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Yeni SMA Hastalarinin Teshise Yonelik Test Edilmeleri ve
Bakimlar:

I- Klinik Teshis ve SMA’nin Siniflandirilmasi

Hipotoni ve glicsiizlik yasayan cocuklarla karsilasan doktorlar, SMA teshisi igin yiiksek oranh bir siiphe
gelistirmelidirler. Bazi fiziksel 6zellikler tanimlanmaya hazirdirlar. Gligsiizliik, genellikle simetriktir ve
distal (merkeze uzak kaslar) olmaktan ziyade proksimal (merkeze yakin kaslar). Duyular korunmustur.
Tendon refleksleri yoktur veya azalmistir. Bacaklardaki zayiflik, kollardakinden daha fazladir.
Gligstizligin siddeti, ilk baslangic yasi ile iligkilidir. SMA’'nin siniflandirma ve tipik klinik ézellikleri 1.
Tabloda listelenmisdir. Bunlarin étesinde, Tip 4 SMA da kastedilmistir. Tip 4, yetiskin yaslarda ortaya

gtkan SMA hastaliginin hafif bir sekildir. Baz hastalar, gruplar arasindaki sinirlarda yeralan 6zellikleri

gosterirler.
1. Tablo SMA’nin Klinik Olarak Siniflandiriimasi
- Baslangic . . Dogal o
SMA Tipi En Ust Fonksiyonu . Tipik Ozellikleri
Yasi Oliim Yasi

Agir zayiflik ve hipotoni, bas kontroliini

I. Tip (siddetli) .

S saglayamama, ciliz ses ve oksiriik, yutma ve

erdnig- . L
- 0-6 aylikken | Asla oturamaz <2yas agizdan beslenme giigliigii, nefes alma
offman
. yetersizliginden dolayi erken morbidite ve

Hastaligi . L
aspirasyon zaattirresi
Onemli hareketlerin gecikmesi, kilo almada

I1. Tip (orta) 7-18 aylikken |Asla ayakta duramaz > 2 yas glgsiiz, zayif okslriik, ellerde titreme, eklem
kontraktirleri ve skolyoz

III. Tip (hafif) Degisken kas zayifliklari ve kramp, eklemlerde

Kugelberg- hipotoni, hayatin bir doneminde ytirime

>18 aylikken | Ayakta durur ve yirir Erigkin .
Welander yeteneginin kaybi
Hastaligi

SMA hastalarinin bakimi, SMA tiplerinin siniflandinimasindan ziyade, mevcut fonksiyonel durumlarina
gore yapilmalidir. Boylelikle, oturamayanlar, oturbilenler ve yiriiyebilenler olarak, mevcut fonksiyonel
durumlarina goére bir siniflandirma burada kullanilacaktir. Oturamayanlar, bagimsiz olarak oturma
yetenedi olmayan cocuklar grubunu icerir. Oturabilenler, oturabilip de bagimsiz olarak

yirtiyemeyenleri icerir. Yiiriiyebilenler, bagimsiz olarak yiirtyebilirler.




I1- Teshise Yonelik Islemler

Sekil 1.’de, teshise yonelik islemlerin algoritmasi adim adim 6zetlenmistir. Ozet olarak, SMA sahibi
oldugundan stiphelenilen bir hastaya uygulanacak ilk teshise yonelik test, SMN geni delesyon testidir.
SMN1 geni exon 7'nin homozigot delesyonu (exon 8’le homozigot olan veya olmayanin delesyonu),
SMN ile badlantill SMA ( 5g-SMA ) teshisini onaylar. Dider teshise yonelik testler, negatif sonug veren

bir SMN testinden sonra yapilmalidir.



Sekil 1- Spinal Miiskiiler Atrofi icin Teshise Yonelik Degerlendirme

Tipik olan veya
sik a tipik
Ozelliklere sahip

| SMN 1 geni
| delesyon testi

" SMNZ'in delesyonu

Ayni homozigot taryan

.| 59 SMA'nIn
"| teshisinin onayi

SMA

Homozigot SMNZ1'in
delesyonu yok

Klinik muayenenin tekrari,

- Miyelin tabakasinin ortadan
kalkmasi veya aksonal
nooropati

-NMJ hastalgl

-Miyopati

-Muskduler distrofi

EMG, NCS/RNS ve CK

A 4

Proksimakdistal zayiflik,
normal CK nérojenik EMG

l

v

SMN 1 kopya
A tipik SMA 6zellikleri Yaygin zayiflik, sayis
fakat norojenik EMG, normal EMG,
normal CK NCS, CK, bu — —
durumda beyin, Iki Bir
omurilik ve kopya kopya
metabolik SMN 1 SMN 1
inceleme MRI'
dikkate alinir

Kas veya sinir biyopsisi,
miyopatiler i¢in spesifik
genetik testler, muskuiler
distrofiler, veya kalitimsal
noropatiler

Diger motor néron hastaliklan:

SMARD, X-SMA, distal
SMA, gen¢ ALS'yi dikkate
alma

v

SMN 1 nokta mutasyon
icin argtirmayi izle

\4

\4

SMN 1 Mutasyon
mutasyon tanimlandi
yok
SMN 59 SMA
baglantili teshisi
SMA teshisi onaylandi
tespit
edilmedi

I11. Yeni Teshis Konmus SMA Hastalar1 Icin Klinik Yonetimi




SMA teshisi yeni konmus bir hastada birgok bakim sorunlari ortaya cikar. Klinik tedavi uzmanlari,

mimkiin olan en kisa slirede, bu bakim sorunlarini tespit etmelidirler.

Aile egitimi ve danismanhlik : SMA'nin teshisi ile baglantili olarak tibbi problemlerin karisikligindan

dolayi, tibbi hizmet verenler aile ile kargilagacak bir kisiyi tespit etmelidir.

Ebeveynlerle yapilacak ilk toplantida sunlar agiklamak énemlidir:

« Hastaligin sireci

« Hastalik olusumu (patogenez)

« Dis goriinls siniflandirmasi (fenotip)

«  SMA'nin seyri (prognoz)

« SMA hakkinda internet yolu ile bilgi ve SMA hastalari danisma gruplari

+ Kilinik deney calismalar hakkinda iletiler

Ayrica doktor, aile ile birlikte, gok uzmanl yaklasim plani gelistirmelidir. Bu durum, genellikle,

asadgidaki hizmetlerin alinmasini igerir:

»  Pediyatrik néromuskiiler klinik
*  Genetik

» Akcigerlerle ilgili (pulmoner)

» GI/beslenme

»  Ortopedi/rehabilitasyon

Genetik Basliklar : SMA'nin teshisi ile birlikte, birkag genetik baslik belirlenmelidir.

» Otozomal cekinik kalitim ve SMN genlerinin genetik yapisi =SMN1 ve SMN2 kopyalari - gibi
SMA’nin genetigi.

« Yiiksek sayida SMN2 gen kopyasi hafif fenotip ile birlikte oldugunda, SMN2 kopya sayisinin
kullaniimasinin klinik agirligr tayini, sagliklh olmaz ciinki{ verilen herhangi bir SMN2 kopya
numarasi igin klinik fenotip farkliliklari olabilir.

e Tekrarlama riski

e Taslyia testi

« Ureme planlamasi ile ilgili bilgi (dogum veya implantasyon éncesi teshis)



Akciger Bakimi

L. SMA’daki akciger problemleri hakkinda genel aciklama

SMA'daki belli bash solunum problemleri :

14

2
3.
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Alt nefes yollarindaki zayif agiklik ile neticelenen hastalikh 6ksiiriik
Uyku esnasinda akcigere giden havanin az olmasi ( hipoventilasyon )
Gogus kafesi ve cigerlerin yetersizligi

Kas zayiflamasini arttiran tekrarlayan enfeksiyonlar

SMA I ve II'de, morbidite ve 6limiin ana sebebi akciger hastaliklaridir ve SMA III hastalarinda da

diisiik oranda ortaya ¢ikabilir. Yutma fonksiyonunun bozulmasi ve refli hastali§inin, akciger hastaligina

onemli katkilar vardir. Hastalar, glindiiz nefes alamama egilimine, diizensiz gégiis enfeksiyonlari, gece

olusan oksijen desatiirasyonunu takip eden ve yine gece olusan akcigerlere giden havanin az olmasi

ve glindiiz olusan hypercarbia’ya maruz kalirlar. Eger uykuda diizensiz nefes alis mevcut ise, nefes

alma destegi ve okstirme problemi mevcut ise de 6kslirme destedi alinmalidir. Her tipteki SMA hastasi

icin nefes alma yollarindaki temizlik hem akut hem de kronik durumlarda ¢ok 6nemlidir.



Sekil 2. Akcigerin Dogal Seyri, Degerlendirme ve Miidahale

Dogal Seyir Deserlendirme Miidahale
Normal —
Solunun Fiziksel muayene

l

Akciger fonksiyonu, Solunum
Nefes alma, verme, bulbar kas zayifliklari okstirme akg, solunum yollarinin
kaslarinin gucu Oksurme
destgi ile
aciklg
REM’le alakal Zayif oksuruk, Gafilgl:sarlg?ltgenl, Wl
uykuda dizensiz ust duzey calls
solunum Oksuruk
:lz(;:]r;da Yutma fonksiyonu Gece
degerlendirmesi suresince
v noninvasive
NREM ve REM ventilasyon

uykuda diizensiz

nefes al-verisi

Gece

A 4

noninvasive

Gundiz solunum yetersigli :
ventilasyon

Olim




II. Degerlendirme ve Izleme

Tavsiye edilen dederlendirme sikigi her 3-6 ayda bir , devamli yiiriiyebilenlerde daha nadir, klinik

olarak stabil olmayan yiriyenlerde daha siktir.

A- Yiirityebilenler

« Fiziksel Muayene : Oksiirme etkinligi, gdgiis kafesi bozulmasi, nefes alma islevi, nefes alma
orani, paradoksal nefes alma ve deri renginin izlenmesi

« Polisomnografi : Akcigerlerdeki havanin normalden az olmasinin belirtilerini belgeleme

« Nabiz Oksimetresi : Deri icindeki bir algilayici ile oksijen doygunlugunun izlenmesi

- Zatiirree : Gegmis 6 ay icinde, enfeksiyon sikligi ve antibiyotik tedavilerinin izlenmesi

« GOgiis Rontgeni: Baslangicta ve nefes almanin zayifladidi sirada

« Yutma Galismalan : Agiklanmamis akut nefes almanin zayiflamasi ve tekrarlayan zatiirreede

B- Oturanlar

 Fiziksel Muayene : Oksiirme etkinligi, gdgiis kafesi deformitesi, nefes alma islevi, nefes
alma sikligi, paradoksal nefes alma ve deri renginin izlenmesi

» Polisomnografi : Akcigerlerdeki hipoventilasyon belirtilerinin belirlenmesi

« Nabiz Oksimetresi : Deri icindeki bir algilayici ile oksijen doygunlugunun izlenmesi

» Zatiirree : Gegmis 6 ay icinde, enfeksiyon sikligi ve antibiyotik tedavilerinin siklid

« Skolyoz : Belkemiginin incelenmesi ve skolyozun radyografik dederlendiriimesi
C- Yiiriiyebilenler

Genellikle, SMA hastasi olup da ydriiyebilenler, hastalijin geg safhalarina kadar akciger fonksiyonlarini

surdurrler

« Fiziksel Muayene : Oksiirme etkinligi, g6§iis kafesi bozulmasi, nefes alma islevi, nefes alma
orani ve deri renginin izlenmesi
» Akciger Fonksiyonu Testi : Nefes olcer, akciger hacmi ve solunum kaslari fonksiyonlari

« Zatiirree : Gegmis 12 ay icinde, enfeksiyon siklidi ve antibiyotik tedavilerinin sikhigi



III. Beklenen Solunum

Kronik bakim, akut hastalik ydnetimi ve perioperatif bakim igin olan segenekler hakkinda aileleri

bilgilendirmeyi saglamak, SMA hastaligindaki solunum yonetimi acisindan kritiktir.

« Oturmayanlar en kirilgan gruptur ve noninvasive (NIV) ve sekresyonun kontrolii segenekleri
hastaligin hizli ilerlemesi nedeni ile yapilmasi gereken erken tartigmalardir.
« Ailenin sliregelen destek arzulari tartismasi olacaktir, azami ve asgariler belirtilerek,

goriismeler anlasma ile neticelenmelidir.

Gunlik yénetim sunlari icermelidir:

e Cocudun baslangic durumu ve bundan sapmalar saptanmali

» Akcidere az hava gitmesi ve miidahalesi gozlenmeli

«  Ozel tibbi bakim saglayicilara hizli ulagimi da icerecek sekilde akut hastalik yénetimi
« Nefes alma yollarinin acikligi ve sekresyon yonetim teknikleri

» NIV'yi de iceren solunum destegi

+ Beslenme ve hidrasyon

« Antibiyotiklere baslama esiginin diistkliga

»  Grip, zatiirree asisi ve RSV profilaksisini de igeren diizenli bagisiklik kazandirma



IV. Kronik Hastalik Yonetimi

Ailenin hedeflerinin tartigiimasi gerekir. Bu hedefler arasinda; hasta olan gocugun bakiminin mimkin
oldugu kadar uzun sireli olarak evde yapilmasi, uzun dénemli hayatta kalma, yasam kalitesi, konforu
ve kaynaklara ulasim imkanini dengeleme olabilir. Kronik hastalik yonetiminin hedefleri sunlar
olmalidir: hava degisimi normal hale getirme, uyku kalitesini artirma, evde bakimi kolaylastirma,
hastane ihtiyacini ve ICU bakimini azaltma ve hastaligin yikini hafifletme. Erken alinan agresif ve

Onleyici miidahaleler, hayat kalitesini etkilemeden uzatir.
Nefes Yollarinin Agikhigs :

« Oksiirme destegi, daha agir hastalarda, giinliik olarak elle veya mekanik olarak havayi
bosaltma veya doldurma tavsiye edilir. SMA hastalarinin bakicilari 6ksiirmeye destek olmayi
o0grenmelidirler.

« Salgilama akiskanhg teknikleri, yararlidir ve gégus fizyoterapisi ve viicudun drenajini
igerir

«  Oksimetri, tedaviye yonelik kullaniimalidir. Oksiirme destedi sonrasi sekresyon ydnetiminde

oral aspirasyon yardimci olur.

Solunum Destegi: Bu, glindiiz vakti kanda karbondiyoksit fazlalidi ile alakalidir. Gece NIV, uyku

esnasinda diizensiz nefes alma belirtilerini azaltir ve yasam kalitesini artirir.

« NIV, nefes alma yollarinin temizlenmesi teknikleri ile birlegtirilmelidir.

« Oturamayanlarda, solunum destedi olmadan yapilan bakim, tedavinin verdigi sikinti
getirisinden fazlaysa, bir segenektir.

» CPAP, bilevel pozitif hava basincina gegme amaci igin bir secenektir (BIPAP)

* NIV ile birlikte uzun sireli BIPAP kullanimi, oturamayanlar ve oturanlarda, kisa sireli giin igi
periyodlarda olsa bile, gogiis kafesi ve cigerlerin gelisimini artirabilir.

»  Trakeotomi (solunum borusu agimi) : Oturamayanlarda, bu konu tartismalidir ve etik olarak bir
ikilem yaratir. Burada Nefes alma destegi verilmemesinden NIV, trakeotomi ve mekanik
ventilasyon kadar birgok segenek mevcuttur.

« Palliative bakim, oturamayanlar igin bir secenektir. NIV, diizenli bir tedavi olarak veya
palliative alet olarak kullanilabilir. Onemli bir hedef, PICU kalintilarini énlemektir. Trakeotomiyi

bertaraf etmektir. Eger aile tarafindan solunum destedi secilirse, NIV tavsiye edilir.



V. Perioperatif Bakim
SMA hastalarinin, mideye uzun sireli intubasyona, nosokomiyal (hastane) enfeksiyonuna,
trakeotomiye ve 6liime sebep olabilecek, anestezi sonrasi karisikliklara ugrama riski yiiksektir.

Ameliyat 6ncesinde, hastanin solunum durumunu uygun seviyeye getirmek énemlidir.

Ameliyat Oncesi Degerlendirme :
»  Fiziksel muayene
e Solunum fonksiyonu 6lgiimleri ve 6kstirme etkinligi
» GOgis rontgen
« Uykuda diizensiz solunum degerlendirilmesi
* Cene ankilozu (eklem katilagsmasi), orofaringeal aspirasyon, mide refliisi, beslenme durumu

ve astimi da iceren komplikasyon faktorleri g6z dntine alinmali.

Eder, solunum fonksiyonu ve/veya uyku calismalari dlclimleri normal degilse, hokturnal NIV ve
destekli 6kstirme teknikleri ameliyat 6ncesi endikedir. Hasta bu tekniklere ameliyat 6ncesi asina
olmalidir. E§er cene ankilozu mevcutsa intalasyon fibiooptik bronkaskopi ile yapilmalidir.
Ameliyat Sonrasi Yonetimi :

«  Eder Oksiriik desarji normalse ve kas fonksiyonlari nispeten korunmussa, ameliyat ardi
komplikasyonlarinin fazla degildir.

+ Ameliyat 6ncesi solunum kaslarinin glicii azalmissa, siki takip ve agresif solunum ydntimine
ihtiyag vardir.

» Ameliyat dncesi, uyku esnasinda solunum destegi gerektiyse, ameliyat sonrasi da benzer, acil
solunum destegdi gereklidir.

» Yodun bakimda tiipiin cikarilmasi, hastanin baslangic solunum desteginden NIV'ye kopri
gegisi olarak planlanmasidir. Bu islem dikkatli planlama ve koordinasyon gerektirir. Eger hasta,
devamli havalandirma aygiti destedine ameliyat 6ncesinde (yayllmayan arayiizlii veya
trakeotomi tiipl vasitasiyla) veya ameliyat esnasinda kaslar bloke eden bir cihazin kullanimina
ihtiyac duyuyorsa, hastayi direkt olarak OR’dan ICU'ya transfer etmek dogru olur.

« Hastalarin, kisisel olarak kullandiklari NIV veya MI-E makinalarini ameliyat sonrasi kullanim igin
hastaneye getirmeleri tesvik edilmelidir, ¢linkii hastanelerin bu cihazlari sinirli sayidadir.

« SMA hastalarina oksijen uygulamasi dikkatli yapiimaldir. Mukus tikamasi ve atelektazi
(akcigerlerin bir kisminin kollapsi) gibi diger sebeplere istinaden hipoksemi (kanin noksan
oksijenlesmesi), hipoventilasyon (akcigerlerdeki havanin noksan olmasi) ile karistirilabilinir.
ETCO2 veya TcCO?2 izlemesi veya atardamarlardaki kanin gaz analizi, uygun oksijen
kullanimina yardimci olur.

« Uygun agdr kontrold ile splintingden ileri gelen hipoventilasyonu onler. Agri yonetimi ile,
nefes alma yollarinin agikhidi saglanmali ve nefes alma supresyonu asgariye indirilmelidir.
Ameliyat sonrasi agriyi kontrol ederken, kisa sireli artiriimis nefes alma destegine ihtiyag

duyulur.



VI. Akut Bakim Yonetimi

Akut hastalik esnasindaki yonetimin hedefi, atelektaziyi (akcigerlerin bir kisminin kollapsi) azaltarak ve
mimkiin olan yerlerde noninvasive solunum destedi ile nefes alma yollarinin agikhidini kullanarak gaz

alisverisini normal hale getirmektir. Kan gazini izleme yararh olabilir.

Nefes Yollarinin Acikhg :

« Manuel dksiirme destedi veya MI-E ile nefes yollarinin agiklidi, oral veya nefes alma yollarinin
aspirasyonu iledir. Destekli 6kstirme teknikleri, derin aspirasyon ve bronkoskopide tercih edilir.

» Nefes alma agikligina rehber olarak oksimetri feedbacki

«  Gogus fizyoterapisi

»  Postural drenaj

Solunum Destegi :

(1) Oturamayanlar ve Oturabilenler icin :

«  NIV'nin akut kullanimi, ilave edilen ventilator yiikiin kisir déngisi, ilerlemis nefes alma kaslari
zayifligi ve etkisiz salgilama temizlenmesi ile sebep olunan nefes alma dekompansasyonunu
tersine gevirir.

« Eger gece boyunca NIV kullanimi halihazirda varsa, giin boyu NIV kullanimina ihtiyac olabilir
ve NIV esnasinda nefes alma yollarinin temizleme teknikleri kullanilir.

« Inspiratuar ve ekspiratuar pozitif basing ayarlari en uygun hale geldikten ve solunum yollarinin
temizlenmesi teknikleri en uygun sekilde saglandiktan sonra, oksijen desatiirasyonunu
dizeltmek icin, NIV dairesinden sonra oksijen terapisi uygulanabilinir.

» Eger noninvasive bir girisim basarisiz olursa, tiip intibasyon ve mekanik havalandirma, kisa
donemli bir caredir. Oda havasinda akut hastaliktan ve arteryal oksijen satiirasyonundan
(doyma) iyilesme sonrasi normal hale geldiginde, tiip cikarilarak NIV'ye dénilmelidir.

» Eskalasyondan (yiikseltme) intubasyon asamasina varis, karar verilen bakim planlamasindan
once yapilmalidir.

» Trakeotomi ve ventilasyon, oturamayanlarda, ani akut akciger enfeksiyonu vakasinda dikkate
alinmali, fakat hayat kalitesini artirmaz veya hastaneye yatma durumunu ortadan
kaldirmayabilir. Trakeotomi, bir akut miidahale degildir. Oturabilenlerde, trakeotomi uygun
degildir.

«  Ozellikle oturamayanlar icin, hastaligin kétiiye gitme durumu ile birlikte, bir palliative

yaklasima donme uygun olabilecektir.



(II) Yiiriiyebilenler icin:

Akut hastalik esnasinda, nefes alma yollarinin temizlidi ile baglantili olarak NIV'ye ihtiyag
duyulabilir.

Oksijen terapisi ve gegici intubasyon ihtiyaci, yukarida belirtildigi gibi
oturamayanlar/oturabilenler icin uygulanmalidir.

Bir akut hastalik esnasinda, NIV ihtiyaci duyulursa, ev igin NIV kullanimi géz éniinde
bulundurulmalidir.

Ilave Yonetimler : Oturamayanlar, oturabilenler ve yiiriiyebilenler icin, tavsiye edilen ilave
yonetimler; antibiyotikler, uygun beslenme destedi, hidratasyon (su ile karistirma) ve mide

reflisi yonetimidir.



Gastrointestinal (GI) (Mide ve Bagirsak) ve Beslenme

Bakimi

Gastrointestinal ve beslenme bakimina genel bir bakis

SMA'daki GI ve beslenme komplikasyonlari ile alakali anahtar problemler :

1.

Beslenme ve yutma problemleri. SMA hastalarinda, siddetli zayiflik ile birlikte bulbar
fonksiyon bozuklugu yaygindir ve genel olarak 6liime neden olan aspirasyon
pnémonisi (zatiirree) ile sonuglanir.

Gastrointestinal fonksiyon bozuklugu. GI dismotilite problemleri; kabizlik, mide
bosalmasinin gecikmesi ve potansiyel hayati tehdit edici mide refliisii (GER).

Gelisim ve az/asir beslenme problemleri. En uygun yonetim olmaksizin,
oturamayanlarda gelisim eksikligi yayginken, oturabilenlerde ve yiriiyebilenlerde asiri
kilo alimi s6z konusudur.

Solunum problemleri. Solunum komplikasyonlarinin varligi (zayif 6kstrik, nefes alma
cabasi, dispne(nefes darligi), zatiirree ve gidanin desatiirasyonu) hayati tehdit edici
olacadi gibi, beslenme zorluklarini ve nefes alma zorlugunu artirir. Nefes alma zorlugu

ayni zamanda ylksek eneriji tiiketimine sebep olur.



I- Beslenme ve Yutma Problemleri

Beslenme ve yutma zorluklari, oturamayanlarda ve oturabilenlerde ortaktir, fakat yiriyebilenlerde

nadir rastlanir.

1. Beslenme ve yutma problemlerinin anahtar belirtileri :

* Uzun slren yemek siiresi

* Adizdan beslenme ile birlikte yorgunluk.

* Yutma esnasinda veya sonrasinda tikanma ve oksiirme.

* Tekrarlayan zatlirree : potansiyel ve sessiz de olabilen aspirasyon gostergesi, belirgin tikanma veya
Okslirme olmaksizin.

* Ses telleri felci, sessiz girtlak aspirasyonunun teshise yonelik tani delili olabilir.

2. Beslenme zorlugunun sebepleri :
Adizdan beslenme éncesi evresi
»  Ceneye ait hareketin azalmis olmasindan dolayi sinirli agiz agiimasi.
« Kendi kendine beslenme esnasinda, yiyecedi agza gétiirmedeki zorluklar.
Adizdan beslenme evresi
« Zayif 1sirma guci
« Cigneme kaslarinin artan yorgunlugu
Yutma evresi
« Zayif kafa kontrol.
» Yutmanin yutada ait evresinde yetersizlik.

* Yutma ile hava yolunun kapanmasi ile birlikte yutmanin zayif koordinasyonu.

3. Beslenme ve yutma problemlerinin degerlendirilmesi:

« Beslenme uzmanlan tarafindan beslenme dederlendirmesi.

* Yemek stiresince gdzlem ile birlikte beslenme vaka tarihi yapilmalidir.

» Beslenme calismasinin pekistirilmesi ve beslenme ve yutma Uzerinde pozisyonlama ve kafa
kontroliiniin etkilerinin ve agizdan beslenme yapilarinin incelenmesi

» Videofloroskopik yutma galismalari (VFSS) yutma fonksiyonu ve giivenligi ve tedavi etme

lizerine olan stratejileri dederlendirme sorunlari.

4. Beslenme ve yutma zorluklari yonetimi : Tedavinin amaci, aspirasyon riskini azaltma ve

beslenme verimliligini uygun hale getirme ve zevkli yemek zamani gegirmedir.

* Gida kivamini degistirme ve adizdan yemeye uygun hale getirme. Yari kati bir diyet, zayif cigneme

igin uygun olabilir ve yemek yeme siiresini azaltir. Yogunlastiriimig sivilar, ince sivilarin aspirasyon



olusturmasina karsi koruma saglayabilir. Tercihen, bu miidahale nesnel olarak VFSS {izerinde
degerlendirilebilir.

* Pozisyonlama ve oturma degisikligi ve ortopedik aletler (mesela Neater Eater®, dirsek destedi,
valved straw) kendi kendine yeme yetenedinin gelistirilmesi, yutma giivenligi ve verimliligini
gelistirebilir. Bir meslek terapisti ve/veya fizyoterapist ile beraber, ihtiyac duyuldugunda planlama
yapin.

* Yetersiz agizdan beslenme fark edildigi anda proaktif beslenme ilavesi yapilmalidir. Bir cocuga g-
thpunln yerlestiriimesi, siklikla bircok bakim verenle genis tartismalara yol acar. G-tiipi
yerlestiriimesinden 6nce, aradaki zamanda, nasogastric (NG) veya nasojejunal (NJ) beslenme ile
beslenme ilavesi tercih edilebilir. Ozellikle, hasta nefes alma destegindeyken, GER ile birlikte
aspirasyon oldugunda, NJ beslenmesi tercih edilebilir sartlardadir. Bununla beraber, teknik zorluklar,
yapllabilirliklerini engeller.

* G-tlipli beslenmesi, yetersiz kalori alimi ve adizdan beslenmenin givenilir olmadigi durumlarda, en
uygun metoddur. Potansiyel morbiditeyi ve NG veya NJ tiiplerinin uzun sireli kullanimi ile birlikte zayif
nefes alma maskesinin uyumunu engeller. G-tlipl yerlestirmesi icin laparoskopik bir cerrahi teknigi, ani
veya erken ameliyat sonrasi tiipii gikarmak icin en iyi muhtemel ayarlamayi saglar. Ameliyat dncesi ag
kalma oranini asgariye indirmek icin bakim alinmali ve islem sonrasi tam beslenme destedi siiratle

saglanmalidir.



I1. Gastrointestinal Bozuklugu

SMA hastasi ¢ocuklar asadidaki GI problemlerini yasarlar : mide reflisii (GER), kabizlik ve karin sisligi

ve siskinlik. SMA hastalarinda, GER, 6lim ve morbiditeye sebep olan 6nemli bir belirleyici etkendir.

Yiiksek oranda yag iceren gidalar, mide bosaltimini erteler ve GER riskini yiikseltir.

1. GER'’in anahtar belirtileri :

Sik tiikiirme ve yemek sonrasi sik sik tiikiirme ve kusma
Emesis

Gogus veya karin huzursuzluklar sikayetleri

Ko6tl solunum

Besinlerin asikar kusulmasi

Yutma ile rahatsizlik yasandiginda, gidalarin reddi

2. Gastrointestinal Bozuklugunun Degerlendirilmesi :

GER belirtileri icin erken arastirma (emesis, kusma, beslenme sonrasi likirdama)

Rutin bir st gastrointestinal (UGI) dizisi, ilk olarak anatomik anormallikleri diizeltme ve ikinci
olarak refliiyli belgelemek icin, mideye bir tiip (g-tlipli) yerlestiriimesi 6ncesi degerlendirme
yapilir.

GER ve erken doymaya katkida bulunabilecek sintigrafiyi de iceren motilite calismalari,

gecikmis mide bosaltimini belgelemede basarili olabilir.

3. Mide refliisiiniin yonetimi (GER) :

Belirtilere yonelik ydnetim igin, asit nétralize edicilerinin (mesela magnezyum veya kalsiyum
karbonatin) ve/veya asit salgilanmasi engelleyicilerinin (mesela histamin durdurucular ve
proton pompalanmasini engelleyiciler, mesela famotidine, ranitidine, omeprazole) kisa dénemli
kullanimi. Bununla birlikte, uzun siireli kullanimda, mide-bagirsak iltihabi ve zatiirree riskinin

artmasi soz konusudur.

Gecikmis mide bosaltimi veya azalmis motilite varsa, prokinetik ajanlar (mesela

metaclopramide, erythromycin) faydali olabilir.

Acidophilus veya lactobacillus gibi probiyotiklerin kullanimi, saglikli bir gastrointestinal flora
saglamaya yardimci olur, dzellikle, antibiyotik tedavi veya antiasitlerin uzun sireli kullanimi
sonrasi uygulanilirsa, bu alanin galismalarina muhtactir.

G-tlipu yerlestirmesi esnasinda laparoskopik anti-reflii Nissen fundoplication, SMA hastasinda
tedavisi glic olan GER hastalifinda dederlendirilebilir cerrahi ve anestezi riskleri birlestirilerek

bu faydanin daha agir basmasi beklenebilir.



III. Gelisme ve az veya ¢ok beslenme problemleri

SMA hastasi ¢ocuklar, gelisme yetersizligi veya asiri kilo alma riskine sahiptirler. Gelisme yetersizligi,
siklikla oturamayanlarda ve bazi oturabilenlerde goriiniirken, obezite adirlikla, oturabilenlerde ve
yuriyebilenlerde gériilen bir problemdir. Az aktivite ve zayif viicut kiitlesi, azaltilmis istirahat enerjisi

harcanmasina ve yiiksek obezite riskine sebep olacaktir.

Gelisme ve az veya ¢ok beslenme problemlerinin yonetimi :

« Amac, her bir cocuga kendi gelisim siiratini saglamaktir.

«  Gelisme siirati egrisinin takibi (agirlik, uzunluk/boy, agirlik/uzunluk) bir siire izlenir. Yatar
durumdaki uzunluk, kismi élctimler veya kol mesafesi, kontraktérlerin uzunluk élgtimlerini
zorlastirdiginda, kullanigh olabilir.

» Bir diyetisyen veya diger bakim saglayici tarafindan yapilan beslenme alimi degerlendirmesi,
her bir ziyarette tavsiye edilir. 3 glnlik bir diyet kaydi, basit ve beslenme alimi
degerlendirmesi icin dogru bir aractir. 24 saatlik bir gida tespiti ana beslenme icerikleri ve
herhangi bir 6zel destegin kullanimi ihtiyaglarini aydinlatacak iyi bir metoddur.

»  Obezite riski tagiyan SMA hastalari, kilo/boy ve BMI icin dlsiik oranlarda parametreler
gelistirmis olmaldirlar.

« Uygun oranda kalsiyum ve D vitamini alimini belgelemek énemlidir.

« Uygun protein durumunu dederlendirmeye yardimci olabilecek albumin 6ncesi seviyelerinin
kontrolu.



IV. Akut SMA hastalarinin beslenme yonetimi

«  Ozellikle oturamayan ve oturabilen SMA hastalari, katabolik ve aclik durumuna maruz kalma
halindedirler ve aglik ayarlamasinda hipoglisemi gelistirmeye daha yakindirlar. Boylelikle
Ozellikle tiim SMA hastalarinda akut hastalik sirasinda uzun siireli aclikta uzak durmak
gerekmektedir.

» Beslenme alimi, tiim kalori ihtiyaglarini karsilayacak sekilde 4-6 saat iginde, akut hastalik igin
girisi takiben, enteral beslenme, parenteral beslenme veya ihtiyag halinde her ikisinin karisimi
seklinde olmalidir.

«  Ozellikle yag birikimi azalmis bir cocukta, kas katabolizmasindan (dokularda maddelerin
kangiminin bozularak daha basit maddeler haline gelmesi) kacinmak icin ameliyat sonrasi
kalori artinminin zamaninda yapilmasi tavsiye edilir. Eger enteral alim miimkiin degilse,

intravendz beslenme hesaba alinmalidir.



Ortopedik Bakim ve Rehabilitasyon

SMA’da ortopedik bakim ve rehabilitasyon stratejilerine genel bakis

A. Anahtar problemler: Kontraktiirle sonuclanan kas zayifliklari, belkemigi bozukluklar ve adri,

osteopenia ve kirilma yiiksek riski.

B. Anahtar degerlendirme islemleri :
* Hareket genigligi (ROM)

* Glg, fonksiyon

* Oturma ve hareketlilik

* Orthotics

* Radyografi (omurga ve diger eklemler)
* DEXA taramasi

* Ortopedik ameliyat

I. Degerlendirme tavsiyeleri ve fonksiyonel seviyelerle tedavi

A. Oturamayanlar :
Degerlendirmeler :

»  Fiziksel ve mesleki terapi, fonksiyon degerlendirmesi (CHOP-INTEND)
» Konusma terapisi, yutma zayiflidi veya cene kontraktiirii tarafindan etkilenen konusma veya

yetersiz ses oldugunda dederlendirme
Anahtar Miidahaleler :

» Beslenme destedi

»  Durus yonetimi : Hastanin ilk durusu, fonksiyonu destekleyen cihazi segmeye yénlendirmelidir.
Rahat oturmayi saglayin.

«  Kontraktiir yonetimi : ROM’u koruma ve agriy1 énleme gosterilir.

«  Agri yonetimi

« ADL icin terapi ve destekleyici cihaz : Oyun ve mesleki destek, hafif oyuncaklar ve uygun
kontrolle birlikte destekleyici teknoloji ve sayisiz aktivasyon sistemlerini icermelidir.

«  Tekerlekli sandalye : En uygun bagimsizligi ve oturma rahathdini saglayin.

« Kol ve bacak orthotics : Ust kol (UE) orthoticsleri, hareketli kol destekleri veya aktif hareket

oranini ve fonksiyonel yetenekleri artiran elastik askilari icerir.



»  Cevreye yonelik kontroller ve ev dedisiklikleri, glivenli erisimi ve en uygun bagimsiz

hareketliligi saglar.

B. Oturabilenler :

Degerlendirmeler :

»  Fonksiyonel dederlendirmeler (SMA icin Hammersmith Fonksiyonel Motor Scale (terazi), SMA
icin Modifiye-Hammersmith fonksiyonel motor scale, Gross Motor Fonksiyonu Olglimii (GMFM),
ve néromiiskiiler hastalik igin Motor Fonksiyonu Olgiimii (MFM))

*  Goniometry ile kontraktir élgimii.

» Manuel kas testi veya miyometri ile giig 6lgim.

« Omurga ve kalga radyografisi.

«  Oturma, hareketlilik, pozisyon ve kisisel bakim cihazlari icin cihaz dederlendirmesi. Manuel ve

giic degiskenligi icin degerlendirme, en erken 18'den 24 aya kadar erken yapilabilir.

Anahtar Miidahaleler (PT, OT ve ortopedi) :

» Tekerlekli sandalye mobilitesi. Optimal bagimsizlik ve oturma rahathgini saglayin.

« Cevreye yonelik kontroller ve ev degisiklikleri, glivenli erisimi ve en uygun bagimsiz
hareketliligi saglar.

«  Kontraktir yonetimi, esnekligi korumak icin, diizenli germe ve destekleme programi ile birlikte
tedavinin baslica odagini teskil eder. Kontraktirler igin seri halinde olan algilar, durusu ve
gerilme toleransini gelistirir. AFO orthotics, Asil tendonu kontraktiriiniin gelisimini
geciktirebilir. Ust sinirda olan orthotics destedi, hareketli kol destekleri veya aktif hareket
oranini ve fonksiyonel yetenekleri artiran elastik askilari igerir.

» Diizenli egzersiz, formda kalmayi ve dayanikliigi sagladigi icin desteklenmelidir ve ylizme gibi
adaptasyona yonelik sporlari igerebilir.

» Ayakta durma desteklenmelidir. Uygun kiloda olanlar icin, ayakta durma veya destekli
ambulasyon icin, hafif iskiyum adirlik tasiyabilen KAFQ'lar veya karsilikh yiriyls orthoses
(RGOQ'lar) tavsiye edilir. Bunlarin miimkiin olmadigi durumlarda, ayakta duran yapi veya mobil
ayakta tutucu ile birlikte AFO’lar dikkate alinabilir.

» Omurga orthotics ve ameliyat (asadiya bakiniz).



C. Yiiriiyebilenler :

Degerlendirmeler :

Denge ve ambulasyon dederlendirmesi, belirli bir cevresel uyumluluk ve ulasilabilirlik tayini
icerir.

Eklem ROM’u ve omurga hizalamasinin dederlendirmesi.

PT ve OT dederlendirmeleri, uygun mobilite yardimlarini, uyumluluk saglayici cihazlari,
destekleyici teknolojileri ve gevresel ulagimlarini tayin eder.

Alet ve adaptasyon icin ADL dederlendirmesi.

Omurga disi rontgen ve DEXA, bir kaza veya diisme sonucu olusan kas ve iskelete ait

yaralanmalarda dikkate alinir.

Anahtar Miidahaleler :

I1.

Uzun mesafe nakillerinde, tekerlekli sandalye, hareketlilik ve bagimsizlik saglar.
Eklem korumasini azami hale getirmek igin kontraktiir yonetimi ve egitim.

PT ve OT, giivenlik, dayaniklilik ve bagimsizligi azami hale getirir veya uzun siireli
ambulasyonu saglar.

Uygun destekleyici cihazlar ve orthotics ile yiiriime, cesaretlendirilmelidir.

Formda kalmak ve dayanikliligi artirmak icin diizenli egzersiz. Yiizme, su terapisi, at binmek ve
adapte edici sporlari igerebilir.

Siricil egitimi alternatifleri ve siiriis kontrollerinin dnemi.

Cevreye yonelik kontroller ve ev degisiklikleri, glivenli ulagimi ve en uygun bagimsiz
hareketliligi saglar.

Omurga ve kol-bacak orthotics, eger skolyoz ve kontraktiir gelisimi gelisirse

Omurga ameliyati (Asadiya bakiniz).

Orthotics

Orthotist, terapist ve ailenin, uygun orthosis’in Gretildigi ve kullanici olan hastanin fonksiyonel
amacini karsilamaya olanak vermesini saglamak igin isbirligi 6nemlidir.

Orthotist'in, iyi bir deneyim ve bilgisi néromiskdler hastaliklara sahip olanlarla calismis olmakla
olusan bir tecriibeye sahip olmasi, fonksiyon ve adaptasyon olarak “en iyi"yi karsilayan
cihazlar segebilecek yetkinlikte olmasi gerekir.

Belkemigi orthoses'i durus destedi igin kullanilabilir fakat, gecikmis egri ilerlemesini destekleme
noktasinda yetersiz olduguna dair bir kanitlar vardir. Belkemigi orthoses'i kullanilirsa, karin
bolgesinde, uygun diyafram bosluguna izin verecek ve varsa eger mide tlpiQ girisini

saglayabilecek sekilde Uretilmis olmalidir.



III. Ortopedik Ameliyat

1. Kalga ( Sub ) cikigi ve kontraktiirler :

«  SMA hastaligindaki kalga cikigi, nadiren agrilidir. Cerrahi azaltma ve osteotomi, siklikla yeniden
yerine yerlestirme ile devam eder. Birgok durumda, bu cerrahi miidahale, kaginilabilinirdir.

+ Bilek ve ayak bozukluklar, siradan ayakkabilarin giyimini zorlastirir ve yumusak dokulu olan
markalarin secilmesi igin bir isarettir. Ylriyebilenlerde, yumusak dokulu ayakkabilar tercih

edildiginde, hizli ve agresif fizyoterapi alinmalidir.
2. Skolyoz ameliyati :

« Skolyoz ameliyati, oturma dengesi, dayaniklilik ve goriintii hakkinda olumlu gelismeler saglar.
Erken ameliyatlar daha iyi sonugclar verir.

« Skolyoz ameliyati, iki yasi gecmis hastalarda, edriler siddetli ve ilerlemeye yonelik durumda ve
akciger fonksiyonu yeterli oldugunda, iyi sonuclar verir.

«  Skolyoz ameliyatinin, akciger fonksiyonu tzerindeki kazangl etkileri tartismalidir, fakat,
akcigerin kotliye gitme hizini yavaslatabilir.

+ Ameliyat esnasindaki asiri kanama komplikasyonlari olusabilir. Ameliyat sonrasi
komplikasyonlari, diizeltmenin kaybi, psodo artroz (eklem), uzun sireli nefes alma destegi
ihtiyaci, goglste ve yaralarda enfeksiyon olusumlaridir.

» Degisen fonksiyonlar sebebiyle, ambulatory SMA hastasi icin dikkatli bakim verilmesi gerekir,

denge ve nefes almanin dedismesi, badimsiz yiriimenin kaybi ile neticelenebilir.

IV. SMA’da ameliyat yonetimi

1. Ameliyat oncesi yonetimi :

«  Orthotic midahale igin, zamanlama ve orthoses degdisimini iceren bir plan.

« Yeni tekerlekli sandalye veya modifiye tekerlekli sandalye (koltuk, sirt, kol, bacak veya kafa
dayanaklarinda) ihtiyag olacaktir.

« Ihtiyac duyulursa, mekanik bir asansér ayarlanmasini da iceren nakil talimati.

» Banyo, tuvalet ve giyinme cihazlarinin ayarlanmasi ve kiyafetlerdeki potansiyel degisim.

«  Ameliyat 6ncesi spirometri, BIPAP gibi yaygin olmayan (NIV) akciger destegi ve, gerekirse,

Okslirme destedi aletleri.

2. Ameliyat sonrasi yonetimi :



Uygun algilama ve orthoses uyumunun zamanlamasini dogrulayin, ROM‘a ve faaliyete izin
verilir ve uygun adaptasyon cihazina ulagim.

Spirometri ve NIV akciger destedinin uygun kullanimi.

Yatak degiskenligi, nakiller, giyinme, banyo yapma ve tuvalet ihtiyaci icin bakim elemanlarini
yetistirme.

Cerrah ve islemin kendisi tarafindan izin verilen en kisa siirede harekete gegme.



Hafifletici Bakim

« SMA hastalari igin en uygun klinik bakim, terapatik amaglarin potansiyel catismalarina dikkat
etmektir. Bu gatisma, bagimsiz bir gocuk igin, karar verme vekaletine sahip olan (ebeveynler,
kardesler, diger akrabalar, bakicilar, deme yapanlar ve toplum kesimleri) dodal iliskileri
tarafindan daha da zorlastirilir.

« Teshisin hemen sonrasinda baslatilmasi gereken bakim segenekleri, acik, adil ve dengeli bir
tavri igeren genis bir sorumluluktur.

» Miidahaleye yonelik destekleyici bakimin yaninda veya karsisinda olma segenegi tekil degildir,
sartlar karsisinda dedismez de degildir. Uygun zaman, secenekleri diiriistce degerlendirme,
verilen kararlari dedistirmeye acik olma ve kisisel anlayis gosterme gereklidir.

« Mide tliptiniin yerlestiriimesinin erken olmasi, gec kalindiginda beslenmenin zorlasacagi hesap
edilerek, daha uygun ve rahat beslenme saglayacadi da géz éniinde bulundurularak, nispeten
tercih edilir.

» Erkenden, potansiyel, hayati tehdit edici nefes alma yetersizligi tehlikesine karsi uygun
karsiliklani tartisip karar vermek yararl olur, mide igindeki tiip 6nceden yerlestiriimediyse kriz
aninda, nefes alma destedi ile baglantili bircok probleme karar vermek gerekecektir. Eger
uygunsa, zamanla ve dogan ihtiyaca gore solunum desteginin diger sekilleri dikkate
alinmaldir.

» Hayata son verme bakimi kararlari, hem geciktiriimeden, hem de agresif bigimde zorla kabul
ettirilmeden, bir seyden kuskulanmayan, aci geken, saskinlik igerisinde olan ebeveynlere
aciklanmalidir.

« Bakim, genellikle en iyi sekilde, uygun tibbi, sosyal ve ruhsal yardimi igeren bir goklu uzman
takimin yaklasimi ile saglanir. Ayrica, hospice tavsiyesi veya diger élimciil hastalara bakim
sadlayan, aci ve bassaghdi destedi veren yerlerin tavsiyesi de 6nemlidir.

« Mekanik nefes alma destegi karsisinda olan bir secenek durumunda, 6limcil dispne (nefes
darlidr) yonetimi icin uygun tedbiri alma, hasta ve ailesi icin rahatlik olacaktir. nebulize iceren
narkotik kullanimi, hastaya teselli saglayacaktir ancak doz asimi da 6liime katki saglama riskini

Onleyecektir.



