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YURUYEMEYEN ON DOKUZ AYLIK BiR HASTADA
DUSUNULMESiI GEREKEN BIR TANI: SMA TiP II

A Diagnosis Which Should Be Considered in a Nineteen
Month-old Patient Who Could Not Walk : SMA Type I

Arzu Ekici?, Cansu Kara?, Ozlem Ozdemir?, Aynur Kiiciikgongar?, Hamide Melek*

OZET

Spinal muskuler atrofi (SMA) proksimal kaslari tutan, ilerleyici gligstizliik ve kas atrofisi ile giden n6-
romuskuler bir hastaliktir. Spinal muskuler atrofi Tip | kolaylikla tani konulabilirken, SMA Tip Il ve IlI
gbzden kagabilmektedir. SMA Tip 1l 7-18 aylik donemde bagslar ve daha yavas seyirlidir. Besinci kro-
mozomun uzun kolundaki SMIN (survival motor neuron) genindeki delesyondan kaynaklanmaktadir.
Bu ¢ocuklar genellikle yiriime gigligi ile basvururlar. Tedavisi henliz miimkiin olmayan bu hasta-
likta amag hastalarin yasam kalitesini artirmaktir. Ailelere prenatal genetik danismanlk saglamak
onemlidir. Bu yazida SMA Tip Il tanisi konulan on dokuz aylik olgu sunularak, yirliyememe sikayeti
ile getirilen hastalarda SMA Tip II'nin akilda tutulmasi gerektigi vurgulanmak istendi.

Anahtar kelimeler: Spinal muskuler atrofi; SMA Tip II; SMN geni
ABSTRACT

Spinal muscular atrophy (SMA) is a neuromuscular disease ,which holding the proximal muscles,
and leading to progressive weakness and muscle atrophy. Spinal muscular atrophy Type | can easily
be diagnosed, but SMA type Il and Il can be easily missed. Spinal muscular atrophy Type Il begins
at 7-18 month period and progresses more slowly. It was due to deletion of the long arm of the
fifth chromosome SMN (survival motor neuron) gene. These children often present with inability to
walk. Treatment of this disease is not yet possible and it is purposed to improve the quality of the
patients’ life. It is important to ensure prenatal genetic counseling to the families. In this article we
presented a nineteen month-old patient with SMA Type Il, and wanted to emphasize that SMA Type
Il should be kept in mind at patients who was admitted with inability to walk.

Keywords: Spinal muscular atrophy; SMA Type Il; SMN gene
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GIRIS

Spinal muskuler atrofi (SMA) spinal kord 6n boynuz
hicreleri ve beyin sapi motor niikleuslarinin dejeneres-
yonu sonucu olusan, proksimal kaslari tutan, ilerleyici
glgslzliik ve kas atrofisi ile giden néromuskuler bir has-
tahktir. Esas olarak otozomal resesif gegis gosterirken,
otozomal dominant veya X'e bagli resesif gecis de gos-
terebilmektedir. Besinci kromozomun uzun kolundaki
SMN (survival motor neuron) genindeki delesyondan
kaynaklanmaktadir (1). Cocukluk caginda 3 tip SMA
gorialmektedir. Dogumun ilk 6 ayinda goriilen ve en
agir tipi olan SMA Tip | (Werding-Hoffmann hastalig)
de hastalar genellikle ilk 2 yilda kaybedilir. Tip I'e gore
daha hafif ve daha yavas seyirli SMA Tip Il 7-18 ayhk
donemde baslarken, SMA Tip Ill (Kugelberg-Welander
Hastalig1) ise 2 yastan sonra baslamaktadir. Bu cocuklar
genellikle yiriyememe veya ylriime glicligu ile basvu-
rurlar (2). Bu yazida yuriyememe sikayeti ile getirilen
ve SMA Tip Il tanisi konulan olgu sunuldu.

OLGU SUNUMU

On dokuz ayhk erkek hasta yilrliyememe sikayeti ile
getirildi. Oykisiinden 24 yasinda annenin birinci ge-
beliginden miadinda sezeryan ile 3350 gram dogdugu,
dogumda herhangi bir sorun yasanmadigi, 3 aylik iken
basini dik tuttugu, 8 aylik iken desteksiz oturdugu, yak-
lasik 30 kelimesinin oldugu, 9 aylik iken akut bronsit
nedeniyle hastaneye yatirildigi 6grenildi. Anne ve baba
arasinda akrabalik yoktu. Ailenin tek ¢ocugu idi.

Fizik muayenesinde vicut agirhg 11.500 gr (<25-50P),
boyu 81 cm (<25-50P), bas gevresi 47 cm (25P) olgl-
di. Norolojik muayenesinde sosyal iletisimi iyiydi. Alt
ekstremitelerde kas tonusu azalmis ve derin tendon
refleksleri hipoaktif idi. Babinski ve klonus negatifti. Bo-
yun kontrolu vardi. Desteksiz oturabiliyordu ancak aksi-
yel hipotonisi mevcuttu. Yurliyemiyordu. Diger sistem
muayenesi dogaldi.

Laboratuar incelemesinde; tam kan sayimi, biyokimya-
sal degerleri, kreatin fosfokinaz, tiroid fonksiyon testi,
idrar ve kan aminoasitleri, amonyak, laktat, piruvat
diizeyleri normal idi. Beyin manyetik rezonans goriinti-
lemesinde (MRG) patolojik bulgu saptanmadi. Genetik
analizinde SMN ekzon 7 ve SMN ekzon 8 homozigot de-
lesyon saptandi. Ekokardiyografisi normaldi. SMA Tip Il
tanisi konulan hasta fizik tedavi programina alind..

76

Bozok Tip Derg 2014,4(2):75-7
Bozok Med J 2014;4(2):75-7

TARTISMA

Cocukluk caginda Duchenne Muskuler Distrofi’'den son-
ra SMA en sik gorilen néromuskuler hastaliktir. Hasta-
ligin insidansi 1/6.000 ile 1/10.000 arasinda degismek-
tedir. Tasiyicilik sikligr ise 1/40'tir (1). Kas gligstizlUgu,
hipotoni, derin tendon reflekslerindeki azalma ve kas
fasiktlasyonlari, ilerleyen donemlerde skolyoz, sik ak-
ciger enfeksiyonlari goérilmektedir. Zayiflik proksimal
kaslarda daha belirgindir ve alt ekstremiteler daha ¢ok
etkilenmektedir (3). Bu hastalarin yiz kaslari ve diyaf-
ram genellikle korunmustur. Duyusal fonksiyonlari ise
normaldir (1). Olgumuzda da oldugu gibi hastalar aile-
leri tarafindan bebeklik ya da ¢ocukluk dénemindeki
motor gelisimin geriligi ile fark edilir (4).

Bu hastalarda kreatinfosfokinaz seviyesi genellikle nor-
maldir. Elektromyografide ise istirahatte fasikiilasyonlar
ve fibrilasyonlar gorilebilmektedir. Histolojik inceleme-
de spinal kord 6n boynuz hiicrelerinin harabiyeti soz
konusudur. Kas biyopsisinde bazi kas liflerinde karakte-
ristik atrofi gorilirken bazi alanlarda normal hatta hi-
pertrofik lifler de gorilebilmektedir (2,5). Kesin tani ge-
netik inceleme ile konur. Bu hastalarin %95’inde SMN
geninde ekzon 7 ve 8'de delesyon bulunur (5). Olgumu-
zun genetik analizinde SMN ekzon 7 ve SMN ekzon 8
homozigot delesyon saptandi. Fizik tedavi programina
ahindu.

Bazi deneysel ¢alismalar mevcuttur. SMN2 geni tara-
findan yapilan proteini arttirmak icin histon deasetilaz
inhibitorleri kullanilmistir (6). Tirotiropin releasing hor-
monun spinal 6n boynuz hiicrelerinde nérotropik etkili
oldugu ve cesitli blyiime faktoérlerinin néronal destek
sagladigl distintilmektedir (2,7). Ancak etkin bir tedavi
yontemi bulunmamaktadir. Bu hastalikta amag hastala-
rin yasam kalitesini artirmak ve kontraktiir gelisimini
dnlemektir (8). immobilizasyona sekonder gelisen obe-
zite, osteoporoz, emboli, konstipasyon gibi problemler
gorilebilmektedir. Hastalarda ileri donemde solunum
destegi ihtiyaci olmaktadir (2). Ailelere prenatal genetik
danismanlik saglamak 6nemlidir (9).

Sonug olarak SMA Tip | kolaylikla tani konulabilirken,
SMA Tip Il ve Il gbzden kagabilmektedir. Bu yazida yU-
rilyememe sikayeti ile basvuran hastalarda SMA Tip Il
tanisinin da akilda tutulmasi gerektigi vurgulanmak is-
tendi.



Bozok Tip Derg 2014,4(2):75-7
Bozok Med J 2014;4(2):75-7

KAYNAKLAR

1. Talbot K. Progressive Spinal Musculer Atrophy. J Inher
Metab Dis. 1999;22(4):545-54.

2. Strober JB, Tennekoon Gl. Progressive Musculer Atrophies.

J Child Neurol. 1999;14(11):691-5.

3. Kroksmark AK, Beckung E, Tiulinius M. Muscle strenght
and motor function in children and adolescents with spinal
muscular atrophy Il and Ill. European J Pediatr Neurol. 2001;
5(5): 191-8.

4. McDonald CM. Neuromuscular diseases. In: Molnar GE;
Alexander MA. eds. Pediatric Rehabilitation, Philadelphia,
Hanley&Belfus, 1999;39(5):419-20.

5. Talbot K, Davies KE. Spinal muscular atrophy. Semin
Neurol. 2001;21(2):189-97.

6. Chang JG, Hsieh-Li HM, Jong YJ, Wang NM, Tsai CH, Li H.
Treatment of spinal muscular atrophy by sodium butyrate.
Natl Acad Sci USA. 2001;14-98(17):9808-13.

7. Takeuchi Y, Miyanomae Y, Komatsu H, et al. Efficacy of
thytotropin releasing hormone in the treatment of spinal
muscular atrophy. J Child Neurol. 1994;9(3):287-9.

8. Cunha MC, Oliveira AS, Labronici RH, Gabbai AA. Spinal
muuscular atrophy Il and IlI. Evaluation of 150 patients with
physiotherapy and hydrotherapy in a swimming pool. Arq
Neuropsiquatr. 1996; 54(3):402-6.

9. Raymond FL. Spinal muscular atrophy of
childhood:genetics. Dev Med Child Neurol. 1997;39(6):419-
20.

EKICi ve ark.
Spinal Muskdler Atrofi

77



