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1. Giris

Spinal Muskiiler Atrofi, kaslardaki guicstizliikle karakterize olan norodejeneretif ve kalitsal
bir hastaliktir. Molekiiler genetik testi ile tanilanan hastalik cocukluk cagi 6ltimlerinin 6nde
gelen monogenik nedenidir. Bes tipi bulunan hastaligin, farkli etken maddelere sahip tg¢
adet ilac tedavisi mevcuttur. ilaclarin yitksek maliyetli olmasi, ilaclara erisimde yasanan
guglikler, hastaligin seyrinin agir olmasi ve yasam kalitesinin etkilenmesi nedeniyle bakim
verenler ve cocuklar zorlu suirecler yasamaktadirlar. Spinal Muskuler Atrofi hem bireyin hem
de bakim vereninin yasamini ekonomik, sosyal ve psikolojik kapsamda etkilemekte ve tedavi
stirecinde disiplinler Ustli calismayi gerekmektedir. Ek olarak, alanyazindaki arastirmalarda
Spinal Muskiiler Atrofi'nin gelisimsel perspektiften ele alinmadigi dikkat ¢cekmektedir. Bu
nedenle bu derlemede; Spinal Muskuler Atrofi hastaligina yonelik gelisimsel bakis acisinin
olasi katkilarinin ele alinmasi, hastaligin cocugun saglk hakki ve yasam kalitesi agisindan
tartisilmasi ve uzmanlarin, politika gelistiricilerin farkindaliginin artmasina yonelik 6nerilerin
sunulmasi amaclanmistir.

Anahtar Kelimeler: Spinal muskuler atrofi, cocuk gelisimi, saglik hakki, yasam kalitesi.

Abstract

Spinal Muscular Atrophy is a neurodegenerative and genetic disease characterized
with muscle weakness. It is the leading monogenic cause of childhood death and is
diagnosed by molecular genetic testing. The disease, which has five types, has three drug
treatments with different active ingredients. Caregivers and children experience painful
processes due to high cost of the drugs, difficulties in accessing the drugs, severe disease
course, and the impact on quality of life. Spinal Muscular Atrophy affects both patients’
and caregivers' life in economic, social and psychological contexts, which necessitates
multidisciplinary teamwork during the treatment process. Moreover, it is noteworthy that
Spinal Muscular Atrophy is not addressed from the perspective of child development in
the studies present in the literature. Therefore, this review aimed to discuss the possible
contributions of the developmental perspective towards Spinal Muscular Atrophy, to
discuss the disease in the sense of the child’s right to health and quality of life, and to
present recommendations for increasing the awareness of experts and policymakers.

Keywords: Spinal muscular atrophy, child development, right to health, quality of life.

(8). Ayrica Turkiye'de kesin veriler olmamakla birlikte yilda
ortalama 150 bebedin SMA hastalig ile diinyaya geldigi

Spinal Muskdler Atrofi (SMA), omuriligin 6n boynuzundaki
motor néronlarin dejenerasyonu nedeniyle ortaya ¢ikan ve
kaslardaki gui¢siizlik ile karakterize olan ndérodejeneratif
bir hastaliktir (1). SMA'nin ortaya ¢ikmasinda rol oynayan
SMN (survival motor neuron) geni, 5. kromozomun
lizerinde ve 5q11.2-13.3 lokasyonunda, iki adet kopya
halinde bulunmaktadir (SMN1 ve SMN2) (2). Bu geni
Bu geni iceren homozigot delesyon veya mutasyon
durumunda SMN proteinleri Uretilemez hale gelmekte (3),
RNA metabolizmasindarol oynayan SMN proteininin yeterli
seviyede Uretilememesi ise SMA'yI meydana getirmektedir
(4). Diinya genelinde her canli dogumda SMA gorilme
sikhgi 1/10.000 iken, bir popuilasyondaki her 50 kisiden 1'i
de tasiyici olmaktadir (5-7). Tirkiye'de 2020 yili itibariyle
yaklasik 1300 SMA hastasi bulundugu; diinyada ise bu
sayinin ortalama 40 bin civarinda oldugu belirtilmektedir

tahmin edilmektedir (9). Kalitsal bir hastalik olan SMA, kas-
iskelet ve solunum sisteminde ileri bir zayifik meydana
getirmekte, ayni zamanda ¢ocukluk ¢agi 6liimlerinin énde
gelen monogenik nedeni olarak gorilmektedir (2, 3, 10).
SMA'nin tanilanmasinda molekiiler genetik testi (SSCP veya
restriksiyon endontikleaz enzim kesimi) kullanilmakta, bu
test yontemiyle SMN1 geninde meydana gelen homozigot
delesyonunun saptanmasi ve var olan mutasyonlarin
analizinin yapilmasi hedeflenmektedir (11-13).

SMA hastaligi nérodejeneratif bir hastalik olmasi nedeniyle
suregicerisinde degisen saglik gereksinimleridogrultusunda
disiplinler Ustu bir calisma dahilinde tedavi gerektiren ve
bu yolla olumlu sonug alinabilen bir hastaliktir (14). Ancak
alanyazinda yer alan calismalar incelendiginde, SMA'nin
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gelisimsel perspektiften ele alinmadigi dikkat cekmektedir.
Bu derlemede, SMA hastaligina yoénelik gelisimsel bakis
acisinin olasi katkilarinin ele alinmasi, hastaligin ¢ocugun
saglk hakki ve yasam kalitesi agisindan tartisilmasi ve
uzmanlarin, politika gelistiricilerin farkindaliginin artmasina
yonelik 6nerilerin sunulmasi amaglanmistir.

1.1. SMATipleri ve Semptomlari

Gegmiste yasa gore kategorize edilen ve Tip 1-2-3 olmak tizere
Ug tipe ayrilan SMA, oldukga nadir olan dogum &ncesi (Tip 0)
ve yetiskin (Tip 4) boyutlarinin dahil edilmesiyle glinimiizde
5 tipte tanilanmakta ve degerlendiriimektedir (15-17). SMA
tiplerine karsilik gelen yas araliklari, ortalama yasam sireleri ve
genel gelisimsel bulgulari Tablo 1'de verilmistir (18-20).

Tablo 1. SMA Tipleri 18-20

Tip Ortaya Seyri Gelisimsel Basamaklar
ckma
donemi
Tip0 Prenatal Dogumda solunum  Hipotoni & oturamama/
yetmezligi/haftalar  yuvarlanamama
icinde kayip
Tip1 2hafta-6ay Solunum destegi/2  Hipotoni & oturamama/
yas icinde kayip yuvarlanamama
Tip2 6-18ay Yetiskinlik donemi Proksimal kas gligstzltigi/
icinde kayip destekle ylriime, oturma
Tip3 <3yas Normal yasam seyri  Yurlime (zaman iginde ytrime
becerisinde kayip)
> 3yas
>12yas
Tip4 10-30 Normal yasam seyri  Hafif diizeyde motor islev
bozuklugu
>30

Tip 0 SMA, SMA'nIn en siddetli turl olarak gorilmektedir
(21). Tip 0 SMA olan bebeklerde ciddi solunum yetersizligi
mevcut olmakla birlikte, alti aydan sonra yalnizca
destekleyici bakim saglanmakta ve bu bebekler nadiren
hayatta kalmaktadirlar (16). Bu tip SMA'da gestasyonun 30.
haftasindan itibaren azalmis fetal hareket gézlenmektedir.
Buna ek olarak bu bebeklerde dogum sonrasi gozlenen
hipotoni ve dogum asfiksisi sonucunda solunum yetmezligi
semptomlari goriilmektedir (22). Bazi Tip 0 hastalarinda
ise dogum sonrasinda hipoksik iskemik ensefalopati
sonucunda nobetler oldugu bildirilmistir (23). Alanyazinda
uzun kemik fraktirl, osteopeni, diyafram felci, dogustan
kalp hastaligi, dogustan kontraktlir gibi semptomlar
gosteren olgular da mevcuttur (24-27). SMA kaynakl
mortalite ise bu bebeklerin dogumlarindan itibaren
yaklasik 1 ay icerisinde ortaya ¢ikan solunum problemi
veya solunum problemi nedeniyle bagh olduklari mekanik
ventilasyonun ebeveynler tarafindan sonlandiriimasi talebi
sonucunda meydana gelmektedir (22, 24, 28).

Tip 1 SMA, Werdnig-Hoffman hastaligi olarak da
isimlendirilmektedir (29). Bu tipte SMN2 geninin 1-2
adet kopyas! bulunmaktadir (30). SMA'nin en yaygin tipi
olan Tip 1 semptomlari genellikle dogumdan sonraki 6
ay icerisinde ortaya c¢ikmaktadir ve bu hastaliga sahip
bebekler tedavi almadiklari takdirde yaklasik 2 yasinda
hayatini  kaybetmektedir (21, 31). Tip 1 SMA tanili
bebeklerde desteksiz oturma, bas-boyun kontrolii saglama
ve yuvarlanma gibi beceriler genellikle gozlenemezken,
baz nadir vakalarda ise ¢ok temel boyutta gorilen bu
becerilerin zamanla kayboldugu belirtilmistir. Ek olarak,
emekleme, ayakta durma, yurime gibi temel motor
gelisime baglh diger gelisimsel basamaklardaTip | SMA tanih
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bebekler tarafindan edinilememekte, dil fasikilasyonu da
gorulebilmektedir (20, 26, 32, 33). Motor gelisimine dayal
degerlendirmeler erken tani amaciyla da kullaniimakta,
boylece hastaligin 6nlenmesi ve tedavisine yonelik
onemli bir asama kaydedilebilmektedir (34). Bu nedenle,
cocugun icinde bulundugu ay g6z éniinde bulundurularak
gelisimsel degerlendirmeler yoluyla gerceklestirilen ve
tlm gelisim alanlarini kapsayan gelisimsel izlemin, SMA'nin
erken fark edilmesine ve bireyin gelisimi Uzerindeki
olumsuz etkilerinin azaltiimasina yonelik dnemli bir destek
saglayabilecegini belirtmekte yarar vardir.

Tip 2 SMA semptomlari bebek 6-18 aylikken ortaya
cikmaktadir. Bu tip hastalar genellikle desteksiz
oturabilmekte ancak desteksiz ayakta duramamakta veya
yuriyememektedirler (29). Bu tipte SMN2 geninin 2-3
adet kopyasi bulunmaktadir (30). Hipotoni ve arefleksiden
genellikle bacaklar (alt ekstremite) etkilenmektedir.
Bununla birlikte, yas aldik¢a akciger problemleri ve skolyoz
ortaya cikabilmektedir (35). Ancak bu tip SMA vakalar
Tip 0 ve Tip 1'e gore daha uzun yasam slresine sahip
olabilmektedir. Ornegin giincel bir arastirmada sunulan
olguda (36) hastanin semptomlari 6-18 ay araliginda kas
zayifligi ve hipotoni olarak ortaya c¢ikmaya baslamis ve
hastaya Tip 2 SMA tanisi konulmustur. Gelisim siirecinde
ayakta durma ve yiurime becerilerini kazanamazken
desteksiz oturabilen hasta yas aldik¢a solunum problemleri
yasamaya baslamistir. Mortalite ise hasta 61 yasindayken
solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle meydana gelmistir
(36).

Tip 3 SMA ise Kugelberg-Welander hastaligi olarak da
isimlendirilen ve genellikle 18. aydan sonra semptomatik
hale gelen bir hastaliktir (21, 35). Bu tipte SMN2 geninin
3-4 adet kopyasi bulunmaktadir (30). Bu tip taniya sahip
hastalarda ilerleyen dénemde skolyoz ya da solunum kas
zayifligi gorilmemekte ancak bacaklar (alt ekstremite)
kollardan (iist ekstremite) daha fazla etkilendigi icin
ilerleyen  donemde  tekerlekli sandalye  kullanimi
gerekebilmektedir (29).

Tip 4 SMA semptomlari genellikle 30 yastan sonra ortaya
cikmaktadir (37). Bu hastalarlailgili veriler cok sinirl olmakla
birlikte, bu taniya sahip bireylerde kas fasikllasyonu
semptomu ve 20 yil icerisinde bagimsiz ambulasyon kaybi
gorilebilmektedir. Genel olarak normal bir yasam seyri
mevcut olan hastalarda SMN2 geninin 4 ve Uzeri kopyasi
bulunmaktadir (38). Bu baglamda Tip 4 SMA hastalarinin
gelisimsel destek gereksinimleri normal bir yasam seyri ile
paralel ilerleyebilmektedir.

Bu bilgiler dogrultusunda SMA'nin her bir tipi dahil olmak
Uzere cocuklarin ve yetiskinlerin zorlu tedavi slire¢lerinden
gectiklerini soylemek mumkinddr. SMA icin gelistirilmis
ve degisik calisma prensiplerine sahip olan, farkli SMA
tipleri lizerinde cesitli etkiler gdsteren medikal tedaviler
olmakla birlikte, bu tedavilerin maliyeti, erisim kolayligi ve
kullanim sartlarinin cocugun saglk hakki baglaminda ele
alinmasinda yarar vardir.

1.2. SMA ve Cocugun Saglik Hakki

Diinya Saglik Orgiitiine gére saglik hakki, bireylerin ulasilabilir
en yliksek saglik standardina sahip olmalarini ifade etmekte
ve ayrim gozetmeksizin tim insanlarin saglik hizmetlerinden
yararlanmalari icin uygun kosullari saglamaya yonelik devlet
yikumluluklerini savunmaktadir (39).
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Cocugun saghk hakki ise 1989 yilinda bircok tlke ve 1990
yilinda Tirkiye tarafindan imzalanmis “Cocuk Haklari
Sozlesmesi” ile cocugun olabilecek en iyi saglik diizeyine
kavusmasi, tibbi bakim ve rehabilitasyon hizmetlerini
veren kuruluslardan yararlanmasi, hicbir ¢cocugun tibbi
bakim hizmetlerinden yararlanma hakkindan yoksun
birakilmamasi olarak Madde 24 ile givence altina
alinmaktadir (40, 41). Ek olarak, tilkemizde 2000 yilinda
yururlige giren ve birgok tlke tarafindan imzalanmis olan
Uluslararasi Ekonomik, Sosyal ve Kiiltiirel Haklar Sézlesmesi,
cocuklarin saglik hakkini 12. maddede bulunan “var olan
dogum oraninin ve bebek &limlerinin dasdrilmesi ile
cocuklarin saglkli gelismelerinin saglanmasi; hastaliklarin
onlenmesi, tedavisi ve kontrolii ve hastalik halinde her tiirli
saglik hizmetinin ve bakiminin saglanmasi” ifadeleriyle
korumaktadir (42). Diinya Saglk Orgiitii tarafindan (43)
belirtildigi tizere Uluslararasi Ekonomik, Sosyal ve Klturel
Haklar Sézlesmesi'nin 15. maddesinde yer alan “herkesin
bilimsel ilerlemelerden ve bunlarin uygulamalarindan
dogan menfaatlerden yararlanma hakki” ifadesi, 6zellikle
gelismekte olan Ulkelerde ilaca erisim esitliginin, genel
anlamda ise saglik hakkinin savunulmasi gerekliligi
olarak da yorumlanabilmektedir. Bu haklar temelde
saghgin sirdirilmesinde saglik hizmetlerine ve ilaca
erisim esitligini vurgulamaktadir. Bu noktadan hareketle
Turkiye'de SMA tanili hastalar icin yapilan diizenlemelere
deginmekte yarar vardir.

Turkiyede SMA tasiyicihginin yiiksek olmasi nedeniyle
akrabalarinda SMA hastasi olan veya olmayan tiim ciftlere
gebelik 6ncesi tarama testi T.C. Saglik Bakanhgi Halk Saghg:
Genel Mudurligi Spinal Muskiler Atrofi Taslyici Tarama
ProgramiSahaRehberi'nde belirtildigi izere 2021 yilindan bu
yana Ucretsiz olarak yapilmakta, cocuk sahibi olmak isteyen
bireylerin test sonucunda tasiyici oldugu belirlendiginde
bebek icin genetik danismanlik, prenatal veya pre-
implantasyon tani testi secenekleri de sunulmaktadir (44,
45). Yenidogan taramasi da SMA'nin erken tanilanmasi
yoluyla tedaviyi hizlandirici bir nitelige sahiptir (46, 47).
Turkiye'de SMA yenidogan taramasi 9 Mayis 2022 tarihinde
Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Programi
(NTP) kapsaminda baslamis olup dogumdan itibaren ilk 48
saat icerisinde topuktan alinacak kan 6rneginin analiziyle
gerceklestiriimektedir (48). Boylece SMA hastahid ile karsi
karsiya kalacak c¢ocuklarin saglik hakkina tam erisiminin
saglanabilecegi ve mortalite olasiliginin azaltilabilecegi
ongorulmektedir. Ek olarak, Tlirkiye'de 4 Haziran 2021 tarihli
Resmi Gazete'de (Sayr: 31501) SMA hastalar icin yatakli
hastanelerde N6romuskdler Hastaliklar Birimi kurulacagina
dair bir ydonetmelik yayinlanmistir. Bu yonetmelikte birimde
hazir bulunacak oncelikli personeller cocuk noroloji
uzman hekimi veya néroloji uzman hekimi, fiziksel tip ve
rehabilitasyon uzman hekimi, hemsire, psikolog, sosyal
calismaci/sosyal hizmet uzmani, fizyoterapist ve sekreter
olarak belirlenmistir (49). Saglik hakki temelde saglik
hizmetlerine erisimi de kapsadigindan (43), hastanelerde
SMA hastalarina 6zgl bir birimin olusturulmasinin
hastalarin uzman saglk personelleri ile is birligi icerisinde
tedaviye hizla erismeleri acisindan 6nemli kolayliklar
yarattigi gorilmektedir.

Yukarida yer alan bu olumlu gelismelere ek olarak, 6zellikle
medikal tedavilerin sunumunailiskin planlamalarda yapilan
bazi diizenlemelerin SMA tanili ¢ocuk ve aileler acisindan
onemli gui¢liiklere neden oldugu da bilinmektedir.

Ornek olarak, her 4 ayda bir omurilik sivisina enjekte
edilerek dmir boyu kullanim gerektiren ve hastaligin
seyrini yavaglatan bir ilag, halihazirda 8 Subat 2022
tarihinde Resmi Gazetede yayinlanan ve 31744 sayili teblig
ile Tip 1 SMA'da oldugu gibi Tip 2 ve Tip 3 hastalari icin de
geri 6deme kapsamina alinmistir. Bu ilacin kullanimi igin
gerekli olan skorlama kriteri kaldirilirken tedavi sirasinda
SMA kaynakli trakeostomi kullanimi durumunda tedavinin
sonlandiriimasi ile ilgili madde ise yurdrlikte birakilmistir
(50-52). Bununla birlikte halen émir boyu yalnizca bir
doz uygulanmasinin yeterli oldugu belirtilen diger bir
ilag ise geri 6deme kapsamina alinmamistir (50). Her iki
durum da o6zellikle cocugun saglik hakki baglaminda ele
alindiginda bazi soru isaretleri yaratmaktadir. Alanyazinda
da, tedavisine devam edilen bir cocugun solunum destegi
gereksiniminin olusmasi nedeniyle kullanmakta oldugu
ilacinin kesilmesinin, bir doz uygulandiginda etkili olan bir
ilacin geri 6deme kapsaminda olmamasinin ve c¢ocuklari
omir boyu sadece hastaligin seyrini yavaslatan ancak
iyilestirmeyen bir ilaci kullanmak zorunda birakmanin etik
acidan tartisiimasi gereken konular oldugu belirtilmektedir
(52-55). Ayricaartanilag maliyetlerive bu maliyetlerin kisave
uzun donemli sonuclari g6z 6niinde bulunduruldugunda,
gelismekte olan llkelerde yasayan ve 6zellikle dustik gelirli
ailelerin bu Ucreti karsilamasinin miimkiin olmadigi, bu
durumun saglik hakki baglaminda daha buyulk sorunlarin
kapisini araladigi gortlmektedir. Dolayisiyla farkli tedavi
seceneklerine ve ilaca erisimi kolaylastirici diizenlemelerin
yapilmasi ve cocuklarin saghgini ve gelisimini korumaya,
strdliirmeye yonelik olarak anilan sézlesmeler dahilinde
cesitli hizmetlerin sunulmasi buyiik 5nem tasimaktadir.

SMA cercevesinde ele alinan ve oldukca kapsamli bir
kavram olan saglik hakki, sosyal gereksinimleri karsilamak,
evrensellik, esitlik ve kapsayicilik baglamlarinda yasam
kalitesi kavramiyla da yakindan iliskilidir (56, 57). Bu
baglamda SMA ve cocugun yasam Kkalitesi iliskisinin ele
alinmasinda yarar vardir.

1.3. SMA ve Cocugun Yasam Kalitesi

SMA tanil hastalarin tedavisi ve bakimi, komplikasyonlari
onlemeye ve yasam kalitesini arttirmaya yonelik olarak
planlanmaktadir (58). Yasam kalitesinin alanyazinda
Uzerinde anlasmaya varilmis tek bir tanimi olmamakla
birlikte, Dinya Saglik Orgiitii tarafindan “bireylerin
icinde yasadiklari kiltlr ve deger sistemleri ile amaclari,
beklentileri, standartlari ve kaygilari baglaminda yasamdaki
konumlarina iliskin algilari” olarak tanimlanmaktadir.
Yasam kalitesinin, insanlarin fiziksel sagliklarini, psikolojik
durumlarini, sosyal iliskilerini, kisisel inanclarini ve cevreyle
olan iliskilerini harmanlayan genis kapsaml bir kavram
oldugu belirtiimektedir (59). Bu tanim yasam kalitesinin
kilturel, sosyal ve cevresel baglamlarla iliskili ve kisinin
algisina bagl bir durum oldugunu géstermektedir.

Yasam kalitesi alanyazinda Maslow'un ihtiyaclar Hiyerarsisi
ile de agiklanmaktadir (57). Sirasiyla bireyin diinyaya
gelerek yas almasina kadar fizyolojik, gtivenlik, sevgi ve
aidiyet, sayginlk ve kendini gerceklestirme ihtiyacinin
karsilanmasi gerekmektedir (60). Bu hiyerarsiye gore
piramitteki bir basamak tamamlanmadan diger basamaga
gecilememekte ve zamaninda tamamlanmayan basamaklar
insan yasaminda eksiklikler, tatminsizlikler olusturmaktadir.
Bu nedenle bu teori insan yasami boyunca karsilanmasi
gereken temel ihtiyaglarin sadece niceliklerinin degil
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niteliginin de nemli oldugunu savunarak yasam kalitesine
vurgu yapmaktadir (57). SMA'y1 da kapsayan néromduskdler
hastaliklarda kas zayifligi, yutma ve solunum problemleri
gibi fiziksel etkilenmeler meydana geldigi icin yasam
kalitesi degerlendirmeleri fiziksel saglikla iligkili olarak
distk ¢ikmaktadir (61). Bu nedenle bu tir hastaliga sahip
cocuklardaihtiyaclar hiyerarsisinin ilk ve en temel basamadi
olan fizyolojik ihtiyaclar basamaginin etkilendigini
soylemek mumkiinddr.

Saghkla iliskili yasam kalitesi zaman icinde algilanan
fiziksel ve zihinsel saghg: ifade etmektedir (62). Kisinin
islevselligiyle yakin bir iliski icerisinde olan saglikla iliskili
yasam kalitesi, kisinin glinlik yasam aktivitelerini ne
oranda gerceklestirebildigi; merdiven cikabilme, ylirime
ve kosma gibi yeterlilikleri ve aile, arkadaslar ve cevreyle
olan etkilesimi baglamlarinda ele alinmaktadir (63). SMA
tanili cocuklar ve aileleri de saglikla iliskili yasam kalitesinde
ortaya ¢ikan bozulmalar bakimindan énemli diizeyde risk
altinda olabilmektedirler. Nitekim Kanada'da 2021 yilinda
yapilan bir calismada SMA hastalarinin ve ailelerinin yasam
kalitesiyle iliskili yuklerinin belirlenmesi amaclanmistir.
Toplamda 962 katilimcinin yer aldigi bu calismada SMA
hastalarinin ve bakim verenlerin ¢ogunlukla saglik ve
ekonomik sorunlar tizerinde durduklan gorilmustir (64).
Ayrica Tip 1 SMA hastalarinin bir yil icerisinde diger SMA
tiplerinden daha fazla hastane ziyareti yapmak zorunda
olduklari, acil servise basvuranlarin %90,4’'Unin Tip 1
SMA (n=208) hastalari oldugu; egitimi devam eden SMA
hastalarinin yilda ortalama 8 giin SMA kaynakli sorunlar
nedeniyle egitimden uzak kaldiklari belirtilmis; calisan
hastalarin %95'inin yilda ortalama 9 giin SMA kaynakli
sorunlar nedeniyle hastalik izni aldiklar; hastalarin ev
tadilati, yardimcr cihaz kullanimi, saglik hizmetlerine
erisimleri ve SMA randevulariyla ilgili seyahat ve
konaklamalari icin ortalama 27.200 CAD $ harcama
yaptiklari; bakim verenlerin ise haftada ortalama 35
saatlerini sadece SMA tanili hastalarinin bakimina ayirdiklari
ifade edilmistir (64). Buna ek olarak bakim verenlerin,
Tip 1 SMA hastasinin bakim verenleri cogunlukta olmak
Uzere, %31,1'inin (n=842) anksiyete ve/veya depresyon
icin ilag kullandigi, %45,7'sinin yorgunluk/bitkinlik icin
ve %45,7'sinin hastay! kaldirma/tasima ile iliskili bir saghk
sorunu nedeniyle tedavi gorduikleri; 6zellikle %70,9'unun
uyku problemlerinin oldugu; bakim verenlerin (Tip 1:
%74,2; Tip 2: %69,3; Tip 3: %46,2), en azindan bir dereceye
kadar anksiyete veya depresyon yasadigi bildirilmistir
(64). ispanya'da 81 bakim verenle yiritilmis baska bir
calismada ise bakim verenlerin SMA hastalarinin tedavi
stireclerinde ve bu siire¢ disinda ¢ok fazla ekonomik ytikiin
altina girdikleri ve yasam kalitelerinin diistiga belirtilmistir
(65). Almanya'da 189 Tip 1-2-3 SMA hastasiyla yapilan
bir calismada yenilik¢i terapotik midahalelerin  SMA
tanili hastalarda hastalhigin daha az siddetli seyretmesini
saglayarak tedavi giderlerini azaltacagi ve hastalarin yasam
kalitelerini artiracag lzerinde durulmaktadir (66). Yasam
kalitesinin yani sira dogrudan bireyin yasam suresi lizerinde
etkili olan SMA kuskusuz ailedeki tiim bireyler tizerinde iz
birakmaktadir. Konuyla ilgili yapilan bir calisma olasi bir
kayip durumunda kardesler de dahil olmak tizere diger aile
bireylerinin SMA hastasi ¢cocukla hayal ettikleri gelecegin
kaybi, kardes iliskilerinin ve lreme 6zgurligiinin kaybi
olmak tizere bircok farkli kayip duygusu deneyimlediklerini
ortaya koymustur (67). Bu baglamda SMA tanili bireyle
yasama surecinde etkili ve anlamli disiplinler Uistl destege
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erismenin, tiim aile bireylerinin bu slirecin olasi getirilerine
daha hazir olmalarina ve farkli disiplinlerin katkilariyla
sosyal destek kaynaklarindan yararlanmalarina araci
olabilecegi dustinilmektedir.

Yukaridaki bilgi ve bulgulara ek olarak, COVID-19 pandemi
stirecinin de SMA tanili cocuklar ve aileleri tizerinde olumsuz
etkiler biraktigi belirtiimektedir. Pandeminin baslamasiyla
birlikte bazi cocuklarin ilaca erisimleri bir sireligine
ertelenmis, bu durum bazi ¢ocuklarin solunum, yutma ve
kas gugsuzligli problemlerinde artisa yol agmistir (68).
Ayrica néromuskdler hastaliga sahip ¢ocuklarin ebeveynleri
de bu sirecte anksiyete, korku ve belirsizlik yasamis,
virlise yakalanma durumunda yeterli saglik hizmetlerine
erisememe ve slireci yonetememe endisesi gibi sonugclarla
yizlesmislerdir (69).Bubaglamda, 6zellikle SMA gibiyasamsal
risk tastyan durumlar icin, gelecege yonelik olasi riskli
sireclerin politika gelistiriciler tarafindan erken donemde
ongoriilmesi ve ailelerin bu olasi strecleri yonetebilmelerini
kolaylastiracak koruyucu-onleyici ¢alismalarin yapilmasinin
onemli olabilecegi diistiniilmektedir.

Goruldugl Gzere SMA gerek cocuklarin, gerek bakim
verenlerin yasam kalitelerini dogrudan ve dolayli olarak
etkileyebilmekte, o6zellikle Cocuk Haklari Sézlesmesi'nin
29. Maddesinde belirtilen ve “cocuklarin kisiliklerini,
yeteneklerini,  zihinsel ~ ve  fiziksel  yeterliliklerini
tam  potansiyellerine  kadar  gelistirme”  haklarini
sinirlayabilmektedir (70). Bu baglamda SMA tanili cocuklarin
yasam sireleri boyunca karsilasabilecekleri gelisimsel
guicliiklere ve bu gugliklere yonelik olasi midahalelere
deginmekte yarar vardir.

1.4. Cocuk Gelisimi Baglaminda SMA

SMA tanili cocuklarin biiylime, gelisim ve hastaliginin takibi
cogunlukla noéroloji, gastroenteroloji, cocuk cerrahisi, fizik
tedavi ve rehabilitasyon, gogls hastaliklar ve ortopedi
bollimleri uzmanlarinin is birligiyle yapilmakta (14),
oncelikli olarak hastaligin seyrinin belirlenmesi ve yasamsal
tehdidin ortadan kaldiriimasi bir gereklilik olarak karsimiza
cikmaktadir. Bu noktada SMA tanili c¢ocuklarla calisan
uzmanlar arasinda yer alan Cocuk Saghgr ve Hastaliklari
uzmanlari, saglikli cocuk gelisimineiliskin degisen kosullara,
saglik belirleyicilerine ve ¢ocukluk epidemiyolojisine yanit
verme bilgisi, birikimi ve becerisine sahip olmakta, saghgin
ve gelisimin desteklenmesi icin diger birey ve kuruluslarla
is birligi icinde calismaktadirlar (71). Dolayisiyla SMA
gibi siklikla cocukluk déneminde ortaya ¢ikan ve yasam
stresi ne olursa olsun 6nemli gelisimsel gereksinimleri
var olan ve bu gereksinimleri farklilasan cocuklar ve
ailelerinin desteklenmesi amaciyla cocuk gelisimi alaninda
calisan uzmanlar ile is birliginin saglanmasi biyik 6nem
tasimaktadir. SMA hastaliginin tedavi siirecinde asil amag
hastaligin komplikasyonlarini azaltmak ve yasam kalitesini
iyilestirmeye odaklanan destekleyici ve disiplinler st
bakim saglanmasi olsa da (72) alanyazinda yer alan
calismalarda cocuk gelisimi alaninda ¢alisan uzmanlarin
desteginin alinmadigi gorilmektedir. Oysa cocuk gelisimi
alaninda calisan uzmanlar tani ve tedavi slrecinde tim
gelisim alanlarini kapsayan gelisimsel degerlendirme ve
g6zlem tekniklerini kullanarak, uygulayacaklari midahale/
destek programlar aracihgiyla cocuk ve ailenin yasam
kalitesini artinici bir yaklasim ortaya koyabilmekte, olasi
islev kayiplarinin 6nlenmesinde diger saglik profesyonelleri
ile birlikte dnemli katkilar sunabilmektedir (73).
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Suregen hastaliga sahip diger cocuklar gibi SMA tanih
cocuklar da gelisimsel gecikme ve risk faktorleriyle karsi
karsiya kalmaktadir (74). Tekrarlayan hastane ziyaret ve
yatislarinda bulunan, okullarindan ve sosyal ¢cevrelerinden
uzak kalan SMA tanili bebek ve cocuklarin saglik
sorunlarina ek olarak uyaran eksikligi nedeniyle bilissel,
dil, motor, sosyal-duygusal ve 6zbakim gelisimleri risk
altina girmektedir (75). Bu alanlarda yasanan gelisimsel
gecikmeler ve yetersizlikler bakim verenlerin yukinu
artirmakta, ek bir stres ve/veya endise kaynagi olmaktadir.
Dolayisiyla gelisimsel izlem ve destek uygulamalar
blyik 6nem tasimakta, yasanan sirecin olasi stres ve
risk faktorlerini belirlemede, ¢cocugun kendisini ve icinde
bulundugu sireci anlamlandirma, normallestirme, bas
edebilme ve ifade edebilme becerilerinin gelismesinde
cocuk gelisimi alaninda calisan uzmanlara 6nemli
sorumluluklar dismektedir (76). SMA tanili cocuklarin
fiziksel sinirhliklarina ve ek risklerine ragmen cevreyle
etkilesim kurmalarini destekleyici diizenlemeler yapmak
ve farkli nitelikte uyaranlari sistematik bir yaklasim icinde
sunarak, bireysellestirilmis gelisimsel destek uygulamalari
yoluyla beyin gelisiminin 6zellikle erken ¢ocukluk
donemindeki yogun plastisitesinden  yararlanmak,
yasam siresi ne olursa olsun, cocuklarin gelisimlerini
desteklemekle birlikte yasam kaliteleri (izerinde de etkili
olabilecektir.

Yukaridaki bilgilere ek olarak, hastalk sirecleri ¢cocuklar
lzerinde farkli etkiler birakabilmektedir. Tedavi stirecindeki
ve siregen hastaliga sahip ¢ocuklar uzun siire boyunca
okuldan uzak kalmakta, tipik gelisim icin gerekli olan
sosyal c¢evreden soyutlanmakta, davranis problemleri
gelistirebilmekte ve cesitli gelisimsel gecikmelerle karsi
karsiya kalabilmektedir (74). Dokuz SMA tanili cocugun
da orneklemde yer aldigi néromuskdler hastaliga sahip 66
¢ocugun aileleriyle yapilan bir calismada, cocuklarin giinliik
yasami etkileyecek diizeyde ciddi davranis, sosyal veiletisim
problemleri yasadiklari bildirilirken SMA tanili ¢ocuklarin
davranis problemleri gostermedigi belirlenmistir (77).
Ancak konuile ilgili baska bir calismada SMA tanili cocuk ve
yetiskinlerin davranis problemleri géstermemesine ragmen
ayrilma anksiyetesi yasadiklari goriilmis, bu durum kendi
baslarina hareket edememeleri, 6zellikle uyku sirasinda
kendi kendilerine baslarini ¢evirememeleri ve bakim
verenlerini géremedikleri icin bdyle bir kaygi tasiyor olma
olasiliklari ile agiklanmistir (78). Bir hastaliga miidahale
edilmeden once, o hastaligin bireyler Gizerinde birakacagi
olasi toplumsal etkinin anlasiimasi, miidahalenin etkinligini
artiracaktir (56). Bu nedenle olasi gelisimsel ve psikolojik
risk etkenlerini dnceden tespit edebilmek veya var olan
etmenleri ortadan kaldirabilmek icin 6zellikle SMA gibi
siiregen hastaliklarda SMA tanili cocugun yani sira bakim
veren(ler)in ve (varsa) evdeki diger kardeslerin psikososyal
destek almasi faydali olabilecektir.

2. Sonug ve Oneriler

Spinal Muskdler Atrofi, hem tani almis bireyin hem de
bakim vereninin yasamini gelisimsel, ekonomik, sosyal
ve psikolojik baglamlarda etkilemektedir. Hastaligi
onlemeye yonelik ilk adim olan tarama programinin hayata
gecirilmesinin ardindan, 6ncelikli olarak bakim verenlerin
medikal tedavilere erisimlerini kolaylastirici politikalarin
gelistirilmesi, bunayonelik desteklerin artirilmasi ve cocuklar
ve ailelerine yonelik ruh saghgini destekleyici uygulamalara
erisimin kolaylastiriimasi byik 6nem tasimaktadir.

Ayrica, ¢cocuk gelisimi alaninda ¢alisan uzmanlar da dahil
olmak Uzere ¢ocukla calisan her bir uzmanin disiplinler
Ustl bir calisma yaklagimini benimsemesini kolaylastiracak
diizenlemelerin  yapilmasi kapsamli  bir mudahaleye
iliskin karar almak ve eyleme ge¢mek bakimindan
onemli kazanimlar saglayabilecektir. Son olarak, etik bir
gereklilik olmasinin 6tesinde, SMA tanili hastalarin saghk
hakkindan tam anlamiyla yararlanabilmeleri icin yasam
kalitelerinin artirilmasinin ve gelisimsel izlem ve miidahale/
destek uygulamalarinin SMA tanili ¢ocuklar 6zelinde
cesitlendirilmesi ve yayginlastinlmasinin énemli oldugu
gorulmektedir. Bu baglamda tani ve miidahale siireglerine
ek olarak, cocuklarin hangi yasta olurlarsa olsun gelisimsel
gereksinimlerinin de &ncelenmesinde ve konuyla ilgili
tedavi surecini aksatabilecek olasi riskler goéz 6niinde
bulundurularak gerekli yasal diizenlemelerin yapilmasinda
yarar vardir.

3. Alana Katki

Bu derlemede, SMA tanisina gelisimsel bakis agisinin
olasi katkilari ele alinmis, cocugun saghk hakki ve yasam
kalitesi baglamlarinda SMA hastaliginin etkileri tartisiimis
ve uzmanlarn, politika gelistiricilerin  bu hastaliga
farkindaliginin artmasina yonelik 6neriler sunulmustur.

Cikar Catismasi

Bu makalede herhangi bir nakdi/ayni yardim alinmamustir.
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