SPINAL MUSKULER ATROFi

Hilya MARAS GENC '

Bu bolimde spinal muskdiler atrofi (SMA) ile ilgili genel bilgiler yer alacaktir.
GUnumizde hasta yakinlari SMA hastaligini ve tedavilerini daha glincel olarak
izlemektedir. Bolimiin sonunda yararli bazi internet siteleri paylasiimistir.

SPINAL MUSKULER ATROFi (SMA) NEDiR?

SMA, kas gilgsuzligiine ve kas erimesine neden olan genetik bir hastaliktir.
Omurilikte yer alan sinir hiicreleri beyinden gelen uyarilari kasa iletir. SMA has-
taliginda bu sinir hiicrelerinin ilerleyici bir sekilde hasarlanmasi sonucu kas glic-
stzIlGgu ve kas erimesi gelisir. Gligstizlik ¢cigneme, yutma, solunum kaslarinda,
kol ve bacak kaslarinda goriilebilir. Sikayetler ne kadar erken baslamissa, has-
talik o kadar agir seyreder. SMA hastalarinda zekd normaldir, gérme ve isitme
duyulari saglamdir. His kaybi yoktur.

SMA’NIN DORT TiPi VARDIR.

SMA tip 1: En sik gériilen SMA tipidir. ilk 6 ayda sikayetler baslar. Tip 1 SMA has-
talari geg de olsa basini tutabilir, ancak desteksiz oturamazlar. Solunum, yutma
ve beslenme sorunlari eslik eder. Solunum destegi olmazsa genellikle 2 yasin-
dan 6nce solunum yetmezliginden kaybedilir. Glinlimizde destek tedavileri ile
yasam sireleri daha uzun olmustur. Son yillarda hastaligin gidisatini degistiren
tedavilerin uygulanmasi ile solunum destegi kullanmayan, desteksiz oturabilen,
hatta yuruyebilen SMA Tip 1 olan gocuklarin sayisi giderek artmaktadir.

SMA tip 2: Sikayetler genellikle 6 ila 18 ay arasinda baslar. Ge¢ de olsa des-
teksiz oturabilirler, ama desteksiz ayaga kalkip yiriyemezler. Bazi ¢ocuklar
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cevresindeki beyin omurilik sivisina, bel bélgesinden girilen bir igne ile verilmek-
tedir. ilk bir yilda toplam 6 kez yapilir. SMN proteininin (iretimini artirmak ze-
re tasarlanmistir. Ne kadar erken baslanirsa o kadar faydalidir. Her hasta fayda
gérmeyebilir.

Risdiplam: Bu ilagla ilgili calismalar devam etmektedir. Agizdan her giin ali-
nan bir ilagtir.

Gen tedavisi:

Zayiflatilmis virGs araciligl ile normal SMN1 geni damar icine bir kez verilir.
Amerika’da 15 ¢ocugun yer aldigi bir calismada olumlu sonuglar alinmistir. Ame-
rika'da bu tedavi 2019 yilinda onay almistir. Bu tedavinin fayda ve zararlarini
anlamak icin daha genis ve uzun siireli calismalara gerek vardir. Avrupa’da halen
calismalar devam etmektedir.

GENETiIK DANISMA

SMA ¢ekinik olarak aktarilan bir hastaliktir. Bu hastaligin ortaya ¢ikmasi igin hem
anne, hem baba bu hastalik icin tasiyici olmalidir. Sadece bir hasta gene sahip
olmak durumuna tasiyicilik denir. Tasiyicilar hastalik belirtisi gostermez. SMA’li
cocuklar hem anneden hem babadan hasta SMN1 geni alirlar ve hastalik ortaya
¢ikar. Daha 6nce SMA tanili gocugu olan ebeveynler planli gebelik dncesinde
genetik danisma almalidir.

YARARLI KAYNAKLAR

1- Noromuskuler Hastaliklar Arastirma Dernegi (https://www.noromuskuler.org.tr)
2- Cocuk Noroloji Dernegi (https://www.cnd.org.tr/)
3- SMA Hastaligi ile Mlcadele Dernegi (https://www.sma.org.tr)



