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Oz

Spinal miiskiiler atrofi (SMA), siklikla otozomal resesif gecisli ilerleyici dejenerasyon ile seyreden noromuskiiler kalitimsal bir hastaliktir.
Erken bebek oliimlerinin en yaygin genetik nedeni olan SMA diinyada yaklasik 6.000-10.000 canli dogumda bir goriiliirken, iilkemizde
insidansi yaklasik 1/6.000 canli dogumdur. SMA’da omuriligin 6n boynuz hiicrelerinde alfa motor néronlarin dejenerasyonu istemli kaslari
etkileyerek proksimal simetrik giicsiizliige, ekstremitelerde ve govdede atrofiye neden olur. Dort klinik tipi olan SMA’da yasam kalitesi tipe
gore farkli olmakla birlikte stk goriilen Tip 1 ve Tip II formunda ileri dejenerasyona bagl kas atrofileri nedeniyle cocuklar tam bagimli hale
gelirler. Diinyada ve iilkemizde SMA tedavisi i¢in bazi ilaglar kullanilmasina karsin hastaligin heniiz tam iyilesme saglayan bir tedavisi yoktur.
Bu nedenle SMA’li ¢ocuk ve ailenin/ebeveynlerin gocuklarinin bakimi konusunda desteklenmeleri, g¢ocuklarinin bakim gereksinimleri
konusunda egitilmeleri 6nemlidir. SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin bakiminda hemsireler dnemli bir role sahiptir. Yapilan literatiir taramasinda
ilkemizde SMA tedavi ve bakimu ile ilgili yaynlarin ¢ok sinirli oldugu goriilmektedir. Bu derlemede, tilkemizde son yillarda giincel bir sorun
olarak karsimiza ¢ikan SMA hastalig1, tedavisi ve hemsirelik bakimi ele alinmstir.

Anahtar Sozciikler: Aile, Cocuk, Spinal Miskiiler Atrofi, Hemsirelik Bakima.

Abstract
Nursing Care of the Child with Spinal Muscular Atrophy and Their Family

Spinal muscular atrophy (SMA) is a neuromuscular inherited disease that often progresses with autosomal recessive progressive degeneration.
SMA is the most common genetic cause of premature infant death. While it is seen in approximately one in 6.000-10.000 live births in the
world, its incidence is approximately 1/6.000 live births in our country. In SMA, degeneration of alpha motor neurons in the anterior horn cells
of the spinal cord affects the voluntary muscles, causing proximal symmetric weakness and atrophy of the extremities and body. Although the
quality of life in SMA, which has four clinical types, differs according to the type, children become fully dependent due to muscle atrophy due
to advanced degeneration in Type 1 and Type Il forms, which are common. Although some drugs are used for the treatment of SMA in the
world and our country, there is no cure for the disease yet. For this reason, it is important that children with SMA and their families/parents
are supported in the care of their children and that they are educated about their children's care needs. Nurses have an important role in the care
of children with SMA and their families. In the literature review, it is seen that the publications on SMA treatment and care are very limited in
our country. SMA has emerged as a current problem in our country in recent years. In this review, SMA disease, its treatment and nursing care
are discussed.
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Giris
pinal miiskiiler atrofi (SMA), survival motor ndron (SMN) genindeki mutasyonlar sonucu gelisen ve ilerleyici dejenerasyonu
Sile seyreden siklikla otozomal resesif gecisli ndromiiskiiler bir hastaliktir (1-5). SMA, kas atrofisi ve zay1fligi ile karakterize
olup genellikle yasamin erken doneminde ortaya ¢ikar ve bebeklerde ve yeni yiiriimeye baglayan ¢ocuklarda 6nde gelen
genetik 6lim nedenidir (2,6). SMA, %98 oraninda otozomal resesif, geriye kalan %2 oraninda da otozomal dominant veya X'e
bagli resesif olmak iizere li¢ farkli kalitimsal gegis ile goriilebilmektedir (4,7,8). Bu derlemede, son yillarda iilkemizde giincel
bir sorun olarak karsimiza ¢ikan SMA hastalig ile ilgili olarak genel bilgiler, tedavi ve bakim yaklasimlari ele alinmustir.
Gelisme
Epidemiyoloji
Erken bebek oliimlerinin en yaygin genetik nedeni olan SMA yaklasik 6.000-10.000 canli dogumda bir goriiliir ve her 40-60
kisiden 1'i tastyicidir (2,3,9-12). SMA tasiyici siklig1 etnik gruplar arasinda farklilik gostermekle beraber Avrupa’da tasiyicilik
siklig1 yaklagik 35°te 1 olarak bildirilmistir (10). SMA, ¢ocukluk ¢agi néromiiskiiler hastaliklar arasinda Duchenne Miiskiiler
Distrofiden sonra ikinci siklikta gdriilmesi, genetik hastaliklar arasinda da Kistik Fibrozisten sonra ikinci siklikta 6liimciil olmasi
acisindan dnemlidir (12). Suudi Arabistan, Misir gibi akraba evliliklerinin yaygin oldugu toplumlarda SMA gériilme siklig1 daha
yiiksektir (13). Misir'da birinci derece akraba evliligi oranmin %35,3 oldugu tahmin edilmektedir (14). Ulkemizde de akraba
evliligi oranlarmin %20-25 arasinda oldugu tahmin edilmekte ve akraba evliliklerinin SMA hastaliginin goriilme sikligimi
arttirdigt diistiniilmektedir (15,16).
Fizyopatoloji
SMA, omuriligin 6n boynuz hiicrelerinde alfa motor ndronlarin dejenerasyonu sonucu gelisir. Bu dejenerasyon istemli kaslari
etkiler ve proksimal simetrik gii¢siizliige, ekstremitelerde ve gdvdede atrofiye neden olur (8,13). Patolojik durum omuriligin 6n
boynuz hiicreleri ve beyin sapinin motor ¢ekirdeklerinde goriiliir ancak birincil etkisi iskelet kaslarinin atrofisidir (1).

SMN geni, telomerik (SMN1) ve sentromerik (SMN2) olarak iki kopyadan olugmaktadir. Spinal miiskiiler atrofisi olan
cocuklarin %95’ inde SMN1 geninde kay1p (delesyon) mevcuttur (8,12). Hastaligin %95'ini olusturan altta yatan bu genetik kusur
1995 yilinda kesfedilmistir. Alt tipine bakilmaksizin, SMA homozigot bir mutasyona baglidir (17).

Viicudumuzdaki istemli kaslar, 6n boynuz hiicrelerindeki sinirler aracilig1 ile uyarilarak kasilma/gevsemeyi saglarlar.
On boynuz hiicrelerinin sinir sistemiyle iliskisi Sekil 1’de gésterilmistir (Sekil 1). SMA’da &n boynuz hiicrelerindeki
dejenerasyondan kaynakli bu mesaj kaslara iletilemez ve sonugta istemli kaslarda gligsiizliikk ve atrofi gelisir (18).

SMA’da SMN genindeki delesyon sonucu, kaslarin kontroliinii saglayan sinirlerin fonksiyonu i¢in gerekli olan protein
iiretimi de gerceklestirilemez. istemli kaslarm simetrik giicsiizliigii ve atrofisi ile ilerleyici gii¢ kaybi, farkli viicut yapist,
pulmoner fonksiyonlarda ve mobilitede gerileme meydana gelir (12).
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Sekil 1. Santral ve Periferik Sinir Sisteminin On Boynuz Hiicreleri ile iliskisi
Kaynak: Sel, S. K., Kasap, H., Kog, F., & Giizel, A. 1. (2012). Spinal miiskiiler atrofi ve molekiiler genetigi. Arsiv Kaynak
Tarama Dergisi, 21(1), 1-26.
Siniflandirma
SMA ilk olarak 1800'lerin sonlarinda tanimlanmis ve 1950'lerde de baglangi¢ formu olan bir klinik tiple agiklanmistir (19).
Uluslararasi1 Spinal Miiskiiler Atrofi Konsorsiyumu SMA'y1 ulagilan maksimum motor beceriye gore dort klinik tipe ayirmigtir
(3,8,18).

SMA’l1 bireylerin heterojen klinik goriiniimii vardir ancak tipik fenotip, eksenel, interkostal ve bulber tutulumu olan
veya olmayan simetrik, proksimal predominant kas zay1fligidir (3). SMA’da baslangi¢ yas1 degiskendir ancak baslangic ne kadar
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erken olursa, motor zayiflik o kadar yaygin ve siddetli olur (1). Spinal miiskiiler atrofinin klinik tipleri ve dzellikleri Tablo 1°de
gosterilmistir (Tablo 1).

Tip | SMA (Werdnig-Hoffimann Hastaligy): Tip 1 SMA, tiim SMA vakalarinin %50-60’1n1 olusturan hastaligin agir
tipidir (20). Hastalik belirtileri yasamin ilk 6 aymda belirginlesir. Dogumda SMA hastas1 bebekler; bez bebek gibi goriiniir,
baglarini dik tutamazlar, desteksiz oturamazlar. Ciddi solunum gii¢liigii (mekanik solunum destegi olmadan yasayamaz) vardir
(13,18).

Tip Il SMA (Ara Tip): Yasamin ilk alt1 ayindan sonra hastalik belirtileri belirginlesir. Bu tipteki SMA hastalar1 destek
olmadan oturur ancak yiirliyemezler. Skolyoz, el, ayak ve gogiis duvar1 deformiteleri sik goriiliir. Eklemlerde tendon kasilmasi
nedeniyle hareket kisithlig1 geligebilir. Tip 1 SMA hastalarina gore prognozu daha iyi, beklenen yasam siiresi daha uzundur,
fakat solunum ve yutma fonksiyonlarinin etkilenmesi durumuna gore degislik gosterir (1,13,18,21).

Tip 111 SMA (Kugelberg-Welander Hastaligi): Yasamin 18. ayindan sonra belirtilerini gosteren bu form SMA’nin hafif
seyirli bir tipidir (21). ilk belirtiler ¢cok belirgin olmadig1 icin gdzden kagmasi muhtemeldir. Ornegin, ¢ocuk emeklerken,
yiiriirken ya da otururken yavag hareketler gosterebilir. Tip IIl SMA’l1 hastalar ilk belirtilerden en az 10 yil sonra, genellikle 20-
30 yaslarinda tekerlekli iskemleye ihtiyag duyar (1,13,18).

Tip IV SMA (Erigkin Tip): Tim SMA tiirleri arasinda en hafif tip olup nadir goriiliir. Genellikle 30-40 yaslar1 arasinda
belirtilerini gostermektedir. Yasam siiresi etkilenmez veya ¢ok az etkilenir (13,18,22).

Tam

Spinal miiskiiler atrofinin tani1 kriteleri arasinda; konjenital hipotoni, iist ve alt ekstremitelerde simetrik kas zay1flig1, kontraktiir,
skolyoz, tremor ve dil kaslarinda fasikiilasyon yer almaktadir (23). Kesin tani, kromozom 5ql3 iizerinde bulunan SMN (survival
motor ndronu) geninin molekiiler genetik incelenmesi ile konulur (1,24). SMN1/SMN2'nin genetik testi; klinik belirtileri belirgin
olan bir vakada SMA siiphelenildiginde ilk basamak tan1 testidir ve yiiksek diizeyde giivenilirdir (25). Genetik degerlendirmede;
amniyon ve koriyon hiicreleri, periferik kan lenfositleri ve biyopsi materyali en ¢ok kullanilan 6rneklerdir ve alinan 6rneklerde
DNA molekiiliinde gen delesyon taramasi yapilir (18). SMA tanisi i¢in sinir uyarimina yanit olarak kas cevabini/elektriksel
aktiviteyi Olgen kas elektromiyografisi (EMG) ve/veya kas biyopsisi de kullanilmaktadir ancak tani igin altin standart gen
analizidir (1). Detayl 6ykii ve fiziksel degerlendirme ile SMA belirtileri fark edilebilir. SMA’da serum kreatin kinaz (CK) diizeyi
normaldir ya da yiiksek olabilir. Elektromiyografide (EMG) 6n boynuz hastaliklari ile uyumlu bulgular vardir (26).

Prenatal Tam

Dogum o6ncesi tani, anne kaninda dolasan fetal hiicrelerin veya amniyotik sivida dolasan fetal hiicrelerin genetik analizi ile
konulabilir (1,15). Dogum 6ncesi genetik incelemede delesyon olmamasi fetusun saglikli oldugunu kanitlamamaktadir. Ciinkdi,
SMN geninde delesyon varligi disinda diger intragenik mutasyonlar da SMA’ya neden olabilmektedir (18).
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Tablo 1. Spinal Miiskiiler Atrofinin Klinik Tipleri ve Ozellikleri
Tip 1 (Werdnig-Hoffmann Hastahg)

Yasamin 6 ay1 i¢inde baglar

Yasamin ilk birkag haftasi veya ayinda klinik belirtiler ortaya ¢ikar

Inaktivite en belirgin 6zelliktir

Bacaklar1 disaridan dondiriilmiis sekilde kurbaga bacagi pozisyonunda yatan bebek
Derin tendon refleksleri yoktur

Emzirme sirasinda ¢abuk yorulur, beslenememeye bagli biiylimede gerilik (eger emzirilirse fark edilmeden kilo
verebilir)

Omuz ve kol kaslarmin sinirlt hareketi

Aktif hareket genellikle el ve ayak parmaklariyla sinirlt

Sternum retraksiyonlari ile diyafragmatik solunum (diyafram felci olusabilir)
Anormal dil hareketleri (istirahatte), zayif aglama ve okstiriik, zayif emme refleksi
Alert yiiz ifadeleri

Zeka diizeyi normal

Desteksiz oturamazlar, yiliriyemezler

Solunum yetmezligi veya enfeksiyondan erken 6liim sik (<2 yas)

Tip 2 (Ara Tip)
e 18 aydan dnce baglar
Erken dénem: Kollar ve bacaklarla sinirli kas zayiflig
Ge¢ donem: Genel kas zayiflig1
Bacaklar genellikle kollardan daha fazla tutulur
Belirgin kunduract gégsii (pectus excavatum)
Tam gevseme veya uyku sirasinda hareketsizlik
Baz1 bebekler uygun pozisyonda oturabilir, ancak ¢ok az1 yiiriiyebilir
Yasam siiresi genellikle 7 ay ile 7 yi1l arasinda degisir

Tip 3 (Kugelberg-Welander Hastaligy)

18 aydan sonra baglar

Normal bas kontrolii ve 6-8 ayda desteksiz oturma

Uyluk ve kalga kaslarinda zayiflik

Yaygin skolyoz

Derin tendon refleksi erken donemde olabilir ancak ge¢ donemde kaybolur

Cogunlugu yiiriiyemez

Yiiriiyenlerde: Ordek yiiriyiisii, dizde hiperekstansiyon, ¢ikintili karin, yiiriimek giderek zorlasir, ikinci on yilda
tekerlekli sandalyeye baglilik

Tip IV SMA (Eriskin Tip)

e  Nadir goriiliir
e  Genellikle, yasamin ikinci veya {iglincii on yilinda baglar
o Kas zayifligi ilk belirtidir

Kaynak: Wilson, D. (2011). The Child with Neuromuscular or Muscular Dysfunction. In: Hockenbery, M.J., Wilson, D. (Eds).
Wong’s nursing care of mmfants and children (9th ed., pp. 1703-1705). United States of Amerika: Elsevier Moshy.

Tedavi

SMN proteininin fonksiyonlarmin ve SMN2 geninin kopya sayisindaki artisin hastaligin ciddiyetini azalttig1 bilgisi, SMA
hastaliginin tedavisine yonelik ¢aligsmalar i¢in yol gdsterici olmustur (18). SMA’nin giiniimiizde tam kiir saglayan bir tedavisi
yoktur. Tedavi SMN2 ya da SMNI1 genini etkileyecek sekilde 2 farkli yol ile olabilmektedir. Bunlar; SMN2 genini etkileyerek
daha fazla normal protein yapmasini saglamak ya da direkt olarak mutasyona ugramis SMN1 genini diizeltme ya da yenileme
seklindedir (26). Tedavide sik kullanilan ilaglar; Spinraza, Zolgensma ve Evrysdi’dir.

Spinraza (Nusinersen): SMA tedavisi igin 23 Aralik 2016°da FDA tarafindan onaylanan ilk (her yas ve her SMA tipi
icin) tedavi yontemi olan Spinraza bir antisensoligoniikleotididir. Antisens ilaglar, SMA tedavisinde SMN2 genindeki ekleme
hatalarini diizeltmektedir. Spinraza, tedavinin ilk 2 ayinda 4 yiikleme doz, daha sonra her 4 ayda bir idame doz seklinde yasam
boyu intratekal (IT) enjeksiyon seklinde direkt olarak beyin omurilik sivisina uygulanan bir tedavi yontemidir (3,28,29).
Spinraza, Tiirkiye’de biitiin yas ve tiplerdeki SMA hastalar1 i¢in 6deme kapsaminda olan tek tedavi segenegidir (30).

Zolgensma: Eksik veya mutasyona ugramis SMN1 genini degistirerek galigan bir SMN arttirici tedavi yontemi olan
Zolgensma, tedavi sirasinda iki yasin altindaki tiim SMA tiplerinin tedavisi i¢cin FDA (24 May1s 2019) ve EMA (19 May1s 2020)
tarafindan onaylanmistir (31). Zolgensma genellikle gen degisimi ya da tedavisi olarak adlandirilan damar i¢i enjeksiyon seklinde
Dokuz Eyliil Universitesi Hemsgirelik Fakiiltesi Elektronik Dergisi https://dergipark.org.tr/tr/pub/deuhfed
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tek doz bir tedavi yontemidir (3). Bu yontemde SMN geninin fonksiyonel bir kopyasini motor ndron hiicrelerine iletmek i¢in
replike olmayan adeno iliskili bir viriis kapsidi (scAAV9) kullanilmaktadir (3).

Evrysdi (Risdiplam): Risdiplam, merkezi sinir sistemindeki ve viicuttaki SMN protein seviyelerini artirmak igin
sistematik olarak dagitilmis ve tasarlanmus oral formda ilk ilag ve yasam boyu alinmast gereken bir ilagtir (32). iki aydan biiyiik
tiim SMA tipli hastalar icin FDA (8 Agustos, 2020) tarafindan onaylanmistir (33). On sonuglarda SMN proteinin hem omurilik
stvisinda hem de ¢evre dokularda arttig1 bildirilmistir. Bu tedavi yontemi ile SMA hastalig1 icin FDA onayli 3 tedavi segenegi
olmustur (3,34).

Diger Tedavi Yontemleri: SMA tedavisi i¢in; quinazolines enzimleri, aminoglikozid sinift antibiyotikler (tobramisin ve
amikasin), kok hiicre tedavisi gibi yontemlerin etkinlikleri kanitlanmamustir. Bu tedavi yontemleri hakkindaki arastirmalar
devam etmektedir (26).

Hemgirelik Bakimi

SMA’l1 bireylerin tedavi ve bakiminin yonetiminde multidisipliner bir yaklasim anahtar unsurdur. SMA’l1 bireyin bakimi ¢ok
boyutlu ve farkli saglik profesyonellerini igeren karmasik bir olgudur ve bu nedenle bakim multidisipliner bir yaklagimin pargast
olarak ele almmalidir (25). Giiniimiizde SMA tedavisindeki ilerlemelere ragmen hastalik i¢in kesin bir tedavi yontemi yoktur.
Bu nedenle tedavi ve bakim; kas zayifliginin neden oldugu komplikasyonlar1 6nlemeye ve yasam kalitesini arttirmaya yonelik
girisimlere odaklanir. SMA’da bakim temel olarak; solunum yetmezligi yonetimi, beslenme destegi, rehabilite edici miidahaleler
ve ortopedik bakim ve psikososyal bakimi igerir (35). Spinal miiskiiler atrofisi olan ¢ocuk ve ailesine sunulacak hemsirelik
bakiminimn temel amaci, SMA’l1 ¢ocugun potansiyeli dahilinde normallesen bir yasama dogru ilerlemesini saglamak, cocuk ve
aileye hastalikla basa ¢ikmada yardimer olmaktir (1).

SMA’l1 ¢cocuk ve ailesinin hemsirelik bakimi; solunum sistemine yonelik sorunlarin yonetimi, beslenme, yutma ve
gastrointestinal sorunlarin yonetimi, fiziksel ve ortopedik sorunlarin yonetimi, evde bakim, psikososyal bakim ve genetik
danigmanlik alt basliklarinda ele alinmistir. Ayrica hemsirelik bakimi; oturamayan SMA’l1 ¢ocuklarda, oturabilen SMA’l1
¢ocuklarda ve yiirliyebilen SMA’l1 cocuklarda olmak tizere ii¢ kategoride agiklanmistir.

Solunum Sistemine Yonelik Sorunlarin Yonetimi

Oturamayan SMA i Cocuklar

Degerlendirme: SMA'll oturamayan ¢ocuklar i¢in baslangigta her 3 ayda bir klinik degerlendirme ve bu degerlendirmelerde de
solunum fonksiyonlar1 gézden gecirilmelidir (36).

Havayolu agikliginin saglanmasi: Oturamayan tim SMA’l1 cocuklarda, mekanik dksiirtme destek cihazlari kullanilmali ve g giis
fizyoterapisi saglanmalidir. Havayolundaki sekresyonlarin aspirasyonu, oturamayan SMA’l1 ¢ocuklar i¢in 6nemlidir ve diizenli
olarak yapilmalidir (36).

Ventilasyon Destegi: Tip 1 SMA’l1 ¢ocuklarda yasamin devami i¢in mekanik ventilasyon destegi gerekir (37). Ayrica, non-
invaziv pozitif basin¢l ventilasyon (NIV) tiim semptomatik bebeklerde ve oturamayan SMA’l1 ¢ocuklarda solunum yetmezligi
belirtilerinden dnce kullanilmalidir. Siirekli pozitif hava yolu basinct (CPAP), SMA’da kronik solunum yetmezliginde siirekli
kullanilmamalidir (36). Ventilasyon destegi sirasinda farkli yiiz temas noktalarina sahip rahat bir ara yiiz ve baglangigta bir nazal
ara yiiz kullanilmas1 dnerilmektedir. Trakeostomi; non-invaziv pozitif basingh ventilasyon yetersiz oldugu veya basarisiz oldugu
durumlarda ve etkili bir ara yiiz yoksa ventilasyon saglamak i¢in bir se¢enektir. Trakeostomi segenegi aile ile, cocugun klinik
durumuna, prognozuna ve yasam kalitesine etkisine bakilarak bireysel olarak degerlendirilmelidir (36).

Cocugu uyku sirasinda degerlendirmek ve gerektiginde noninvaziv ventilasyon saglamak i¢in evde pulseoksimetre
kullanilmalidir (1). Ebeveynlere ve bakicilara, aspiratdr, non-invaziv ventilasyon destegi saglayacak araglar ve tibbi cihazlari
etkili bir sekilde kullanabilmeleri i¢in egitim ve destek verilmeli, cocuk ve aile diizenli ev ziyaretleri ile degerlendirilmelidir
(38,39).

Hlaglar ve Bagisiklama: Solunum yollarini agmak icin bronkodilatérler kullamlabilir. Tiikiiriik salgilarmi azaltan ilaclar
(glikopirolat gibi) dikkatli kullanilmali ve tibbi rehberlik ve hekim &nerisi ile gerektiginde doz ayarlamasi yapilmalidir. iki yasina
kadar olan bebeklerin, solunum sinsitiyal viriisiine (RSV) karsi asilanmast ve 6. aydan sonra yillik olarak influenza asisi
yapilmasi 6nerilir (39).

Oturabilen SMA’l1 Cocuklar

Degerlendirme: Oturabilen ¢ocuklar i¢in 6 ayda bir klinik degerlendirme onerilir ve bu klinik degerlendirmelerde 6ksiiriik
fonksiyonlarmin degerlendirilmesi, noktiirnal hipoventilasyon siiphesi varsa uyku ¢aligmasi yapilmasi, spirometre testi (ylirityen
hastalarda da dnerilir) 6nerilmektedir (36).

Havayolu ag¢ikhiginin saglanmasi: Havayolu agikliginin saglanmasma ydnelik uygulamalar oturamayan gruptaki hastalara
yonelik uygulamalara benzer sekildedir (36).

Ventilasyon Destegi: Oturamayan SMA’l1 cocuklarda oldugu gibi tim semptomatik hastalarda invazif olmayan pozitif basingh
ventilasyon (NIV) kullanilmalidir. Siirekli pozitif hava yolu basinci (CPAP) siirekli olarak kullanilmamalidir. Trakeostomi yolu
ile ventilasyon destegi saglanmasi oturamayanlara gore daha az siklikta kullanilir (36).

Haglar ve Bagisiklama: Astim igin yiiksek siiphe varsa veya uygulamadan sonra belirgin bir klinik iyilesme varsa nebulize
bronkodilatorler kullanilabilir. Nebulize mukolitikler uzun siire kullanilmamalidir. Yillik influenza ve pnomokok asilari
uygulanmalidir (36).

Yiiriiyebilen SMA’li Cocuklar

Degerlendirme: Yiiriiyebilen ¢ogu SMA’l1 ¢ocuk normal akciger fonksiyonuna sahiptir. Bununla birlikte, bu hastalarin klinik
degerlendirmesi, bir list solunum yolu enfeksiyonu ile 6ksiiriik etkinliginin dikkatli bir sekilde gbzden gegirilmesini ve herhangi
bir uyku apnesi veya hipoventilasyon semptomunun (horlama, uyarilma, sabah bas agrilari, giindiiz uyku hali) arastirilmasini
icermelidir (36).
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Miidahale: Yiriiyebilen SMA’l ¢ocuklar i¢in dnleyici bir miidahale 6nerilmemektedir. Klinik degerlendirmede belirli sorunlar
tespit edildiginde destekleyici bakim saglanmalidir. Yillik influenza ve pndmokok asilari uygulanmalidir (36).

Beslenme, Yutma ve Gastrointestinal Sorunlarin Yonetimi

Degerlendirme: Tiim SMA tiplerinde gastro6zofageal reflii varligi, kabizlik, bagirsak diizenleyici ajanlarin kullanimi, gecikmis
mide bosalmasi ve kusma gibi gastrointestinal sorunlar degerlendirilmelidir (25). Tiim SMA tipleri i¢in biiylime ve gelismenin
takip edilmesi dnemlidir ve sadece kilonun degil ayn1 zamanda s1vi, makro besin ve mikro besin aliminin, 6zellikle de kemik
saglig1 i¢in kalsiyum ve D vitamini aliminin izlenmesi i¢in bir beslenme uzmani tarafindan takip edilmelidir.

Oturamayan SMA’li Cocuklar

Giivenli yutma, oturamayanlar i¢in dikkate alinmasi gereken en 6nemli hususlardan biridir ve tanidan sonra en kisa siirede yutma
testi yapilmasi gerekir (25).

Miidahale: Yutma yeterli degilse, uzun siireli gastrostomi tiipii yerlestirilene kadar kisa siireli nazogastrik veya nazojejunal tiip
ile beslenme saglanmalidir. Kabizlik ve gastrointestinal dismotilite semptomlarini hafifletmek i¢in yeterli hidrasyonun yani sira
bagirsak diizenleyici ajanlar, probiyotikler ve motilite ilaglar1 dnerilir (25,39).

Oturamayan SMA’li ¢ocuklarda akut bakim sirasindaki beslenme ile ilgili olarak; metabolik asidoz, yag asidi
metabolizmast anormallikleri ve hiper / hipoglisemiyi 6nlemek igin uzun siireli aglik 6nlenmelidir. Akut hastalik atagi sirasinda
protein kaynagi igeren beslenmenin 6 saat iginde saglanmasi 6nerilmektedir ve yeterli hidrasyon ve elektrolit dengesi 6nemlidir
(212).

Oturabilen SMA It Cocuklar

Degerlendirme: Fazla kilolu oturabilen SMA’l1 ¢ocuklar i¢in obezite ve glikoz metabolizmasi bozukluklari degerlendirilmelidir.
Yirmi besinci persentilin {izerindeki oturabilen SMA’l1 ¢ocuklarin obezite / asir1 yaglanma agisindan degerlendirilmesi onerilir
(25).

Miidahale: Oturabilen SMA’ll cocuklarda diyet degiskendir. Kalori; protein, yag ve karbonhidrat baglangicta ortak
standartlagtirilmis formiiller kullanilarak tahmin edilir, biiyiime durumu ve laboratuvar bulgularma gore ayarlanmalidir.
Kabizligin ciddiyetine bagli olarak, semptomlari iyilestirmek i¢in lif alimi, probiyotikler ve bagirsak diizenleyiciler kullanilabilir
(21,25).

Yiiriiyebilen SMA It Cocuklar

Yiiriiyebilen SMA’l1 ¢ocuklarda yutma disfonksiyonu ve beslenme giicligii nadir goriilir. Beslenme sorunlari varsa
degerlendirilerek beslenme uzmanina yonlendirilmelidir (25).

Fiziksel ve Ortopedik Sorunlarin Yonetimi

Oturamayan SMA’li Cocuklar

Ozellikle Tip 1 ve Tip 2 SMA’lI ¢ocuklar skolyoz ve kifoz yoniinden iskelet olgunluguna ulasana kadar 6 ayda bir, iskelet
olgunlugundan sonra yilda bir izlenmelidir (39).

Germe Hareketleri: Germe egzersizleri ortezlerin ve atellerin kullanimini, aktif yardime1 ve pasif teknikleri icerir. Kol atelleri
harekete yardimci olabilir ve eklem esnekligine izin verir. Esnekligin gelistirilmesinde etkili olabilmesi i¢in atel 60 dakikadan
fazla veya bir gece boyunca uygulanmalidir (39). Postiiral stabilizasyon ve islevi desteklemek i¢in g6giis korsesi Onerilir. Basg
kontrolii genellikle olmadigindan veya tam olarak gelismediginden, dik pozisyonda aspirasyon riskini en aza indirmek i¢in boyun
destegi kullanilir. Ust ve alt ekstremite ortezleri, islevi ve hareket agikligim desteklemek igin kullanilir. Ebeveynlere ve bakim
vericilere egzersizlere nasil yardimci olacaklari ve ekipmani nasil kullanacaklart 6gretilmelidir (25).

Pozisyon verme: Oturma sistemleri ve durus destekleri; rulolar, puflar, kaliplanmis yastiklar veya takozlarla sirtiistii
pozisyonlandirmayzi igerir (25).

Hareketlilik ve egzersiz: islevi gelistirmek i¢in yardime1 teknoloji ve uyarlanabilir ekipman 6nerilir. Iletisimi gelistirmek icin
g0z izleme cihazlarinin kullanilmasi da onerilir (25).

Gogiis fizyoterapisi: Solunum yolu agikligini artirmak ve ventilasyonu iyilestirmek i¢in dnemlidir. Manuel teknikler, postiiral
drenaj1 desteklemek i¢in perkiisyon, titresim ve pozisyon vermeyi igerir (25).

Oturabilen SMA’l1 Cocuklar

Germe Hareketleri: Germe hareketleri; manuel germe ve ortez, atel kullanimi ile aktif yardimer germe, seri al¢1 gibi pozisyon
verme tekniklerini igerir. Ebeveynler ve bakicilar giinlik germe aktiviteleri konusunda bilgilendirilmelidir (25).

Pozisyon verme: Postiir ve islevi desteklemek i¢in torako-lomber sakral ortezler dnerilir. Servikal destek genellikle giivenlik ve
transport igin kullanilir. Destekli ayakta durma, alt ekstremite gerilmesini kolaylastirmak, ayn1 zamanda viicut fonksiyonlarini
ve kemik sagligini gelistirmek, dik durmay1 saglamak ve omurga ve gévde durusunu desteklemek icin dnemlidir (25).
Hareketlilik ve egzersiz: Tiim oturabilen SMA’l1 ¢ocuklarin, 6zel durus destegi ve oturma sistemleri olan elektrikli / elektrikli
tekerlekli sandalyeleri olmalidir. Akiilii tekerlekli sandalye ile hareketliligin degerlendirilmesi 2 yasindan 6nce baglamalidir.
Oturabilenler icin &nerilen egzersizler arasinda su terapisi, konsantrik ve eksantrik egzersizler, direngli ve direngsiz aerobik ve
genel kondisyon egzersizleri vardir (25).

Yiiriiyebilen SMA’lr Cocuklar

Germe Hareketleri ve Egzersiz: Pasif ve aktif germe teknikleri kullanilir. Alt ekstremite ortezleri gogunlukla ayak bilegi ve dizde
esnekligi, postiirii ve fonksiyonu korumak i¢in kullanilir. Gogiis korsesi ambulasyon yetenegini olumsuz etkileyebilecegi icin
yiiriime sirasinda kullanilmaz ancak oturmada postiirii desteklemek igin kullanilabilir. Islevsel bagimsizlig1 saglamak igin manuel
tekerlekli sandalyeler veya elektrikli tekerlekli sandalyeler onerilir (25).

Kemik Saghgi: Tim SMA’l1 ¢ocuklarda kemik yogunlugu, D vitamini kan seviyeleri ve alimi yillik olarak degerlendirilmeli ve
diisiik seviyelerde veya osteopeni varliginda takviye olarak verilmelidir (25).

Evde Bakim: Spinal miskiiler atrofi genetik gecisli, yasami tehdit eden bir hastalik olmasi ve hastaliga bagli gelisen sorunlarin
kronik olmasi agisindan SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin bakiminda aile merkezli bakim modeli 6nemli bir yer tutar (1,2,7). SMA’I1
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cocuk ve ailesinin gereksinimlerine gore bireysellestirilmis bakim ve egitim planlanmalidir (39). Bu kapsamda, yasamsal
belirtilerin izlenmesi (drnegin oksijen desatiirasyonu ve tasikardi), hava yolu temizligi, ventilasyon destegi, ev tipi ventilator
kullanimi, trakeostomi bakimi, beslenme, gastrostomi bakimi, hidrasyon, ilag kullanimi, acil durumda yapilacaklar hakkinda
aileye egitim ve destek saglanmalidir (36). Ailelere; solunum fonksiyonunu izlemek, hava yolunun temizlenmesi, non-invaziv
mekanik ventilasyonu saglamak icin evde bakim teknolojileri saglanmalidir ve bu ekipmanlar varsa olasi transport sirasinda
kullanim icin aile tarafindan getirilmelidir (36). Spinal miiskiiler atrofisi olan c¢ocuklarin ebeveynlerinin, saglik
profesyonellerinden beklentilerini belirlemek amaci ile yapilan bir aragtirmada; saglik profesyonellerinin ailelere SMA ile ilgili
bilgi vermesi, ebeveynlere ve SMA’l1 ¢ocuga giinlik yasam aktivitelerini siirdiirme noktasinda destek olma, bakimin
diizenlenmesi ve ebeveynlerin gocugun bakimina dahil olma istegi ebeveynlerin beklentileri arasinda bildirilmistir (35).
Psikososyal Bakim: Ebeveynlerin, spinal miiskiiler atrofisi olan ¢ocuga bakabilmeleri ve aile biitiinliigiinii saglayabilmeleri i¢in
bilgiye, destege ve bazi kaynaklara gereksinimleri vardir. Cocuk ve ailenin hastalik yonetiminde psikososyal destege
gereksinimleri vardir (1).

Spinal miiskiiler atrofisi olan gocuklar entelektiiel olarak normal olduklarindan, sozlii, dokunsal ve isitsel uyari,
gelisimsel bakimin 6nemli yoniinii olusturur. Cevrelerindeki faaliyetleri gorebilmeleri igin onlari desteklemek ve ortam
degisikligi i¢in uygun aracglarla (6rnegin vagon, elektrikli tekerlekli sandalye) tasimak ve tesvik etmek iletigimi arttirir ve
iletisimlerini genisletir (1). Bebeklikten sonra hayatta kalan ¢ocuklarin, diger ¢ocuklarla sosyal etkilesim igin 6zel egitim
ihtiyaclarina ve firsatlarina gereksinimleri vardir (1).

Genetik Danigmaniik: Mutant genin tastyicilarinda veya bilinen SMA vakalarinin bulundugu ailelerde dogacak bebekler icin
SMA riski genetik olarak degerlendirilebilir (1). Ailelere psikososyal destek gibi, tan1 aninda genetik danigmanlik saglanmasi
onemlidir (25). Aileler, genetik danigmanlik sonrasinda SMA tanis1 agisindan riskin diizeyi, bagka tibb1 sorunlarin varlig1 ve
genetik tan1 sirasindaki gebelik haftasina gore karar vermektedir (15).

Sonuc¢

Ulkemizde akraba evliliklerine bagli olarak insidansi ve tasiyicilik oranlari yiiksek olan SMA’nin ilerleyici olmasi, dliimciil
seyredebilmesi ve tam iyilesme saglayan tedavisinin olmamasi nedeniyle hastaligin 6nlenmesi, SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin bakimi
ve desteklenmesi onemlidir. Klinik tiplerine gére SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin gereksinimlerine gore bireysellestirilmis bakim ve
egitim planlanmalidir. Basta hemgireler olmak iizere saglik profesyonelleri, genetik danigsmanlik ile hastaligin 6nlenmesinde,
SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin fiziksel ve psikososyal bakim gereksinimlerini karsilamada, kaynaklara yonlendirmede ve destek
saglamada anahtar role sahiptir. Bu nedenle hemsirelerin SMA’l1 ¢ocuk ve ailesinin ¢ok boyutlu bakim gereksinimlerini
kargilamalar1 ve farkindaliklarmin arttirilmasi amaciyla konu ile ilgili egitim c¢aligmalarmin siirekliliginin saglanmast
Onerilmektedir.

Bilgilendirme

Bu makalede ¢ikar catigmasi ve herhangi bir finansal destek bulunmamaktadir. Bu makalede ismi belirtilen her iki yazar
calismaya dogrudan ve esit diizeyde katki saglamistir.
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