10 - 18 5-16 7-13 10 - 20
0,540 0,788 0,092 0,847 0,846 0,072
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Mean 49,58 + 0,6088 27,08+ 0,5430 17,58+ 0,7013 8,92 % 0,3786 12,75+ 0,6046 17,5 + 1,0481
Median 50 27,5 17 9 13 16,5
Min - Max 46 — 53 24 - 30 15 - 23 7-11 9-16 14 - 26
Mean 47 + 1,1339 2588 +0,7181 15,13+ 1,5170 8,63 £ 0,4605 12,88 +0,8332 15,75 * 1,3059
Median 46,5 25,5 15,5 8,5 13,5 17
Min - Max 42 — 52 23 - 29 6-21 7-10 9-15 8- 19

0,062 0,198 0,109 0,632 0,814 0,586
Mean 52,42 £ 0,7633 26,83+ 0,5752 16,42 = 0,6088 12,42 % 0,6211 13,92 + 1,0259 16 * 0,8876
Median 52,5 26 16 12,5 13,5 16
Min - Max 49 — 57 24 - 30 14 - 21 9-16 8 - 20 10 - 21
Mean 51,75+ 1,3595 26 + 0,9258 16,25+ 1,2783 11,88 % 1,5052 13,13+ 0,9717 17,63 * 1,6684
Median 52 25,5 16 10 12,5 16,5
Min - Max 47 — 57 22 - 30 12 - 22 9 - 22 11-19 11-25

0,669 0,431 0,814 0,182 0,484 0,461
Mean 55,22  1,1277 25,33+ 0,8333 16,56 = 1,0686 13 * 1,6073 14,67 £ 4,410 18,44 £ 1,0423
Median 55 25 16 11 15 17
Min - Max 51 — 62 22 - 30 13-23 9 - 22 13- 17 16 — 25
Mean 52,18 £ 0,7725 25,64 +0,6911 16,46+ 1,5688 12,91 = 1,0825 14,36 + 0,8232 15,55 * 0,6656
Median 53 25 15 13 15 16
Min - Max 48 — 56 23 - 30 11-27 8-21 11-21 11-18

0,056 0,758 0,539 0,646 0,483 0,054
Mean 55,5+ 1,0836 26,42 = 0,7829 17,75+ 0,7084 13 % 1,2553 14 + 0,9847 16,67 + 1,0175
Median 54 25,5 17,5 11,5 13,5 16,5
Min - Max 50 — 62 23 - 31 14 - 21 9 - 25 10 - 20 10 - 23
Mean 52,88 + 1,0253 24,5+ 0,5976 15,38 +0,8224 12,25+ 1,3195 13,25+ 0,0402 15,63 + 1,0166
Median 52 25 16 12 13 15
Min - Max 49 — 57 22 - 27 11-18 7 - 20 9-16 10 - 19

0,080 0,132 0,080 0,907 0,785 0,505
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12yas E Mean 54,08 £ 0,4840 26,5 0,8394 18,33 +0,6072 11,92 +1,1836  13+0,7177 16,25 * 1,1686
N=12 Median 54,5 26,5 18,5 11 13 16,5
Min - Max 51 - 56 22 - 30 15 - 21 7 - 20 9-16 11-26
K Mean 52 + 0,9820 25 + 0,5669 16,38 £ 0,5324 11,88 +0,7425 13,88+ 0,6391 14,5+ 1,8613
N=8 Median 52 25 16 12 13,5 15,5
Min - Max 49 — 57 23 - 27 15-19 9-16 11-17 6 — 20
p 0,073 0,227 0,046 0,482 0,507 0,847
13yas E Mean 53,67 £ 00,7071 24,89 = 0,4843 16,33 = 0,6009 13,67 = 1,9149 14,89 + 0,4843 16,78 + 1,1876
N=11 Median 54 25 16 12 15 16
Min - Max 50 — 57 22 - 27 14 — 20 8 - 26 13-17 13- 25
K Mean 52,36 £ 0,5439 24,55+ 0,5285 16,82 00,6441 11,73 £ 0,9351 13,46+ 1,0213 15,91 = 0,9578
N=9 Median 53 24 16 11 13 15
Min - Max 49 — 55 21-27 14 — 20 7-18 9-21 13 - 24
p 0,123 0,559 0,699 0,565 0,116 0,420
l4yas E Mean 56,67 £ 1,2472 26,56 = 1,0686 16,78 £ 0,8941 12,56 £ 0,8837 14 + 0,5774 17,78 £ 0,7222
N=11 Median 56 26 16 12 14 18
Min - Max 52 — 62 23 - 33 14 - 23 10 - 19 11-16 15 - 22
K Mean 54,09 £ 0,7065 25,09 £ 0,4759 15,91 £0,5301 12,91 + 1,4799 14,27 + 0,0448 17,64 % 0,8450
N=9 Median 55 25 16 12 15 17
Min - Max 50 — 58 21-27 13- 19 9-26 8-21 14 - 25
p 0,114 0,462 0,588 0,614 0,877 0,616
15yas E Mean 56,5+ 0,8833 26,58 £ 0,4345 17,17 £ 0,8242 12,58 + 0,8744 17,08 £ 1,3454 18,33 £ 0,9640
N=12 Median 57 26 17,5 12,5 16 17,5
Min - Max 51 — 60 25 — 30 12 - 22 9-20 12 - 26 14 - 27
K Mean 54,63 £ 1,2669 26,63 £ 0,6250 17,13 £0,7181 12,5 £ 0,7792 14,75 % 0,75 17,63 £ 1,1640
N=8 Median 54,5 27 17 12,5 14,5 16,5
Min - Max 49 — 61 24 - 29 14 - 21 10- 16 12-18 15 - 25
p 0,215 0,844 0,846 0,845 0,330 0,390
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16 yas E Mean 57,18 £ 1,0253 26,09 = 0,7799 17,18 £0,7956 13,46+ 1,1706 14,09 + 0,6390 17,36 * 0,9465
N=11 Median 56 27 17 12 14 18
Min - Max 53 - 62 21 -29 13 - 22 10 - 23 11-17 10 - 21
K Mean 54,78 £ 0,8625 25,22 £ 0,7027 16,22 = 1,1640 12,78 £ 1,3310 15+ 1,2247 17 + 0,9428
N=9 Median 55 25 16 12 14 17
Min - Max 50 — 58 22 - 29 11-22 8-21 9-22 12 -21
p 0,181 0,339 0,466 0,620 0,565 0,646
17yas E Mean 60,33 = 1,6345 26+ 0,6155 16,5 0,6337 16,33 * 1,8762 16,25+ 0,8972 20,42 * 1,0833
N=12 Median 60,5 25 16 17 16 20,5
Min - Max 50 — 70 24 — 30 13 - 20 6 - 25 10 - 20 13- 25
K Mean 54,38 + 1,5346 25,88 £ 0,6665 16,88 = 0,8543 14,25+ 1,6119 14,38 £ 1,1640 15,25 * 1,2356
N=8 Median 54 25 17 14,5 14 15
Min - Max 50 — 61 24 — 30 14 — 20 8 — 23 10 - 20 11-22
p 0,027 0,901 0,754 0,588 0,212 0,010
>18yas E Mean 59,83 + 1,3642 27 + 0,7882 17,75+ 0,75 13,33  1,4477 15,08+ 1,1445 18,08 = 1,0332
N=12 Median 59,5 26 18 11 14 17,5
Min - Max 53 — 68 23 - 31 13-21 10 - 25 9-25 12 - 27
K Mean 56,25 + 1,4237 26,13 = 1,0928 17,63 = 1,9905 13,13 + 1,4197 14,38 + 1,0846 17,13 * 1,1408
N=8 Median 57 26 19 12,5 14,5 17
Min - Max 50 — 62 22 - 31 7 - 25 8 — 20 10 - 20 11-22
p 0,131 0,533 0,755 0,906 0,938 0,696
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Tablo 4.2. Down sendromlu cocuklarda kulak gelisiminde her diizlem icin
belirlenen cut-off degerleri

A B C D E F
Erkek 13 Yas S Yas 1 Yas 8 Yas 7 Yas 4 Yas
Kiz 13 Yas S Yas - 8 Yas 7 Yas S Yas
70.0- Cinsiyet
Okiz
A Erkek
60,0 o .
50,0 E ! ” Q
| *
| N
40,0+ 0 0O
30,0
IJ4444 3442111011010 1111
coboooboogP2M®hRaoN®o

Sekil 4.1. Supraheliksten lobul inferioruna (A) uzunluk 6l¢iimti dagilimi
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Sekil 4.2. Tragustan helikse (B) uzunluk 6l¢ctimi dagilimi
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Sekil 4.3. Tragustan antihelikse (C) uzunluk 6lcimu dagilimi
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Sekil 4.4. Konka yapisma noktasindan tragusa (D) olan uzunluk 6lcimt dagilimi
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Sekil 4.5. Supraheliksten mastoid kemige (E) uzunluk 6l¢ciimt dagilimi
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Sekil 4.6. Tragal seviyede heliksten mastoid kemige (F) uzunluk 6lcimu dagilimi
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BOLUM 5

TARTISMA VE SONUC

Antropometrik 6l¢ciimler normal anatominin bilinmesi acisindan 6nemlidir.
Normal anatominin bilinmesi ise bu poplilasyonun anomalilerini anlamalk,
tan1 koymak ve gerektiginde tedavi planlamak icin gereklidir. Down
sendromlu bireyler morfolojik olarak normal poptlasyondan farkli 6zellik
gosterdikleri icin daha o6nce bircok calismada bu hastalarin gelisimi ve

morfolojik 6zellikleri incelenmistir. (78,79,80,81)

Kulak boyutlar: etnik koékenlere, yasa, cinsiyete, konjenital bazi hastaliklara
bagli olarak degisebilir. (1,82,83) Bu nedenle cesitli gruplarda yapilan
calismalar ile bu popullasyonlarin kulak buytmeleri ortaya konulmaktadir.
Bu calismada biz Turk down sendromlu cocuklarin kulak boyutlarini
olcerek bu populasyonun kulak gelisimini ortaya koyduk. Bu bilgiler bu
populasyondaki hastalarin takipleri, cerrahi kararlar1 ve isitme cihazi gibi

kulakla ilgili endistriyel Giretimin yol géstericisi olabilir.

Etnik kokenlere gore kulak boyutlart degismektedir. Alexander ve ark.
yapmis oldugu bir calismada Hint yarimadasindaki insanlarin en uzun
kulaga sahip olduklarini belirtmisler. Bunun ardindan beyaz irk ve en

ktuictik kulaklara sahip olarak da afro-karayipliler olarak bulunmustur (82)

Cinsiyete gore bakildigi zaman genel olarak erkeklerin kulak boyutlar
kizlardan daha buyuk oldugu goértlmustir. (83). Bu boyut farki dogumdan
sonraki buyuime déneminde baslar ve bu sekilde devam eder. Kalcioglu ve
ark. yenidoganlarda yaptig1 calismada yenidogan bebeklerin kiz erkek
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark olmadigini belirtmislerdir. (77)
Ayni sekilde Sivan ve ark. preterm ve term yenidoganlarda kiz erkek bebek
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark olmadigini belirtmislerdir. ( 84).
Agnihotri ve ark. ise Hintli cocuklarda yaptigi arastirmada dogumda erkek

bebeklerin kiz bebeklere gore istatistiksel olarak anlamli buytk kulaklara
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sahip oldugunu raporlamislardir. (85) Biz de calismamizda 1 yasina kadar
Down sendromlu bebeklerde hicbir dtzlemsel oOlcimde anlamli fark
olmadigini gérdik ve bu durum literatir ile uyumlu izlendi. Down
sendromlu bebeklerin kulak uzunluklann kiyaslandiginda, kiz erkek
arasindaki ilk istatistiksel anlamh fark 1 yasinda izlendi. Ayni sekilde kulak
genisligi 6lcimlerinde de kiz erkek arasindaki ilk istatistiksel anlamli fark 1
yasinda gorulmusttir. Bu da dogum sonrasi1 blUylmenin basladigi ilk
dénemde kiz erkek arasindaki farkin olusmaya basladigini gostermekte
olabilir. Istatistiksel anlamli fark olsun olmasin genel olarak kulak
boyutlarina bakildiginda ise erkeklerin kizlardan daha buytk boyutlara
sahip oldugu dikkat cekmektedir.

Literatirde kulak boyutlar1 ve bliylimesiyle ilgili bircok calisma mevcuttur.
(9,86,87,88,89) Bu calismalara bakildiginda Farkas ve ark. kulagin 1. yasta
%75 buyukligtine ulastigini belirtmislerdir. 5 yasindan sonra kulaktaki
buytmenin hizlandigini ve total biytimenin %57,3Uintin S yas -18 yas arasi
oldugunu belirtmislerdir. Ayrica yine bu calismada erkeklerde 13 yas
kadinlarda 12 yasta kulaklarin eriskin boyutlara ulastigini belirtmislerdir.
(87) Sforza ve ark. Yaptiklar1 calismada 18-30 yas arasi eriskin kulak
uzunlugunu erkeklerde 61,93 mm kadinlarda 56,11 mm olarak
raporlamiglardir. 5. yilda kulak gelisiminin erkeklerde %84-86 ve
kadinlarda %90 oraninda bu eriskin boyutlarina ulastigin1 géstermislerdir
(88) Bozkir ve ark. 18-25 yas aras1 150 kadin 191 erkek Turk irk: eriskin
kulag: tzerinde yaptiklari calismada kulak uzunlugunu erkekler icin 62,9
mm kadinlar icin 59,5 mm olarak raporlamislardir. (89) Kalcioglu ve ark.
yaptiklar1 bir calismada Turk saglhikli populasyonundan 1552 kisinin sag
kulak boyutlarin1 6lgmuslerdir. Kalcioglu ve ark. saglhkli poptlasyonda
kulak boyutunun 1. yilda %76,2°sine 5. yilda ise %86,5’ine ulastigini
raporlamiglardir. Ayni calismada eriskin erkek ve kadin icin kulak
yuksekliklerini sirasiyla 64,5 mm ve 60,3 mm olarak bulmuslardir. (9) Biz
de bu calismamizda Kalcioglu ve ark. tarifledigi 6l¢ciim metodlarini kullandik
ve yine Turk 1irkina ait Down sendromlu bireylerin kulaklarini
degerlendirdik. Down sendromlularda yapilan calismamiza gore eriskin
kulak boyutlar1 erkek ve kadinlar icin sirasiyla 59,83 mm ve 56,25 mm
olarak bulundu. Ayrica 1. yilda kulak boyutlarinin erkek ve kadinlarda
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sirasiyla %78,9 ve %78,4ine ulastigl; 5. yilda ise erkek ve kadinlarin

erigkin kulak boyutlarinin sirasiyla %82,2 ve %87,2’sine ulastig1 gézlendi.

Down sendromlu hastalarin kulaklarinin daha ktiictik ve asag yerlesimli
oldugu daha 6nceki calismalarda gosterilmis olup bu calismada elde edilen
veriler literatir ile uyumludur. (5) Sforza ve ark. Down sendromlular
lUzerinde yapmis oldugu bir calismada erigskin kulaklar cilt Utzerinde
isaretleyerek bilgisayar yardimli1 3 boyutlu élciimler almislardir. Eriskin yas
kulaklarda erkekler icin kulak uzunlugu 52,72 mm kadinlar icin 48,03 mm
olarak bulunmustur. Kulak genislikleri ise erkekte 33,21 mm kadinda
30,88 mm olarak raporlamislardir. (6) Bizim calismamizda ise oOl¢imler
farkli teknik kullanilarak yapilmis ve kulaklarin 2 boyutlu 6l¢ctimleri

alinmistir.

Kalcioglu ve ark. normal popllasyonda yapmis oldugu calismada (9)
supraheliksten infralobule uzunluk (A) eriskin degeri erkekler icin 64,5 mm
kadinlar icin 60,3 mm olarak bulunmus ve eriskin diizeye erkeklerde 11
yas, kizlarda 12 yasta ulastigi gérulmustiir. Down sendromlular tizerinde
yapilan bu calismamizda ise eriskin A degeri erkekler icin 59,83 mm,
kadinlar icin 56,25 mm bulunmus olup erigskin degere ulasma yasi iki
cinsiyet icin de 13 yas olarak bulunmustur. Veriler incelendiginde
calismamizdaki eriskin boyutlar1 normal popllasyona goére daha kucuk

izlenmektedir.

Literatirde normal populasyonda tragustan helikse uzunluk (B) eriskin
degeri erkekler icin 28,1 mm kadinlar icin 26,9 mm oldugu ve bu degerin
erkeklerde ve kizlarda 6. yasta eriskin degere ulastigi bildirilmistir. (9)
Sforza ve ark. Down sendromlular Uzerinde yaptigi Olcimlerde ise kulak
genigligini erkeklerde 33,21 mm kadinlarda 30,88 mm olarak
raporlamiglardir. (88) Bu calismamizda ise B degeri erkekler icin 27 mm
kadinlar icin 26,13 mm olarak bulunmustur. Ayrica Down sendromlu
bireylerde bu degerin eriskin degere ulasmas: her iki cins icin de 5 yas

olarak bulunmustur.

Tragustan antihelikse uzunluk (C) normal popllasyon eriskin degeri
erkekler icin 17,3 mm kadinlar icin 16,7 mm ve eriskin boyuta ulasma yasi
erkeklerde 12. ay kizlarda 6.ay olarak bildirilmistir.(9) Calismamizda down

sendromlularda yapilan 6lciimler sonucu bu uzunluk erkeklerde 17,75 mm
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kadinlarda 17,63 mm olarak 6lctilmus ve erkekler icin 1 yasindaki degerin
eriskin yastaki degerler ile anlamli fark olusturdugu bulunurken kizlarda
herhangi bir yas grubunda eriskin yas ile anlamli fark cikmamistir. Bu,
normal populasyon ile uyumlu bir sonu¢ olarak yorumlanmistir. Ctinku
normal populasyonda C degerinin kizlarda 6. aydan sonrasi eriskin degere
ulastigt bulunurken bizim calismamizda 1 yas alti grup her ay ayrica
incelenmemistir. Yani 6 — 12 ay arasit down sendromlu kiz bebekler de bu
grupta bulunmaktadir. Bu nedenle 1 yas alti1 kiz grubunun C 6lcimunutn

eriskin boyutuyla anlamli farklilik olusturmadigi distintlmustir.

Literattirde normal popllasyonda konkal derinlik (D) eriskin degeri
erkeklerde 20,9 mm kadinlarda 18,8 mm ve eriskin degere ulasma yast her
iki cins icinde 5 yas olarak raporlanmistir. (9) Calismamaizda ise D degerleri
erkekler icin 13,33 mm kadinlar i¢cin 13,13 mm olarak bulunmus olup her
iki cins icin 8 yasta eriskin degere ulastigt goértilmustir. Down
sendromlularda dis kulak yolu darligi sik goéruliir (90) Bu nedenle bu
hastalarin otoskopik muayeneleri normal poptilasyona gére daha zordur.
Ozellikle buson, yabanci cisim gibi tikayici durumlarda kulak temizligi ile
birlikte muayenenin bir kulak burun bogaz hastaliklar1 doktoru tarafindan
yapilmasi Onerilir. Kulak yolunun darhigi, o6zellikle timpanik membran
degerlendirmesinde klinisyene zorluk cikarabilmektedir. Bu hastalarin seroz
otitis media — akut otitis media gecirme sikliginin normal popuilasyona gore
daha sik oldugu dustUntlirse bu durum o6nem arz etmektedir. Ayrica
objektif isitme testleri icin kullanilacak olan kulak problari da bu hastalara
uygun olmalidir. Ayni sekilde isitme problemi acisindan riskli bir grup olan
Down sendromlularda isitme cihazi kullanimi da gerekebilmektedir. Bu
cihazlarin da kulaga uyumluluk acisindan degerlendirilmesi gerekmektedir.
Calismamizdaki D verisinin kisa olmasi dis kulak yolu darlig: ile uyumlu

olarak degerlendirilebilir.

Stiperiorda Heliksin mastoide olan uzakligi (E) normal populasyonda eriskin
erkeklerde 14,9 mm kadinlarda 11,4 mm olarak bulunmus olup eriskin
degere ulasma zamaninin her iki cins icin de 6. yasta oldugu
raporlanmistir. (9) Down sendromlularda yapilan o6lctiimlerde bu deger
erkekler icin 15,08 mm, kadinlar icin 14,38 mm olarak elde edilmistir. Bu
calismamizda eriskin degere ulasma yaslar1 her iki cins icin de 7 yas olarak

bulunmustur. Down sendromlu cocuklarda heliks kivriminin fazla oldugu
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ve kepce kulak sikliginin ytksek oldugu bilinmektedir. (91) Calismamizda

elde edilen veriler bu bilgi ile uyumludur.

Tragus seviyesinde heliksin mastoide olan uzaklig:1 (F) normal poptilasyonda
eriskin erkeklerde 20 mm, kadinlarda 18,7 mm ve eriskin degere ulasma
yast her iki cins icin de 6 yas olarak raporlanmistir. (9) Bu calismada ise F
degeri eriskin erkeklerde 18,08 mm, kadinlarda 17,13 mm olarak
bulunmustur. Yine calismamizda bu degerin eriskin degere ulastigi yas

erkeklerde 4 yas kizlarda 5 yas olarak bulunmustur

Totalde bakildigi zaman Down sendromlu bireylerden kulagin eriskin
boyutuna ulasmas1 her iki cins icin de 13 yas1 bulmaktadir. Nagata ve ark.
mikrotia cerrahisinde 10 yasina kadar beklenmesi gerektigini savunmustur.
(7) Fukuda ve ark. anomali cerrahisinin 7 yasindan sonraya ertelenmesini
onermislerdir (8) Kalcioglu ve ark. ise 11 yasinda kulagin eriskin boyuta
ulastigini  ve cerrahinin bu doéneme kadar ertelenmesi gerektigini
savunmuslardir. (9) Bu calismamizda ise Down sendromlular icin bu yasin
normal Turk poptilasyona gore daha gec gelistigi ve 13. yasta eriskin boyuta
ulastigt gozlemlendi. Eriskin yas degerine ulastiktan sonra da kulak
boyutlarin bliyimeye devam ettigi gortilmektedir ancak bu bliytime eriskin
seviyesiyle anlamli farklilik olusturmamaktadir. Bu veriler 1s181nda Down
sendromlarinda aurikula malformasyonunu dtlizeltme yasinin 13 olmasi

gerektigi savunulabilir.

Down sendromu yaygin gelisme geriligi yapmakta ve buytme egrilerinde
normal popllasyona gore genelde -2 SD civarinda bulunmaktadirlar.
Taysuz ve ark. yaptigi calismaya goére Turkiye’de Down sendromlu hastalar
puberte déonemine normal zamanda girseler de yillik bliyime oranlar:1 daha
az ve son boylari da normal popllasyona goére daha kisa olmaktadir (81).
Buyume hizindaki azlik ve total blUylme gelisme geriligi sebebiyle
kulaklarin eriskin boyuta ulagsma yasi normal poptulasyona gore daha gec
olabilecegi  dustUnulmustir. Ayrica bu  hastalarda  kraniofasyal
gelismelerinde de o6zellikle orta ylUz kemiklerinde (nazal kemik, etmoid,

maksilla) gelisim geriligi gérulmektedir. (92)

Down sendromlularda biytme geriliginin tam olarak sebebi bilinmemekle
birlikte bazi calismalarda bu sebep aydinlatilmaya calisiimistir. Down

sendromlularda 6. aydan sonra yani growth hormonun buyltme Uzerinde
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s6z sahibi oldugu dénemden sonra belirgin bliytime geriligi géortilmektedir.
Yapilan calismalarda Down sendromlularda growth hormon serum
dizeyleri normal degerlerde 6lctilmustiir. Bunun Uizerine Anneren ve ark.
growth hormonun viicutta bliyimeye etki etme mekanizmasi olan IGF-1 ve
IGF-2 duzeylerini 6lgmusler ve bu olcimler sonucu IGF-2 diizeyleri normal
seviyelerde iken IGF-1 serum diizeylerinin hayat boyunca distk seviyelerde
kaldigini raporlamislar. Ayrica bu calismada hastalara 6 ay boyunca verilen
growth hormon tedavisi ile bu hastalarin IGF-1 serum dtizeylerinin normale
geldigini ve buUylme hizlarinin arttigini géstermislerdir. (93) Down
sendromlularda eksik izlenen IGF-1 hormonu iskelet, kas, kikirdak gibi
nerdeyse tUm hucrelerde buylUmeyi uyaran bir hormondur. Bunun
eksikliginde elastik kartilaj yapisinda olan aurikulanin da buyltmesinde

gerilik olmas1 beklenen bir sonuctur.

Down sendromlu bireyler egitim ve medikal hizmetler ile toplumda yeri olan
ve siklikla karsilasilabilen bireylerdir. Bu hastalarin morfolojisi, anatomik
ozellikleri, medikal durumlar1 glinden glne arastirilarak tibbi bilgi
birikimimize yenilerini eklemekteyiz. Bu eklenen bilgiler Down sendromlu
bireylerimiz icin saglik alanindaki hizmetlere daha gtivenilir ulasim, saglik
sektori  acisindan ise oOzellikli yaklasimi mUmkin kilmaktadir. Bu
calismamizin literatiire kattig bilgiler ile Down sendromlu bireylerin kulak
gelisimlerini aydinlatma yolunda bir adim daha atilmistir. Cesitli etnik
gruplarda down sendromlarinin kulak gelisiminin arastirilmas: bu

hastalarin da verilerinin elde edilebilmesi acisindan yararh olacaktir.
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