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ONSOZ
Sevgili Anne ve Babalar;

SMA hastalarinin yasam kalitesi aile, saglik
calisanlari, toplum arasinda paylasilan bir
sorumluluktur; ciddi ve ézenli bir ekip ¢alismasi
gerektirir. Aile bu ekibin dnemli bir parcasidir ve
¢ocugun hayat kalitesine olumlu yénde katki
saglamak; ancak hastaya sunulacak
dogru destek ile mUmkUOnddr.

Hastalik ve bakim standartlari ile ilgili nitelikli
bilgi sahibi olmak, hastanin hayat kalitesini
artirirken, karsilasilan problemleri azaltarak hasta
yakinlarinin da yasamlarini kolaylastirmaktadir.

Ailelerin hastalarina verecedi nitelikli bakim
destegi gUclU bir alt yapi gerektirmektedir ve bu
konuda ailelerin uzmanlar ile is birligi yapmasi
oldukca édnemlidir. Bu ihtiyacgtan yola ¢ikarak,
cocuklarina spinal mUskuler atrofi (SMA) tanisi
konulan sizler icin alanlarinda yetkili ve bilgili
yazarlarimizla birlikte ilk basvuru kaynagi olarak
bu kitabi hazirladik. Béylece, belki de daha énce
adini bile duymadiginiz bu hastalik ile ilgili dogru
bilgilere ulasabilmenizi amacgladik.

Calismamizin sizlere yol gésterici
olmasini dileriz.

Ece SOYER DEMIR

Prof. Dr. Kirsat Bora GARMAN
SMA Hastaligi ile MUcadele Dernegi J

Eskisehir Osmangazi Universitesi




SMA HASTALIGI iLE MUCADELE DERNEGI

SMA Hastaligi ile Micadele Dernegi, 2017 yiindan bu
yana Turkiye'nin doért bir yanindaki SMA hastalari ve
hasta ailelerine Ucretsiz hizmet veren, tedavi, egitim
ve sosyal haklara erisim icin savunuculuk yapan, hak
temelli calisan ve kér amaci gitmeyen bir sivil toplum
kurulusudur.

Vizyonumuz

Ulkemizdeki SMA hastasi bireylerin, toplum yasamina
etkin katilimlarinisaglamakve hasta bireylerinyararina
olacak faaliyetleri destekleyici calismalar yapmaktir.

Misyonumuz
® Savunu faaliyetleriyle SMA hastasi bireyler ile ilgili yasal

diUzenlemelerin ve politikalarin iyilestiriimesine ydénelik
calismalar yiritmek,

®* Dunyadaki gelismeleri takip ederek Ulkemizde yeni
tedavi yontemlerinin uygulanmasini desteklemek,




SMA hastasi bireylere ve hasta ailelerine her alanda
erisilebilirimkanlar sunmak,

Kamu kurum-kuruluslari ve 6zel sektér ile is birligine
dayali faaliyetler yirotmek,

SMA hastaldi ile ilgili toplumu bilinglendirmek,
farkindalik caligmalari ile dnyargilardan uzak bilingli
bireylerden olusan bir toplum profili yaratmak,

Ulke capinda yUrUtilen saglik ve egitim hizmetlerinin
desteklenmesi ve iyilestiriimesini saglamaktir.

ilkelerimiz

Bilimsellik

Paylasimcilk

Kurumlar arasi iletigim ve igbirligi
Kaynaklarda verimlilik ve etkililik
Guvenirlik

Seffaflik

Onderlik ve 8ncilUk

insana ve cocuga deder vermek
En iyi hizmet haklarini gézetmek
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SPINAL MUSKULER ATROFi

SPINAL MUSKULER ATROFi (SMA)

1890’ yillarin  basglarinda,  Avusturya
Graz Universitesi’ndeki Avusturyal
klinisyen Guido Werdnig ve Almanya
Heidelbergdeki Alman doktor Johann
Hoffmann; erken bebeklik déneminde
baslangi¢ gbsteren, omurilikte yer alan ve
kas hicrelerinin iglev gérmesini uyaran sinir
hUcrelerinin kaybina bagh olarak 6limle
sonuclanan, ilerleyici kas zayifigina neden
olan bir sinir kas rahatsizligi tanimladi.

Bu iki bilim adami ortak raporlarinda, baglangigta
Werdnig-Hoffmann hastaligi olarak adlandirilan ciddi
spinal mUskuler atrofi tipinin (SMA) ilk tam agiklamasini
sunmustur. Spinal muskdler atrofi o zamandan beri;
omurilikteki kas hareketinden sorumlu sinir hicrelerinin
ilerleyici kaybina yol agan &l0m ile iligkili ve en ciddi
sekilde etkilenen hastalarda ilerleyici kas gigsuzligU
ve kas yikilmasi ile karakterize olan bir grup genetik
bozukluk olarak tanimlanmaktadir.Hastalarda agirhkli
olarak proksimalden distale dogru, bacak kaslarini
daha ¢ok etkileyen bir kas gi¢sizIGgU ve yikimi paterni
goérulmektedir.



Proksimal

\!

Distal

Proksimal

Distal

Sekil 1

VUcudumuzdaki istemli kaslar, ancak omurilikteki 6n
boynuz hareket hicrelerinden ¢ikarak kaslara iletilen
mesaiji aldiklarinda kasilabilir. On boynuz hareket sinir
hUcrelerinde ilerleyici yikilma olugmasi sonrasinda kas
liflerine gelen mesajlarda ilerleyici bir azalma olusur.
Komsu kas hicrelerini uyaran diger mesaj yollari ile
bu durum kismen de olsa telafi edilmeye ¢alisilir. Buna
ragmen en nihayetinde, kasin uyariimasini saglayan
sinir hucreleri birbirleriyle birleserek dev hareket siniri-
kas Unitelerini meydana getirir.

e O DY ALIE.
N el snirler yail

Gin BoyAiLE

Hareked sinli CLIRTLIK

Sekil 2
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Bebek &lUmlerinin de dnde gelen nedenlerinden biri
olan enyaygin SMAtipi, aslindatiminsanlarda bulunan
ancak yetiskinlerden ziyade bebeklerde ve ¢cocuklarda
daha sik teghis edilen klasik Tip1 proksimal SMA’ dir.

SMA’nin Nedeni Nedir?

SMA hastaligina, programlanmis hicre 6limUnin
(apoptoz) normal olmayan bir sekilde devam etmesi
sebep olmaktadir. Normal gelisimde, omurilikte kas
hareketlerinin olusmasini saglayan sinir hicreleri, anne
karnindayken sayica fazladir ve gebelik sireci devam
ettikce bu hicrelerin sayisinda azalma ortaya ¢ikar. Bu
olagan hicre 6lUm sureci belli bir asamada durmalidir.
Bu siUre¢ durmadiginda, doguma yakin sirecte ve
dogum sonrasinda hicre 6limU devam eder. (Survival
Motor Neuron) SMN, bir diger deyisle sinir hUcresinin
hayatta kalmasini saglayan protein geni sinir hicresi
6lUm sirecini durdurur. SMN proteini, motor (hareket)
sinir hUcrelerinin normal c¢calismasi ve yasayabilmesi
icin gereklidir.

SMN protein seviyelerinin anne karnindaki gelisim
sirasinda azaldigi halihazirda gésterilmistir.

insan omuriligindeki normal SMN proteininin anne
karnindaki evre ve dogum sonrasi evreler arasinda 6,5
kat dUstugUu saptanmistir.

Yapilmig olan genetik aragtirmalar, klasik SMA'nin SMN
geniniigcerenannevebabadangelen genlerdeki kopma
ya da kayiplardan kaynaklandigini géstermektedir.
SMN geninin SMN1ve SMN2 olarak adlandirilan iki tane
kopyasi mevcuttur. Bu kopyalarin her biri 5. kromnozom
Uzerinde bulunmaktadir (Sekil 3).
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Sekil 3

SMN2, SMAlI tUm hastalarda mevcuttur. SMN2'nin;
SMN1 geninde kopma ya da kirilma sorununda, SMN1
kadar etkinligi bulunmamaktadir. SMN2 tam uzunlukta
olmamasiveiglevgérmemesinedeniile SMN proteininin
sadece %10°unu Uretir. (Sekil 3)

SMAcekinikgenetik gecise (resesif gegisliolma durumu)
sahiptir. Hem anne hem de babanin tasiyici (bozuk
geni tasiyan fakat hasta olmayan bireyler) olmasi
durumunda; beklenen her dogum icin %25 riskle hasta
cocuk sahibi olmalar ihtimali mevcuttur. Hastalarin
yaklasik %95 ila %98’inde oldugu Uzere, SMN1 geni bu
sekilde silindiginde SMA hastalgi olusacaktir.

Anne ya da babadan birisinin  tagiyici  olmasi
durumunda beklenen her dogum icin ¢ocuklarinda
tasiyicilik olmasi séz konusudur.
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SMA Sikhigi Nedir?

SMA sikliginin, 1/6.000-10.000 veya 100.000 canl
dogumda yaklagik 7,8 ilad 10 arasinda oldugu tahmin
edilmektedir. Bu siklik, SMA Tip | icinse 100.000 canl
dogumda 4,1 olarak hesaplanmistir.

SMA, en sik gérilen genetik gecisli
ej 4, bebek 6lum nedenidir.

.

SMN1 genindeki kinima ve kopmalar agisindan,
hastalidi tasiyan birey sikiginin 1/38 ile 1/70 arasinda
oldugu tahmin edilmektedir. 2009 yilinda Amerika’da
yapilan epidemiyolojik bir ¢calisma, Kuzey Amerika’da
bulunan farkli etnik gruplardaki tasiyici sikliginin
belirlenmesiniamaglamisti. Bu calismada, tagiyici birey
sikliginin, Kafkasyalilarda en yUksek (1'de 37 ya da %2,7)
oldugu saptanmistir. Maalesef Ulkemizde bdlgesel
olarak yapilan ¢aligmalar disinda; SMA'nin hangi etnik
kékenlerde ne siklikta géruldiginU saptayabilecek bir
calisma yapilmamigtir. Bu nedenle Ulkemize ait siklk
verileri bulunmamaktadir.

Klinik Ozellikler

SMA, hastaligin siddetine gére doért genis alt tipe
ayrilmigtir. Alt tiplerin, baslangi¢c yasi ve elde edilen
hareket basamaklarina gére genis siddet yelpazesi
mevcuttur (Tablo 1). Tedavisiz oturamayan hastalar
Tip 1; oturabilen fakat ayakta duramayan hastalar Tip
2; yUruteg¢ yardimi ile yOrUyebilen hastalar Tip 3; hafif
bir kas gi¢suzIUgU disinda ek sikayeti olmayan ve geg



cocukluk yasglarina kadar hareket becerilerinde kayip
yasanmayan hastalar ise Tip 4 olarak siniflandiriimigtir.
Bununla  birlikte, bu siniflandirma  hastalar
arasinda goérulen ara formlarnn ayrimini net olarak
saglayamamaktadir.

Hastaligin siddeti, SMN2 geninin kopya sayisi ile iliskili
olan SMN proteinininmiktarinabaglidir. Ciddiderecede
etkilenen bebeklerin cogunda 2 adet SMN kopyasi
varken; daha hafif formlara sahip olan bebeklerde ise
3 veya 4 kopya bulunur. 5 kopya SMN2'’si olan birkag kigi
sikayetleri olmadan yagsamistir.

SMA hastaligi, en ¢ok gdrilen genetik gegisli alt motor
néron hastaligidir. Hastaligin baslangi¢ yasi ve seyrine
goére beg ¢esidi bulunur. Bunlar, Tip O, Tip I, Tip II, Tip 1l
ve Tip IV olarak tanimlanmistir.
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o Tom SMA
SMA Diger | Baslangig i Hastalari
Tipi {5l v Yapabildigi = .
CEf Hareketler |9'“d§k'
Sikhigr
Tip Tip 0 Anne Cogunlukla motor hareket
1A karninda kazanamaz
Werding-
Hoffman
hastaligi
60
Tip Werding- Tip 1B Desteksiz oturamaz
1B Hoffman (0-3 ay)
hastaligi
Tip Tip 1C
1C (3-6 ay)
Tip2 Dubowitz 6-18 ay Oturabilir fakat yiriyemez 27
hastaligi
Tip3 Kugelberg- 18.aydan Oturabilir ve yUriyebilir 12
Welander sonra
hastaligi
Tip 4 Erigkin 21 Normal 1
SMA yasindan
sonra
Tablo 1

Tip O, dogustan olan (konjenital) SMA olarak
bilinmektedir. Dogum esnasinda bebekte ¢ok ciddi
diUzeyde gugsuzlUk ve gevseklik séz konusudur. Anne
karninda hareketsizlige bagl olarak eklemlerde
donmaya (kontraktirlere) bagl olusan hareket
kisithhgr mevcuttur. Anne  karninda iken  bebegin
hareketleri  azdir.



Bu bebekler agir solunum yetmezligi ile
dogduklari igin solunum cihazina ihtiyag duyarlar
ve nadiren 6 aya kadar yasayabilirler.

Tip 1, (ciddi SMA) Werdnig-Hoffmann Hastalidi olarak
da bilinmektedir. Bu tipte gu¢suzlUk ilk alti ayda gelisir.
Bu bebekler higbir zaman desteksiz oturamaziar.
Erken bebeklik ddneminde emme, ¢igneme ve yutma
problemlerigelisir. Bu problemleryizinden mamalarini
surekli genizlerine kagirmaya baglarlar. Zamanla
el bileklerinde, nadir olarak da ayak bileklerinde
hareket kisitliigi gelisir. Bu hastalarda diyafragma
kaslari kaburgalar arasinda bulunan kaslara goére
daha kuvvetli oldugu igin, g6gis kafesi zamanla
bir ¢an seklini alir. Cocuklar géguUslerini yeterince
sisiremediklerinden karni diyafragma hareketleri
ile hareket ettirdiklerinden paradoksik solunum adi
verilen karin solunumunu yaparlar. Hastaligin ¢ok
ileri evrelerine kadar diyafragmanin gicU korunur. Bu
hastalarin yiz kaslarinda da gigsizlik oldugu icin yiz
mimiklerinde azalma ve uyurken g6z kapaklarinda
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aciklik gelismektedir. Bununla birlikte, kalp ve
kalp fonksiyonlari normaldir. Hastalarin hepsinde
olmasa da bir kisminda dilde titreme olmaktadir.
Ayrica, hastalarin  ¢ok azinda pozisyona bagh
ellerde titreme (postural tremor) goérilebilmektedir.
Hastalarin %68’i ilk iki yilda, %82’si ilk dért yilda
kaybedilmektedir. lyi bir solunum ve beslenme destegi
ile hastalarin daha uzun yasamalari mUmkindor.

Tip Il, ara tip SMA ve Dubowitz Hastaligi olarak
isimlendirilmigtir. Bu tipte hastalik belirtileri 6-18 ay
arasinda baslamaktadir. Dogumdan sonra gevseklik
ve gug¢suzlUk olabilir ya da belirtiler ilk birka¢ ayda
gelisebilir. Motor beceri kazanimlari ¢ok yavastir.
Badimsiz edinebilecekleri en yUksek kazanim desteksiz
oturma olabilir. Ellerde titreme ve yUz gu¢sizIigu sik
olarak gorilir. Bu hastalarda belde edrilme (skolyoz)
sikolarak gérulmektedir.Yinebu hastalardadailerleyici
solunum problemleri hastallk ve &6lUm sebebidir.
Bu hastalar otuzlu yaglara kadar yasayabilirler.
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Tip 1ll, (Juvenil SMA, Kugelberg-Welander Hastahgr)
SMA hastaliginin hafif formudur. Bulgular 18 aydan
sonra baglar. Bacaklar kollara gére daha siddetli
bicimde etkilenir. Bireyler bagimsiz olarak yiriyebilirler
ancak sik diUgerler. Yorimede ve &zellikle merdiven
¢ikmada 2-3 yastan sonra zorluk yasarlar.

Tip IV’de hastalik belirtileri yirmili ve otuzlu yaslarda
baslamaktadir. Bulgular Tip lll’e benzerdir. Yagam suresi
normaldir.

SMAhastalarinin beyinyapilarive digertimig organlari
tamamen normaldir. Bakis ve algilari tamdir. Sizi
isitir, anlar, iletisimde mutlu olur ve gilimserler. Etrafi
parlayan isiligil gézleriyle izlerler. Sizinle bakistiklarinda
gozleri ile ben buradayim derler. Kendisinin var
oldugunu her zaman hissettirirler.
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SMA hastaligi sonucunda hastalarda kilo alma zorlugu,
bUyUme ve gelisme geriligi, akciger hastaliklari, skolyoz
(omurilikte egrilik), eklem kontraktirleri ve uyku
bozukluklari gelisebilmektedir.

Hastalarin en édnemli problemi kilo alamama
ve gelisimsel geriliktir. Cigneme ve yutma
bozuklugunun gelismesi hastanin  yedigini
surekli bogazina hatta cigerlerine kagirmasinin
en bUyUk nedenlerdir. Hastalar zamanla
burundan (nazogastrik sonda) ve PEG adi
verilen ve mideye takilan beslenme hortumu
ile beslenmek zorunda kalr. Hastalarda
zamanla bagirsak tembelligi, mide bogalma
gecikmesi, refll, kabizlik ve yeme bozukluklari
gelismektedir.

Hastalar siklikla tekrarlayan akciger enfeksiyonlari
gecirir. Hastalh@in surekli ilerlemesi ve buna bagh
olarak solunum kaslarinin  zayiflamasi nedeniyle
solunum zorlugu yasanmasi, 6ksirme refleksinin
zamanla azalmasi, surekli hareketsiz bir pozisyonda
yatiimasi, balgamin  rahat c¢ikarlamamasi  ve
tekrarlayici aspirasyonlar akciger enfeksiyonlarinin
temel sebepleridir.
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El gibi uzuvlarinin hareketlerinin azalmasi ve kaslarinin
giderek zayiflamasi eklemlerde hareket agikhidinin
giderek azalmasina neden olmaktadir. Bdylece
eklemlerdedonmagelisir. Zamanlahastalarin ellerinde
pencge eli gérinUmu gelisir.

Ozellikle SMA Tip Il ve ll'de omurga egriligi ile
karakterize skolyoz ve kalga c¢ikigi gibi ortopedik
problemler gelismektedir. Ozellikle skolyoz gelisen
hastalarda bu egdrilik siddetli derecelerde olabilir.
Bu durumlarda hastalarda solunum ve dolagim
problemleri gelisebilir. Bu nedenle bu hastalarda
cerrahi tedavilere ihtiya¢ duyulabilmektedir.

AN
H
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Tani Nasil Konulur?

Kesin tani kanda SMN gen analizi ile %95-98
oraninda konulur (SMN geni DNA analizinde kiriima
ya da kopmayi gosterir). Kas biyopsisi, molekiler
genetik testin éncesinde tani amagh kullaniimis olsa
da; bu yéntem artik sadece sUpheli ya da genetik
test sonucu negatif gelmis olan ve SMA hastalik
sikayetleri bulunan hastalarda kullaniimaktadir. Kas
hiUcrelerinde olusan sinir hicrelerinin yikimina bagli
degisiklikler elektromyografi (EMG) ile de g&sterilebilir.
EMG testi sinir ve kas durumunun incelemesinde, SMA
hastaliginda olugsan hareket sinirleriyle ilgili normal
olmayan bulgularin kas hastaliklarindan kesin olarak
ayirt edilmesinde rol oynar.

\ 4 ‘&_ .
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Dog¢. Dr. Cogkun Yarar

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakultesi
Cocuk Nérolojisi Bilim Dali
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ETKILENEN DIGER SISTEMLER



SPINAL MUSKULER ATROFIDE ETKILENEN DIiGER SiSTEMLER

SPINAL MUSKULER ATROFIDE GOKLU
ORGAN VE SiSTEM TUTULUMU

SMA vyaklagik 11.000 bebekte 1 siklikta gérilen,
otozomal resesif gecisli, SMN1 geninde homozigot
siinme veya iglev kaybina yol agcan mutasyonlarla
ortaya ¢ikan bir hastaliktir. SMA'da alt motor néronlarin
(sinir hicrelerinin) etkilenmesi 6n planda olsa da diger
organ ve dokular da etkilenebilmektedir. Dogrudan
iskelet kaslarini kontrol eden motor ve kafa ciftlerinin
(yutma, g6z ve mimik kaslarinin kontrolU gibi islevleri
olan sinirler) néronlari ve bunlarin aksonlari “alt motor
néronlar” olugtururken, alt motor néronlari uyaran Ust
merkezlere ise “Ust motor néron” adi verilmektedir.

Alt motor néron sorunlarinda, ilgili seviyede kasa giden
motor sinir etkilendigi igin, kasta refleks, otomatik veya
istemli hi¢bir kasilma olusmaz. Kasta paralizi denilen
gi¢ kaybi, tonus kaybi (hipotoni veya gevseklik),
refleks kaybi, ve atrofi yani kas erimesi meydana gelir.
Kas tutulumlari, hasarlanmig motor sinirin kontrol ettigi
kaslarla sinirlidir.

SMN1 geni sadece sinir sisteminde degdil vicuttaki
tidm dokularin tamamina yakininda survival motor
néron (SMN) proteini denilen bir proteininin
Uretilmesini saglar. Bu Uretim en c¢ok embriyonel
dénemde, yani gebeligin ilk iki ayinda olmaktadir.
Bu protein alt motor ndéronlari apopitozis denilen
programlanmis hicre &6lUminden korudugu gibi,
diger organlar Uzerinde de 6nemli etkilere sahiptir.
Klinik 6zelliklerin agirligi, SMN2 kopya sayisi ile ters
orantilidir. SMA'nin en agir olan tipi O ile en hafif olan
tipi 4 arasinda baslangic yasi, hastahigin agirhg
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ve motor becerilerini en fazla kazanma 6zelliklerine
gore farkl tiplere ayrilmaktadir.

Tip O genellikle ilk haftalarda, Tip 1 ise ilk iki yasta
6lumcudl bir seyre sahiptir. Bununla birlikte, 2016
yiindanitibaren antisens oligonukleotid; takiben SMN2
genindeki ug-birlestime (splicing) mekanizmasini
degistiren kUgcUk molekiller ve SMN1 gen replasman
tedavileri gibi SMN-kurtarici tedavilerin uygulanmaya
baglamasi ézellikle SMATip 1'de motoriglevlerve yasam
suresi Uzerine 6nemli etkileri olmustur.

SMA ile ilgili insanlarda ve deneysel hayvan
modellerinde yapilan arastirmalarda, SMA'nin sadece
sinir sistemini degil, daha baska birgcok organi da
etkiledigi g&sterilmigtir. Farkli organ ve dokularin
islevlerinin uygun sekilde yUrutiUlebilmesi igin farkl
dizeylerde SMN proteinine ihtiya¢ duyulmaktadir.
SMA Tip Tli bireylerde SMN dizeyinin dusik olmasi,
bu bireyleri daha riskli hale getirmektedir. SMN-
kurtarici tedaviler ile SMA Tip 1li bireylerin yasam
surelerinin artmasi, zaman igerisinde sinir sistemi
digindaki diger organ sorunlarinin ortaya ¢ikmasina ve
birikmnesine neden olabilir. Bu durumda sistemik yani
tOm vicudu etkileyecek SMN-kurtarici  tedavilerin
yararli olabilecegi diginulmektedir. Sinir hicrelerinin
bUyUmesi ve yasayabilmesi icin gerekli (nérotrofik)
cesitli maddeleri salgllayan karaciger gibi diger
organlari da hedefleyen SMN-kurtarici tedavilerin,
dolayl olarak sinir sistemi icin de yararli olmasi
beklenmektedir.

SMAda alt motor néronlar disinda etkilenen diger organ
ve sistemlere simdi daha ayrintili olarak bakalim.
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6&- Solunum Sistemi

SMA Tip 1 ve 2’li bireylerde solunum yetmezligi en
énemli 6lum nedenleri arasindadir. SMA Tip 1 tanili
bebeklerde géguUs kaslarinin gi¢sizIigu ve korunmus
diyafragma gicU; ¢can gbégsu, guvercin gégsu gibi sekil
bozukluklarina ve bazi hastalarda akciger gelisiminde
yetersizlige neden olabilir. SMA Tip 2’li bireylerde yine
zayif g6gUs kaslari ve skolyoz (omurga egriligi) ilerleyici
solunum sorunlarina neden olabilir. SMA'lI bireyler
solunum destegi ve evde ventilasyon acgisindan dizenli
olarak takip edilmeli, akut hastalik sirasinda dinamik
bir yaklasim (zatirre riski agisindan erken antibiyotik
baslanmasi gibi) sergilenmelidir.
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@ Kalp

SMN proteini kalp gelisiminde kritik bir role sahiptir.
Deneysel modellerde ve SMA Tip O ve Tip T'li bireylerde
kalp sorunlari bildirilmigtir. SMA Tip O ve Tde kalpte
kulakgik ve karinciklar arasinda delikler, kalbin sol
tarafinin gelismemesi, aort kavsinin gelismemesi, aort
kapaginda darlik ve aortun kapak seviyesinin Uzerinde
dodumsal olarak bir daralma (koarktasyon) olusumu
bildirilmistir. SMATip 2 ve 3 tanil bireylerde belirgin kalp
anomalilerinin  gérilmemesi, sorunun SMN proteini
seviyesi (dozu) ile iligkili oldugunu disindirmekle
birlikte; yakin zamanda yapiimig bir calismada SMA
Tip 1 ile 4’l0 bireylerin de kapak hastaliklari, kalp kasi
etkilenmesi, kalp deligi ve ritim bozukluklari agisindan
risk tasidiklar bildirilmigtir. Deneysel modellerde kalp
gelisiminde gerekli bir protein olan Survivinin kalp
sorunlarinda rol oynadigi, SMA Tip Tli bireylerde ise
kalp kasinda ve kalp yetmezliginde etkili genlerde artis
oldugu bildirilmistir.

ﬂ iskelet Kasi

SMAda iskelet kasi dogrudan etkilenmektedir; ancak
bu durumun SMAdaki sorunlarin ne kadarindan
sorumlu oldugu bilinmemektedir. SMA tanil erigkinlerin
iskelet kaslarinda zaman iginde ilerleyici kas erimesi
bildirilmigtir. SMA Tip Tde, iskelet kasinin bUyUmesi
ve farklilagmasinda duzensizlik, olgunlagmasinda
gecikme ve asetil kolin reseptérlerinin olusmasinda
bozulma; SMA Tip 1-3’de ise hicrelerde enerji Ureten
ve 6nemli metabolik olaylarda rol oynayan mitokondri
adi verilen yapilarda iglev bozuklugu bildirilmistir.
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Otonom Sinir Sistemi

Otonom sinir sistemi, sinir sisteminin kan damarlari,
mide, badirsak, karaciger, bdbrekler, idrar torbasi,
Ureme organlari, akcigerler, gbéz bebekleri, kalp ile
ter, tOkUruk ve sindirim bezleri dahil olmak Uzere i¢
organlari kontrol eden kismidir. SMA Tip Tli bireylerin
yaklasik %15’inde kalp hizinda belirti veren yavaslama,
SMATip 2’li bireylerde ise pozisyonla ortaya ¢ikan bas
ddénmesi, bayllma benzeri ataklar bildirilmigtir. Uzun
sure yasayan SMA Tip Tli bireylerin parmaklarinda
anormal damar genislemesi ve sogukluk bildirilmistir.

Jt“‘ Damar Sistemi
=

Kilcal damar yetersizligine bagdli doku hasari, SMA
Tip 2 ve 3’10 bireylerde damar i¢ duvarini kaplayan ve
endotel denilen yapilarin éncul hicrelerinde azalma
ve damar onariminda yetersizlik bildirilmistir. SMA
Tip 1li bireylerde hem otonom sinir sistemi hem de
kilcal damar islev bozukluguna bagli olarak parmak
uclarinda yaralar ve doku kayiplari gérilebilmektedir.
SMA'lI bireylerde nérolojik bulgulardan énce siregen
toplar damaryetmezlIigi, kol ve bacak damar hastahgdi,
bagdirsaklarda siregen damar yetmezIigi gibi damar
sorunlari ortaya ¢ikabilmektedir.

(N)dj Sindirim Sistemi ve Beslenme

SMA Tip T'li gocuklar belirgin gigsuzlige bagh olarak
beslenme sirasinda yorulabilir ve bolus seklinde
beslenmeyi tolere edemeyebilir. Bu durum besinlerin
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solunum yoluna kag¢masina, tekrarlayan solunum
yolu enfeksiyonlarina ve kilo alma gig¢ligine yol
acabilir. Uygun  cocuklarda laparoskopik Nissen
fundoplikasyonu ve gastrostomi ile bu risklerin
azaltilabilecegi  bildirilmisgti. ~ SMA'lI  bireylerde
ozellikle Tip 1de bagirsak hareketlerinde yavaslama
ve kabizlik goérilebilir Bu durumun bagirsaklarda
yer alan sinir aglarindaki sorunlara bagh oldugu
diUsunUlmektedir. Kabizlik siddetli ise refliyU arttirabilir
ve solunum gic¢ligine neden olabilir. Deneyselagir SMA
modellerinde ince bagirsaklardaki firgamsi yapilarda
(villus) azalma olmasinin, hasarlanmis bagdirsak
bariyerinden bakteri gecisini artirarak hem bdlgesel
hem de yaygin enfeksiyon riskini arttirabilecegi
vurgulanmigtir.

SMA Tip T'li bebeklerde ve agir etkilenimi olan Tip 2’li
bazi bireylerde kilo alim gigligi ve blyime geriligi
siktir.

SMATIip 2’li birgok birey normal bir vicut kitle indeksine
sahip olarak degerlendirilse de, aslinda kas kitlelerine
oranla yag kitleleri artmig olabilir. Klinik olarak yUksek
islevli yOrGyemeyen SMAll bireyler (Hammersmith
Fonksiyonel Motor Skalasi skoru > 12) asin kilolu olma
riski altindadir.

ﬁ Karaciger

SMA Tip 1 tanili bebeklerde karacigerde yaglanma,
SMATip 1-3 tanil gocuklarin G¢te birinde ise kanda yag
diUzeylerinde artig bildirilmistir. SMA’li bireylerde baslica
sentez yeri karaciger olan IGF-1 adi verilen biyime
faktdéri ve serum protein dizeylerinde dUguUklUk
goruilebilir.
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Pankreas

SMA Tip Tli bebeklerde pankreas yetersizligi ve kan
sekeri metabolizmasinda bozukluk saptanmigtir. Kan
sekerinin duzenlenmesinde &nemli role sahip olan
pankreastaki insUlin Ureten hicrelerde azalma ve
glukagon Ureten hicrelerde artis; SMA'LTI bireylerde
achk kan sekerinde artis ve glukoz direncine neden
olmaktadir. SMA Tip 2 tanili obez ¢ocuklarda glukoz
toleransi bozulmugtur, SMA Tip 2 ve 3 tanil bireylerde
vicut yag kitlesinde artma ve metabolik sendrom
egilimi artmisti. SMA Tip 1-3’10 bireylerde leptin
dizeyinde artis dolayh olarak instlin direnciyle iligkili
olabilir.

g Kemik ve Bag Dokusu

SMA'li bireylerin skolyoz, kontraktir (kas tendonlarinda
kisalma) gelisimive kalga ¢ikigi agisindan ortopedistler
tarafindan dizenli takibi gerekmektedir. Hem SMA
Tip 1-3'l0 bireylerde, hem de deneysel modellerde
kemik yogunlugunda azalma bildirilmigtir. SMA Tip 2
ve 3’l0 bireylerde 6n kol, bacak ve omurga kiriklarinda
artis vardir. Bu risk yUrUyemeyenlerde yUruUyenlere
gdre artmigtir. SMA'lI bireylerde kemik yogunlugunda
azalma riski, bir kas hastaligi olan Duchenne muskuler
distrofi ile karsilagtirldiginda, daha fazla bulunmustur.
SMA Tip 1 ve 2’li ¢cocuklarda eklemlerde gevseklik ve
agri, ayaklarda ilerleyici sekil bozuklugu, karin fitig
ve yara iyilesmesinde gecikme goérUlmekteyken;
erigkin tipte ve deneysel modellerde bu durumlar
bildirilmemistir. RANK reseptdr sinyalizasyon yolaginin
deneysel modellerde kemik yogunlugunda azalmada
dogrudan rol oynadigi ve kemik yikiminda rol oynayan
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osteoklast adli hicreleri aktiflestirdigi gdésterilmistir.
SMA'lI bireylerde digsme ve travmaya bagh kirik ve
sonrasinda hastaneye yatis ve yatak istirahati ile
ilgili komplikasyon riski arttigindan; iskelet sistemi
sagliginin korunmasi hem bireylerin genel islevlieri hem
de hayat kalitelerinin korunmasi agisindan énem arz
etmektedir.

L’%@ Bobrekler

SMATip 1tanilibireylerde bébreklerde islevsel ve yapisal
bozukluklar gérilebilir. Kan kreatin dizeylerinde artis,
idrarda kristal bulunmasi veya kum dékme olarak tabir
edilen durum, bébrek boyutlarinda artig, bébreklerde
kalsiyum birikimi ve islev bozuklugu bildiriimistir.
Bebeklik veya ge¢ baglangi¢li SMA'l bireylerde yapilan
bir calismada, nusinersen verilen grupta idrarda
protein atiiminda %58 oraninda artig saptanirken bu
oran plasebo verilen grupta %34 olarak bulunmusgtur.

%j Dalak

Hem SMA'lI bireylerde hem de deneysel modellerde
dalakla ilgili olarak lenfosit denilen kan hicrelerinin
sayisinda ve boyutunda azalmaya ek olarak kanamayi
onleyen trombosit adli kan elemanlarinin 6nculU olan
megakaryosit hiucrelerinde artig bildirilmistir. Deneysel
agirSMAmodellerinde, tim dokularda ve karacigerden
salgilanan inflamasyon (yangi, iltihap) géstergelerinde
artig bildirilmigtir. Budurum motornéronlarinyapilarinin
bozulmasinda néroinflamasyonun bagka bir deyisle
sinir hicrelerindeki inflamasyonun rolU olabilecegini
digundUrmektedir.
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Diger

Bu organ ve sistem
tutulumlan disinda hafif
SMA'll bireylerde fizyolojik
yorgunluk sik gérulen bir
sikayettir ve alti dakikalik
yUrume testinin 1ile 6.
dakikasinda yirinen
mesafenin azalmasi
ile dlcUlebilir. SMAda
yorgunlugun altinda yatan
mekanizma(lar) tam
olarak agiklanamamistir;
ancak bu mekanizmalar
kismen néromuskuler
\\ baglanti kusurlariyla ilgili
#. olabilir. Yukarida bahsi
" gecen SMAda etkilenen
yapilara ileride yenileri de
eklenebilir.
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SMAda c¢oklu organ ve sistem tutulumlar Sekil 4'te
Ozetlenmistir.

OTONOM SINIR

%‘- SISTEMI
\ ( | KALP

ISKELET KASI

. . KEMIK VE
DAMAR SISTEMI BAG DOKUSU
DALAK
SINDIRIM .
SISTEMi BAGISIKLIK
i SISTEMi
BOBREKLER / k : PANKREAS

Sekil 4 SMAda Coklu Organ ve Sistem Tutulumlari
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iSKELET KASI

e iskelet kasinin biyimesi ve farklilasmasinda
dizensizlik olgunlagsmasinda gecikme

e Asetil kolin reseptdrlerinin olusmasinda bozulma

e Mitokondrilerde islev bozuklugu

DAMAR SiSTEMi

® Kilcal damar yetersizligine bagdl doku hasari

e Damar i¢ duvarini kaplayan ve endotel denilen
yapilarin dncul hicrelerinin sayisinda azalma

e Damaronariminda azalma

SiNDIiRiM SiSTEMi

e Karacigerde yaglanma
e Kanyaglarinda artig
e |GF-1denilen biyUme faktérinde yetersizlik

BOBREKLER

e idrarda protein atiiminda artis
e Bobreklerde kalsiyum birikimi ve islev bozuklugu

OTONOM SiNiR SISTEMi

e Belirti veren kalp hizi yavaglamasi

e Pozisyonla ortaya ¢ikan bas dénmesi, bayilma
benzeri ataklar

e Sogduga dayanikliikta azalma

e Damarlarda anormal genisleme
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KALP

* Dogustan yapisal kalp hastaliklari
e Kalp kasi etkilenmesi
e Survivin denilen maddede diUzensizlik

KEMIK VE BAG DOKUSU

RANK sinyalizasyonu

Kemik yodunlugunda azalma
Eklemlerde gevseklik ve agri
Karin fitig

Yara iyilesmesinde gecikme

DALAK

® Karacigerde akut faz yaniti

w . .

BAGISIKLIK SISTEMI

* Bagdirsak mikrovilluslarindaki bozukluga bagli
bagdirsak florasinda yer alan bakterilerin kana
gecerek enfeksiyon riskini arttirmasi

PANKREAS

# InsUlin Ureten hicrelerde azalma
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Buradan c¢ikarilabilecek pratik sonuglarn  sdyle
siralayabiliriz: SMN geninin ilk olarak tanimlandigi 1995
yili ile ilk SMN-kurtarici tedavisinin onaylandigi 2016
yili arasinda, SMAyI anlama ve tedavi yaklasimlari
acisindan, diger bircok hastalikta goérilmeyen bir
sekilde, 6nemli gelismeler olmustur. Bu gelismeler,
SMA hastalh@inin seyrinde hem bakim sartlarinin
dizelmesine hem de yeni tedavi seceneklerine bagli
olarak énemli iyilesmeler saglamigtir. Ozellikle SMA
Tip Tde beklenen yasam sUresinin uzamasi ile alt
motor néron disinda organ tutulumlarinin da takibi ve
tedavisi Snem kazanmistir. Bu asamada multidisipliner
olarak adlandirilan farkh konulardaki uzmanlarin
isbirligi, tedavi basarisi igin zorunlu hale gelmistir.
Tedavi segeneklerinin de sadece sinir sistemini degil,
diger organlarn da kapsayacak sekilde sistemik etkili
olmasi konusunda éneriler bulunmaktadir.

Erken tani ile alt motor néron kaybi ve
diger organ etkilenmeleri en az olacak
sekilde erken tedavi yaklasimlar énem
kazanmistir.  Bununla birlikte yeterli
destek tedavisi olmaksizin sadece ilag/
gen replasman tedavilerinin yeterli
olamayacagdi da aciktir. SMA'lI bireyler
ve ailelerinin yagam kalitesini arttirmak
icin onlari merkeze alan ve bireysel
ozelliklerinin de dikkate alindigi, hem
tibbi birimlerin hem de diger birimlerin
uyumlu bir sekilde ¢alistigi isbirliklerine
ihtiya¢ duyulmaktadir.
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SPINAL MUSKULER ATROFi TEDAVISI

Spinal MuskUler Atrofi tedavisinde son yillarda
oldukca 6nemli gelismeler yasandi. 1891 yilinda Viyana
Universitesi'nden Guido Werdnig ve ayni yil icerisinde
Heidelberg Universitesinden Johann Hoffman’in
bu hastaligi tanimlamasinin Uzerinden tam 125 yil
gectikten sonra, Aralik 2016 tarihinde Food and Drug
Administration (FDA) Nusinersen tedavisini onayladi
ve bdéylece SMA tedavisinde yeni bir sayfa acildi.
Bu, uzun yillar boyunca sadece destek tedavilerle
hastaligin ilerlemesini  yavaslatmayr amacglayan
tedavi yontemlerinden; hastaligin nedenine yoénelik
ve hastaligin yikici etkilerini ortadan kaldirmayi
amaclayan tedavilere gegis i¢cin bir basamakti. Her ne
kadar SMA hastaligi i¢in umut veren ilag tedavilerinin
uvygulanmaya basglanmasi Umit verici ve ezber bozan
bir degisim olsa da; bu gocuklarin genel saglik kosullari,
beslenme, yutma, akciger fonksiyonlari, asilari
ve fizyoterapi esaslari hdla her seyin Uzerinde yer
almaktadir. BUyuk tedaviler aranmali ve istenmelidir
fakat bu esnada bahsi gecen temel yasam faktorleri
asla ihmal edilmemelidir.

Guncel SMA tedavisi RNA temelli genetik tedavi ve gen
tedavisi olmak Uzere iki ayri platformda degerlendirilir.

Antisens Oligonikleotid Temelli Tedavileri

SMA hastaliginda SMN1 geni aktif olarak bulunmadigi
icin, SMN1 geni kadar iglevsel olmayan SMN2 geni
Uzerinden sinirhUcrelerinin yagamini devam ettirmesini
saglayacak olan protein Uretilmesine dayal bir tedavi
yontemidir. SMN2 geni SMN1 geninin yedegidir ve
aslinda aralarinda ¢ok kigiUk bir fark bulunur. DNAYyI
bir sifre gibi dUgunUrsek bu iki gen arasinda tek harflik
bir fark vardir. Bu kigUk fark nedeniyle omurilikteki
sinir hUcrelerinin yasamini devam ettirmesini saglayan
protein tam olarak Uretilemez.
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RNA temelli genetik tedavideki amag; bu farkhhk
sebebiyle islevsel olarak Uretilemeyen sinir hicreleri
icin canlilik proteinini islevsel hale getirmektir.

Nusinersen

Nusinersen, 2016 yilinin Aralik ayinda Amerikan Gida ve
ilag Dairesi (FDA) tarafindan ve 2017 yilinin Mayis ayinda
Avrupa ilac Kurumu (EMA) tarafindan onaylanmasinin
ardindan, Turkiye'de 2017 Temmuzunda SMA
hastalarina uygulanmaya basladi. Nusinersen, SMN2
geninin tam uzunlukta bir SMN proteini Uretmesini
mMUmMkUn kilan bir ilagtir. Lomber ponksiyon denilen
bir islemle hastanin omuriligi etrafinda bulunan beyin
omurilik sivisinin icerisine enjekte edilir. ilacin beyin
omurilik sivisindaki yart &mri 19-25 haftadir ve esas
olarak idrarla atilir.

Nusinersen tedavisi; dért yukleme dozu yapildiktan
sonra 4 ayda bir devam dozlari verilmesiyle
uygulanmaktadir.

Nusinersen tedavisinde en sik karsilasilan yan etkiler
ates, kabizlik, dékinty, solunum yolu enfeksiyonu,
zatlrre, nazofarenijit ve bronsiolittir. Ayrica, bas agrisi,
bel agrisi ve kusma da bildirilmisgtir.

Nusinersen tedavisi ile ilgili yapilan c¢alismalardaki
ortak bulgulardan bir tanesi de ilacin ne kadar erken
verilmeye baslanirsa hastalar icin o kadar etkin
oldugudur. Tedavide 6nemli noktalardan bir tanesi
de her hastada ilacin ayni etkinligi goéstermedigidir.
Tabi ki burada yazimizin bagsinda belirttigimiz
cocuklarin genel saglik kosullari, beslenme, yutma,
akciger fonksiyonlari, asilar gibi faktérlere ek olarak
fizyoterapinin de hastalar i¢in hayati éneme sahip
oldugunun unutulmamasi gerekir.
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Risdiplam

Risdiplam isimli ila¢ tipki Nusinersen gibi temelde
SMN2 geni Uzerinden sinir hicreleri icin gerekli canlilik
proteinini Greten bir molekildur. ilag ile ilgili caligmalar
devam etmektedir ve yakin zamanda hastalarin
kullanimiicin onay almasi beklenmektedir. Risdiplamin
Nusinersene goére en blUyUk avantaji adizdan oral
olarak kullanilabilmesidir. Hayvanlar Uzerinde yapilan
calismalarda ilacin kanda ve beyin omurilik sivisinda
benzer oranlarda bulundugu gdsterilmistir.

Gen Tedavisi

Onasemnogene Abeparvovec

Amerikan Gida ve ilag Dairesi (FDA) tarafindan 2019
yilinda iki yasindan kigUk SMA hastalari i¢in onay alan
bu ilag, SMA tedavisini farkli bir boyuta tasimistir. Daha
énce bahsettigimiz ilaglarin hepsi saglam olan SMN2
geni Uzerinden protein Uretimine dayanmaktadir.
Zolgensma ise, virUsler araciligi ile sinir hicrelerinin
icerisine SMN1 genini aktarir ve bdylece sinir hucreleri
kendi proteinini Uretmeye baslar. ilac sadece bir kez
olmak Uzere damardan uvygulanmaktadir. Bu tedavi
ile yapllan bazi ¢aligmalar, hastalarda bas boyun
kontrolU ve desteksiz oturma gibi gelisimsel hareket
kabiliyetlerinde gelisme oldugunu gdstermistir.

Onasemnogene Abeparvovecin en sk gérilen
yan etkileri karaciger enzimlerinde yUkselme ve
kusmadir. Bu nedenle, Onasemnogene Abeparvovec
uygulamasindan sonra hastalarin karaciger
fonksiyonlari en az 6 ay boyunca yakindan izlenmelidir.
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Trakea Latincede; girtlakla akciger bronglarn
arasinda bulunan ve havanin akcigerlere girip
¢cikmasini saglayan nefes borusuna verilen isimdir.
Bir baska deyisle trakea, havanin akcigerlere
girip ¢iktigi ana kanaldir. Hava yolu agikhginin ve
solunum fonksiyonunun devamliliginin saglanmasi
amaciyla trakea én duvarinda cerrahi bir agiklik
meydana getirme islemine ise “trakeotomi”
denilmektedir.

Trakeostomi terimi ise Latincedeki trakea
(nefes borusu) ve stoma (disari agilan delik,
aciklk, adiz) kelimelerinin birlesiminden
olusmustur ve “nefes borusundaki acikligin
cilde agizlastinimasi” olarak ifade edilmektedir.
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Trakeostomi ve trakeotomi; hava yolu agikhdinin
saglanmasi amacina yoénelik olarak trakeanin 2 ve
3’Uncdy, 3 ve 4’0Oncl veya 4 ve 5’inci kikirdaklari arasinda
aciklik olusturmak icin yapilan cerrahi islem olarak
tanimlanmaktave eneskihayatkurtariciyéntemlerden
biri olarak kabul edilmektedir. Trakeotomi genelikle
gecicidir ve hasta normal solunum fonksiyonunu
yerine getirebildiginde bu agiklik kapatimaktadir.
Trakeostomide ise cerrahi girisimle olugturulan acgiklik
kalicidir ve birey yasaminin geri kalaninda hava
gereksinimini bu acgikliktan saglamaktadir. Cerrahi
olarak olusturulan trakeal agikliga yerlestirilen tipe ise
trakeostomi tipU adi verilir.

Hayat kurtarma amaclh trakeotominin tarihgesi eski
Misir dénemine kadar (M.O. 3600) uzanmaktadir.
Bu islemin, M.O. 100 yilinda kuzeybati Anadolu
topraklarinda kurulmug olan Bitinya kralliginda
yapildigina dair kaynaklar bulunmaktadir.  Tim
bunlara ragmen 19. yizylla kadar rutin bir cerrahi
islem olarak kabul gérmemistir. 1909 yilinda Chevalier
Jackson, trakeotomi islemini ve islem sonrasi bakimi
standartlastirmis ve bu sayede isleme bagli mortalite
ve morbidite oranlarinda &nemli dlcide azalma
saglamigtir.

Kisacasi trakeotomi, gerekli durumlarda tip alanindaki
gelismelere paralel olarak yuz yildan fazla suredir
guvenlekullanilabilenbircerrahiyéntemdir. Teknolojide
son yillarda gerceklesen gelismeler sayesinde lastik ve
sert gumuUs tOplerin yerini i1siya duyarli polvinil klorit
tUplerin almasi ile trakeal tupler alaninda da énemli
ilerlemeler gerceklesmistir.
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Trakeostomi  iglemi, akut Ust solunum yolu
obstriksiyonunda acil olarak agilabildigi gibi, en sik
olarak uzamis endotrakeal entibasyon veya bagka bir
deyisle uzamigs mekanikventilasyonihtiyacidurumunda
yapilimaktadir.

Trakeostomi hastanin endotrakeal tUpten kurtulmasini
saglar. Eriskin hastalarda entibasyonun 10-14 ginden
fazla uzamasi durumunda trakeotomi acgiimasini
oneren c¢alismalar bulunmasina ragmen; c¢ocuk
hastalar icin trakeostominin ne zaman aciimasi
gerektigine iliskin kesin veriler bulunmamaktadir.
Cesitli  calismalar degerlendirildiginde, ortalama
olarak 30 ginden uzun suren entibasyon durumunda
cocuklara trakeostomi agilmasi uygun gérilmektedir.

Eger hastada SMA gibi uzamig mekanik ventilasyon
suresine neden olan ve ekstUbasyonun basarisiz
olmasi beklenilen bir nérolojik hastalik mevcut ise,
fazla beklemeden ve hasta uzamig entUbasyonun
komplikasyonlarini yasamadan trakeostomi karar
alinmali ve aileye islemin niteligi, faydalari ve gerekliligi
anlatilarak zaman kaybetmeden trakeostomi islemi
gerceklestiriimelidir.
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Uzamis ventilasyona bagh trakeostomi agilma sikhig;
nérolojik hastaliklari olan hasta c¢ocuklarin  son
yilllarda yodun bakim Unitelerinde daha iyi bakim
almasi ve daha iyi takip edilmesi nedeni ile giderek
artmaktadir ve bu nedenle de komplikasyonlar daha
az gérilmektedir. islem, acik olarak yapilabilecegi
gibi perkutan olarak da yapilabilir. Her iki ydntem de
deneyimli doktorlar tarafindan, anestezist esliginde,
yeterlidonanimi olan biryogun bakim Unitesinde yatak
basinda veya ameliyathane sartlarinda yapilabilir. Bu
islem, postoperatif dénemde etkili bir bakim ile dusik
morbidite ve mortalite oranlari olan bir islemdir.

Trakeostomi, &zellikle son yillarda; ¢ocuklarin
yogun bakim Unitesinden daha erken ve daha az
komplikasyonla eve gitmeleri ve dogal ortamlarinda
kalmalar agilarindan énemi giderek artan ve
uygulanan bir segenek haline gelmigtir.
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SMA gibi altta yatan néromiskiler hastaliga bagh
uzun dénem entiUbasyondan kurtulamayacagdi bilinen
bir cocuga trakeotomi agilmasi karari, multidisipliner
olarak verilmelidir. Bu karar, ¢ocuk yogun bakim
uzmani, gocuk gdégus hastaliklariuzmani, cocuk cerrahi
veya kulak burun bogaz uzmani, sosyal hizmet uzmani,
solunum hemsiresi ve aile birlikte alinmalidir. Pediatrik
trakeostominin bagarisi; aile, hasta ve doktorlar
arasinda kurulacak iligkinin basarisi ile dogrudan
iligkilidir.

Trakeostominin, uzamig entUbasyona gére bircok
avantajlarn  oldugu bildirilmistir. Bunlar arasinda
daha yiUksek hasta konforu, daha az sedasyon
gereksinimi, daha az solunum ¢abasi, uzun dénemde
daha iyi larenks fonksiyonu, mekanik ventilasyondan
(MV) daha hizli ayrilma, ventilatérle iliskili pndémoni
acisindan daha diUsuk risk, ¢ocuk yogun bakim
Unitesinde daha kisa sureli kalis ve daha iyi agiz
hijyeni sayilabilir. Uzamig entibasyon bilinen birgok
komplikasyonla sonuclanabilmektedir. Trakeostomi
bu uvzamis entUbasyon siresini sonlandirarak, alt-
Ust hava yolu enfeksiyon riskini, sedasyon suresini
ve solunum yukinU azaltmaktadir. Buna ek olarak,
mobilizasyon daha rahat saglanmakta ve 6zellikle
bebekler icin ¢cok daha &énemli olan orofarengeal
koordinasyon ile oral beslenme saglanabilmektedir.
Hem bebegin gelisimi ve kilo aliminin saglanmasi
acisindan, hem de olasi aspirasyon riskinden ve alt
solunum yolu enfeksiyonlarindan korunmak i¢in erken
enteral beslenmeye ge¢gmek ¢cok dnemlidir. Bu nedenle
trakeostomi, oral beslenmeye ge¢mek icin uygun bir
ortam olugturmaktadir.
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Spinal muskUler atrofinin  tibbi
bakimi konusunda yillar iginde

gerceklegsen iyilestirmeler, bu
hastalarinsagkaliminiarttirmigtir.
Yapilan bir incelemede Tip 1
SMAll  hastalarda, 1980-1994
yillari arasinda hastalarin 12
aylk sag kalm orani %37 ve
ortalama sag kalim suresi 7,5 ay
iken, bu degerler 1995-2006 yillari
arasinda hastalarin 12 aylk sag
kalim orani %79 ve ortalama sag
kalim orani 24 ay olacak sekilde
yUkselme g&stermistir.

Cok iyi bilinmektedir ki; séz konusu sag kalim oranlari
erken trakeostomi acgilmasi ve iyi ve uygun sartlarda
ev bakimi ile ¢cok daha yukselmis olup, ortalama sag
kalim siresi de ¢ok daha uzun surelere ulagsmigtir. Bu
hastalara uygun solunum desteginin erken verilmesiile
beslenmenin ve destekleyici bakimin erken dénemde
ve uygun baslatimasi sag kalim oranini énemli
Olcide arttirmakta ve komplikasyonlarin  &énine
gecmektedir. “Proaktif Bakim” olarak tanimlanan ve
hastalhgin semptomlarini yogun sekilde yénetmeye
yonelik bir yaklagim olan bu yéntemde trakeostominin
erken acgiimasi dnemli bir yer tutar. Bu yontem SMA'li
cocuklar icin pulmoner ve beslenmeyle ilgili erken
mudahaleleri, erken besleme tUpU yerlesimini, invazif
solunum destegdini (6rnedin 6ksirik destek makinesi)
ve trakeostomiyi icermektedir.
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Solunumun kétllesmesi, spinal muskiler atrofide
(SMA) morbidite ve mortalitenin ana nedenidir. Bu
cocuklarda diUsuk solunum fonksiyonu, akcigerlerde
yetersiz gelisme, yetersiz &ksurme ve salgilarin
temizlenmesine zorluk gérulebilir.

Nefes alma ve solunum problemleri hastaligin siddetini
belirleyen ve Tip 1 ve Tip 2 hastalarda meydana gelen
6lumlerin en &nemli nedenidir. Solunumsal destek
olcUmleri ve takibi yasam icin zorunludur ve ayni
zamanda ¢ocugun konforunu saglayan en &nemli
unsurdur.

-t

/.I\1 \

SMAlI ¢ocuklarda solunum problemlerinin  yaygin
gorulmesinin ve uzamig entUbasyon ve mekanik
ventilasyonun nedenleri arasinda altta yatan
cesitli yapisal ve fizyolojik bozukluklar vardir. SMA'li
hastalarda solunumu etkileyen ana sorunlardan biri;
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kas yapilarinda olan dogustan gelen zayifigin,
ozellikle yardimci solunum kaslar olan kaburgalar
arasinda bulunan gégUs duvari kaslarinda (intercostal
kaslar) belirgin olmasi ve bu kaslarin az ve yetersiz
gelismesidir. Bu nedenle bu hastalarda hem géguUs
deformiteleri  (can g6giUs gibi) hem de yetersiz
akciger solunumu goérulir. Normalde gigli intercostal
(iC) kaslara sahip kisilerde solunum fark edilmeyen
ve efor gerektirmeyen bir islem iken, zayif iC kaslara
sahip ve bozulmus gégUs duvarina sahip hastalarda
ise zorlu, efor gerektiren bir is haline gelir ve ¢esitli
solunum problemleri ortaya cikar. SMA'lI hastalarda
akciger gelisimindeki yetersizlik nedeniyle akcigerler
yeterli gelisip hastanin yasina uygun olmasi gereken
bUyUkl0ge ve kapasiteye ulasamaz. Normalde
Ust solunum yolu enfeksiyonlarn ve cesitli viral
enfeksiyonlarda fizyolojik savunma mekanizmasinin bir
parcasi olarak artmis sekresyonlar (mukus) 6ksirik ile
uzaklastirilirken, bu hastalarda zayif 6ksirik ve yeterli
Oksurik gerceklestiriiememesi; bu sekresyonlarin
birikkmesine ve tikaclar yapmasina neden olur.

GU¢lU 6ksuruk olmamasi ve mukusun yeterli derecede
uzaklastirlamamasi ise, basit viral enfeksiyonlarin bile
daha uzun sirmesine, bakteriyel etkenlerin akcigerlere
daha kolay yerlesmesine ve yayllmasina neden olur.
SMA'lI hastalarda mevcut olan zayif yutma, yutma
disfonksiyonu ve reflU, besinlerin veya mide igeriginin
aspirasyonu ile hizla pnémoni gelisimine neden olur.

Her bir Tip 1 SMA hastasinin gégus duvari kaslarinin
gugleri, kas tutulumlarinin siddeti ve hastaligin
ilerlemesi ayni degildir. Her hasta kendine ait
biricik 6zelliklere sahiptir. Bununla birlikte, solunum
problemleri Tip 1 hastalarda hizli ve agir seyreder.
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Uzun veya kisa dénemde mekanik ventilasyon ihtiyaci
zorunlu hale gelir. Uzamig  mekanik ventilasyon
ihtiyacinin devam ettigi ve daha da devam edecegdi
bilinen hastalarda trakeostominin; tim zorluklarina
ragmen potansiyel olarak émir uzatici oldugu ve
hastanin ve ailesinin yasam kalitesini arttirdigi bilimsel
olarak kanitlanmigtir. Bu yuzden, eger bir SMA
hastasinda solunum destedi mekanik ventilasyon
ile kalici hale gelmis ise ve hastanin uygun sartlarda
yogun bakim ortamindan cikarilip eve gdnderilmesi
planlaniyorsa, tecribeli bir ekip tarafindan
multidisipliner bir yaklasim ile aileye trakeostomi karari
icin yardimci olunmall ve fazla vakit kaybetmeden
uygun sartlarda trakeostomi acgilmaldir. Sonrasinda
ise gerekli ev tipi cihazlar aileye temin edilerek ailenin
egitimi gercgeklestiriimeli ve hastanin ev ortaminda
daha konforlu bir sekilde hayatina devam etmesi
saglanmalidir.

Trakeostomi agildiktan ve evde bakim icin cihazlari temin edildikten
sonra uzun sUredir evde ailesi ile yasamina devam eden bir hastamiz
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Resim 1: Siklikla kullanilan silikon kafli kanillerden bir 6rnek. Kafin
disaridan bir enjektor yardimi ile sisiriimesi sonucu hem hava
kacagi hem de kanUlin g¢ikmasi 6nlenir. Ancak aralikli olarak
kaf sondirilerek trakeal basi ve nekroz gelisimi énlenmelidir.

Trakeostomi isleminden sonra stoma acikligindan
yerlestirilen  tipe  “trakeostomi  kanUI0”  adi
veriimektedir. ideal bir trakeostomi  kandly,
hastanin hava yolu acgikligini sirdirebilmeli, stoma
cevresindeki cilde ve trakeal mukozaya zarar
vermemeli ve hastanin rahatini saglayabilmelidir.
Trakeostomi kandlleri, hava aligverisini kolaylastiracak
ve sekresyonlarin c¢ikisina izin verecek yapidadir.
Kanuller, hastanin solunum gereksinimi karsilamak

Uzere farklh  maddelerden  (gimis, plastik,
silikon),farkli 6zelliklerde (kafl, kafsiz, pencereli, tek
[Gmenli, ¢ift lomenli vb.) ve farkl boyutlarda

(yenidogan, cocuk ve eriskin) yapilmis olabilirler.
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Plastik Kanul

Plastik kanUller, trakeotominin kisa bir dénem igin
acildigi hastalarda veya acikligin kalici oldugu
hastalarin ilk haftalarinda kullanilan kandllerdir.
Bu kanuller genellikle kaflidirve ic kanUligcermeyip,
tek parca halindedir. Plastik kandller, diger
kandUllere gére ucuz olmasi agisindan avantajlidir.
Enfeksiyon ve sertlegen kaf balonunun trakeal
mukozayi tahribatinin énlenmesi igin, kulanim
suresi 1 ay1 gegmemelidir.

Silikon Kanul

Silikon kanuller uzun sureli kullanilabilirler. Her 6-8
ayda birdegistiriimesi gerekmektedir. Kafli, kafsiz,
tek l0menli, ¢ift Iumenli gesitleri bulunmaktadir.
Degisim icin her ay hastaneye gitmeye gerek
duyulmamasi ve kandllerin yumusak ve esnek
yapiya sahip olmasi nedeniyle rahatsizlik
duygusunu azaltmasi nedenleriyle siklikla tercih
edilmektedir. Fakat, diger kanillere gbére pahali
olmasi dezavantaji bulunmaktadir.

GUmus Kanul

GUmUs kanuller uzun sureli kullanilabilirler. Her 5
yilda birdegistirilmesi gerekmektedir. Bakterisidal
etki gdstererek enfeksiyon gelisme riskini en aza
indirmeleri ve kirildiklari zaman tekrar yapilabilir
olmalari sebepleriyle tercih edilmektedir. GUmUs
kanul, sert yapisindan dolayi hastaya rahatsizlik
vermesi agisindan dezavantajhdir.
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Komplikasyonlar

Trakeostomili cocuklarin % 4 il& 40’inda komplikasyon
gelisebilir; ancak trakeostomiye bagl élumler %1'den
fazla degildir. Bu &6lUmlerin neredeyse tamamina
yakini perioperatif denilen cerrahi islem sonrasi ilk
gunlerde meydana gelen ciddi kanama, tikanma
gibi semptomlara bagl olarak gergeklesmektedir.
Prematuirelerde, kigUk cocuklarda ve acil olarak acilan
trakeostomilerde daha fazla komplikasyon meydana
gelirken; multidisipliner bir yaklasim yapilarak 6nceden
hazirlanilan ve optimum sartlarda yapilan islemlerde
komplikasyon orani ¢ok azdir. Trakeostominin
komplikasyonlari; trakeostomin aciimasi itibariyle
baslayan ve ilk U¢ gun icinde gelisebilen erken dénem
komplikasyonlar ve U¢ giUnden sonraki sirecte,
haftalar ve aylar igerisinde gelisebilen ge¢ dénem
komplikasyonlar olarak incelenebilir. En sik gérilen
erken komplikasyonlar stoma olusmadan kan0lon
¢ikmasi, kanama olusmasi ve kanulin tikanmasidir. Bu
komplikasyonlarin birgogunun énlenmesi veya belirgin
6l¢cudeazaltiimasimimkindir.Ayrica, komplikasyonlar
arasinda daha az sikhkta pnémotoraks, trakeal darlik
ve trakeodzofageal fistil gérilmektedir. Erken dénem
ve ge¢c dénem komplikasyonlar asagida daha detayl
bir bicimde siralanmugtir.
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Erken Donem Komplikasyonlar

Kanama

KanulOn ¢ikmasi veya tikanmasi
Apne

KanulOn yanlig yerlegimi

Cilt alti mediastinal amfizem
Atelektazi

Pndmotoraks Hava yolu tikanikhigi

Bununla birlikte, erken dénem  kompikasyoniar,
genellikle hasta daha taburcu olmadan hastane
ya da yogun bakim sartlarinda ortaya ¢ikmalari
nedeniyle, konuda tecrUbe sahibi saglik ekipleri
tarafindan hizh midahale ile ¢6zimlenmektedir. Bu
nedenle, daha ¢ok evde gerceklesme ihtimali olan
ge¢ komplikasyonlar aileler agisindan daha énemlidir
ve dailelerin bu konuda egitilmeleri gerekir.

Ge¢ Donem Komplikasyonlar

Kanama,

Enfeksiyon,
Trakeodzefageal fistUl

Trakeal stenoz

Peristomal cilt problemleri

Mukus tikaglar

Ani solunum sikintisi olarak siralanabilir.

Ge¢ komplikasyonlarin dnlenebilmesi ve trakeostomili
hastanin bakimi icin bilinmesi gerekenler asagida
O6zetlenmistir.
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Trakeostomisi Olan Hastalarin Bakiminda

Temel Amaglar;

Hava yolunu acgik tutarak yeterli hava aligverisini
saglamak,

Patojen mikroorganizmalarin alt solunum yollarina
bulagmasini ve enfeksiyonu énlemek,

Trakeostomi cevresinde meydana gelebilecek
enfeksiyonu, irritasyonu veya skarlagsmayi édnlemek
ve bu bolgede yeterli nemliligi saglamak,

Hastanin fiziksel rahatini saglamak,

Hastanin ve ailesinin mevcut duruma uyumunu
kolaylastirmak ve psikolojik sorunlarla bas
edebilmesine yardim etmektir.

Bu amaglara
ulasmada iyi
bilinmesi ve
uygulanmasi
gereken temel
islemlerden biri
aspirasyondur.
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Aspirasyon

Solunum yollarinda biriken sekresyonlari disar
atmak icin etkili bicimde &ksiremeyen hastalarda,
sekresyonun hava yolunun tikamasini  énlemek
amaciyla, biriken sekresyonun aspiratdr (saksin cihazi)
ile vicuttan uzaklastirilmasina aspirasyon islemi adi
verilmektedir. Aspirasyon, trakeostomili hastalarda
hava yolu acikligini saglamak ve devam ettirmeye ek
olarak sekresyonlarin uzaklagtinimasi acgisindan da
yasamsaldir. Stomanin agildigi ilk ginlerde trakeal
irritasyona bagh vicudun savunma tepkisi olarak
trakeobronsial sekresyon miktarinda artig gérulor.
Salgllanan fazla sekresyon, trakeostomili hastalarin
stoma acgikligindan digar atiimaktadir. Sekresyonlarin
trakeada birikerek hava yolu tikanikligina neden
olmasini engellemek igin, ézellikle ilk haftalar dizenli
olarak trakeal aspirasyon yapilmasi gerekmektedir.
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Trakeostomili Bir Hastada
Aspirasyon lhtiyacini Gésteren
Bulgular;

Solunum salgilarinda artma

Dispne (solunum zorlugu)

Hiriltih solunum, 6ksiruk

Agiz icinde salgilarin birikmesi

Stomadan koyu kivamli sekresyon akmasi

Tasikardi (kalp hizinin normal degerlerin Ustine
¢ikmasi), kan basincinda artma

SatUrasyon degderinde disme (< %90), siyanoz
(morarma), solukluk,

Takipne, hiperventilasyon (hizli veya derin soluk
alip verme)

Burun kanatlarinin solunuma katilmasi

Terleme ve huzursuzluk gibi hipoksi (oksijen
achg) belirtilerinin olmasidir.

Enfeksiyon

Enfeksiyon trakeostomili ve SMAlI hastalarda
tekrar hastaneye yatma ve yogun bakim ihtiyacinin
artmasina neden olan en sik nedenlerden biridir ve
hastaligin seyrini kdtU etkiler. Bu yizden enfeksiyonlarin
olusmasini dnlemek, eger enfeksiyon olusmus ise
de hafif ge¢mesini saglamak amaciyla; ailelerin
ve bakim vericilerin enfeksiyon kontrol ilkelerine
azami dikkat etmesi ve yiUksek farkindaliga sahip
olmasi ¢ok &nemlidir. Aspirasyonun aseptik ilkelere
uyulmadan yapiimasi, stoma ¢evresinde bakterilerin
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kolonizasyonu, temizlenmeyen sekresyonunun alt
solunum yoluna geg¢mesi ve kanillerin  kullanim
sUrelerine uygun kullanilimamasi gibi etkenlere bagli
olarak enfeksiyon geligebilmektedir.

Stoma Bakimi ve Pansumani

Stoma (kaniGlin yerlestigi bosluk alan ve cevresi)
bakiminda peristomal alanda iyi bir degerlendirme
yapmak gerekmektedir. Stomadan gelen sekresyonun
cilde sizmasi ve stoma cevresinin islak kalmasi,
peristomal cildin temizliginde kimyasal temizleyicilerin
kullanimina bagl olarak irritasyon olmasi, kullanilan
herhangi bir Grtnun stoma ¢evresinde alerjik reaksiyon
go6stermesi ve kanullerin mekanik basinci; peristomal
cillte enfeksiyon, Ulseresyon, maserasyon, c¢atlak
ve nekroz gibi komplikasyonlara neden olmaktadir.
Bu yuUzden bakim sirasinda stoma cevresinde cilt
bitinlUgUnONn bozulmasi veya enfeksiyona bagl renk
degisikligi, koku, lezyon, maserasyon gibi belirtilere
karsi dikkatli olunmaldir. Komplikasyonlari énlemek
icin, peristomal cildin temizliginde kullanilacak
kimyasal Urunlere dikkat edilmelidir. Peristomal alanin
kuru kalmasi igin steril spang, emici pedler, bariyer
kremi gibi malzemeler kulaniimalidir. Stoma bakiminin
8 veya 12 saat aralikli olmak Uzere ginde en az iki-
U¢ kez yapilmasi gerekmektedir. Trakeostomisi olan
hastanin kan0li gomuos kandl veya silikon ¢if 10menli
kandl ise, i¢ kandl ¢ikartilarak kandl firgasi yardimiyla
aseptik solUsyonla temizlenmeli, durulanmal ve
kurulandiktan sonra tekrar takilmalidir. Kanil temizligi
gunlik yapilmalidir. Temizligin gin iginde yapiima
sikhgi ise hastanin sekresyon miktarina gére degisiklik
goOsterebilmektedir.
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Nemlendirme (Humidifikasyon)

Trakeostomili hastalarda, havanin normalde isitilarak
nemlendirildigi burun ve girtlak bosluklan pas
gecildigi icin, nazal fonksiyon kaybi nedeniyle hava
nemlenmeden alt solunum yollarina gegcmektedir. Bu
yUzden sekresyonlar kuruyarak hava yolu tikaniklarina
neden olabilmektedir. Hastanin rahat nefes
alabilmesi ve sekresyonlarin yumusayarak daha rahat
atilmasi amaglaryla, stomaya aralikl olarak buhar
uvygulanmalidir. Stomaya, buhar makinalari ile ginde
birkag kez 10-15 dk boyunca 10-20 cm uzaklikta buhar
uygulamasi énerilmektedir.

Kaf Yonetimi

Baz silikon ve plastik kanullerde kaf bulunmaktadir.
Kaf, kanilin yerlestirildikten sonra disari ¢ikmasini
engellemekte, kanul ile trakea duvari arasinda hava
kacagini énlemekte ve trakeaya yabanci cisim girisini
ve sekresyonun aspirasyonunu engellemektedir.
Kaf, enjektér yardimiyla 5-10 cc hava ile sisirilir. Kaf
basincinin fazla olmasi trakeada nekroz ve basing
yarasi gelismesine neden olmaktadir.
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Bu nedenle kandl havasinin 8 saatte bir 15-20 dakika
indirilmesi ile trakea duvarindaki basing ortadan
kaldirilir ve kan dolasimi saglanir. Buna ek olarak, kaf
Olger ile kaf basinci dlgiUlebilmektedir. Kaf basincinin
20-25 mmHg arahginda tutulmasi gerekmektedir.

Trakeostominin evde bakimi igin gerekli olan
materyaller gsunlardir:

Aspirator
Sarjh transfer aspiratéru
Aspirasyon kateteri ve eldiven

Takili olan trakeostomi tUpu ile ayni bUyUklUkte
ve bir kigUk boyutta trakeostomi tUpU

Serum fizyolojik ve siringa
Balon ve yUz maskesi
Makas
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Genel Bakim ilkeleri

Trakeostomi lastiginin boyundan gectigi yerlere
¢inkolu koruyucu krem surulebilir.

Trakeotomi bandi kirlendiginde degdistiriimelidir.
YO0zme digindaki egzersizler yapilabilir.

Dus ve banyo yapiimasinda sakinca yoktur.
Trakeostomi tUpune su kagarsa aspire edilmelidir.
Agrr tozlu ve polen igeren ortamlardan
kaginilmalidir.

Sekresyonlarin rahatga atilmasi igin dizenli gégUs
fizyoterapisi yapiimalidr.




SMA VE TRAKEOSTOMI

Aspirasyon Yaparken Dikkat Edilmesi
Gereken Noktalar

DHastadan sekresyon sesi geldiginde, koyu
sekresyon gorildiginde ya da solunum sikintisi
olustugunda aspirasyon yapilmalidir.

2)Hastanin saturasyonu (SpO2) diserse, hiriltisi
artarsa, sekresyonu artarsa, vUcudunda renk
degdisikligi (morarma, halkalanma) olursa, tekrar
aspire edilmelidir.

3)Problemsiz seyreden ginlerde en az iki defa
(sabah ve akgam) aspirasyon yapilmalidir.
4)Elleriniziyikayin.Onceeldivenlerigiyin. Aspirasyon
kateterini temiz gekilde a¢carak hazir bulundurun.
5)Her eldiveni ve nelatonu sadece 1 kere kullanin.
6)Aspireyi asadidan yukariya dogru yapin
(trekeostomi, adiz, burun siralamasi ile).
7)Nelatonu taktiktan sonra ucunu higbir yere
degdirmeyin.

8)iki aspirede bir serum fizyolojik (SF) sikin.

9)SF siktiktan sonra ventilatérd baglayin ve 5
saniye kadar bekleyin.

10)Nelatonu iceri girerken klempleyin aksi takdirde
yapisir ve tahrig eder.

1)ilerledikten sonra klempi acin. Yukari cikarken
nelatonu déndurin.

12)Saturasyonu ve nabzi aspire islemi boyunca
kontrol altinda tutun. Saturasyonun 80’nin altina
dismemesine dikkat edin.

13)Eger saturasyonda disUs gerceklesirse ve yine
de aspire islemine devam etmeniz gerekiyorsa;
ventilatéri baglayin.



14)Saturasyon 95 oldugunda isleme devam edin.
15)Trekeostomi aspiresi 20 saniyeden uzun
olmamalidir.

16)Nelatonu temizleyin, adzindan aspire edin.
Bogaza kadar ilerlemeyin, mide bulantisi ve
kusmaya sebep olabilir.

17)Aspirasyon  kateteri  trakeostomi  tUp0
uzunlugunu 0.5 mm gecgecek kadar ilerletilerek ve
basparmak ile isaret parmagi arasinda yuvarlak
hareketlerle saga-sola c¢evrilerek aspirasyon
yapihr

18)Aspirasyon en fazla 10, tercihen 5-6 sn
surmelidir. Sekresyonlar devam ediyorsa 1 dakika
sonra tekrar aspire edilmelidir.

19)Sekresyonlarin koyulagsmasi durumunda serum
fizyolojik (SF) ile aspirasyon yapilabilir (5 yas alti
icin 0.5 cc, 5-15 yas arasi i¢in 1 cc SF kullanilabilir).
20)Aspirasyon basinci 100-120 cmH20 arasinda
tutulmaldir.

21)Burunda kuruluk varsa SF
sikin, aspire edin.
Ay 22)Kaynatilmis  sogutulmus

S ” .

@ — icme suyu ile hortumu
&t -' temizleyin, nelatonu c¢dépe
atin.

23)Aspire  kovasini  sik  sik
bosaltin. (Eger mUmkinse
enfeksiyon kaynagi olmamasi
icin  her aspire sonrasi
temizlenmesi 6nerilir).
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Trakeostomi Bakimi Yaparken Dikkat
Edilmesi Gereken Noktalar

GuUnde 2 kere bakimini yapin.

Ellerinizi yikayin, eldiven giyin.

Spancialin, yesil ya da kétu renkli akinti olup olmadigini
kontrol edin.

Herhangi bir sorun yoksa steril spanca batikon dékin.
Batikonu doékerken spanci batikonun  adzina
degdirmeyin.

Batikonlu spanci higbir yere degdirmeyin.
Degdirdiyseniz yenisini hazirlayin.

Bir kisi kanUlU tutarken, batikonlu spanci kanul
gevresinde; saat ydéninde 1 tam tur déndirin.
Temizledikten sonra kirli spanci hastanin baska bir
yerine degdirmeyin.

Temiz spang ile kandl ¢evresini kurulayin. Nemli kalmasi
enfeksiyona sebep olabilir.

Kalan iplik varsa penset ile temizleyin.

Yeni spanci yerlestirin.

Boyun bagdini degistirmek icin, gazll bezi kesin. (Hazir
boyun bagi da kullanabilirsiniz.)

Boynunda kizaran yer varsa; krem soron.

Sagdan ve soldan birer parmak bosluk kalacak sekilde
bagini yerlestirin.

Kullandiginiz makas ve penseti temizleyin.

TOm bu 6nlemlere ragmen stoma gevresinde
asin kizariklik, renk degisikligi, kéti koku
veya akinti gorirseniz, mutlaka saglik
profesyonelleri ile iletisime gegip gerekli
tedavilerin dizenlenmesi igin yardim aliniz.
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Trakeostomili Hastalardaki Bazi
Problemler ve Yapilacak Igslemler

Mukusta Sivanmig Kan Goérulmesi

Aspirasyon esnasinda, aspirasyonun tahrig edici
etkisinden kaynaklanabilen, az miktarda kanla karisik
sekresyon gorulebilir. Bu biUyUk bir sorun degildir. Kuru
havadatrakealirritasyonave kanamaya neden olabilir.
Aspirasyon nazik¢e yapilmali, gerekirse nemlendirme
arttinlmal ve aspirasyon sirasinda biraz daha fazla
SF kullaniimaldir. Ancak, fazla miktarlarda ve sirekli
olarak kan aspire edilmesi enfeksiyon isareti olabilir ve
bu durumda mutlaka yardim alinmasi gereklidir.

Trakeit

Trakeit, soluk borusunun bakterilerle  olusan
enfeksiyonu anlamina gelir. Aspirasyon sirasinda
gelen sekresyonlarin koyulugu, rengi veya miktarinin
degismesi ya da kdti koku olmasi enfeksiyon isaretidir.
Cocugun aktivitesi, solunum sikhgi ve sekli kontrol
edilmelidir; doktoru ile gérusulerek kultur alhinmali
ve yine doktorunun tavsiyesi ile gerekirse antibiyotik
baslanmalidir.

Mukus Tikaglar

Mukus tikaglari evdeki solunum yetmezliginin en sik
nedeni oldugundan ¢ok dikkatli olunmasi gereken bir
konudur. Mukus tikacglarinin olasi bulgulari sunlardir:
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-Trakeostomi tipUnun i¢inden aspirasyon yapllamamasi
-Nefes almada gucglik, hava ag¢hdi ya da solunumun
tamamen durmasi

-Balon ile hastaya solunum destegi saglanmasina karsin
gdgsin yUkselmemesi

-Soluk esnasinda islik sesi duyulmasi

-Ventilatérde yUksek basing alarmi olmasi

Bu durumlarda daha fazla SF damlatilarak aspire
edilmeye caligsiimali, oksijen verilmeli ve hasta balon
ile solutulmahdir. EQer tikaniklik giderilemiyorsa
tUp degistiriimelidir. Bdyle bir durumun olusmamasi
icin  belirli  araliklarla  hastanin  nemlendirme
ihtiyaclan degerlendirilmelidir ve gerekli durumlarda
nemlendirme artinimaldir. Yine bu islemlerle tikag
aspire edilemiyorsa profesyonel destek almak en
dogrusudur.
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Ani Solunum Sikintisi

Trakeostomili ¢ocuklarda solunum zorlugunun en
stk goérulen sebebi tUpUn yerinden c¢ikmasi veya
tikanmasidir. Aileyi en ¢ok telaslandiracak ve hizla
muidahale edilmesi gereken durum budur. Ancak,
oncelikle sakin olunmaldir ve asagidaki islemler
sirasiyla uygulanmaldir. Bir yandan 112 aranarak
yardim istenmelidir. Aile fertlerinin veya bakim
verenlerin taburculuk éncesi iyi bir egitim almis olmasi
durumunda, kendileri de bu islemleri sogukkanlilikla
yerine getirecek ve problemi ¢bzecektir.

-TUpUn yerinde olup olmadigini kontrol ediniz, tip
yerinden ¢ikmissa degistiriniz.

-TUup yerindeyse tikanmig olabilir. TOpU aspire edip,
oksijen veriniz. Solunum sikintisi devam ediyorsa tip
degistirilmelidir.
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-Top 10-15 saniyede takilamadiysa, hastaya balon
maske ile solunum destegdi verilmelidir. Hastanin
rengi pembelestikten sonra tip takilmasi yeniden
denenmelidir ve yine basgarisiz olunursa tekrar balonile
desteklenmeli ve islemler bu siraya gére yapilmaldir.
-Tup ile ilgili sorun yoksa, ventilatérin dogru
calstigindan emin olunmali, tUpler ve baglantilar
kontrol edilmelidir.

-Solunum ile ilgili problem yoksa, ¢ocugun genel
durumu degerlendirilmelidir. Ates, kol ve bacaklarda
morarma, dokunty, sislik, ©ksurik, hirilti, g&égUs
kafesinde solunum hareketlerinde artma, ses kisiklig,
hapsirik, burun akintisi, biling durumunda dedisiklik,
dalginlik, uykuya meyil ya da asiri uyaniklik ve tepkiler
kontrol edilmelidir.

-Cocuk stabil olduktan sonra doktoru ile temasa
gecilmeli, gerekirse hastaneye basvurulmalidir.

& =
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-Tum acil midahaleler esnasinda yapilmasi gereken
en 6nemli sey hastayi solutmak ve oksijen vermektir.
TUp degisimi ya da aspirasyon gibi islemlerde
8-10 saniyelik araliklarla durum degerlendiriimeli,
basaril  olunamazsa aralarda balon maske ile
hasta solutulmalidir. Hastanin rengi dizelip oksijeni
yUkseldiktensonratekrardenemeislemleri yapiimalidir.
-Cocukta takilh olan tuple ayni boyda ve bir kiguk
boyda yedek tUp, en kolay ulasilabilir ve herkesin bildigi
bir yerde olmali, acil durumlarda 1-2 saniye iginde
ulagiimalidr.

-Ayni sekilde gocugunyasina uygun hacimde ve yizine
uygun buyuUklUkte balon maske en kolay ulagilabilir
yerde olmal ve hastaya mudahale ederken oksijen
tOpUne bagh oldugundan emin olunmalidir.
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-Mutlaka dogru c¢alistigindan emin oldugunuz bir
pulse oksimetre ile tUm bu asamalari takip etmeniz
onemlidir. %95 ve Uzeri degerler yeterli oksijenizasyonu
gOsterir. Aspirasyon islemi sirasinda bu degerlerde
%80’e kadar diugsme olabilir ama hasta solunum
cihazina baglandiginda bu degerlerin hizlica %90 ve
Uzerine ¢ikmasi islemin yolunda oldugunu gé&sterir.
Pulse oksimetreler oksijen saturasyonuile birlikte siklikla
kalp atim sayisini (nabiz sayisini) da géstermektedir.
Eder balon maske ile ambuladiginiz sirada saturasyon
degerleri %70-80 civarindan %90 ve Ustine dogru
cikiyor, cocugun rengi pembelesiyor ve kalp hizi 100°0n
Uzerindeyse yaptiginiz midahale ige yariyor demektir.
Ancak saturasyon yUkselmiyor ve kalp hizi 60’in altina
diusUyorsa hastaya goégus kompresi ile kardiyak
masaja baslamaniz ve 112 ile tekrar iletisime gegmeniz
onemlidir.

B
&




SMA VE TRAKEOSTOMI

Sonug¢ olarak; trakeostomi
tecribeli bir ekip egliginde
aclldiginda ve aile ya da
bakim verenlere iyi bir
egitim verildiginde, SMAl
hastalarda eve génderme
sonrasinda yasam kalitesini
arttiran ve yasam suUresini
uzatan bir yéntemdir.

NLAV-§

Aralikli olarak kan gazi kontrollerine ek olarak, ev tipi
ventilatdér bakim ve ayarlan dizenli yapildiginda;
trakeostomili SMA hastalari yillarca herhangi bir
komplikasyon gelismeksizin yasamlarini evlerinde
konforla devam ettirebilmektedir. Her gegcen gin
yeni cihazlar, yeni kanul ve bakim gerecleri givenle
kullanima girmekte ve hastalarin normal solunuma
en yakin sekilde solutulabilmeleri igin ydntemler
gelistirilmektedir.

Aileler ilesaglkc¢alisanlariarasinda givenveis birliginin
her zaman taze tutulmasi yoluyla SMA'l cocuklarimizin
daha iyi sartlarda bakim almasi en buytk arzumuzdur.
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Yetersiz oral alim ve buna bagl olarak gelisen yetersiz
kilo alimi, stresli ya da uzamig beslenme sureleri ve
tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, enteral beslenme
gerektiren durumlardir. Yutma disfonksiyonu oldugunda
tUple besleme gerekebilmektedir. Tip, transnazal yolla
(burundan)takilip mideye (nazogastrik, N/G) ya damideyi
de gecgerek bagdirsaga (nazoenterik) kadar ilerletilebilir.
TUpler aynca endoskopik, radyolojik veya cerrahi
yéntemlerle agilan stoma araciligi ile de yerlestirilebilir
(gastrostomi).

Nazogastrik tUp; cerrahi veya endoskopik
yontemlere gére daha az invazif ve kolay
uygulanir olmasi nedeni ile kisa sureli
uvygulamalarda tercih edilir. Nazogastrik tiUp
uygulamasi igin; burun ucundan baglanarak
kulak arkasindan gegilip, mideye kadar olan
mesafe belirlenir ve tipUn ilerletilecedi uzunluk
saptanir. Kayganlastirici jel sirUlerek burundan
sokulan top ilerletilir ve nazofarenksi gecgtikten
sonra hastadan yutkunmasi ve basini hafif éne
egmesi istenir ve tip daha 6nce belirlenen
uzunluga kadar ilerletilerek sabitlenir.
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TUpUn yerinden emin olunmadigl her durumda grafi
ile tUpUn yeri teyit edilmelidir. TOp, doktorlarin disinda;
egitim verildigi takdirde, yardimci saglik personeli ve
hatta aile bireyleri tarafindan dahi takilabilir.

Nazogastrik tUp c¢esitlerinden polivinil klordr tupler;
sert olmalari ve birka¢ gin iginde deforme olarak
butunlUklerini kaybetmeleri sebebiyle beslenme igin
uygun degildir. Poliretan tipler ise ince duvarll ve
genis lUmenli olup, beslenme icin kullanilabilirler. Silikon
tiplerse ¢cok yumusak olduklarindan, yerlestirilmeleri
icin kilavuz tele gereksinim duyulur. Polidretan ve silikon
tupler birkag hafta ¢ikarnlmadan kullanilabilir.
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Uzun slUrecek durumlarda (8-12 hafta), nazogastrik
tUp yerine gastrostomi tercih edilmelidir. Gastrostomi;
endoskopik, radyolojik ve cerrahi olarak 3 farkh
yontemle acilabilir. Endoskopik yéntem tercih edilen
yontemdir ancak, kontrendikasyon oldugunda veya
beraberinde ek cerrahi girisim gerektiren durumlarin
varliginda, cerrahi yéntem tercih edilebilir. Bazi
durumlarda cerrahi ve endoskopik yéntemler birlikte
de kullanilabilir. Islem acgik veya laparoskopik olarak
gerceklestirilebilir.

Gastrostomi islemi sirasindaki erken dénemde goérilen
komplikasyonlar 9%0,1-4 sikliktadir ve kanama, agri,
pnémoperitoneum, perforasyon ile aspirasyon gibi
komplikasyonlar gérulebilir.

Uzun sureli izlemde karsilasilan komplikasyonlar
ise; izlemde granilasyon dokusu olusumu, tupun
tikanmasi, sabitlemenin iyi olmamasi durumunda
tipOn yer degistirmesi (duodenuma ilerlemesi),
istenmeden ¢ikmasi, gastrik prolaps, enteroenterik ve
enterokUtanéz fistll, ishal, kusma, volvulus, cilt nekrozu,
gastrik Ulser, stomanin enfeksiyonu, peristomal sizint,
gastrostomi i¢ sabitleyicisinin doku icine gémuilmesi ve
nekrotizan fasiit seklinde sayilabilir.

Gastrostomi  acgildiktan bir gin sonra pansumana
bagslanmali ve bu isleme, yaranin iyilesmesine kadar
olan surede (genellikle 1 hafta) ginlik olarak devam
edilmelidir. llk haftadaki bu pansumanlarin lokal
dezenfektanlarla steril olarak yapilmasi &nerilir.
Pansuman agildiginda dis sabitleme halkasi cekilip
ostomi cevresi kontrol edilir.

O Ostomi tipU mideye dogru bir miktar
= ilerletilir ve cevresi etrafinda 360
) G derece déndirilerek ic sabitleyicinin

basinci hissedilene kadar geri ¢ekilir.
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Bu sekilde hem traktin saglikl olugsmasi saglanmis hem
de gdmulmuiUstampon sendromunun olugsmasi dnlenmisg
olur. Bunun sonrasinda, bir tarafindan yariya kadar
kesilmig steril gazli bez konularak, dig sabitleyici ciltten
3-4 mm mesafede rahat hareket olanagi saglayacak
sekilde sabitlenir. Bu mesafenin fazla olmasi tipin
iceri kagmasina ve sizdirmaya neden olurken, ¢ok az
olmasi ise basiya bagli olarak ciltte nekroza sebebiyet
verebilir.

izlemdeki pansumanlar, su ve sabun ile ostomi cevresi
temizlenip kurulanarak  yapilabilir. Rutin olarak
antibiyotikli krem uygulamasi énerilmemektedir.

Cocuklarin  yaklasik %10’unda stoma c¢evresinde
kizariklk ve hassasiyet gorilur. Gastrik icerigin sizmasi
ve bunun ciltte yarattigi irritasyon, tOpUn sikiligina
bagh olarak basi alanlarinin dolasimi bozmasi ve
yetersiz bakim; stoma enfeksiyonlarini kolaylastiran
etkenlerdir. Sizinti oldugunda; tUp yeri, sikiligi, balonlu
tUplerde balonun volumU ve granUlasyon dokusu olup
olmadigi kontrol edilmelidir. TUpUn nasil sabitlenmesi
gerektigi tekrar goésterilmelidir. GranUlasyon dokusu
olandurumlarda gimus nitratla uygulamayapilmaldir.
Bélge, sikk pansuman uygulanarak kuru tutulmaya
calisilirken, cilt irritasyonunu énlemek i¢in de bariyer
kremler kullanilabilir.

Gastrostomiden kan gelmesi
durumunda beslenmeye ara verilmeli
ve derhal hastaneye bagvurulmalidr.

Gastrostomi topunin ¢ok gevsek olmasi tipun
ilerlemesine baglh mukozal irritasyona, c¢ok siki
olmasi ise basi nekrozuna bagl olarak kanamaya yol
acabilir. GranUlasyon dokusu da kanamaya neden
olabileceginden kontrol edilmelidir. Genellikle 2 hafta
ile 6 ay arasinda kanama nadir olarak bildirilmektedir.
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. Uzun ve kisa (digme tipi)
-g-‘s{ ] gastrostomi tupleri bulunmaktadir.
Uzun olanlar daha ¢ok bebeklerde
@ ve kisa tUplerin uygulanamadigi
F obez bireylerde tercih edilir
W Kisa  gostrostomi  tUplerinin;

. yiyecek ile tikanma riskinin oz
olmasi, gevresinden sizdirma ve

‘ uygunsuz yer degistirmesi sonucu
! obstrUksiyon  ve  perforasyon

- olasiiginin  diuglk olmasi  gibi

avantajlan vardir.

Hastalar, akut ddénemde, yara iyilesmesinin
tamamlanmasindan sonra banyo yapabilir, deniz ve
havuza girebilir. Bununla birlikte; bu aktivitelerden
sonra pansumanlarini yapip, ostomi c¢evresini kuru
tutmalar gerekir.
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Gastrostomisi olan hastalar, eger kontrendikasyon
olugturan bir durum yoksa, oral yoldan beslenmeye de
devam edebilir.

Ev yemeklerinden hazirlanan gavaj diyeti uygulanabilir.
Ancak, hazirlanmasi sirasinda enfeksiyon riski bulunmasi
ve yeterli derecede blendirize edilmemesi durumunda
tikanma riski olmasina ek olarak kalori miktarinin
hesaplanmasi zor oldugundan, bu diyet yetersiz ya da
fazla beslenmeye yol agabilecediicin dnerilmemektedir.

Gastrostomiden ilag verilirken ilacglarin enteral Grinle
ve birbiriyle gecimi, tipun capi ve distal konumu ile
gastrik bosalma hizi gézetilmelidir. 12 French ve daha
az ¢caplitiplerde tikanma olasiligi daha fazladir. YOksek
konsantrasyonlu ve hipertonik ilaglarin midede daha
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iyi  tolere edilmesi, bazi
ilaclarin  6zellikle midede etki
gbstermesi ya da etkinlesmesi
icin mide asidine gereksinmeleri,
ilk gegis etkisine ugrayan
ilaclarin - badirsaklara  verilmesi
gibi durumlarda; ilaglarin
sistemik etkilerinin  artmasina
yol agmasi nedeniyle topin
distal  konumunun  bilinmesi
cok Snemlidir. llaglar; mUmkdn
oldugunca enteral beslenmenin
uygulanmadigi zamanlarda
tUpten verilmelidir. Asidik
preparatlar enteral UrUnle birlikte
verildiginde tOpUn tikanmasina
daha sik yol agabilir. Lifli Grunler
genellikleilaglarin gcogu ile gegimli
degildir. Genel Ooneri, ilaglarn
enteral beslenme Urinu icerisine
eklenmemesi seklindedir.  Film
ve enterik kapl ilaglar tam toz
haline getiriimeden, kapsuller
acilip icerigi su ile kanstirilarak ve
ezilmeksizin verilmelidir. Degistirilmis salinimyapanilaglar
kesinlikle tUpten verilmek Uzere ezilmemelidir. Efervesan
ilaglar suda ¢ézindUkten sonra tipten uygulanmalidr.
American Society for Parenteral and Enteral Nutrition
(ASPEN) 6nerileri; ilacin enteral Urin icerisine dogrudan
eklenmemesi, ilaglarin  birbiri ile  karngtinlmamasi,
muUmkuinse sivi dozaj formlarinin uygulanmasi, sadece
normal salinimli  tabletlerin toz haline getirilmesi,
kapsullerin acilip igeriginin steril su ile kanstirnlarak
veriimesi, ilag uygulamasindan &nce beslenmenin
durdurulmasi ve tUpUn en az 15ml su ile yikanmasi (bu
miktar cocuklarda azaltilabilir), ilag uygulandiktan sonra
daaynimiktarsuileyikama yapilmasive sadeceilag biyo-
yararlaniminin degisebilecegi durumlarda beslenmeye
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30 dk veya gerektigi kadar ara verilmesi yonUndedir.
Oral beslenme kontroll0 olarak artinhr. Oral yoldan
yeterli beslenme saglandiginda ve bu ortalama 3 ay
surdirulebildiginde, gastrostomi tipU ¢ekilir. Olugsmus
olan fistul, hastalarin cogunda kendiliginden kapanir.
Kapanmadigi durumlarda da cerrahi olarak kapatilir.

Gastrostomi tUpU yerinden ¢iktiginda, eger hemen
takilmazsa stoma 24-48 saat icinde kapanacagindan,
hastaya tekrar gastrostomi agilmasi gerekecektir. Bu
nedenle aileler bu konuda bilgilendirilmelidir.

Gastrostomi tUpU temin edilemezse ayni capta
benzer bir materyal (6rnedin idrar sondasi) konularak
kapanma engellenmeli ve kullanilan tip en kisa sirede
temin edilip takilmahdir.

Oncelikle, tikanma olmamasi igin tOpUn drip infizyon
seklinde beslenen hastalarda 3-4 saatte bir, bolus
beslenen hastalarda ise her beslenme &ncesi ve
sonrasinda en az 5-10 ml su ile ylkanmasi gerekir. Ayrica
ilaglar iyi ¢6zUnmuUs sekilde hazirlanip verilmelidir
ve sonrasinda yine yikama yapiimaldir. Tikanma
oldugundaiselliksu,karbonatli suve alkali solisyonlarla
yikama uygulanmali, tUpUn acgilmamasi halinde
enterik kapl olmayan pankreatik enzim ekstreleri ile
hazirlanmig solisyon ile uygulama yapiimalidir. Sitoloji
fircalari ve kilavuz tel ile mekanik olarak aciimasi
mMUmMkon olsa da, mide delinmesi riski yUksektir. Bu
islemlere baglamadan énce topun digsarida kalan kismi
parmaklarla sivazlanarak tikali bélge bulunabilir ve
tikanik bélge parmaklar arasinda ovularak tikanikhiga
neden olan olay dizeltilebilir.
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Enteral beslenmede verilecek
miktar her hastaya Ozel
planlanmalidir. Hastanin kilosuna
ve yasina gére sivi, kalori, protein ve
vitamin gereksinimi belirlenmelidir.
Hastanin altta yatan hastalids; sivi,
kalori ve protein gereksiniminde
artmaya veya kisitlamaya neden
olabilir. Verilecek sivi, kalori, protein
ve vitamin miktarlan, saglikh
cocuklar icin yasa ve cinse gore
dizenlenmis hazir tablolardan
yararlanilarak belirlenir.

Fizyolojik olan ve énerilen
bolus beslenmedir. Hastanin
yasina ve hastaliginin ézelligine
gore beslenmenin araliklari
belirlenmelidir. Bolus beslenmede

bir 6gUnUn suresi 15-20

dakikadan az olmamalidir.

Bolus beslenme tolere edilmediginde ve kusma,
gastrik rezidi ile aspirasyon riski gibi durumlarda;
parenteral beslenme veya jejunal beslenmeden gastrik
beslenmeye geciste surekli infUzyon beslenme yéntemi
kullanilabilir. Gece surekli inflUzyon beslenme yéntemi,
gun icinde hastaya rahat hareket etme olanaginin
sunulmasi ve aglik hipoglisemisinin Snlenmesi amaciyla

kullanilmaktadir.
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Enteral beslenme endikasyonu kisa surede ortadan
kalkmayacak hastalarda, bagska bir yatis endikasyonu
olmamasi durumunda hastane yerine evde izlem tercih
edilmelidir. Hasta ve ailesinin egitimine hastanede
iken bagslanmalidir. Enteral beslenmenin ne oldugu, bu
beslenmeye neden gereksinim duyuldugu, basit ve temel
gastrointestinal sistem anatomisi ve isleyisi, N/G tip
yerlestirilmesi ve bakimi, ostomi varsa bakimi, enteral
Orondn kullanimi ve saklama kosullari, infGzyon pompasi
ile beslenecekse bunun kullanimi, kesin kontrendikasyon
yoksa oral beslenme aliskanhginin sirdirdlmesi gibi
konulara ek olarak; sk karsilagilabilecek ve evde
¢6zUlebilecek sorunlar ile acil durumlar ve uzun sireli
izlem hakkinda bilgi verilimelidir.




SMA VE GASTROSTOMI

Taburcu olduktan sonra hasta stabil olana kadar
gerektiginde gUnlUk veya haftalik, sonrasinda ise
aylk kontrollere cagirnimalidir. izlemde hastanin
bUyUmesine ve gereksinimine gbére enteral beslenme
miktari ve Urin ¢esidi degistirilebilir.

Kesin kontrendikasyon yoksa, parenteral ve enteral
beslenme sirasinda da oral beslenme surdurdlmelidir.
Hastanin oral alimi,her zaman tolere ettigi dlcide
artinlmaya c¢alisiimalidir. Nazogastrik ve nazoenterik
tUple beslenen hastalarda oral alim tim beslenmeyi
karsilar hale gelir gelmez tUp ¢ekilebilir. Ostomi tupu
aracihdiyla beslenen hastalarda ise, yeterli oral
alima ulasildiktan sonra, merkezlere gére degismekle
birlikte ortalama U¢ ay boyunca oral beslenmenin ve
bUyUmenin sordirilmesi beklenmelidir.
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Spinal muskuiler atrofiler (SMA), omurilikte alfa motor
néronlarinin  dejenerasyonu sebebiyle ilerleyici kas
gugsuzIUgu, kas zayifligi ve kas atrofisi ile giden bir grup
ndromuskiler hastaliktir. Cocukluk cagi spinal miskuler
atrofileri, baslangi¢c yasi ve elde edilen maksimum
motor fonksiyonu temelinde U¢ gruba ayrilr.

Tip 1SMA

En tehlikeli SMA tipidir. Hastaligin belirtileri
yasamin ilk aylarindan itibaren géruilir. Bu
hastaliga sahip ¢ocuklar bagimsiz oturamazlar
ve bas kontrolleri ¢ok zayiftir. Yutkunma ve
solunum zorlugu gibi sorunlar séz konusudur.
Solunum ve beslenme destegine ihtiyag¢ duyulur.



Tip 2 SMA

Agir seyreden Tip II'de hastalik 6-18 ay arasinda
baslar ve bu ¢ocuklar higbir zaman bagimsiz
yUrUyemezler. Bas kontrolUne sahiptirler ve
desteksiz oturabilirler ancak bagimsiz ayakta
duramaz ve yurUyemezler. Kas gigsizligu en
belirgin bulgudur. Proksimal kaslar distalden; alt
ekstremiteler Ust ekstremitelerden daha fazla
etkilenir. Cocukluk ¢aginda siklikla kontraktirler
(eklemlerde kireglenme, kaslarda kisalik) gelisir.
Tekerlekli sandalyeye bagimlilik ve kaslardaki
hipotoniye bagl olarak omurgada deformiteler
olugur ve siklikla kiguk yaslarda omurgada
deformite (skolyoz) baslar. Solunum fonksiyonlari
bozulur ve bu cocuklar siklikla solunum yolu
enfeksiyonu gecirirler. Cocugun ve bakimindan
sorumlu kisilerin egitilmesi gerekir.

o

e

~ N A
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Tip 3 SMA

Daha hafif seyirli olan SMA Tip lll ¢ocuklar
dogumda normaldirler. Belirtiler 18 ayliktan sonra
baslar ve daha yavas seyirlidir. Kalga ve uyluk
kaslarindaki tutuluma bagh olarak yirimede
zorluk yasarlar. Bu gocuklar uzun surelerle kosup
hoplayamaz ve merdiven cikamazlar. ileriki
yaslarda tekerlekli sandalyeye bagimh hale
gelebilirler. Zamanla omuz kusagi kaslari da
etkilenir. Solunum sistemi etkilenmesi ise hafiftir.

Halen kesin tedavisi bulunmayan bu hastaliga sahip
bireylerin palyatif bakima, solunum ve beslenme
destegine, rehabilitasyon ve ortopedik tedavi
yaklasimlarina ihtiyaci bulunmaktadir.

Hastalara uygulanacak fizik tedavi ve rehabilitasyon
en 6nemli destek tedavisidir.

Spinal Muskdiler Atrofili Hastalarda
Rehabilitasyon Caligmalarinin Amaclari

Kas kuvvetinin korunmasi veya kuvvet kaybinin
geciktirilmesi,

Kaslarda meydana gelebilecek kisaliklarin  ve
eklemlerdeki bozulmalarin énlenmesi,

Solunum problemlerinin énlenmesi,

YUrUme aktivitesinin mimkin oldugu kadar uzun
sure devam ettirilmesi,

Ailenin egitilmesi,
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Hastaligin  farkli  dénemlerinde  eklemlerin
desteklenmesi, korunmasi, fonksiyonun
artinlmasi amaciyla uygun arag¢-gere¢ ve
cihazlardan yararlaniimasi,

Obezitenin (asir kilo aliminin) dnlenmesi,

YUrUme yeteneginin korunmasi ve yUrUme
yetenegdi kaybi olmasi durumunda uygun tekerlekli
sandalye secimine yardimci olunmasi,

Fonksiyonel kapasitenin artirilmasi,
Yasam kalitesinin iyilestirilmesi olarak siralanabilir.

Spinal muskuler atrofili hastalarda fonksiyonel ve
motor etkilenmeye bagh olarak rehabilitasyon

yaklagimlari farklilik g&sterir.

Oturamayan Hastalarda

Oturamayan hastalarda skolyoz, kalga
¢ikigl, g6gus deformitesive oturamama
durumu degerlendiriimelidir.

Oturmanin destek ve pozisyonlanmaile
desteklenmesi gerekliyse, bas kontrolu
icin boyun korsesi ve gévde destegi igin
sirt destegi kullanilir.

Fonksiyonu ve hareketliligi arttiran
oturma ve mobilite sistemlerinin
kullanilmasi uygundur. Yatma kabiliyeti
olan bebek arabalar, yatma 6zelligi
bulunan ve/veya egdimi uyarlanabilen
oturma sistemlerine
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sahip elektrikli tekerlekli sandalyeler kullaniimalidir.
Oyuncak olarak anahtarli oyuncaklar ve hafif
¢ingiraklar énerilir.

Eklemlerdekikontraktirvekiregclenmeyeydnelikolarak;
eklem hareket acikligini korumak ve arttirmak icin
eklemlerin durumu, hastanin ihtiyaci ve rehabilitasyon
amaci gibi faktérler géz 6nine alinarak germe
egzersizleri uygulanmalidir. Germe ve eklem hareket
acikligi egzersizlerinin haftada en az 3-5 kez yapilmasi
uygundur (bkz. Resim 2,3,4,5).

—r

B — —
Resim 2: Ayak bilegi plantar fleksér (Asil) germe



Resim 4: Kalga fleksérleri germe

Resim 5: Kalca addiktér germe

94



FiZiK TEDAVi UYGULAMALARI

Pozisyonlama ve germe icin Ust ve alt ekstremite
ortezleri kullanilir. En etkili sonuclarin elde edilmesi
acisindan, ortezlerin tercihen gece ve en az 60 dakika
uvygulanmasi uygundur. Ayak-ayak bilegi ortezi (AFO),
diz-ayak-ayak biledi ortezi (KAFO) ve Ust ekstremite
icin el-el bilegdi splinti kullanilir. Ortezle destekleme icin
minimum siklik haftada 5 kez seklindedir.

Oturma ve Yirime Yetenegine
Sahip Hastalarda

Standart bakim igin énerilen
yaklasim duzenli egzersizdir.
Spinal muskuler atrofide egzersizin
rolU esnekligin, fonksiyonun,
bagimsizhdin ve yasam kalitesinin
geligtiriimesine yardimci olmaktir.

Fonksiyon, gug, hareketlilik,
dayanikhlk, denge artigi
saglayacagi; okula ve sosyal
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aktivitelere katihma yardimci olacagdi, meslegi
sUrdirme yetisi Uzerinde olumlu etkisi olabilecegi
ve gUnlik yasam aktivitelerini iyilestirecedi icin; kas
aktivasyonunu tegvik eden egzersiz programlari ve
aktiviteler tesvik edilmelidir. Spinal muskuler atrofili
cocuklara gunboyuncayapmakistediklerihareketlere
ve gorevlere yoénelik egzersizler yaptirmak uygundur.
GuUnlukyasam aktivitelerine uygun olarak yuvarlanma,
ulagsma, oturma ve yirime gibi etkinlikleri iceren
egzersiz programlari vygulanir. Bu aktiviteler yasa,
néromuskudler tutulum miktarina ve gelisim evresine
baglidir.

Guclendirme egzersizi; baslica olarak kol ve bacak
kaslarin, abdominal kaslar, yercekimine karsi
direnmeyi saglayan gdvde ve kalga kaslari ve benzeri
kas gruplarini icermelidir. (bkz. Resim 6,7,8)

Resim 6: Karin kaslari giglendirme egzersizi
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Resim 7: Sirt kaslari gi¢lendirme egzersizi

Resim 8: Kdpri egzersizi
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Bu cocuklarda egzersizin kendisi de kas hasari
yaratabileceginden; egzersizler kisiye &zel olacak
sekilde ve kas gicuni arttirirken asiri yorgunluga bagli
glgsuzlUk yaratmayacak sekilde duzenlenmelidir.
Genel bir prensip olarak, bitin bir gece uyumanin
ardindan halsizlik olmuyorsa asir yorgunluga neden
olacak aktivite yapilmamis demektir. Asiri yorgunluga
yol agmayacak sekilde bisiklete binme yararl olabilir.

Uygun hastalarin egzersiz programina hidroterapi
ve asirl yorgunluga yol agmayacak sekilde bisiklete
binme gibi aerobik egzersizlerin de eklenmesi dnerilir.
Suyun kaldirma kuvveti sayesinde su icinde daha
kolay hareket yapilabilir ve kas zayifligi nedeniyle su
disinda yapilamayan bazi hareketlerin su igerisinde
yapiimasi kolaylasir. Ozellikle egzersiz yaptirmanin
zor oldugu kigik ¢ocuklarda su igindeki oyunlar ¢cok
yararli olmaktadir. Su igerisinde ve disinda ¢ocugun
guvenliginin saglanmasina énem verilmesi gereklidir.
Ornegin, havuzda sisme kolluk ve simitler yerine
yelekler kullaniimahdir.

Oyun temelli aktiviteler (6rnegin Wii, Kinect gibi), Ust
ve alt ekstremite ergometrisi, yUrlyUs, yoga/pilates
ve tekerlekli sandalye sporlari gibi aerobik egzersiz
programlari uygulanmalidir. Bireysel aerobik egzersiz
programi her seans en az 30 dakika olacak sekilde,
haftada en az 2-3 kez, optimal olarak ise haftada 3-5
kez olmalidir.
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J;!
ri_,g_,“EéE Sicak Uygulama

Kas hastaliklarinda 6zellikle germe egzersizleri
oncesinde sicak uygulamalar &nerilebilir. Hamam,
kaplica ve sifali sularin kullanimi aileler tarafindan sik
gUundeme getirilen bir konu olmaktadirr.

Sicak suyun kaslar Uzerinde olusturabilecegi olumsuz
etkiler nedeniyle kaplica ve sifali sular dneriimemektedir.

% Kontrakturler

SMAlI  hastalarda  eklem hareket  acikliginin
azalmasina, uvzamig statik  konumlandirmaya ve
agonist-antagonist kas dengesizligine bagl olarak
kontraktUrler yaygindir. Fonksiyonel ve semptomatik
olarak kontraktUrler SMAlI hastalarda agriya neden
olabilir ve fonksiyonu inhibe edebilir.

SMA'lI hastalarda eklem hareketliligini saglamak,
kontraktUrleri 6nlemek veya dizeltmek, fonksiyonu
gelistirmek ve esnekligi korumak &nemlidir. Alt
ekstremite kontrakturleri yUrUmeyi kisitlarken; Ust
ekstremite kontraktirleri ise tekerlekli sandalye
kullaniminda sorun yaratir. Ozellikle kontraktir
riski altinda oldugu ayak biledi (plantar fleksiyon
kontraktiri), diz (fleksiyon kontraktirs), kalca
(fleksiyon ve/veya abduiksiyon kontraktird), el bilegdi
ve dirsek eklemlerine dizenli eklem hareket acikligi ve
germe egzersizi uygulanmalidir. (bkz. Resim 2,3,4,5)

Egzersizlerin gindiuz yapilan 1lik bir banyo sonrasi
haftada en az 5-7 kere yapiimasi énerilir.  Amacin
uzunlugun korunmasi oldugu durumlarda, gerilmenin
etkili olmasi i¢in uygulama 30 saniye olmalidir. Amag
uzunlugun arttinlmasi ise; gerginligin uzun sirmesi
gerekir.



100

Onerilen, geceleri en az 60 dakika olacak sekilde
haftada 5 kere ortezlemedir. Diz ve ayak bilegi
icin KAFO ve AFO germeyi saglar. Ust ekstremite

kontraktirleri tekerlekli sandalye kullanimini kisitlar.
Gerekli durumlarda el-el bilegi splintleri ve postural
destek icin korse kullanilir. Kontrakturlerin Ust veya alt
ekstremitelerde agriya veya fonksiyon bozukluguna
neden oldugu bazi durumlarda cerrahi segenek
dikkate alinmaldir.

MUmkUn oldugunca ayakta kalmanin ve yUGriUmenin
uzatilmasi gerekmektedir. AFO ve dizde kilitlenmeyi
saglayan KAFO, ayakta durmayi saglar. Desteklenen
ayakta durma siresi 60 dakikaya kadar olmaldir
ve minimum siklik haftada 3-5 kez, optimum olarak
ise haftada 5-7 kez seklindedir. Ortez, yUrUyebilen
hastalarda yoromenin hizini da arttirr.

YUrumenin iglevselliginin
artirilmasi, yeterli eklem
hareket acikliginin korunmasi
ve restore edilmesi, ve

denge ve dayanikliligin
artiriimasi iFin yUrUteg
(walker) kullanilabilir. Hasta
bagimsiz yirime yetenegini
kaybettikten sonra hafif
manuel tekerlekli sandalye

ya da elektrikli tekerlekli
sandalye verilir. Daha
siddetli bir etkilenme oldugu
durumlarda; vicut dlgulerine
uygun, hafif geriye dogru 10°
egimli bas destegi olan, dizleri
ekstansiyona getiren bir
asansor sistemi olan tekerlekli
sandalye de kullanilabilir.
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@’J‘E Solunum

Spinal muskuler atrofinin, bUyltk 6lcide SMA tipine
ve/veya kas fonksiyon kaybinin ciddiyetine bagdl
olarak solunum sistemi Uzerinde bir etkisi oldugu iyi
bilinmektedir. inspiratuar kas tutulumu nedeniyle
olusan hipoventilasyon (akcigere giren havanin
azalmasi), ekspiratuar kas zayifigr nedeniyle 6ksirik
fonksiyonlarinda ve havayolu temizleme kabiliyetinde
bozulma, farengeal kas zayifligi nedeniyle Ust solunum
yolu obstriksiyonu, yutma fonksiyonlarinin bozulmasi
sonucu artan aspirasyon riski temel sorunlardandir.

Bu hastalarda gelisen skolyoz da g6gis kafesinin
geniglemesini engelleyerek akcigere giren havanin
azalmasina yol agar. Akcigere giren hava miktarinin
azalmasi (yani akcigerin hacmindeki azalma) ve
go6QgUs kafesinin nefes alma ile gerekenden daha az
geniglemesi, vicuda oksijen alinimi azaltmaktadir ve
bu durumda akcigerlerde kigik atelektaziler (hava
yolunun kapanmasi) meydana gelmektedir. Hastalara
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solunum kontrolU, diyafragmatik solunum, derin
solunum egzersizleri, bronsial drenaj ve 6ksUrik
teknikleri 6gretilmelidir.

Solunum Kontroli: G6gUs kafesinin alt kisminin rahat
hareketi ile sakin bir sekilde nefes alip vermektir.
Omuzlarin gevgek birakiimasi ve g6égus kafesinin
alt kismi ile nefes alinmasi sonucunda solunum igin
daha az enerji harcanir ve daha az yorulma saglanir.
Solunum kontrolU igin sirt oturma pozisyonunda ve
yatar pozisyonda desteklenir. El, gdégus kafesinin
ortasindayer alan sternum (iman tahtasi) kemiginin alt
ucuna yerlestilir ve sakin ve rahat bir sekilde nefes alip
verilir. G6gUs Ustine yerlestirilen elin cok hizli hareket
etmemesi ve ¢cok fazla miktarda yukari kalkmamasi
gerekir. Egzersizler sirasinda yorulma veya nefes darligi
gelistigi durumlarda da dinlenmek igin bu solunum
kontrolU kullanilabilir.

Derin Solunum Egzersizleri: Solunum kontrolGnU
yapabilen hastalarda, derin solunum egzersizleri
akcigere alinan hava miktarini artinr. Dahasi, bu
egzersiz akcigerlerde olusabilecek atelektezileri
(havayolu kapanmalarini) énlemekte etkilidir. Derin
solunum egzersizleri burundan alinan derin nefesi
takiben, agizdan uzun sirede verilen nefesi kapsar.
Karin bdlgesi ve g6gus kafesinin farkli kisimlari
Uzerinden derin solunum egzersizleri yapilabilir (Sekil
5). Onerilen 10 kez tekrardir, ancak yorgunluktan
kaginilmasi dnemlidir.

Oksiirme Teknigi: Akciger enfeksiyonu geciren ve
balgami olan hastalarda etkili 6ksirme tekniginin
kullaniimasi gerekir. Oksirme teknigini uygularken bir
koltuga oturulur. Derin bir nefes alip bir miktar tutulur
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ve sonra karin kaslari kasilarak bir kez &ksurolor. Art
arda gelen &ksurikten kaciniimalidir. Oksirme ile
balgam cikarmakta guUc¢lik c¢ekiliyorsa, bronsiyal
drenaj tekniklerinden yararlanilir (Sekil 6).

Yutma fonksiyonu bozuk olan SMA Tip 1 bebeklerde
nazogastrik sondanin gerekli oldugu durumlarda
gastrotomi ile beslenme yapilir. Trakeostomi
ve perkiUtan endoskopik gastrostomi agilmasi
aspirasyon riskini azaltacadi gibi, hastalari yutma
gic¢ligine bagh malnitrisyon ve kilo kaybindan
korumak icin de &nerilmektedir. Bu hastalarda
beslenme takip edilmelidir ve asin kilo almi
onlenmelidir.

Sekil 5: Derin solunum egzersizi
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l:> §( Sekil 6: Postiral drenaj

);%C:l Skolyoz

Skolyoz zayif gévde ve sirt kas desteginin azalmasi
sonucu spinal muskuler atrofili cocuklarda sik gérulor
ve bu agidan takibi gereklidir. Ortezleme ile skolyozun
ilerleyisini  dnlemek mUmkin olmamakla birlikte,
ortezleme bazi durumlarda tekerlekli iskemlede
oturmayi kolaylastirabilir. Omurganin desteklenmesi;
oturma sirasinda gévde dengesinin  korunmasi,
solunum fonksiyonunun kolaylastinimasi ve genel
yasam kalitesinin iyilegtirilmesi acilarindan gerekli
oldugu belirtiimektedir. ileri skolyoz durumunda (Cobb
acisinin 50 dereceden bUyUk olmasi durumunda);
solunum  fonksiyonlarinin etkilenmesi, gdvde
dengesinin bozulmasi, yirUme gU¢liginin artmasi
ve benzeri nedenlerle cerrahi tedavi segeneginin
digunulmesi mUmkUndur.
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&‘)Kemik Saghigi

Spinal mUskuUler atrofilicocuklarkemik saghgiagisindan
takip edilmelidir. Uzmanlar arasinda, en azindan
osteopeni varliginda, kandaki D vitamini seviyelerinin
izlenmesi ve eksiklik durumunda vitamin takviyesinin
saglanmasi gerektigi konusunda fikir birligi vardir.
Osteoporoz ve dusik D vitamini seviyeleri nedeniyle,
SMATip | ve Tip II'li cocuklarda kirik riski artar.

G%‘ Aile Egitimi ve Destek

Hastalik sureci, hastallk patogenezi, fenotip
siniflandirmasi ve hastanin prognozu ailelere
aciklanmalidir. Aile ve bakicilara tedavi plani
hakkinda bilgi ve egitim verilmesi gerekmektedir.
Bu ¢ocuklara ve dilelerine palyatif bakim destegi
verilmesi dnemlidir. Spinal muskUler atrofi destek
gruplarinin  kurulmasi ve ailelerin bu gruplara
katiliminin  saglanmasi, psikolojik destegin
yani sira, ailelerin yeni tedavi seceneklerinden
haberdar olmasini ve calisma gruplarina da
katihmini saglayacaktir.

Sonu¢ olarak, hald kesin tedavisi bulunmayan
spinal muUskUler atrofi hastalid;; bakim ve
profesyonel yoénetim gerektiren karmasik bir
hastaliktir. Hastalarin palyatif bakima, solunum ve
beslenme destegdine, rehabilitasyon ve ortopedik
tedavi yaklasimlarina ihtiyaci bulunmaktadir ve
hastalar cok disiplinli biryaklagimla ele alinmalidir.
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Bircok ebeveyn, c¢ocuk sahibi olmadan &nce
cocuklarinin  yasami  boyunca onlarin  yaninda
olmay! dilemektedir. Cocuklarinin parklarda pesginde
kogsmayi, onlarin mezuniyet tdérenlerine katiimayi,
cocuklari icin dogum gUnU partileri dizenlemeyi,
onlarla beraber tatile gitmeyi hayal etmektedir. Bu
diUsuUnceler ebeveynlerin ¢cocuk sahibi olma arzusunu
ve motivasyonunu da pekistirmektedir.

Anne baba olmanin ¢ok zor oldugu ve feddkarlk
gerektirdigi ginUmUzde; 6ngoérilemeyen ciddi
kronik hastaliklar ailelerin yasamlarina; ebeveyn
olma sorumluluguna ek olarak, ©&nemli zorluklar
getirmektedir. Tedavisureg¢lerinde yapilan uygulamalar
ve hastaligin  getirmis oldugu engellenmelere
katlanmak; hem cocuk hem de anne babalar igin
oldukga gug¢ bir durum olarak karsimiza ¢ikmaktadir.

SMA, cocukluk déneminde gérilen ve dogasi geregi
yasami tehdit eden néromuiskuUler bir hastaliktir. Hem
hastaliktan etkilenen ¢ocuga hem de aileye bircok
zorluk getiren bu genetik hastalik, multidisipliner bir
tibbi bakim gerektirmekte olup, SMA'nintedavisiileilgili
tibbi calismalar hdla devam etmektedir.
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Bu yazida SMA tanili cocugu olan ailelerinin
yasayabildigi psikososyal zorluklar ve bu zorlu sUrecte
ailelere yardimci olabilecek bazi bilgilere yer verilmesi
amagcglanmigtir.

SUphesiz SMA ailelerin duygusal ve sosyal yasamini
oldukgca etkilemektedir. SMA tanisi almak, &ncelikle
bir kayip surecidir. Tani siUreci ¢ocugunuzun
saghginin  normal olmayacaginin  dgrenilmesinin
yani sira, ayni zamanda ¢ocugunuzun yasitlar gibi
normal bir yasaminin olmayacagini veya zihninizde
¢ocugunuz i¢in hayal ettiginiz gelecegin tam olarak
gerceklesmeyeceginin oégrenilmesidir. Aslinda
denilebilir ki; aileler bu taniyla yasamlarinin bir daha
eskisi gibi olmayacagini 6grenmektedir. Bu nedenle,
¢ogu zaman tani sonrasinda aile yapisinin yeniden
dUzenlenmesi  gerekmektedir. Bu; beraberinde
gunlUk rutinlerde dedisikligi ve yeni gereksinimlerle
karsi karsiya kalmayi getirecektir. inkdr, éfke, UzUnty,
caresizlik ve hastalgi kabul etme; sirecte ebeveynlerin
cogunlukla yasadidi duygular arasindadir. Bu nedenle
tim zorlu yasam olaylarinda oldugu gibi burada
da duygularin bastirlmamasi ve yasanmasina izin
verilmesi olduk¢ga édnemlidir. Ebeveynlerin 0zUntulerini
ve duygularini  yakinlariyla paylagsmalar ve bu
duygulari ydnetmeye ¢alismalari, hem sosyal destek
sistemini artiracak hem de zorlu duygularla bas etme
becerilerinin artmasina yardimci olacaktir. Bu gibi
durumlarda sik olarak kargimiza ¢ikan duygulardan
birisi de sugluluk duygusudur. Bazen anne-babalar
tedavi surecinde kendini suglayabilmekte, yasanan
problemin kaynagi olarak kendilerini gdérmektedir.
Bu durum ise yasadiklar zorlugu artirmaktadir.
SUphesiz her ebeveyn ¢ocugunun saglikl bir sekilde
yasamini sUrddrmesini ister. Fakat genetik bozukluk
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nedeniyle ortaya c¢ikan bu hastalikta ebeveynlerin
kendini su¢clamasi, hem kendilerine haksizlik yapmalari
hem de bu sekilde tedavi surecinde ihtiya¢ duyacaklari
enerjiveguc¢lerinide azaltmalarianlaminagelmektedir.

Hastalik sUrecinde ebeveynlerin sosyallegsme seviyeleri
ve ev disindaki aktivitelere katilimlari ¢esitli nedenlerle
oldukca kisitlanmaktadir. Hastalik ve tedavi surecinde
her ne kadar ¢ocugunuza odaklanmis olsaniz da;
kendinize bakmayl ve zaman ayirmayi asla ihmal
etmemelisiniz. CUnkU ebeveynlerinfiziksel ve ruhsaliyilik
halleri dogrudan ¢ocuklara da etki etmektedir. GOnlUk
isleri yapmaniza yardimci olabilecek birisinin varhgi
bile enerjinizi uygun kullanmaniza katki saglayacaktir.

Bu durum ile ilgili kigcUk bir érnek vermek gerekirse;
ucaklarda ugus baslamadan énce yapilan givenlik
anonsunu akliniza getirin 10tfen: “LUtfen acil bir
durumda &énce kendinizin, sonra g¢ocugunuzun
maskesini takiniz”. Bu nedenle, ¢ocugunuza en iyi
bicimde yardimci olabilmek icin &ncelikle kendiniz
iyi durumda olmalisiniz. Ozellikle hem fiziksel hem
de duygusal olarak anne babaya bagh olan kig¢Uk
cocuklar disinildiginde, ebeveynlerin iyilik hallerinin
ne kadar dnemli oldugunu daha iyi anlayabiliriz. Anne
babalar ne kadar gigliyse ¢ocuklar da kendilerini o
6l¢Ude iyi hissedecektir ve durumla bas etme becerileri
o kadar artacaktir.

Bir diger énemli nokta ise tani sonrasinda SMAI
cocuklarin  tUm becerilerinin  kaybolmayacaginin
bilinmesidir. CUOnkd, biliyoruz ki bu hastalikta
kaslar ve motor hareketler etkilense de hastalarin
zihinsel becerilerinde yasitlarina goére  6nemli
bir farkliik olmamaktadir. Bu nedenle c¢ocuklar



12

ebeveynlerle iletisime gecerek yaglari ile uyumlu
sosyal, duygusal ve biligsel etkilegsim kurabilirler.

SMA gibi kronik hastaliklarda, gocugun ihtiyacina gére
6zel bakim verme ve gereksinimlerini karsilama gibi
uzunsurelive gcokenerjigerektirendurumlarsonucunda;
ebeveynler ek sosyal destege ihtiya¢ duyabilmektedir.
Bu noktada hem sosyal devlet olmanin gerekliligi
yerine getirilmeli hem de anne baba disindaki genis
agileden miUmkin oldugunca destek alinmaldir. ilk
olarak, ailelerin psikososyal acidan desteklenmesine
ybnelik devlet politikalarinin artirilmasi gerekmektedir.
Sosyolojik agindan ise, cogu zaman anne babalar bu
hastalikla savagsmada gocuklariyla yalniz kalmaktadir.
Bu nedenle hastalkla ilgili gruplara, derneklere,
vakiflara dahil olmak sosyal destegdi ve dolayisiyla
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duygusal kalkinmayi artirabilecegi gibi, yeni tedavi
seceneklerini 6grenme ve bunlara ulagmayla ilgili
baglantilarin da ortaya ¢ikmasina yardimci olacaktir.

Her ne kadar bu hastalik cocugunuzu fiziksel olarak
etkilese de, sosyal yasamin icinde mUmkin oldugunca
var olmaya c¢alismak hem ebeveynlere hem de
cocuklara iyi gelecektir. Zevk alinan aktivitelerin ve
diger aile bireyleri ve dostlarla gecirilen zamanlarin
arttinlmasi, zaman zaman yogunlasabilen yalnizhk
ve umutsuzluk gibi zor duygularla ebeveynlerin bas
edebilmelerini  kolaylastiracaktir. Elbette SMAnin
cocugu etkileme dizeyine gére ¢ocugun ve ailenin
hareket 6zgUrligu etkilenebilmektedir. Ornegin parka
gitmek, aligverise ¢cikmak, seyahat etmek bazi ¢ocuk
ve aileler igin zorlayici olabilmektedir. Bu durumda
ebeveynlerin  ¢ocuklarinin  yapamadigi  seylere
odaklanmak yerine beraber yapilabilecek seyleri
disunmeleri faydali olacaktir.
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Cocuklanyla gizel vakit gecirebilme yetisi gelisen
ebeveynler, hem kendilerini daha iyi hissedeceklerdir
hem de c¢ocuklarinin yasadigi psikososyal zorluklarin
azalmasina yardimci olacaklardir. Daha énce de
belirtildigi gibi; bu ¢ocuklar zihinsel olarak édnemli bir
farkliiga sahip degildir ve bu farkindalk sebebiyle
&zellikle yaglari arttikga yasadiklari fiziksel zorluk onlar
icin de duygusal bir yOku beraberinde getirecektir. Bu
nedenle sosyal yasamin iginde olmak ¢ocuk i¢in de
koruyucu bir faktér olacaktir. Unutulmamahdir ki; hem
cocuk hem de ebeveynler icin bu hastalik sirecinde
izole ve yalniz kalmak yasanilan zorluklari daha da
artiracaktir.

SMA tanili ¢cocugu olan bir ailede &nemsenmesi
gereken diger bir durum evdeki kardeslerdir.

i \!

-
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Hasta olan ¢cocugun tedavi sirecine fazla odaklanma,
hastaneye yatislar ve ebeveynlerin yasadigi duygusal
zorluk gibi faktérler disinildiginde; bu zor durum
evdeyasayankardeslericinderiskteskiledebilmektedir.
Su nokta da hatirlanmalidir ki; saglikli kardes igin
de hayal ettigi kardes iligkisi hastalik nedeniyle tam
olarak gergeklegsememigtir. Dolayisiyla kardeslerde
sevginin yaninda olusan 0zUnt0 ve 6fke duygusu da
hasta olan ¢cocuga yénelebilir. Cocuklar 0z0ntU ve 6fke
gibi zorlayici duygularini yetiskinler gibi ifade etmekte
zorlanabilir ve bu duygular disari daha ¢ok davranigsal
problemler olarak yansiyabilir. Anne babalarin diger
cocuklariyla mUmkUn oldugunca yasanan durumu
konugabilmeleri, onlarin duygularini paylasmalarina
izin vermeleri ve tedavi sureci ile ilgili yaslarina uygun
sekilde bilgi vermeleri gerekmektedir. Ongérilebilir bir
dinya, saglikli cocuklarin da zor durum ve duygularla
basa ¢cikma becerilerini arttirmaktadir.

Son yillarda televizyon ve sosyal medyada SMA
hastaliginin tedavisi ile ilgili haberlerin sayisi oldukga
artmigti. Her ne kadar bu haberlerde yer alan
tedavilerin kanit degeri heniz yeterince ¢alisilimamis
olsa da, bazen bu haberler qilelere bir tedavi segcenedi
olarak sunulmaktadir. Heniz deneme asamasinda olan
tedaviler ve bu tedavilerin getirdigi yUksek maliyet,
ailelerile devlet kurumlarini kargi karsiya getirmektedir.
Buna ek olarak bu durum 6zellikle maddi zorluklar
yasayan aileler icin yetersizlik duygusunun ortaya
¢ikmasina yol agmaktadir.
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Bilim henlz SMA hastaliginin tedavisi konusunda
istenilen yerde olmasa da, ailelerin yeni tedaviler ve
gelismelerle ilgili olarak éncelikle hekimlerinden bilgi
almasi gerekmektedir. Aksi halde ¢ocuklarinin tedavi
olabilecegi Umidi yerini hayal kirikligina ve ¢aresizlige
birakabilmektedir.

Sonu¢ olarak zor ve yorucu olan bu tedavi
sUreciyle daha iyi micadele edebilmek igin
ebeveynler iclerindeki savas¢t ruhu ortaya
cikarmali bu sUrecte kendilerini ve ailenin diger
Uyelerini de gbz ardi etmemelidir. Ebeveynler
kendi guclerini ve basa c¢ikma becerilerini
kullanarak saglik elemanlariyla birlikte ortak
karar alma siUreglerinde yer almalidir. Anne
babalar tedavi sirecinde yalniz kalmamal,
hem fiziksel hem de zihinsel olarak kendilerine
dikkat etmeli, ruhsal ve bedensel iyilik halleri
icin kendilerine zaman ayirmalidir. Bu noktada,
bahsettigimiz  6neriler  aileler tarafindan
bazen sucluluk duygusu yaratabilen gereksiz
keyifler gibi diUsUnUlebilmektedir, ancak bu
Onerilerin insan saghgi icin birer gereklilik oldugu
unutulmamalidir. Birgok ailede oldugu Uzere
cocukla ilgili bakim yUkinin biytk bélimo
sadece anneye birakilmamali, anne babalar
mUmkin oldugu kadar esit gérev paylasiminda
bulunarak birbirlerine destek olmaldir.
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Sunu unutmayin ki,
sizler cocuklarinizla
birlikte bu hastaligi
yasarken de onlarigin
cok iyi birer ebeveyn
olabilirsiniz.
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Ece Soyer Demir
SMA Hastaligr ile Mucadele Dernegi
Yonetim Kurulu Baskan Yardimcisi
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% Banyo Yaptirma

Ozenli davranildigi  sirece, trakeostomili ve
gastrostomili hastalara banyo yaptiriimasinda bir
sakinca yoktur. Yasadiginiz evin sartlarina ve hastanin
genel saghk durumuna goére hastanizi daha kolay
yikayabileceginiz bir sistem gelistirebilirsiniz.

Banyo 6ncesinde sirasinda ve sonrasinda, en az iki
kisinin birbirini destekleyecegi sekilde is paylasimi
yapiniz.

Dusme ve hastayi disirme intimallerine karsi, zemine
kaydirmayan malzemeler seriniz.

Banyo 6ncesinde, hastaya ait havlularn, kiyafetleri,
pansuman malzemelerini ve ihtiya¢ duydugunuz diger
esyalari hazirlayiniz.

Kullandiginiz tibbi cihazlarin elektrik ile temasini
kesiniz.

Su sigcramasi ihtimaline karsi, cihazlarin Ustlerini poset
ya da su gegirmeyen bir malzeme ile 6rtinuz.

Temiz aspirasyon sondasini aspire cihazina takarak
hazir bulundurunuz.

Hastanin 0gumemesi icin oda isisini ayarlayiniz.

Banyo &ncesinde su sicakhgini atesdlcerle ya da
dirseginiz ile kontrol ediniz.

Banyoda kullanilacak lif, havlu gibi malzemelerinin
sadece hastaya ait olmasina 6zen gdsteriniz.

Hastanin bagsini ve vicudunu narin hareketler ile
yikayiniz.

Trakeostomi kanUlU icine su kagmamasi igin
6zen gobsteriniz. Tedbir amagl koruyucu aparatlar
kullanabilirsiniz.

Hastayi yikarken pulse oksimetre kullanmiyorsaniz,
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banyo siresince dudak rengini ve gégus hiriltisini takip
ediniz.

Hastanin sirt bélgesini hastayi yan ¢evirerek yikayiniz.

Hastanin bas ve vicudunu durulayiniz.

Hastanin vicudu islakken tasimakta zorluk
cekiyorsaniz, hastanin kollarini sabitleyiniz.

Hastayi yatagina alarak bakimini yapiniz.

Panik yapmadan, hizli hareket ediniz.
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Z@> G6z Temizligi

Ellerinizi hijyenik el yikama kurallarina uygun olarak
yikayiniz.

Kaynatiimis sogutulmus su ile spangi (steril gazl bezi)
islatiniz.

Gozleri igten disa dogru siliniz.

Goéz icinde kirpik olup olmadigini kontrol ediniz.

Her iki g6z icin farkli spang kullaniniz.

Gozlerde kizariklik, akinti vb. oldugunda hekiminize
basvurunuz.

& Burun Temizligi

Ellerinizi hijyenik el yikama kurallarina uygun olarak
yikayiniz.

Kaynatiimis sogutulmus su ile spangi (steril gazl bezi)
Islatiniz.

Burnu nazikge silerek temizleyiniz.

Burunda kuruluk varsa, aspirasyon islemi sirasinda
burnu serum fizyolojik ile nemlendiriniz.
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Burunda beslenme sondasi (NG) varsa, aspirasyon
islemi esnasinda ¢ok daha hassas davraniniz.

@ Kulak Temizligi

Ellerinizi hijyenik el yikama kurallarina uygun olarak
yikayiniz.

Kaynatilmis sogutulmus su ile spanci (steril gazlh
bezi) islatiniz.

Kulak ici temizliginde sivri uclu cisimler ya da kulak
cubugu kullanmayiniz.

Kulakta akinti, kanama vb. goérolurse, hekiminize
basvurunuz.

r
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=~
Yiz Temizligi
Ellerinizi hijyenik el yikama kurallarina uygun olarak
yikayiniz.
Kaynatiimis sogutulmus su ile spanci (steril gazh bezi)
sabunlayiniz.
llik sabunlu spangla hastanin yizinu siliniz.
Sabunlu spangi hastanin gézine ve agiz igcine temas
ettirmemeye dikkat ediniz.
Hastanin yizonu islak temiz spang ile durulayiniz.
Hastanin yizinU kurulayiniz.
YUz temizliginde islak mendil kullanmayiniz.
Dudaklar nemlendirmek i¢in, dudak nemlendiricisi
kullaniniz.
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7‘ Agiz ve Dis Temizligi
Yataga bagdiml ya da kendi agiz temizligini kendi
yapamayan hastalarda adiz mukozasini korumak ve
enfeksiyon olusumunu énlemek amaciyla agiz ve dis

temizligi bir yardimci tarafindan her gin dizenli olarak
yapilmalhdir.

Ozellikle trakeostomili hastalarda gérilen yutma
guc¢ligune bagli olarak, tUkirik agizda birikir ve zararli
organizmalarin Uremesi i¢in uygun ortam olugmasina
neden olur. Agiz bakiminin dizenli ve uygun kosullarda
yapilmasi pek ¢ok hastaligin énlenmesini saglar ve
hastayi rahatlatir.

Agiz icinde bulunan sekresyon temizlendikten sonra
agiz bakimina baglayiniz.

Agiz bakim gubuklarini kitin icindeki solUsyon ile
islatiniz. Agzin yanak, damak, dil, dil alti ve 0Ustg,
kisimlarini yumusak hareketlerle temizleyiniz.

Dis yUzeylerini temizleyiniz.

Dis etlerini dise dogru temizleyiniz.

Agiz ici temizlendikten sonra yine kit icinde bulunan
jeli agiz icine strerek agiz mukozasinin nemli kalmasi
saglayiniz.
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Son olarak dudaklart  nemlendirerek islemi
sonlandiriniz.

AgJiz bakim kitleriyoksa agiz bakiminievde hazirlanan
karbonatli su yardimi ile yapilabilirsiniz.

Ellerinizi yikayiniz ve eldiven giyiniz.

Kaynatilmig sogutulmus bir bardak suya bir tath kasigi
karbonat atiniz.

Bas parmagdiniza gazli bez sararak, karbonath su ile
yukarida anlatilan sekilde agiz i¢ini temizleyiniz.

Dudaklari nemlendirerek islemi sonlandiriniz.

Y
f%z\ Tirnak Bakimi

Tirnak kesimi ve bakimini dizenli araliklarla yapiniz.

El tirnaklarini yarim ay, ayak tirnaklarini diz bigcimde
kesiniz.

Tirnaklan dipten kesmemeye 6zen gdsteriniz.

Tirnak aralarini temizleyiniz.

Tirnak batmasi gelisirse hekiminize bagvurunuz.
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@%@ Sag¢ Bakimi

Hastanin saglarini haftada en az 1 kez yikayiniz.

Hastanin saglarini her gin tarayiniz.

Sa¢c kurutma makinesi ile kurutma yaparken
hastanin kulak ve sa¢ dersini yakmamak i¢in makineyi
uzak mesafede tutunuz.

Uzun sacgh hastalarda sag¢ derisinde yatak yarasi
olusumu baslayip baslamadigini her gin kontrol ediniz.

Sac¢ kesimini hastanin yasina ve cinsiyetine uygun
olacak sekilde dizenli araliklarla yapiniz/yaptiriniz.

Sag kesilirken trakeostomili hastalarda kandl igine
sag¢ pargalarinin kagmasini énlemek igin azami élgude
dikkat gdsteriniz. Sag kesimi sirasinda hastayr mutlaka
ventilatére bagli tutunuz.

Kesimsonrasihastaninvicudundasagkalmamasiigin
yikama ve durulama islemini birka¢ kez tekrarlayiniz.

Sag kesim iglemi i¢in bulundugunuz ildeki ‘Evde
Saglik Hizmetleri’ ya da yerel yénetimler ile iletisime
gecebilirsiniz.
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E Yatak Yaralari

Uzunsureyatan hastalarin kulaklarini, baslarinin arka
bdélumlerini, omuzlarini, dirseklerini, kirek kemiklerini,
kuyruksokumunu, kalga kemiklerini, dizlerini, topuklarini
kizariklik baglamasi agisindan ginlik olarak kontrol
ediniz.

Hastanin kisisel temizligine ézen gdsteriniz.

Hasta terlediginde kiyafetlerini  ve ihtiyag
duyuluyorsa ¢arsafini degistiriniz.

Pamuklu nevresim takimi ve kiyafet kullaniniz.

Carsafin gergin olmasina dikkat ediniz.

Ihtiyag duyulursa havali yatak kullaniniz.

Gunduzleri en az 2 saatte bir, gece ise 4-5 saati
gecmeyecek sekilde hastanin pozisyonunu degistiriniz.

Basi bdlgelerinde 6nlem alinmadiginda kizarikhk
hizli bir sekilde yatak yaralarina dénUsebilir. Kizarikhk

. ya da yara goérdiginizde hekiminize basvurunuz.
% ilag Kullanimi

ilaglar uygun kosullarda saklayiniz.

llag kullanimindan dnce son kullanma
tarihlerini kontrol ediniz.

ilaglar doktorunuzun dnerdigi sekilde
kullaniniz.

ilaglar enteral beslenme Uriinlerine

ya da birbirine karigtirmayiniz.
Gastrostomi pegindenilag

verdiginizde arkasindan mutlaka su veriniz.

Hekim tavsiyesi olmadan hastaniza

ilag vermeyiniz.
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] @ Acil Durumlar

® Acil durumlarda sogukkanliliginizikorumaya ¢alisiniz.
® ihtiyac duydugunuzda 112 Acil Cadrn Merkezini
arayiniz.

® Acil durumlarda ev adresi gibi bilgileri
hatirlamayabilirsiniz. Bu sebeple kolay ulasilabilir ve
gorunir bir yerde, acil durum telefon numaralarinin,
hastaya ait ad-soyad, adres, kimlik numarasi
bilgilerinin ve hastaliga iliskin bilgilerin yer aldigi bir
bilgi karti bulundurunuz.

® Acil durumlarda hastaneye gitmek icin hazirda
canta bulundurunuz. Cantanin icine ambu, aspirasyon
sondasi, kanul gibi ihtiya¢ duyabileceginiz malzemeleri
koyunuz.

® Acil durumlarda size destek olabilecek yakinlariniz ya
da komgularinizi daha énceden olasi bir acil durumda
nasil yardimci olabilecekleri hakkinda bilgilendiriniz.

Genel Bakim

Hastanin kaldigi odayr ginlik olarak temizleyip
havalandiriniz.

Temizlik esnasinda hastayr odadan digari ¢ikariniz.

Hastayi ¢cikarma sansiniz yoksa, elektrik sipurgesi
calisirken hastayi ventilatére baglayiniz.

Sartlariniz dahilinde hastanin gines 15191 alan,
aydinlik bir odada kalmasina gayret ediniz.

Acil durumlarda ihtiya¢ duyacaginiz malzemeleri
(yedek trakeostomi kanill, oksijen tUpU, ambu vb.)
kolay erisilebilir yerlerde bulundurunuz.
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Bu malzemelerin yeri ile ilgili gerekli bilgiyi diger aile
bireyleriyle paylasiniz.

YUksek gerilim riskine karsi, tibbi cihazlarin zarar
gérmemesi icin akim korumali priz tercih ediniz.

Elektrik kesintisi ihtimaline karsi kolay :I]::D
ulasabilecegdiniz bir yerde el feneri bulundurunuz. -

Gastrostomi pegi ara hortumunu ginde 2 kez sicak
su ile yikayiniz.

Ventilatér nemlendiricisi (humindifer) icin distile su
kullaniniz ve gin iginde su seviyesini kontrol ediniz.
- Ventilatér ve konsantratér filtrelerini temizleyiniz.
Filtrelerin kullanim sUrelerine uygun olarak degisimini
yapiniz.

Devre hortumu, aspirasyon kavanozu, katater
mounth gibi sarf malzemelerini &nerilen sirelerde
degistiriniz.
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Enteral beslenme setlerini ginlik degistiriniz. Yeni set
taktiginizda ya da mama/su eklediginizde set icindeki
havayl mutlaka aliniz.

Hastaya verilecek enteral beslenme solisyonunun
(mama) ve suyun oda sicakhdinda olmasina dikkat
ediniz.

Enteral beslenme solUsyonunu kesinlikle
kaynatmayiniz.

Hastayi enjektdr ile besliyorsaniz, mamayi beslenme
enjektdérd icine hava kalmayacak sekilde c¢ekiniz.
Mamayi, acele etmeden belirli bir hizda ve yavas yavas
veriniz.

Acilan solisyon oda sicakliginda en fazla 4,
buzdolabinda ise 24 saat bekleyebilir. Bu sireler
gectiginde solUsyonu kullanmayiniz.

Hastanin kiyafetlerini degistirirken nazik davraniniz.

Aspire cihazi kavanozunu gunde en az 2 kez yikayiniz.

ihtiyac duyuyorsaniz bakim cetelesi tutunuz.

v
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Ece Soyer Demir
SMA Hastaligr ile MUcadele Dernegi
Yonetim Kurulu Baskan Yardimcisi
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Bedensel Yetersizlik ve Bedensel
Yetersizligi Olan Birey

Dogum O&ncesi, dogum sirasi ve dogum sonrasi
dénemlerde herhangi bir nedene bagli olarak iskelet
(kemik), kas ve sinir sisteminde gergeklesen bozukluklar
sonucunda bedensel yetenekleri kisitlanmig veya
bedensel yeteneklerini ¢esitli derecelerde kaybeden,
toplumsalyasama uyum saglamave ginlik yasamdaki
gereksinimlerini  kargilamada guclikler c¢eken, bu
nedenlerle de korunma, bakim, rehabilitasyon,
danismanlk ve destek hizmetlerine ihtiya¢ duyan
kisiye bedensel yetersizligi olan birey; buna yol acan
durumlara ise bedensel yetersizlik denir.

Bedensel yetersizligi nedeni ile sagdlkli kisilerden
farkhlagan ve egitim hizmetlerinden geregince
yararlanamayan bu bireylerde biligsel, psikososyal
ve duyusal gereksinimlerin karsilanmasinin yani sira
hareket ve fonksiyonel yeteneklerinin gelistirilmesi
hususunun, egitim ve rehabilitasyonda bUtincil bir
yaklasimla ele alinmasi boyuk 6nem tasimaktadir.
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Spinal MuskuUler Atrofi; bedensel yetersizlige sebep
olan NéromuUskuler Hastaliklar (Sinir ve Kas Hastaliklarr)
grubunda yer almaktadir.

Bu bdlumde SMA hastalarinin egitim alaninda sahip
olduklari yasal haklar, egditsel degderlendirme ve
tanilama sureci ile ilgili bilgiler yer almaktadir.

Yasal Haklar

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylere y&nelik Birlesmis
Milletler Engelli Haklari S6zlesmesi, Turkiye Cumhuriyeti
Anayasasi ve Engelliler Hakkinda Kanun basta
olmak Uzere ulusal ve uluslararasi birgcok yasal haklar
mevcuttur. Ozel editim ihtiyaci olan bireylere yénelik
cesitli kurum ve kuruluglarca hazirlanan mevzuat
dUzenlemeleri bu yasal haklara dayanmaktadir.

Yasal Haklardan Kimler Yararlanabilir?

Ulkemizde bu haklardan yararlanmak igin; bireyin
Saglk Bakanhgi tarafindan engelli saglik kurul raporu
vermeye yetkilendirilmis bir hastaneden aldigi raporla
en az %40 oraninda engelli oldugunu belgelemis
olmasi gerekmektedir ya da cocuklarla ilgili olarak,
20 Subat 2019 tarihinde yayinlanan Cocuklar icin Ozel
Gereksinim Degerlendirmesi Hakkinda Y&netmelik
(COZGER) geregdi, cocuklarin raporlarina engel orani
yazilmayarak raporda “ézel gereksinim var (OGV)”
ibaresinin yer almasi gerekmektedir.

Egitim Haklari

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylerin egitim hakki hicbir
gerekge ile engellenemez.
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Ozel egitim ihtiyaci oldugu tespit edilen bireylerin
zorunlu 6grenim ¢agi 36 aydan itibaren baglamaktadir.
Cocuklarin gelisimi ve ozellikleri dikkate alinarak okul
oncesi doénemde egitim siresi uzatilabilmektedir.
Zorunlu egitim sUresi boyunca 06zel egitim ihtiyaci
olan bireylerin her tirde ve kademedeki egitimlerini
kaynastirma/bitinlestirme yoluyla sUrdirmeleri esas
olmakla birlikte; kisiler, bu bireylere ydnelik agilan
Ozel egitim okullar veya 6zel egitim siniflarindan da
yararlanabilmektedirler.

Ayrica;

« 0-36 ay arasinda bulunan ézel egitim ihtiyaci olan
cocuklar igin erken gocukluk dénemi egitim hizmeti,

« Zorunlu 6grenim cagindaki 6zel egitim ihtiyaci
olan 0&grencilerden saglk problemi nedeniyle en
az on iki hafta sireyle 6rgin egitim kurumlarindan
yararlanamayacagdi ya da yararlanmasi durumunda
saghgr acisindan risk olusturacagini belgelendiren
bireylere evde egitim hizmeti,

« Zorunlu o6grenim cagindaki 6zel egitim ihtiyaci
olan &grencilerden saglik problemi nedeniyle saglk
kuruluslarinda yatarak tedavi goéren &grencilerin
eqitimlerini strdirmeleri i¢in hastaneler bunyesinde
acilan siniflarda egitim hizmeti,

« Ozel egitim ihtiyaci olan bireylerin mesleki, teknik,
sosyal veya koUltUrel alanlarda bilgi ve becerilerle
donatilmasi, hayata kazandiriimalari ve Uretken
bireyler hdline getirilmeleri amaciyla bu bireylere halk
egitim merkezleri tarafindan yaygin egitim hizmetleri
verilebilmektedir.

Bedensel Yetersizligi Olan Bireylerde
Egitsel Degerlendirme ve Tanilama Sureci

Egitsel degerlendirme ve tanilama sireci, bireyin tim
gelisim ve akademik alanlardaki 6zelliklerine iligkin
etkili karar vermeye hizmet edecek bilgilerin elde
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edilmesini gerektirir. Bu sUrecte 6grencinin yeterlikleri,
yetersizlikleri ve 6grenme gereksinimleri ayrintili olarak
degerlendirilmelidir.

Bireylerin egitsel degerlendirmesi ve tanilamasiyla
ilgili ilk basvuru; okul yénetimi, veli ya da zihinsel engeli
olmayan 18 yasindan buyUk bireyin kendisi tarafindan;
resmi kurumlarda bakim ve barinma hizmetinden
yararlanan bireyler igin ise kurumun resmi yaz ile
gorevlendirecedipersonel tarafindan RAM’a (Rehberlik
Arastirma Merkezine) yapillir.

Egitsel degerlendirme ve tanilama uygun ortamda,
bireyin &zelliklerine uygun élgme araclariyla yapilir.
Saglk sorunlari nedeniyle RAM’a gelemeyecek
durumda olan bireylerin egditsel degerlendirme ve
tanilamasinin  yapilmasiyla ilgili is ve islemler bu
bireylerin bulundugu ortamlarda yapilir.

RAM’larda olusturulan Egitsel Degerlendirme Kurulu
tarafindan yapilan degerlendirmede,

* Bireyin 6zel egitim ihtiyacinin belirlenmesine,

« Ozel egitim ve rehabilitasyon merkezlerinden yararlanip
yararlanmayacagdina,

* Birey icin olusturulacak egitim planinin hazirlanmasina,
* Bireyin Onerilen destek egitim programinda yeterli
gelisim gosterip géstermedigine,

» Gereksinimleri ve yeterlikleri dogrultusunda egitim-

6gretim ¢calismalarindan yararlanip yararlanmadigina
karar verilir.
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Ozel Egitim ihtiyaci Olan Bireylerin
Destek Egitim Hizmetlerinden Faydalanmasi

Engelli saglk kurulu raporu orani %20 ve daha fazla
olanlar ile COZGER raporunda &zel gereksinimi
oldugu belirtilen bireyler; RAM’larda yapilan egitsel
degerlendirme ve tanillama sonucunda dizenlenen
destek egitim raporu dogrultusunda, 6zel egitim ve
rehabilitasyon merkezlerinde sunulan destek egitim
hizmetinden yararlanabilmektedir. S6z konusu hizmet,
Bakanlikga hazirlanan destek egitim programlari
dogrultusunda ayda azami 8 saat bireysel ve/veya 4
saat grup egitimi seklinde sunulmaktadir. 5

Hastanelerde Fizik Tedavi (Q
Surecglerinden Nasil Yararlanilabilir? i

Uygun rapor alindiginda, bedensel yetersizligi olan
bireyler hastanelerden fizik tedavi ve rehabilitasyon
hizmeti alabilirler. Saglik raporlarinin dizenlenmesi ve
fizik tedavi ve rehabilitasyon uygulamalarinin kurumca
6denmesiileilgili sartlar her yil Saglik Uygulama Tebligi
ile dizenlenmektedir.
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Evde Egitim Hizmeti

Zorunlu o6grenim c¢agindaki 6zel egitim ihtiyaci
olan &grencilerden; saglik problemi nedeniyle en
az on iki hafta siUreyle 6rgin egitim kurumlarindan
yararlanamayacak ya da yararlanmasi durumunda
saghgdi acisindan risk olusacak égrenciler, evde egitim
hizmetinden faydalanabilir. Bu hizmetten faydalanmak
icin; en az birisi ilgili daldan olmak Uzere U¢ uzman
hekim tarafindan Durum Bildirir Saglik Kurulu Raporu
dizenlenmesi gerekir. Boylece dgrenci; velisinin yazili
talebi ve Ozel Egitim Degerlendirme Kurulu Raporu ile
il veya ilce 6zel egitim hizmetleri kurulunun planlamasi
dogrultusunda, dersyiliicinde evde egitim hizmetinden
yararlanabilir.

Odrencinin evde egitim hizmeti kapsaminda alacadi
haftalik ders saati, ilkdgretim kademesinde veya &ézel
eQitim programi uygulanan ortadégretim kademesinde
bir okula kayith olanlar i¢in haftada 10 ders saatinden,
digerortadgretim kademesinde bir okula kayith olanlar
icinise haftada 16 ders saatinden az olmayacak sekilde
planlanir.

Evde egitim hizmetlerinde 6grencilerin egitim ihtiyaclari
ile takip edecekleri egitim programi esas alinarak; ézel
eqitim 6gretmenleri, okul dncesi 6gretmenleri, sinif ve
diger alan égretmenleri gérevlendirilir.

Ogretmen gérevlendirmesinde dncelikle &grencinin
kayith bulundugu okulda veya o yerlesim yerindeki egitim
kurumlarindagérevyapankadrolu dgretmenlerdenistekli
olanlar arasindan, ihtiyacin bu yolla karsilanamamasi
durumunda ise o yerlesim yerindeki egitim kurumlarinda
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veya RAM’larda gérev yapan kadrolu &gretmenler
arasindan resen goérevlendirme yapllir.

Evde egitim hizmeti hafta igi
verilebilecegi gibi hafta sonlari da
verilebilir.

Hastanede Egitim Hizmeti

Zorunlu o6grenim cagdindaki &zel egitim ihtiyaci
olan &grencilerden saglik problemi nedeniyle saglk
kuruluslarinda yatarak tedavi goéren &grencilerin
egitimlerini sUrdUrmeleri igin hastaneler binyesinde
hastane siniflari agilabilir.
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Egitim hizmeti, velinin yazilh talebi ve &grencinin
tedavisinden sorumlu hekimin yazil gérisu ile saglanir.
Bu siniflarda birlestirilmis sinif uygulamasi ile egitim
yapillir. Sinifa gelemeyecek durumda olan égrencilere
ise odalarinda egitim verilir.

Egitim alacak 6grencilerin hastaligi ve egitim ortamina
iliskin sartlar dikkate alinarak ilkégretim veya &zel
eqitim programi uygulanan ortadgretim kademesinde
o6grencilerin haftallk ders saati haftada 10 ders
saatinden; diger ortadgretim kademesinde olanlarigin
ise haftada 16 ders saatinden az olmayacak gekilde
planlanir.

Hastane sinifinda egitim alan 6grencilerin egitim
ihtiyaclari ile takip edecekleri program esas alinarak;
Ozel egitim 6gretmenleri, okul 6ncesi 6gretmenleri, sinif
ve diger alan &3retmenleri géreviendirilir. Ogretmen
gorevlendirmesinde hastane sinifinin bulundugu
eqitim boélgesindeki egitim kurumlarinda gérev yapan
kadrolu &gretmenlerden istekli olanlar arasindan,
ihtiyacin bu yolla karsilanamamasi durumunda ise bu
egitim kurumlarindaki veya RAM’larda gérev yapan
kadrolu 6gretmenler arasindan resen gdérevlendirme

yapllir.

Hastane siniflarinda egitimlerini sirdiren
ogrencilere kayith bulunduklar sinifta
uygulanan égretim programlariuygulanir.
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Ders Mudfiyeti

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylerden; isitme yetersizligi,
zihinsel yetersizligi veya otizmi olan &grencilerin her
tirde ve kademede yabanci dil dersinden; motor
becerilerde yetersizligi olan &grencilerin ise motor
beceri gerektiren derslerin uygulamali bélUmlerinden
muaf tutulmasi mMOmkindur.
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Destek Egitim Odasi

Okul oncesi, ilkégretim ve ortadgretim kademesinde
egitim veren okullarda tam zamanh kaynastirma/
bUtinlestirme yoluyla egitimlerini sirdiren 6égrenciler
icin il veya ilce milli egitim midurliklerince okullarda
destek egitim odasi acimaktadir. Bu &grenciler,
okullarin bUnyelerinde kurulan Bireysellestirilmig Egitim
Plani (BEP) Gelistirme Biriminin karari ile haftalk
toplam ders saatinin %40’Ina kadar destek egditim
odalarinda egitim alabilmektedirler.

Sinav Tedbir Hizmetleri

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylerin girecekleri merkezi
sistem sinavlarinda yetersizliklerine uygun sinav tedbir
hizmetleri, rehberlik ve arastirma merkezlerince
alinabilmektedir.

Universite Sinav Basvurusu

Universite sinavinda
o6grencilere engel
durumlarina uygun

olarak ek suUre verilmesi,
okuyucu ve isaretleyici
destegi saglanmasi gibi
dizenlemeler yapilabilmesi
icin, 6grencilerin engelli
saglik kurulu raporlarini
basvuru asamasinda OSYM
kayit burolarina vermeleri
gerekmektedir.

] N K K K
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Diger Yasal Haklar

Ozel egitim ihtiyaci olan bireylerin egditim haklarinin
yani sira; kamusal, saglk, vergi muafiyeti ve indirimi,
istihdam, calisma hayati, sosyal guvenlik, sosyal
yardim, engelli ¢ocugu/yakini olan calisanlar gibi
alanlarda haklart da bulunmaktadir. S6z konusu
haklar ile ilgili detayh bilgi almak i¢in asagida yer
alan web adreslerinden ve iletisim numaralarindan
yararlanabilirsiniz.

- https:/khgmcalisanhaklaridb.saglik.gov.
tr/TR,54457/engelli-haklari-rehberi.ntml

- https:/www.ailevecalisma.gov.tr/tr-tr/
sss/engelli-ve-yasli-hizmetleri-genel-
mudurlugu/

- https:/ailevecalisma.gov.tr/media/19199/
engelli-bilgilendirme.pdf

- Sosyal Hizmetler: ALO 183

- Sosyal Yardimlar: ALO 144

- Millt Egitim Bakanhgi: ALO MEBIM 444 0
632

N\
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Egitimde feda edilecek tek bir fert yoktur.
Mustafa Kemal Atatdrk
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