TANI TESTLERİ ve YENİ TEŞHİS KONAN SMA HASTALARI İÇİN TEDAVİ YÖNTEMLERİ

1. Klinik Tanı ve Hastalığın Sınıflandırılması

Hekimler, kendilerine başvuran çocuklarda tespit etikleri hipotoni ve kas güçsüzlüğünün Spinal Müsküler Atrofi (SMA) tanısı için yüksek oranda şüphe teşkil ettiğini göz önünde bulundurmalıdır. Hastalıkla ilgili belirli fiziksel özellikler hâlihazırda tanımlanabilir durumdadır. Hastaların genelinde, kas güçsüzlüğü simetriktir ve kas tutulumu proksimal kaslarda distal kaslara kıyasla daha çok gözlenmektedir. Kaslarda duyu kaybı bulunmamaktadır. Tendon refleksleri iyice zayıflamış veya tamamen ortadan kalkmış olabilir. Bacaklardaki kas güçsüzlüğü kollarda olduğundan daha fazladır. Kas güçsüzlüğünün şiddeti genellikle hastalığın başlangıç yaşı ile ilişkilidir. SMA’nın sınıflandırılması ve tipik klinik özelliklerine Tablo1 de yer verilmiştir. Bunların dışında SMA-tip 4 de ele alınmaktadır. Tip 4, hastalığın erişkinlikte görülen hafif formudur. Bazı hastaların, grupları birbirinden ayıran sınırlarda hastalık özellikleri sergileyecek olması muhtemeldir.

Tablo 1. SMA hastalığının klinik sınıflandırılması

	SMA Tipleri
	Başlangıç

yaşı
	Maksimum Fonksiyon
	Hastalık Sebepli Ölüm Yaşı
	Tipik Özellikler

	Tip I

(ağır form)

Werdnig-Hoffman Hastalığı
	0-6 ay
	Hiç oturamaz
	< 2 yıl
	Aşırı kas güçsüzlüğü ve hipotoni, baş kontrolünde zayıflık, öksürme ve ağlamada zayıflık, yutkunma ve oral salgıların kontrolünde güçlük, solunum yetmezliği ve aspirasyon pnömonisine bağlı erken morbidite 

	Tip II

(ara form)


	7-18 ay
	Hiç ayakta duramaz
	> 2 yıl
	Motor kilometre taşlarında gecikme, yetersiz kilo alma, zayıf öksürük, açıkca gözlenebilen el tremorları (titreme), eklem kontraktürleri ve skolyoz

	Tip III

(hafif form)

Kugelberg-Welander Hastalığı
	> 18 ay
	Ayakta durabilir ve yürüyebilir
	Yetişkinlikte
	Değişken kas güçsüzlüğü ve kramplar, (kıkırdak kaybına yol açabilecek) eklemlerin aşırı kullanımı, hayatın bir döneminde yürüme kabiliyeti kaybı


SMA hastalarının tedavisi, SMA tiplerinin klasik sınıflandırılmasına göre değil, hastanın mevcut fonksiyonel durumuna göre şekillendirilmelidir. Bu sebeple metinde, hastaların mevcut fonksiyonel seviyeleri esas alınarak oluşturulan oturamayanlar, oturabilenler ve yürüyebilenler şeklindeki sınıflandırılma kullanılmıştır. Oturamayanlar grubu başkalarından yardım almadan oturamayan çocukları kapsarken, oturabilenler grubu yardım almaksızın oturabilen fakat kendi başlarına yürüyemeyen hastaları kapsar. Yürüyebilenler grubundaki hastalar ise yardıma ihtiyaç duymadan yürüyebilenlerden oluşmaktadır.
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2. Tanı Yöntemleri

Tanı yöntemindeki işlemler dizisinin aşamaları Figür 1’de özetlenmiştir. Kısaca, SMA şüphesi taşıyan hastalara uygulanması gereken ilk tanı testi, SMN geninin delesyonunu (kaybını) tespit eden test olmalıdır. SMN1 geninin 7. eksonunun homozigot olarak kaybı (8. ekson kaybıyla beraber veya Kendi başına), SMN-ilintili SMA (5q SMA) teşhisini kesinleştirmektedir. Diğer tanı testleri, ancak SMN gen analizinin negatif çıkması halinde talep edilmelidir.

Fig. 1. Spinal Müsküler Atrofi’nin Tanıya Yönelik Tespiti
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3. Yeni teşhis konmuş SMA hastalarının klinik tedavisi

Hasta SMA tanısı aldıktan sonra, tedaviye ve bakıma yönelik olarak dikkat edilmesi gereken birçok konu gündeme gelir. Klinisyenler vakit geçirmeden, tedavi ve bakım konularının çeşitli yönlerini hasta için anlaşılır kılmalıdır.

Aileye yönelik bilgilendirme ve danışma hizmeti: SMA tanısıyla ilgili olarak ortaya çıkan sağlık problemlerinin karmaşıklığından dolayı, sağlık görevlileri aile ile toplantı yapacak bir kişi belirlemelidir. Ebeveynlerle yapılacak ilk toplantıda değinilmesi ve açıklanması gereken önemli noktalar şunlardır:

· Hastalık süreci

· Patojenez

· Fenotip sınıflandırması

· Hastanın SMA’sinin prognozu

· SMA ile ilgili internet kaynakları ve SMA hasta müdafaa grupları hakkında bilgi

· Klinik deneme çalışmalarına yönlendirme

Hekim ek olarak, aile için multidisipliner müdahale planı formüle etmelidir. Bu plan genellikle hastanın aşağıdaki bölümlere sevkini içerir:

· Pediyatrik nöromüsküler kliniği

· Genetik

· Göğüs hastalıkları (Pulmoner)

· Gastrointestinal/Beslenme

· Ortopedik/Rehabilitasyon

Genetik Konular: SMA teşhisinin konulmasıyla beraber, bazı genetik konular da ele alınmalıdır.

· SMA hastalığının genetiği, otozomal resessif kalıtım ve SMN genlerinin genomik yapısı (SMN1 ve SMN2 kopya sayıları) gibi başlıca özellikler.

· SMN2 geninin kopya sayısının yüksek olması her ne kadar hastalığın hafif seyreden fenotipi ile ilişkili ise de günümüzde hastalığın klinik şiddetine yönelik tahminin yalnızca SMN2 kopya sayısına bakılarak yapılması tavsiye edilmemektedir. Bunun sebebi, aynı SMN2 kopya sayısının farklı hastalarda azımsanmayacak değişkenlikte klinik fenotipe yol açabilmesidir.

· Hastalığın yineleme riski.

· Genetik taşıyıcılığı tespit eden testler.

· Üremeye yönelik planlama için bilgilendirme (prenatal ya da pre-implamantasyon tanısı)
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1. SMA hastalığındaki pulmoner problemlere genel bakış

SMA’deki önemli solunum problemleri aşağıdaki gibidir:

1. Alt solunum yolları salgılarının yetersiz bir şekilde temizlenmesine neden olan öksürük bozuklukları
2. Uyku esnasında gerçekleşen hipoventilasyon
3. Göğüs duvarı ve akciğerin yetersiz gelişimi
4. Kas güçsüzlüğünün şiddetlenmesine yol açan yinelenen enfeksiyonlar
Pulmoner hastalıklar, SMA Tip I ve II’de morbidite ve mortalitenin ana sebebiyken, SMA Tip III hastalarının yalnızca küçük bir bölümünde meydana gelirler. Yutkunma bozuklukları ve reflü, pulmoner morbiditeye büyük ölçüde katkıda bulunan faktörlerdir. Yinelenen göğüs enfeksiyonları ve noktürnal oksijen desaturasyonunu takiben gelişen noktürnal hipoventilasyon, ve onun ardından ortaya çıkan gün içi hiperkarbi tablosu gibi bir dizi durum sonucunda, hastalar gündüz vakti solunum yetmezliğine sürüklenme eğilimindedir. Eğer uykuda solunum bozukluğu varsa, geceleri hastaya solunum desteği verilmeli, ve öksürük etkinliğinde azalma varsa öksürme desteği sağlanmalıdır. Solunum yollarının temizlenmesi, tüm SMA hastalarının hem akut hem de kronik tedavi sürecinde, oldukça önemlidir.

Figür 2. Akciğerlerle ilgili Genel Tablo, Değerlendirme ve Müdahale
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2. Değerlendirme ve Görüntüleme

İstikrarlı bir şekilde yürüyebilenlerde daha az sıklıkta ve klinik olarak istikrarsız bir şekilde oturamayanlarda daha sık olmak üzere, tavsiye edilen değerlendirme sıklığı her 3-6 ayda bir keredir.

A. Oturamayanlar

· Fiziksel muayene: öksürük etkinliği, göğüs duvarı deformitesi, solunum faaliyeti, solunum hızı, paradoksal solunum ve deri rengi gibi ölçütlerin denetlenmesi.
· Polisomnografi: hipoventilasyon bulgularını belgelemek için.
· Puls oksimetre: transkütanöz (deri içi) alıcılarla oksijen saturasyonunu gözlemek için.
· Pnömoniler: son 6 ay içinde gerçekleşmiş enfeksiyonların ve antibiyotik tedavilerinin sıklığının takibi.
· Göğüs röntgeni: iyi hal anında ve solunum bozukluğunun yoğunlaştığı sırada.
· Yutkunma çalışmaları: nedeni açıklanamayan akut solunum bozukluklarında ve yineleyen pnömonilerde.
B. Oturabilenler

· Fiziksel muayene: öksürük etkinliği, göğüs duvarı deformitesi, solunum faaliyeti, solunum hızı, paradoksal solunum ve deri rengi gibi ölçütlerin denetlenmesi.
· Polisomnografi: hipoventilasyon bulgularını belgelemek için.
· Puls oksimetre: transkütanöz (deri içi) alıcılarla oksijen saturasyonunu gözlemek için.
· Pnömoniler: son 6 ay içinde gerçekleşmiş enfeksiyonların ve antibiyotik tedavilerinin sıklığının takibi.
· Skolyoz: Omurganın muayenesi ve skolyozun radyografik tetkiki.

C. Yürüyebilenler

Yürüyebilen SMA hastalarının pulmoner fonksiyonları, hastalık sürecinin geç dönemlerine kadar, genelde görece korunmuş olarak kalır.

· Fiziksel muayene: öksürük etkinliği, göğüs duvarı deformitesi, solunum faaliyeti, solunum hızı ve deri rengi gibi ölçütlerin denetlenmesi.

· Pulmoner Fonksiyon Testi: spirometri, inhalasyon/eksalasyon akciğer hacimi ve solunum kaslarının fonksiyonu.

· Pnömoniler: son 12 ay içinde gerçekleşmiş enfeksiyonların ve antibiyotik tedavilerinin sıklığının takibi.
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3. İleriye Yönelik Respiratuar Tedaviler

SMA’deki respiratuar problemlerin kontrol altına alınmasıyla ilgili kritik olan, kronik tedavi seçenekleri, akut hastalığın kontrolü ve perioperatif tedavi gibi konularda ailelerin bilgilendirilmesidir.

· Oturamayanlar en hassas grubu oluşturmaktadır. Hastalığın bu kişilerdeki hızlı seyrinden dolayı, aileyle yapılacak ilk görüşmede non-invazif ventilasyon (NIV) ve salgı kontrolü seçenekleri ele alınmalıdır.
· Hastalık desteğiyle ilgili ailenin taleplerini değerlendiren görüşmeler devam ettirilerek, sonunda maksimumların ve minimumların çerçevesinin belirlendiği ve üzerinde ortaklaşa olarak anlaşılmış bir bakım planı devreye sokulmalıdır.
Hastalığın gündelik yönetimi aşağıdakileri kapsamalıdır:

· Çocuğun iyi hal temel çizgisinin anlaşılması ve bu temel çizgiden sapmalar

· Hipoventilasyonun ve gereken müdahalenin farkında olmak

· Uzman sağlık görevlilerine acil ulaşımı da içerecek şekilde, hastalıkla akut mücadele

· Solunum yollarının temizlenmesi ve salgı kontrol yöntemleri
· NIV da dahil solunum desteği

· Beslenme ve vücuttaki su tutulumu

· Antibiyotik ihtiyacı için düşük eşik-değer
· Influanza (grip etkeni) aşısı, pnömokok aşısı ve Solunum Sinsitiyal Virüs (RSV) proflaksi (palivizumab antikoru) gibi rutin immunizasyonlar.
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4. Hastalığın kronik tedavisi

Hastanın ailesinin hedefleri doğrultusunda karşılıklı tartışmak temel bir gereksinimdir. Ele alınacak esaslar; çocuğun bakımının mümkün olduğunca uzun süre evde gerçekleşecek şekilde ayarlanması, uzun vadede sağ kalım, hayat kalitesi ve refah, ve imkanların kullanılabilirliği gibi esaslar olabilir. Kronik tedavinin amaçları, gaz alışverişini normalize etmek, uyku kalitesini artırmak, ev bakımını kolaylaştırmak, hastane ve yoğun bakım ünitesi ziyaretlerini azaltmak ve hastalığın yükünü hafifletmek, şeklinde sıralanabilir. Agresif ve ileriye yönelik erken dönem müdahalesi, hayat kalitesinden çok fazla ödün vermeye gerek olmaksızın, hastanın ömrünü uzatabilir.

Solunum Yolu Temizliği

· Manüel veya mekanik insuflasyon-eksuflasyon desteği ile gerçekleştirilebilecek öksürük yardımının, ağır hastalarda günlük olarak uygulanması önerilir. SMA hastasının bakımından sorumlu olanlar öksürük yardımı yapmayı öğrenmelidir.

· Salgıları hareketlendirme teknikleri oldukça faydalıdır ve göğüs fizyoterapisi ile postural drenajı içerir.

· Terapiyi yönlendirmek için oksimetre kullanılması gereklidir. Oral yoldan vakum faaliyeti, öksürük yardımı sonrası salgılama kontrolüne destek sağlayabilir.

Solunum Desteği: Bu yöntem, şüphesiz, gün içi hiperkarbisi için öngörülmektedir. Noktürnal non-invazif ventilasyon (NIV) uykudaki solunum bozukluğu semptomlarını azaltarak hayat kalitesini artırır.

· NIV solunum yolu temizleme teknikleriyle birlikte uygulanmalıdır.

· Oturamayanlarda, uygulamanın yükü faydalarını aştığı takdirde, ventilasyon desteği olmaksızın bakım seçeneği vardır.

· Aynı seviye pozitif solunum basıncı (BiPAP) uygulamasına geçiş amaçlanarak, CPAP (Kesintisiz pozitif solunum yolu basıncı) uygulanması bir seçenek olabilir.

· NIV’u, kısa gün içi nöbetlerinde dahi, uzun süreli BiPAP ile beraber uygulamak, göğüs duvarı ve akciğer gelişimini artırmanın yanı sıra, oturamayan ve oturabilenlerde göğüs kafesi ve sternal deformiteyi azaltır.
· Trakeotomi: Oturamayanlarda bu uygulama tartışmalıdır ve etik açmaz içindedir. Hastalara, solunum desteği almamaktan NIV uygulamasına, trakeotomiye ve mekanik ventilasyona kadar geniş bir yelpazede seçenek sunulabilmektedir.
· Palyatif tedavi oturamayanlar için bir seçenek teşkil etmektedir. NIV rutin tedavinin bir parçası olarak veya palyatif araç olarak uygulanabilir. En önemli amaç, hastanın pediyatrik yoğun bakım ünitesinde yatışını engellemek ve mümkünse trakeotomiden kaçınmaktır. Destekli ventilasyonun aile tarafından tercih edildiği durumlarda, NIV uygulaması önerilir.
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5. Perioperatif Bakım

SMA hastaları uzamış entübasyona, nozokomiyal enfeksiyonlara, trakeotomiye ve ölüme yol açabilecek olan anestezi sonrası komplikasyonlar açısından yüksek risk değerlerine sahiptir. Dolayısıyla, cerrahi müdahale öncesi hastanın solunum durumunun en uygun şekle getirilmesi kritik önemdedir.

Pre-operatif değerlendirme:

Fiziksel Muayene

· Solunum fonksiyonlarının ve öksürük etkinliğinin ölçümü
· Göğüs röntgeni

· Uykudaki solunum bozukluğunun tespiti

· Çene ankilozu (eklemlerin işlemez hale gelmesi), orofaringeal aspirasyon, gastro-özofagal reflü, beslenme durumu ve astım gibi komplike edici faktörler göz önünde bulundurulmalıdır.
Solunum fonksiyonları ve/veya uyku çalışması sonuçları normal değilse, cerrahi müdahale öncesi noktürnal NIV ve öksürük yardımı tekniklerinin uygulanması gerektiği belirtilebilir. Hasta bu tip tekniklere operasyon öncesinde aşina olmalıdır. Çene ankilozu olduğu takdirde, entübasyon fiberoptik bronkoskopi yoluyla uygulanmalıdır.

Post-operatif bakım:

· Eğer salgıların öksürük ile temizlemesi normal ve kas fonksiyonu görece korunmuş ise, post-operatif komplikasyonların görülme riski yüksek değildir.
· Eğer preoperatif olarak respiratuar kas gücünde azalma varsa, monitarizasyon sonlandırılmalı ve ciddi ölçüde respiratuar kontrol uygulanmalıdır.
· Uykuda solunum desteğine operasyon öncesi ihtiyac duyulmuşsa, aynı solunum desteği post-operatif süreçte acilen uygulanmalıdır.
· İyileşme odasında ekstübasyon sonrası NIV uygulamasına geçiş, hastayı ihtiyaç duyduğu temel solunum desteğinden mahrum bırakmayacak şekilde, bir köprü gibi planlanmalıdır. Bunu sağlamak dikkatli planlama ve koordinasyon gerektirir. Eğer hasta pre-operatif olarak kesintisiz ventilasyon desteğine (non-invazif ara bağlantı ya da trakeotomi yoluyla) ihtiyaç duyuyorsa veya ameliyat sırasında kasları bloke edici madde kullanılıyorsa, en iyi çözüm hastayı direkt olarak ameliyat odasından yoğun bakım ünitesine sevk etmektir.

· Hastalar, operasyon sonrasında kullanılmak üzere, kendi NIV ve MI-E (Mekanik insuflasyon-eksuflasyon) cihazlarını getirmeleri konusunda teşvik edilmektedir. Zira, hastanelerde bu gibi cihazlara erişim bazen sınırlı olabilir.

· Oksijen, SMA hastasına çok dikkatli bir şekilde uygulanmalıdır. Hipoventilasyona ikincil olarak ortaya çıkan hipoksemi yanlışlıkla, mukus tıkanması ve atelektazi gibi diğer sebeplerle gelişen hipoksemi olarak tanımlanabilir. ETCO2  (End-tidal CO2) veya TcCO2 (transkütanöz karbondioksit) ölçümleri veya arteryal kanda gaz analizi uygun miktarda oksijen kullanımını kolaylaştırır.

· Ağrının uygun bir şekilde kontrol altına alınması, göğüs kafesinin hareketsiz hale getirilmesine ikincil olarak gerçekleşebilecek hipoventilasyonu engellemeye yardımcı olacaktır. Ağrı yönetimi, solunum yolu temizlenmesini artıracak ve respiratuar baskıyı minimale indirecek şekilde titre edilmelidir. Operasyon sonrasında ağrı kontrol altına alınmaya çalışılırken solunum desteğinin geçici olarak artırılması gerekebilir.
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6. Akut tedavinin yönlendirilmesi

Akut hastalık esnasındaki yönlendirmenin amacı, atelektaziyi azaltmak ve non-invazif respiratuar desteğin mümkün olduğu bir yerde havayolu temizliğini artırmak suretiyle, gaz alışverişini normal hale getirmektir. Kandaki gaz oranlarının ölçümü de faydalı olabilir.

Solunum Yolu Temizliği

· Manüel öksürük yardımı veya MI-E, oral veya havayolu vakumlaması ile solunum yolu temizliği gerçekleştirilmelidir. Öksürük yardımı teknikleri, kuvvetli vakumlama ve bronkoskopiye oranla daha çok tercih edilmektedir.
· Solunum yolu temizliği süreci yönlendirmek için oksimetre geri bildiriminden faydalanılmalıdır.
· Göğüs fizyoterapisi

· Postüral drenaj

Solunum Desteği

(i) Oturamayanlar ve oturabilenler için:

· Ventilasyonla ilgili yükün, respiratuar kas güçsüzlüğündeki artışın ve salgıların temizlenmesindeki yetersizliğin sebep olduğu kısır döngüden kaynaklanan solunum yetmezliği hali, akut NIV uygulaması ile tersine dödürülebilir.

· Halihazırda noktürnal NIV uygulanıyorsa, gün içi NIV uygulamasına da ihtiyaç duyulabilir, ve solunum yolu temizliği teknikleri NIV sırasında yürütülebilir.

· Uygulamadaki inspiratuar/ekspiratuar pozitif basınç ayarları ve solunum yolu temizliği tekniklerinin kullanımı optimal düzeye getirildikten sonra, NIV çemberine oksijen terapisinin dahil edilmesi ile oksijen desaturasyonu düzeltilebilir.

· Eğer non-invazif teknikler işe yaramamış ise, entübasyon ve mekanik ventilasyon kısa vade önlemleri olarak uygulanabilir. Ancak, akut hastalık geçtikten ve oda havasında tespit edilen arteryal oksijen satürasyonu normalleştikten sonra, ekstubasyon gerçekleştirilip tekrar NIV uygulamasına geçilmelidir.

· Entübasyona geçişle ilgili karar oluşturma süreci, ileriye yönelik respiratuar bakımın bir parçası halinde, önceden tamamlanmış olmalıdır.

· Akut pulmoner enfeksiyonların sık görüldüğü oturamayanlarda trakeotomi ve ventilasyon dikkate alınabilir, fakat bunlar yaşam kalitesini artırma veya hastaneye yatışları azaltma konusunda etkin olamayabilir. Trakeotomi akut müdahale kapsamına girmemektedir. Yanı sıra, oturabilenler için uygun bir müdahale değildir.

· Uygulamalar sonucu hastanın durumunda gerileme gözleniyorsa, palyatif yaklaşımlara yönelmek, özellikle oturamayanlarda, daha uygun olabilir.

(ii) Yürüyebilenler için:

· Akut hastalık esnasında, solunum yolu temizliği teknikleriyle birleştirilmiş NIV uygulamasına ihtiyaç duyulabilir.

· Oksijen terapisi ve geçici entübasyon gerekliliği, az önce yukarıda oturamayanlar/oturabilenler için açıklandığı şekilde uygulanabilir.

· Akut hastalık anında NIV’a ihtiyaç duyulmuşsa, ev kullanımı için tasarlanan NIV seçeneği üstünde durulabilir.

İlave tedavi yöntemleri: Oturamayanlar, oturabilenler ve yürüyebilenler için önerilen diğer terapi şekilleri; antibiyotik kullanımı, besinsel destek, sıvı alımı ve gastro-özofagal reflü tedavisidir.
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GI ve besinsel bakıma dair genel açıklama:

SMA hastalarında gözlenen GI ve beslenme komplikasyonları ile ilgili en önemli klinik problemler aşağıdaki gibidir:

1) Beslenme ve yutkunma problemleri. Şiddetli kas güçsüzlüğüyle seyreden bulbar fonksiyon bozukluğu, SMA hastalarının hepsinde tespit edilmektedir. Bu durum, hasta ölümünün yaygın sebeplerinden biri olan aspirasyon pnömonisi tablosuna yol açabilir.

2) Gastro-intestinal fonksiyon bozukluğu. GI sistemdeki motilite eksikliğinin ortaya çıkardığı problemler kabızlık, gastik boşaltımda gecikme ve yaşam tehtidi oluşturma potansiyelindeki gastro-özofagal reflü (GER) şeklinde sıralanabilir.

3) Büyüme ve yetersiz/aşırı beslenme ile ilgili problemler: SMA hastalarının tedavi süreci uygun şekilde yönetilmediğinde, oturamayanların hepsinde gözlenen büyüme geriliğinin aksine oturabilenler ve yürüyebilenlerde aşırı kilo alımı daha yaygın tabloyu oluşturur.

4) Solunumla ilgili problemler: Solunum sistemi komplikasyonlarının (öksürük yetersizliği, soluma faaliyetinin artması, dispne, pnömoniler ve siyanoz) varlığı, beslenme güçlüğü ve ölümcül olabilen aspirasyon tablosunun artan riski ile ilgili endişe uyandırmaktadır. Nefes alma faaliyetinin çoğalması da artan metabolizma hızı ile sonuçlanabilmektedir.
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I. Beslenme ve yutkunma problemleri

Beslenme ve yutkunma problemleri oturamayanlarda ve oturabilenlerde yaygın olarak görülürken, yürüyebilenlerde nadiren kaygı uyandırmaktadır.

1) Beslenme ve yutkunma problemlerine ilişkin belli başlı semptomlar:

· Öğün süresinin uzaması

· Oral beslenme sırasında bitkinlik
· Yutkunma esnasında veya sonrasında tıkanma veya öksürme
· Yineleyen pnömoniler: aspirasyonun gizli belirtisidir. Asemptomatik olabilir; mesela tıkanma ve öksürme bulguları görülmeyebilir.

· Ses teli paralizi, asemptomatik laringeal aspirasyonun tanı kriteri olabilir.

2) Beslenme problemlerinin sebepleri:

Oral safha öncesi

· Mandibular hareket aralığının azalmasına bağlı olarak ağzın sınırlı genişlikte açılabilmesi

· Kendi başına beslenirken yiyeceği ağzına götürmede güçlük
Oral safha

· Zayıf ısırma kuvveti
· Çiğneme kaslarında yorgunluğun artması

Yutkunma safhası

· Baş hareketlerinin yetersiz kontrolü

· Yutkunmanın faringeal aşaması başarısız

· Soluk borusunun kapanmasıyla yutkunmanın yetersiz koordinasyonu
3) Beslenme ve yutkunma problemlerinin tespiti:

· Beslenme uzmanının değerlendirmesi

· Öğün gözlemini de içerecek şekilde, hastanın beslenmeye ilişkin geçmişi
· Beslenme becerisine etkisi olan oral yapıların muayenesi ve başın konumlanması ile kontrolünün beslenme ve yutkunma üzerine tesirinin incelenmesi, kesinlikle gereklidir.

· Yutkunma fonksiyonu ve güvenliğinden duyulan endişenin üzerine gitmek için görüntülenebilir floroskopik yutkunma çalışmaları (VFSS) yapılabilir, ve töropatik strateji belirleme imkanı doğar.

4) Beslenme ve yutkunma problemlerinin tedavisi: Tedavi aspirasyon riskini azaltmayı, beslenme verimini optimal hale getirmeyi ve öğünleri daha zevkli kılmayı hedeflemelidir.

· Yiyeceklerin kıvamını değiştirerek oral optimizasyon sağlamak. Yarı-katılıkta gıdalardan oluşan beslenme biçimi, yetersiz çiğnemeyi kompanse edebileceği gibi öğün sürelerini de kısaltabilir. Katılaştırılmış akışkanların tüketimi, daha seyreltik sıvıların aspirasyonuna karşı koruma sağlayabilir. Tercih edilen, bu tarz bir müdahalenin VFSS’nin nesnel sonuçları üzerinden değerlendirilmesi olacaktır.

· Kendini başına beslenme kabiliyetini geliştirmek amacıyla pozisyon ve oturma değişiklikleri ve ortopedik cihazların kullanımı ( neater eater, dirsek desteği, kapakçıklı pipet gibi), yutkunma güvenliğini ve başarısını artırabilir. Gerektikçe meslek terapisti ve/veya fizyoterapist ile irtibat halinde planlama yapılmalıdır.

· Yiyeceğin oral yolla alımında yetersizlik farkedilir farkedilmez proaktif beslenme desteği başlatılmalıdır. Belirli bir çocuğa g-tüp (gastrik besleme tübü) takılıp takılmayacağı, çoğu kez birden fazla tıbbi görevli ile ayrıntılı olarak tartışılmalıdır. G-tüp yerleştirmesinden önceki ara dönemde, beslenme desteğinin nazogastrik (NG) veya nazojejunal (NJ) besleme tekniklerinin uygulanması arzu edilir. Aspirasyonla seyreden GER endişesi bulunduğu durumlarda, hele de hasta ventilasyon desteği alırken, NJ besleme tekniğinin kullanımı daha elverişli olabilir. Bunula beraber, teknik güçlükler yöntemin uygulanabilirliğini engelleyebilir.

· Güvenli teşkil etmeyen oral beslenme veya yetersiz kalori alımı söz konusu olduğunda, uygulanabilecek en optimal metot g-tüp ile beslenmedir. Bu teknik, NJ veya NG’den birinin uzun süre kullanımına ilişkin olarak ventilasyon maskesinin tam oturmaması halini ve potansiyel morbiditeyi engeller. G-tüp yerleştirilmesi için cerrahi laparoskopi tekniğinin kullanımı, işlem sonrasında acil veya erken ekstübasyon için, mümkün olan en iyi düzenlemeyi sağlar. İşlemden önceki açlık süresini minimuma indirmek ve işlem sonrası beslenme desteğinin tamamının süratle devam ettirilmesi için dikkatli davranılmalıdır.
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II. Gastrointestinal fonksiyon bozuklukları

SMA hastası çocuklar şu GI problemlerinden dolayı ıstırap çekmektedir: gastro-özofagal reflü (GER), kabızlık ve abdominal gerginlik/şişme. SMA hastalarındaki morbidite ve mortalitenin önemli belirleyicilerinden biri GER’dür. Yağ oranı yüksek gıdalar, gastrik boşaltımı geciktirerek GER riskini artırır.

1) Önemli GER semptomları:

· Öğünlerden sonra sıkça ağza sıvı gelmesi veya yenilen gıdaların geri çıkışı
· Kusma
· Göğüs ve abdominal rahatsızlığa ilişkin şikayetler

· Ağız kokusu

· Yiyeceklerin aşikar regürjitasyonu
· Yutkunma rahatsızlığı oluşurken besinin reddi
2) Gastrointestinal fonksiyon bozukluklarının tespiti:

· GER’nün semptomlarını (kusma, regürjitasyon, beslenme sonrası sistem içi gaz hareketi sesleri) erken dönemde farketmek.

· Gastrostomi tüpü (g-tüp) yerleştirilmesine ilişkin, cerrahi müdahale öncesi, değerlendirme yapmak için üst GI serisi (UGI) denen yedi adet tanı testi hakkında bilgilendirme gerçekleştirilir. Bunun ilk amacı anatomik bozuklukları elemek iken, ikincisi reflüyü belgelemektir.

· Sintigrafiyi de içeren motilite çalışmalarının yapılması, GER oluşumuna katkıda bulunan gecikmiş gastrik boşaltımı ve erken tokluğu belgelemede yardımcı olabilir.

3) Gastroözofagal Reflünün (GER) tedavisi:

· Semptomatik tedavi için mide asidini nötralize eden ilaçların (ör. magnezyum veya kalsiyum karbonat) ve/veya asit salgısını inhibe edici maddelerin (ör. histamin blokerleri ve famotidin, ranitidin, omeprazol gibi proton pompası inhibitörleri) kısa süreli kullanımı önerilir. Ancak, bunların uzun süre kullanımı gastroenterit ve pnömoni için yüksek risk oluşturabilir.

· Gecikmiş gastrik boşaltım veya motilite bozukluğu varsa, prokinetik maddelerin (ör. metaklopramid, eritromisin) kullanımı faydalı olabilir.

· Özellikle antibiyotik tedavisini takiben veya uzun süreli asit inhibitörleri kullanımından sonra, sağlıklı bir gastrointestinal floranın sürdürülebilirliğine katkı sağlamak amacıyla asidofillus veya laktobasillus gibi probiyotiklerin kullanımı için, bu alanda daha çok araştırma yapılmasına ihtiyaç duyulmaktadır.
· Tedaviye cevap vermeyen GER tablosuna sahip SMA hastalarında veya sağlanacak faydanın cerrahi ve anestetik risklerden üstün olduğu kişilerde, g-tüp yerleştirilmesi sırasında laporoskopik anti-reflü Nissen fundoplikasyon ameliyatının yapılması değerli olabilir.
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III. Büyüme ve yetersiz/aşırı beslenme ile ilgili problemler:

SMA’li çocuklar büyüme geriliği veya aşırı kilo alımı ile ilgili risk altındadır. Büyüme geriliği oturamayanların genelinde ve oturabilenlerin bir kısmında görülürken, daha sağlıklı oturabilenler ve yürüyebilenlerde ise obezite problem teşkil etmektedir. Hareketliliğin azalması ve yağ dışı vücut kütlesi (LBM-lean body mass), azalan bazal metabolizma hızına yol açarak obezite riskini yükseltir.

Büyüme ve yetersiz/aşırı beslenme ile ilgili problemlerin tedavisi:

· Amaç, çocuğun kendi büyüme hızını koruyabilmektir.

· Belli bir süre boyunca büyüme hızı eğrileri (kilo, boy/uzunluk-yatar pozisyon-, kilo/uzunluk) takip edilmelidir. Kontraktürlerin uzunluk ölçümünü karmaşıklaştırdığı durumlarda sırt üstü yatış uzunluğu, segmentlerin ölçümü veya kanat açıklığı yardımcı olabilir.

· Vücuda besin girişinin, dietisyen veya beslenme uzmanı başka bir sağlık görevlisi tarafından, her hastane ziyaretinde değerlendirilmesi önerilmektedir. Bu değerlendirme için 3 günlük beslenme kaydı yeterlidir. 24 saatlik açlık değerleri ise, beslenmeye ilişkin esas kaygıların altını çizebilmek ve tamamlayıcı özel besinleri araştırmak için pratik bir yöntemdir.

· Yağ dışı vücut kütlesinde (LBM) azalma varsa, hesaplanan vücut kütle indeksi (BMI-body mass index) vücut yağ oranını eksik değerlendirecektir. Bu durum beraberinde, obeziteye yol açabilecek nitelikte yanlış beslenme önerileri getirebilir.

· Obezite riski taşıyan SMA hastaları, kilo/boy ve BMI değerleri için düşük yüzde dilimlerinde yer alan büyüme parametrelerine sahip olmalıdır.

· Yeterli miktarda kalsiyum ve D vitamininin vücut alımını belgelemek önemlidir.

· Pre-albümin seviyelerinin incelenmesi, yeterli protein durumunun değerlendirmelerine yardımcı olabilir.
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IV. Akut SMA hastalarında beslenmeye yönelik tedavi

· Oturamayanlar ve oturabilenler başta olmak üzere, tüm SMA hastaları katabolik ve açlık süreçleri karşısında özellikle savunmasız olduğundan açlık durumunda hipoglisemi geliştirmeleri daha olasıdır. Bu yüzden tüm hastaların, bilhassa akut hastalık halindekilerin, uzun süren açlıklardan kaçınmaları gerekir.
· Besin alımı, akut hastalık dolayısyla hastaneye kabulü takip eden 4-6 saat içinde hastanın tüm kalori ihtiyacı; enteral beslenme, parenteral (bağırsak dışı) beslenme veya ikisinin birleşimi aracılığıyla, karşılanacak şekilde düzenlenmelidir.

· Kas katabolizmasını, özellikle depo yağ oranı düşmüş bir çocukta, engellemek için operasyon sonrası acil kalori desteği önerilmektedir.Enteral besin alımı yakın bir zamanda başlayacak gibi gözükmediği takdirde kalori ihtiyacının intravenöz beslenme ile karşılanması dikkate alınmalıdır.

ORTOPEDİK TEDAVİ VE REHABİLİTASYON

SMA’deki ortapedik ve rehabilitasyon stratejilerinin genel açıklaması

A. Ana problemler: Omurga deformitesi ve kontraktürlere yol açan kas güçsüzlüğü; ağrı, osteopeni ve kırık riskinin yükselmesi.

B. Başlıca dğerlendirme yöntemleri:

· Hareket genişliği (ROM-range of motion)

· Kuvvet, fonksiyon

· Oturma ve mobilite

· Ortopedik alet desteği

· Radyografi (omurga ve diğer eklem yerleri)

· DEXA (Dual enerji X- ışınlı absorbsiyometri) taraması

· Ortopedik ameliyatlar

ORTOPEDİK TEDAVİ VE REHABİLİTASYON

I. Fonksiyonel seviyelere göre tespit ve tedavi önerileri

A. Oturamayanlar:

Değerlendirmeler:

· Fonksiyonun fiziksel ve mesleki terapi açısından değerlendirilmesi (CHOP-INTEND Testi)
· Yutkunma fonksiyonu bozulmuşsa veya çene kontraktürü konuşma kaabiliyetini etkilemişse veya ses bozukluğu varsa, konuşma terapisi ölçümleri.
Başlıca müdahale şekilleri:

· Beslenme desteği
· Postürün yönlendirilmesi: Fonksiyonu destekleyecek eküpman seçimini, hastanın birincil postürü belirlemelidir. Hastanın, otururken rahat hissetmesi sağlanmalıdır.

· Kontraktür tedavisi: Hareket genişliğini korumak ve ağrının azaltılması amacıyla sert materyal ile destek verilmeli 

· Ağrı yönetimi

· Günlük yaşam aktiviteleri (ADL-activities for daily living) terapisi ve yardımcı eküpmanlar: Kişisel ve mesleki destek, hafif siklet aletleri, çeşitli kontrol özelliklerine sahip yardımcı teknolojiler ve pek çok aktivasyon sistemlerini içermelidir.

· Tekerlekli sandalye: Hastanın optimal bağımsızlığı ve oturma rahatlığı sağlanmalıdır.

· Uzuvlara yönelik ortopedik aletler: Üst ekstremiteye ilişkin ortepedik aletler, aktif hareket genişliğini ve fonksiyonel kabiliyetleri artırmaya yardımcı olacak, hareketli kol desteklerinin kullanımını veya elastik askıları içermelidir.

· Güvenli erişilebilirlik ve optimal bağımsızlık koşulları sağlamak için çevresel kontröller ve evle ilgili değişiklikler.

B. Oturabilenler:

Değerlendirmeler:

· Fonksiyonel değerlendirme ( SMA’de kullanılmak üzere Hammersmith İşlevsel Motor Ölçek ve Değiştirilmiş Hammersmith İşlevsel Motor Ölçek, nöromüsküler hastalıklar için Homojen Motor İşlev Ölçümü-GMFM ve Motor İşlev Ölçümü-MFM ).
· Açı ölçme sistemi ile kontraktür analizi.
· Manüel kas testi veya miyometri ile güç ölçümü.
· Omurga ve kalça radyografisi.
· Oturma, hareketlilik, konumlanma ve öz bakım için eküpman seçimi. El ile idare edilmesi gereken eküpmanların kullanımına en erken 18-24 aylık bebeklerde başlanabilir. 

Başlıca müdahale şekilleri ( Fizik tedavi, Meslek Terapisi ve ortapedi):

· Tekerlekli sandalye mobilitesi. Hastanın optimal bağımsızlığı ve oturma rahatlığı sağlanmalıdır.

· Güvenli erişilebilirlik ve optimal bağımsızlık koşulları sağlamak için çevresel kontröller ve evle ilgili değişiklikler.

· Kontraktür tedavisinde, vücut esnekliğini korumak için düzenli kuvvetlendirme ve esnetme egzersizlerine ağırlık verilir. Kontraktürlere yönelik, uzvun daha fonksiyonel hale getirilmesine yarayan seri alçılamanın yapılması, dik durma kabiliyetini geliştirebileceği gibi hastanın kuvvetlendirme egzersizlerine dayanma gücünü de artırabilir. Ayak ve ayak bileği ortopedik aletleri (AFO-ankle and foot orthotics), Aşil tendon kontraktürlerinin oluşumunu erteleyebilir. Hareketli kol destekleri veya elastik askılar gibi üst ekstremiteye ilişkin ortepedik aletler, aktif hareket genişliğini ve fonksiyonel kabiliyetleri artırır.
· Vücut zindeliğini ve mukavemetini korumak için hasta düzenli egzersiz yapmaya teşvik edilmelidir. Önerilen egzersiz metotları, yüzme ve engellilere yönelik spor aktivitelerini içerebilir.

· Hastanın ayakta durması desteklenmelidir. Bunun için, hafif siklet iskiyatik ağırlık taşıyan diz-ayak bileği ve ayak ortopedik aletleri (KAFO-knee, ankle, foot orthotics) veya Resiprokal Yürüme Ortezi (RGO-reciprocal gait orthosis) kullanılmalı, ya da hasta yeterli kuvvete sahipse bir başka kişinin yardımıyla yürütülmelidir. Bu seçenekler mümkün değilse, hareketli veya sabit yürüme desteklerinin AFOlarla beraber kullanımı düşünülmelidir.

· Omurga ortopedisi ve cerrahi müdahale (aşağıya bakınız).

C. YÜRÜYEBİLENLER:

Değerlendirmeler:

· Denge ve Yürümenin testleri, çevreye gösterilen uyum ve faydalanma durumu ile ilgili özel bir anket içermelidir.
· Belkemiği hizalamasının ve Eklem hareketliliğinin (ROM) değerlendirilmesi.
· Uygun hareket destek aletlerinin, engellilere yönelik eküpmanların, yardımcı teknolojilerin ve çevreye erişimin belirlenmesi içi fizik tedavi ve meslek terapisi değerlendirmeleri yapılmalıdır.
· Eküpman ve adaptasyon için günlük yaşam aktivitesi (ADL) tespitleri.

· Akut kas ve iskelet yaralanmalarında veya aşırı kullanım, kaza ve düşme sonrasında omurga-dışı bölgelerin röntgen çekimi ve DEXA taraması dikkate alınmalıdır.
Başlıca müdahale şekilleri:
· Daha uzak mesafelere ulaşımda tekerlekli sandalye kullanımı mobiliteye ve hastanın bağımsızlığına katkıda bulunur.

· Kontraktür tedavisi ve eklemleri maksimum düzeyde korumak için bilgilendirme.

· Hasta güvenliğini, mukavemetini ve bağımsızlığını artırmak, veya hastanın yürüyüş süresini uzatmak için fizik tedavi ve meslek terapisi uygulanmalıdır.

· Hastanın uygun destekleyici ve ortopedik aletler yardımıyla yürümesi teşvik edilmelidir.

· Hastanın dayanıklılığını ve kuvvetini korumak için düzenli egzersiz yaptırılmalıdır. Egzersiz şekilleri, yüzme, suda terapi, ata binme ve engellilere yönelik spor çeşitlerini kapsayabilir.
· Sürücü eğitimi alternatifleri ve kişiye özelleştirilmiş sürüş ayarları göz önüne alınabilir.
· Skolyoz ve kontraktür oluşumu başlamışsa, omurga ve uzuvlara yönelik ortopedik aletlerin kullanımı
· Omurga cerrahisi (aşağıya bakınız).

ORTOPEDİK TEDAVİ VE REHABİLİTASYON

II. Ortotik Yaklaşımlar

· Uygun ortezin imal edilmesi ve kullanan hastada ortezin fonksiyonel amacının yerine gelmesini sağlamak için ortez uzmanı, terapist ve hasta ailesinin beraber çalışması oldukça önemlidir.
· Ortez uzmanının en uygun malzemeleri seçip, malzemelerin bölgeye kusursuz olarak yerleşmesini ve maksimum fonksiyonu elde etmeyi amaçlayan uyarlamalar yapabilmesi için, nöromüsküler bozukluğu olan hastalar üzerinde iyi bir çalışma geçmişi ve deneyimi olmalıdır.

· Postürel destek için omurga ortezleri kullanılabilir, ancak bunların omurgadaki eğilmenin daha ileri gitmesini ertelemede etkin olduğuna dair yeterli kanıt bulunmamaktadır. Omurga ortezlerinin kullanımı uygun görüldüğünde, abdominal bölgede, diyafragmatik muayeneye ve varsa g-tüplere erişime uygun, çıkarılabilir bir parçaya sahip olacak ortezler imal edilmelidir.
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III. Ortopedik Ameliyatlar

1. Kalça subluksasyonu ve kontraktürler:

· Kalça subluksasyonu SMA hastalarında nadiren sancılıdır. Cerrahi olarak çıkığın normal hale getirilmesi ve osteotomi, sıklıkla çıkık bölgesinin redislokasyonu ( tekrar yerinden kayması ) ile devam eder. Çoğu durumda bu ameliyattan kaçınılabilmektedir.

· Ayak bileği ve ayak deformiteleri, geleneksel ayakkabıların giyimini zorlaştırırmakla beraber yumuşak doku gevşetme alıştırmalarının gerekliliği için bir belirti olabilirler. Yürüyebilenlerde yumuşak doku gevşetme egzersizleri, ağır fizik terapi eşliğinde, uygulanırsa daha iyi sonuç alınabilir.

2. Skolyoz ameliyatı:

· Skolyoz ameliyetları, oturma halindeyken denge kurma ve vücut mukavemeti üzerine faydalar sağlamaktadır. Ameliyat ne kadar erken gerçekleşirse, sonuçlar da o kadar iyi olur.

· Elde edilen verilere göre, skolyoz ameliyatı sağ kalmış ve iki yaşını geçkin hastalarda başarılı olmaktadır. Bu dönemde hastanın oldukça keskin ve gitgide artan omurga eğiklikleri mevcuttur. Pulmoner fonksiyon operasyona izin verecek yeterlilikte olduğunda skolyoz ameliyatı gerçekleştirilmelidir.

· Skolyoz ameliyatının pulmoner fonksiyon üzerine faydalı etkileri halen tartışmalıdır, ancak akciğerlerin kötüye doğru gidişatı yavaşlayabilir.

· Ameliyat esnasında fazla kanamaya bağlı komplikasyonlar görülebilir. Ameliyat sonrası komplikasyonlar arasında, omurganın düzeltilen kısmında bozulma, kemiklerin yanlış kaynaması, daha uzun süren ventilasyon desteğine ihtiyacın artması ve göğüs enfeksiyonları ile yara yeri enfeksiyonları sayılabilir.

· Fonksiyon, denge sağlama ve solunum değişikliklerinin, hastanın kendi başına yürüyebilme yeteneğini kaybetmesi ile sonuçlanabileceğinden dolayı, ayakta tedavi edilen SMA hastaları için skolyoz ameliyatı planlarken tüm hususlar dikkatlice gözden geçirilmelidir.

ORTOPEDİK TEDAVİ VE REHABİLİTASYON

IV. SMA’de Perioperatif Yönlendirme

1. Pre-operatif yönlendirme:

· Ortotik müdahale için, zamanlama ve ortezlerin tadilatını içerecek bir plan yapılmalıdır.
· Yeni bir tekerlekli sandalyeye veya varolanın tadilatına (oturma yeri, sırtın yaslandığı kısım, kol-bacak-baş dayanakları) ihtiyaç duyulması olasıdır.

· Gerekli olduğu takdirde mekanik kaldıraç ayarlama gibi, hasta transferine dair talimatlar.

· Yıkanma, tuvalete çıkma ve giyinme eküpmanlarının ayarlanması ve giysilere gereken değişikliklerin yapılması.

· Operasyon öncesinde spirometri, BiPAP gibi non-invazif (NIV) pulmoner destek mekanizmaları, ve gerektiği takdirde öksürük yardımı cihazları devreye sokulmalıdır.

2. Post-Operatif Yönlendirme:

· Gereken kalıplama için zaman seçimi, ortezlerin tam olarak oturması, hareket genişliğinin ve kabiliyetinin devamlılığı ve uygun uyarlanabilir eküpmanlara erişim gibi faktörlerin kesinleştirilmesi gerekir.

· Teşvik edilen spirometri ve NIV pulmoner desteğin uygun kullanımı.

· Yatak hareketleri, hastanın bir yerden başka bir yere aktarımı, giysilerin giydirilmesi, hastanın yıkanması ve tuvalete çıkarılması ile ilgili, aileye ve hemşirelere talimatlar verilmelidir.

· Cerrahi müdahale şartları engel teşkil etmediği ve cerrahın uygun gördüğü en yakın zamanda, hasta hareketlendirilmelidir.

PALYATİF TEDAVİ

· SMA hastaları için optimal klinik bakım şekli, terapötik hedeflerin birbiriyle bağdaşmama ihtimalini göz önünde bulundurmalıdır. Başkalarına yaşamsal bağımlı olan bebekle ilgili karar verme sürecine doğal olarak vekil kişilerin (ebeveynler, kardeşler, diğer akrabalar, bakıcılar, maddi destekçiler gibi) dahil olması, terapötik hedeflerin bu uyuşmazlık halini iyice zora sokmaktadır.

· Tanıyı takip eden en yakın zamanda yürülüğe konabilmesi adına, tedavi ve bakım seçeneklerinin anlaşılır, adil ve dengeli bir şekilde izah edilmesi büyük sorumluluktur.

· Destek tedavi sağlayacak müdahaleye ilişkin lehte veya aleyhte seçim yapmak, çift elemanlı basit bir seçim değildir. Ayrıca seçilen yöntemler, koşullara göre sabit kalmak zorunda da değildir. Aileye yeterli zaman tanıma, seçeneklerin aile tarafından dürüst olarak onaylanması, önceden verilmiş kararla ilgili tekrar danışılmasına karşı doktorun anlayışlı olması ve özel hasta-doktor ilişkisinin kurulması, karar süreçlerinde esas gerekliliklerdendir.

· Beslenmenin çok güçleştiği ileriki zamanlarda daha sabit ve rahat besin desteği sağlamak için, gastrostomi tüpünün yerleştirilmesinin görece erken zamanda, bu müdahaleye bağlı risklerin daha az olduğu dönemde, yapılması daha iyidir.

· Daha önce solunum desteği almamış hastaların kriz anında acil serviste hayata döndürme ve endotrakeal entübasyon uygulamalarına maruz kalması diğer birçok probleme yol açabileceğinden, potansiyel hayat tehdit eden solunum yetmezliklerinde uygulanacak müdahalelere ilişkin tartışma ve karar önceden yapılmalıdır.

· Yaşam desteğini sonlandırma kararlarının tanımlanması gerekir; hiçbir şeyden haberi olmayan aileye ne geç haber verilmeli, ne de üzgün aile bireyleri karar vermeye zorlanmalıdır.

· Uygun medikal, sosyal ve ruhsal yardımı içerecek şekilde, farklı alanlarda uzman kişilerden oluşan ekip çalışması yaklaşımı, sıklıkla en başarılı tamamlanan tedaviyi oluşturur. Ek olarak, bakım evine yönlendirme veya terminal bakım, yas ve ölüm sonrası destek gibi özel konularla ilgili aileyi hazırlamak da önemlidir.

· Mekanik ventilasyon desteğine karşı çıkılması halinde, terminal solunum güçlüğünün idare edilmesiyle ilgili uygun hüküm, hem hasta hem de aile için rahatlatıcı olabilir. Sprey halindeki bayıltıcı maddelerin kullanımı, doz aşımının ölüme yol açacağı endişesinin büyük kısmını ortadan kaldırarak hastayı rahatlatır.

Tipik veya sıradışı özelliklerle seyreden SMA





5q SMA teşhisi





Kas veya sinir biyopsisi, miyopatilere, müsküler distrofilere veya kalıtsal nöropatilere yönelik özel genetik testler





Diğer motor nöron bozuklukları dikkate alınmalı: Solunum sıkıntısıyla seyreden SMA (SMARD), X’e bağlı SMA (X-SMA), distal SMA,jüvenil Amyotropik Lateral Sklerozis (ALS)





SMN1 nokta mutasyonu tespiti için gen dizileme





SMN1 geni kopya sayımı





Klinik muayene tekrarı, EMG, Sinir ileti çalışmaları (NCS)/Tekrarlamalı sinir stimulasyonu (RNS), ve Kreatin kinaz (CK)ölçümü





Homozigot delesyon


tespiti yok





Sıradışı SMA özellikleri ancak EMG’de nörojenik değişiklikler, normal CK enzim düzeyi





-Demiyelinizan (myelin kaybı) veya aksonal nöropati


-Nöromüsküler kavşak (NMJ) bozuklukları


-Miyopati


-Müsküler distrofi





Mutasyon tespiti





SMN1 mutasyonu yok





Yaygın kas zayıflığı, normal EMG, NCS, CK, bu durumda beyin ve omurilik MR tetkiki ve metabolik taramalar dikkate alınmalı





5q SMA teşhisi kesinleşti





SMN-ilintili SMA tanısı hala doğrulanmadı





SMN1 geninden 1 kopya





SMN1 geninden 2 kopya





Proksimal>distal kas güçsüzlüğü, normal CK enzim düzeyi, EMG’de nörojenik değişiklik tespiti





Homozigot SMN1 gen delesyonu





SMN1 genine ait delesyon testi





Noktürnal veya kesintisiz non-invazif ventilasyon





Normal Solunum





Non-invazif noktürnal ventilasyon





Öksürük destek mekanizması ile solunum yollarının temizlenmesi





Yutkunma Fonksiyonunun tespiti





Göğüs röntgeni, uyku çalışması





Fiziksel muayene





Pulmoner fonksiyon, balgam miktarı tepe noktası, solunum kasları kuvveti





Ölüm





Gündüz vakti solunum yetmezliği





Uykunun NREM ve REM evrelerinde solunum bozukluğu








Etkisiz öksürme,


Balgam miktarı tepe noktasında azalma





Göğüs enfeksiyonları





Yutkunma güçlüğü





Uykunun REM evresinde solunum bozukluğu





İnspiratuar, ekspiratuar ve bulbar kas güçsüzlüğü








