SPINAL MUSKULER ATROFI
(SMA)



* SMA, beyin sapi motor
nukleuslari ve alt motor
noronlarin 6n boynuz hicreleri
dejenerasyonuna sekonder
olarak gelisen iskelet kaslarinin
atrofisi ve ilerleyici zayifligi ile
karakterize herediter
norodejeneratif hastaliklardir.




* Ust notor néron ile ilgili patolojik degisiklikler ve duyusal
tutulum klinik olarak yoktur.

* Otopsi calismalari sonucu alt motor noron sayisinda ileri
derecede azalma meydana geldigi ayrica saglam hiicrelerde
de atrofik degisiklikler ve dejenerasyonun oldugu
bildirilmistir.

* SMA, Survival Motor Neuron geni uzerindeki mutasyonlar

sonucu ortaya ¢cikmakta ve otozomal resesif gecis
gostermektedir.



* insidansi ulkelere gore farklilik gostermekle birlikte genel
olarak 1/6000-10000 olup, genel popiilasyonda tasiyicilik
siklig1 1/40-60 civarindadir.

* DMD den sonra ikinci en sik gorulen pediatrik
noromuskiuler hastaliktir.Ayrica kistik fibrozisten sonra
ikinci siklikta goriilen fatal hastaliktir.



* Uluslararasi SMA konsorsiyumu ¢ocukluk yasinda baslayan
SMA'yi baslangi¢ yasi ve motor fonksiyon becerisine gore 4
fenotip icinde siniflandirmistir.



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

* Klinik olarak en agir seyreden ve en sik gorulen formudur.
* SMA tanisi konulan hastalarin yaklasik %50 si Tip 1’dir.
* Kendi icinde Akut ve Kronik infantil SMA olarak 2’ ye ayrilir.



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

Akut Infantil SMA

* Semptomlar dogumu izleyen ilk 3 ayda baslar, genellikle 2
vasindan once solunum komplikasyonlarindan dolayi 6liim
cok stk gorulir.

* Siddetli zayiflik ve hizli ilerleme ile karakterizedir.
* Yasam suresi genellikle 1-3 yil arasindadir



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

Akut Infantil SMA

* Cocuk dogdugunda hipotoni ve simetrik flask paralizi vardir,
bas ve govde kontrolii yoktur.

* Boyun kaslarinin zayifligindan dolayi ¢cocuk kollarindan
tutulup kaldirilmak istendiginde bas arkaya duser.

* Kaslar ince ve az gelismistir, palpasyonla kaslarda gevseklik
bulunur, ekstremitelerin yer¢cekimine karsi olan hareketleri
tipik olarak gozlemlenemez:.

* Genel zayiflik, hipotoni, derin tendon reflekslerinin yoklugu,
hi¢ yuriyememesi, nadiren oturabilmesi esas belirtileridir.



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

Akut Infantil SMA

* Bulbar denervasyon nedeniyle yutma ve emme gibi
aktivitelerde gucluk cekerler.

* Solunum kaslarinin da etkilenmesi nedeniyle okstirme ve
sekresyon atmada sikinti yasarlar dolayisiyla solunum yolu
enfeksiyonlarindan dolayi dogumdan sonra ilk iki yil
icerisinde kaybedilirler.



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

Kronik infantil SMA

* Baslangi¢ yasi ayni, genellikle 10 yasindan daha uzun
yasayabilirler.

* Motor gelisim gecikir, hasta oturabilir ya da ayakta
durabilir.Basini kaldirabilir, ekstremitelerini hareket
ettirebilir.

* Derin tendon refleksleri hastaligin baslangicinda alinmakla
birlikte daha sonralari alinanaz.



SMA Tip 1: Werding -Hoffman Hastaligi

Kronik infantil SMA

 Kaslarin tutulumu akut infantil SMA ile benzerlik gosterir.

* Govde ve proksimal ekstremiteler el ve ayaklardan daha
siddetli tutulur.

* Siddetli kifoskolyoz, iskelet deformiteleri, ilerleyici
kontraktlirler gorilur.



SMA Tip 2: Ara Form

e 7-18 ay arasi baslangic gosterir.

* Bebegin daha dnceki donemde gelisimi normaldir ve Tip 1
deki hizli progresyon bu tipte yoktur.

* Hastalar desteksiz oturabilir, bazilari emekleyebilirler, hatta
ayakta durmayi basarabilirler. Fakat desteksiz ayakta durma
ve ylrumeyi basaramazlar.



SMA Tip 2: Ara Form

* Derin tendon refleksleri kaybolmustur ve ust ekstremitelerinde
tremor yaygindir.

* Kifoskolyoz, gogus kafesi anormallikleri ve eklem kontraktiirleri
siklikla ve hayatin ilk yillarinda goriilmektedir.

* Solunum kaslarinin tutulumuna bagl olarak solunum yolu
enfeksiyonlarina yatkinliklari fazladir.

* Yutma problemi goriilebilir fakat nadirdir.

* Solunum ve yutma fonksiyonlarinin etkilenimine bagl olarak
yasam sureleri degismektedir.



SMA Tip 3: Kugelberg-Welander Hastaligi

2 ile 15 yaslar arasi baslar.

* Yavas seyreder, cocuk tutulduktan sonra kosma, merdiven
ctkma ve yerden ayaga kalkma gibi aktivitelerde ilerleyici
guclukler gorular.

* Motor gelisimde gecikme (orta derece) ve kosmada
yetersizlik erken belirtilerdir.

* Baldir kaslarinda siklikla orta derecede psodohipertrofi
vardir.Erkek ¢cocuklarda bu durum Duchenne veya Becker
Muskiuler Distrofi izlenimi verebilir.



SMA Tip 3: Kugelberg-Welander Hastaligi

* Kranial sinirler tarafindan innerve edilen kaslarin zayifliginin
hafif oldugu bildirilmistir.

* Derin tendon refleksleri normal, azalmis veya yok olabilir.

* Sikhikla rijid iskelet deformiteleri gorulmez.Bununla beraber
kalca kaslarinin zayifligindan dolayi kompansatuar lordotik
postiir gelisir



SMA Tip 3: Kugelberg-Welander Hastaligi

* Klinik belirtilerin olusmasinda en az 10 yil sonra 20-30
vaslarinda ambulasyonlarini kaybedebilirler.

* Ambulasyonunu kaybeden hastalarda ise skolyoz gibi spinal
deformiteler gelisebilir ve harekette azalmaya bagl olarak
osteoporoz ve obezite gibi ek sorunlar da eslik edebilir.

* Yutma ve c¢igneme kaslarinin etkilenimi nadirdir.Solunum
kas zayifligi da diger tiplerdeki kadar siddetli degildir.Yasam
sureleri normal sayilabilir.



SMA Tip 4

* Hayatin 2. ve 3. Dekatinda gorulur.

* Hastalar yetiskinlik doneminde de bagimsiz ylirimeye
devam edebilir.

* Solunum ve yutma fonksiyonlarinin etkilenmedigi ilimh bir
formdur.



SMA - TEDAVI

* Bilinen kesin tedavisi henuiz yoktur.

* Son yillarda hastaligin molekiiler dlizeyinin daha iyi
anlasiimasiyla birlikte hastaligin takip ve bakimiyla ilgili
standardizasyon gelistirilmistir.



SMA - FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

SMA'da fizyoterapinin amaci;

* kas ve eklemleri koruyarak olusabilecek limitasyonlari ve
deformiteleri onlemek,

* solunum fonksiyonlarini en iyi diizeyde tutmak ve akciger
komplikasyonlarindan korumalk,

* hastalarin yasam kalitelerini ve sosyal katilimlarini
artirmaktir.



SMA - FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

 SMA'li hastalarda bilateral kalca cikigi sik goriiliir.

* Hastalarin kas zayifliklari ve eklem deformitelerine yonelik
germe ve kuvvetlendirme egzersizleri onemlidir.

* Fonksiyonel egzersizler ihtiyaca yonelik olarak
vaptirilmalidir.

* Hastaligin erken donemlerinde eklemler olduk¢a mobildir
ve beklenenden daha fazla EHA ya sahip olabilirler.

* Hastalarin ¢ogu yiuriliyemedigi ve ayakta duramadigi icin
erken donemde spinal deformite gelisme riski de yuksektir.



SMA - FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Hastalarin yardimci cihaz ihtiyaci
da dogru belirlenmeli, ayakta
durma veya oturmada gerekli
vardimci cihazlar ve
modifikasyonlar hastanin
ihtiyacina uygun olarak
verilmelidir.




SMA - FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Ayrica gece moldu gibi eklem
deformitelerini 6nlemeye
yonelik ortez ihtiyaclari da
belirlenerek uygun cihaz
onerilmelidir.

* Spinal deformitelerin
olusmasini ve ilerlemesini
onlemeye yonelik uygun
spinal ortezler verilmelidir.




SMA - FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Solunum fizyoterapisi 6onemlidir.

* Solunum kaslarinin zayifligi sekresyon atilmasina engel olur
ve akciger enfeksiyonlarina hazirlayici rol oynar.

* Sekresyonlarin atilmasi icin pozisyonlama ile birlikte cesitli
drenaj yontemleri ve aspirasyon yontemleri uygulanmali ve
aileye de egitim verilmelidir.



WERDING HOFFMAN TIiP 1 SMA

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON
Akut Infantil SMA

* Beslenme problemleri gorlilur.Bazen tupte beslenme daha
uygun olur, ancak inhalasyon pnomoni riski vardir.

* Normal gelisime gore oturma doneminde modifiye oturma
destegi kullanilarak oturtulmasi 6nerilmektedir, bu oturma
pozisyonunda yasina uygun aktiviteler verilir.

* Solunum enfeksiyonlari siklikla gorulir.Solunum
yetmezligine bagh 6lim c¢ok fazladir.

* Antibiyotikler kullanilir.

* Postural drenaj ve yatakta yuziistu pozisyonda yatmak
faydali olabilir.



WERDNIG HOFFMAN TIiP 1 SMA

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON
Kronik infantil SMA

* Yasamin ilk yilinda kontrakturleri 6nlemek, oturma
pozisyonunu fasilite etmek, yasina uygun oyun ve gelisimi
saglamak hedeflenir.

* Dik pozisyonda ayakta durusu saglamak icin (tilt board gibi)
gerekli diizenek yapilmalidir.

* Hafif uzun ylurime cihazlari ve bir walker bazi hastalarin
yurimesine yardimci olur.



WERDNIG HOFFMAN TIiP 1 SMA

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Bagimsiz olarak oturma yetenegi kazanmasi icin gerekli
calismalar yapilmalidir.

e Oturma pozisyonunu saglamak icin oturma adaptasyonlari
ve spinal ortez uygulamasi yapilir.

* Bunlarin skolyozun ilerlemesini onleyemeyecegi
belirtilmektedir.



WERDNIG HOFFMAN TIiP 1 SMA

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Cocuk icin gerekli cevresel diuizenlemelerin yapilmasi
uygundur.

* Banyo, elbise giyme ve yemek yemeyi daha kolaylastirici
arac¢ gerecler yapilmalidir.

* Hastaya uzun siireli solunum tedavisi verilebilir, solunum
destegi geceleri de surdurulebilir.

* Bazen de solunum cihazi elektrikli tekerlekli sandalyesine
monte edilerek mobilitesini de suirdlirmesi saglanabilir.



TiP 2 SMA

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* iskelet deformitelerinin 6zellikle skolyozun énlenmesi ¢cok
onemlidir.

* Cocuk hafif spinal destekle duiz pozisyonda desteklenir.

* Skolyoz 50° den fazla ise cerrahi islem yapilir.Millwaukee
korsesi verilir.

* Bu cocuklar ambulasyonlarini 4 yasindan itibaren koltuk
degnekleri ile surdurebilirler veya tekerlekli sandalyeye
bagiml olabilirler.

* Kontrakturlerin onlenmesi icin diizenli tedavi gereklidir.



SMA TiP 3- KUGELBERG-WALENDER

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

» Zayiflik gelisene kadar tedaviye ihtiya¢ gostermeyebilir.
* Buyume genellikle normaldir.
* TS ye bagimli ise skolyoz ve kontraktuirler gelisebilir.

* Deformite gelismesini 6nlemek icin splint uygulamalari,
sandalyenin uygun olarak diizenlenmesi ve fizik tedavinin
uygulanmasi gereklidir.



SMA TiP 3- KUGELBERG-WALENDER

FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Ayak zayif fakat henuz deforme degilse hafif PAFO lar
(plastik AFO) ayak bilegi kontraktiirlerini onleyebilir.

* Immobilizasyon pek ¢ok soruna yol a¢ar.

* Bu donemde deride yara, osteoporoz , bobrek tasi, iskelet
agrisi ve solunum problemleri gelisebilir.

* Tekrarlayici enfeksiyonlar ve bronsektazi meydana gelir.

* Dikkatli bir sekilde solunum tekniklerinin kullaniimasi
gereklidir.



HEREDITER MOTOR VE
SENSORY (DUYUSAL)
NOROPATILER (HMSN)

[Charcot-Marie-Tooth (CMT)]



HEREDITER MOTOR VE SENSORY (DUYUSAL) NOROPATILER (HMSN)

[Charcot-Marie-Tooth (CMT)]

* Periferal sinirin anormal gelisimi ya da dejenerasyonu ile
karakterizedir.

* CMT siniflandirmasi kompleks ve yeni genler ve mutasyonlarin
arastiriilmasina bagli olarak devamli glincellenmektedir.

* Demiyelinize formlarda ana olarak periferal sinir aksonlarini
cevreleyen miyelin kilif etkilenir.Myelin kilifin ana fonksiyonu
sinir iletiminin hizini, dolayisiyla da verimliligini artirmaktir.Bu
sebeple elektrofizyolojik calismalarda en goze ¢carpan bulgu
disuk sinir iletim hizidir.



HEREDITER MOTOR VE SENSORY (DUYUSAL) NOROPATILER (HMSN)

[Charcot-Marie-Tooth (CMT)]

* Aksonal formlarda, aksonun kendisi etkilenmistir.

* Bu tip vakalarda, norofizyolojik calismalarda sinir iletim
hizlarinda degisiklikler gozlemlenmez.

* Duyu aksonlari etkilenimi sonucu dizestezi ve paresteziler
seklinde duyu bozukluklari olusur



HEREDITER MOTOR VE SENSORY (DUYUSAL) NOROPATILER (HMSN)

[Charcot-Marie-Tooth (CMT)]

* Vakalar CMT1 tipinde(demiyelinize formlar, daha duisiik
sinir iletim hizlarinda ve otozomal dominant gecisli),

 CMT2 tipinde (aksonal ve genellikle dominant kalitim
paterninde)

* Ayrica da Dejerine -Sottas hastaligi olarak da bilinen CMT3
tipinde (siddetli demiyelinizasyon/ hipomiyelinizasyon ve
otozomal resesif gecisli) olabilir.



CMT1 - HMSN TiP 1 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Hipertrofik Formu)

* Peroneal Muskiiler atrofinin en sik gorulen formudur.

* Semptomlar hastalarin 2/3 iinde hayatin ilk 10 yili icerisinde
baslar.

e Butun vakalarda semptomlar 20 yasindan once baslamis
olur.



CMT1 - HMSN TiP 1 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Hipertrofik Formu)

* Peroneal ve anterior tibial kaslarin zayifligi ile birlikte dusuk
ayak ve ylurumede gugcluk vardir.

* Genellikle ayak deformitesi ortaya cikar.

* Pes cavus ayagi caprazlayan uzun fleksor ve ekstansorlerin
hareketi ve ayagin intrinsik kaslari arasindaki kas
dengesizligine bagh olarak gelisir.

e Bacagin distal kaslarindaki zayiflik ilk goze carpan
bulgudur.Daha sonra bacakta daha proksimal kaslara ve
klicuk el kaslarina yayilir.



CMT1 - HMSN TiP 1 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Hipertrofik Formu)

* Siddetli vakalarda bacagin anterior bolgesi ve kii¢cuk ayak
kaslarinin paralizisi ve tam atrofisi gelisir.

* Etkilenmis kaslarda fasikiilasyonlar ve kramplar goriilebilir.

* Vakalarin yarisindan fazlasinda blitiin tendon refleksleri
kaybolmustur.

* Semptomatik duyu tutulumu sik degildir, fakat genellikle
distalde pozisyon ve vibrasyon duyusunun yetersizligi vardir.



CMT1 - HMSN TiP 1 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Hipertrofik Formu)

* Hastalarin %14 linde skolyoz gelisir, fakat diger iskelet
deformiteleri sik degildir.

* Brust ve arkadaslari hastalarin %37 sinde anormal yuriime,
%26 sinda bacak ve ayaklarin zayifligi, % 16 sinda ayak
deformitesi ve ¢cocuklukta gecikmis ylirime, ayaklarda duyusal
semptomlar ve ellerde zayiflik bildirmislerdir.



CMT1 - HMSN TiP 1 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Hipertrofik Formu)

* Hastalik genellikle yavas ilerler, fakat bazi vakalarda rutin
seyreder daha sonra siddetli bir ilerleme gosterir.

* Tremorun goriulmesi siktir(%30).

* Bu hastalikta motor sinir ileti hizi diger noropatilerin herhangi
birinden daha yavas olabilir.

* Kas biyopsisinde etkilenmis kaslarda anormallikler
bulunmustur.



CMT2 - HMSN TiP 2 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Noral Formu)

* Normale yakin sinir ileti hizi ile karakterizedir.
* Genellikle dominant herediter karakter tasir.

* Genellikle 10-20 yaslari arasinda baslar, fakat 10 yas altinda
da basladigi bildirilmistir.

digerinin orta yasta basladigi aciklanmuistir.



CMT2 - HMSN TiP 2 (Peroneal Muskiiler Atrofinin [Charcot-Marie-

Tooth] Noral Formu)

* Hastalik genellikle orta derecede seyreder.

* Proksimal tendon refleksleri siklikla vardir.

* Kifoskolyoz ¢ok sik goriilmez ve pes cavus daha az goruldr.
* ilerleme hizi yavastir, hastalik cok siddetli degildir.

* Tremor ve ataksi siklikla goriulen bulgulardan degildir.

* Sinir iletim hiz1 hafifce yavaslamistir.



CMT3 - COCUKLUKTA HIiPERTROFIK NOROPATI

(DEJENERINE SOTTAS HASTALIGI)

* Otozomal resessif herediter karakter tasir.

e Cocukluk caginda baslayan bu ilerleyici hastalikta bilateral
ayak deformitesi vardir.

* Yurime gliclesmis ve gecikmistir.

* Butlin 4 ekstremitenin distal atrofisiyle birlikte siddetli
sensorimotor noropati vardir.



CMT3 - COCUKLUKTA HIiPERTROFIK NOROPATI

(DEJENERINE SOTTAS HASTALIGI)

* Hafif dokunma, pozisyon ve vibrasyon duyusu o6zellikle
etkilenmistir.

* Bacaklarda hafif sekilde agri meydana gelir.

* Sensorial ataksiyle birlikte hareketlerin hantallasmasi,
nistagmus ve 1si1ga karsi zayif pupillar reaksiyon gibi
bulgularda 6nemli 6zelliklerdir.

* Tendon refleksleri kaybolmustur.



HMSN- CMT FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* CMT nin henuz etkili bir tedavi yontemi yoktur, bu hastalar
icin destekleyici tedaviler uygulanmaktadir.

* Destekleyici tedavi kapsaminda fizyoterapi ve
rehabilitasyon uygulamalari, iskelet ve yumusak doku
deformiteleri i¢in cerrahi uygulamalar ve semptomatik ilag
tedavileri yer almaktadir.

* Bu grupta norolog ve diger profesyoneller arasinda yakin is
birligiyle multidisipliner bir tedavi yaklasimina ihtiyac
vardir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Fizyoterapistler aktivite ve katilimi etkileyen fonksiyonel
bozukluklari degerlendirmeli.

* Herediter noropatilerde distalde yer alan kas zayifliklari, el
ve ayak deformiteleri, spinal deformiteler, agri ve yorgunluk
fonksiyonu bozan baslica bozukluklardir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

 CMT tedavisinde siddeti hafiften orta dereceliye dogru
degisen egzersiz uygulamalarinin etkili ve guvenilir oldugu,
alt ekstremite kas kuvvetinde ve yuriime yeteneginde
anlamli gelismelere yol actigi belirlenmistir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

 CMT li hastalarda azalmis maksimum oksijen tliketimi ve
diistik fonksiyonel aerobik kapasite gorulir.

* Bazi calismalar aerobik egzersizin CMT li hastalarda
fonksiyonel yetenegi ve aerobik kapasiteyi
gelistirebilecegini gostermistir.

* CMT de asiri kullanim sonucu kaslarda zayiflik riski oldugu
icin yuksek direncli egzersizden kacinilmalidir.



HMSN- CMT FIZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Tendon kisaliklarini gidermek ve onlemek i¢in pasif germe
onerilmesine ragmen kanitlar yetersizdir.

* Postir ve dengeyi gelistirmeye yonelik yaklasimlar
yararhdir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Bu hastalikta peroneal ve anterior tibial kaslarin zayifligi
vardir.

 Sikhkla duistik ayak gelisir ve kuvvetli olan tibialis posterior
kasinin etkisiyle ayakta inversiyona gidis vardir.

* Erken safhada AFO kullanilmasi gereklidir.

* Hastaligin ileri asamasinda ise ayak bilegindeki instabiliteyi
kontrol etmek amaciyla AFO verilir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

* Ayak parmaklarinda ¢eki¢ parmak gelisir.

* Baslangicta basit germe ve splint uygulamasi parmaklar
uzerinde rahatlatici etki yapar.

* Giyilen ayakkabida modifikasyonlar yapilir.Ayakkabinin on
kismi derin ve genis olmalidir.



HMSN- CMT FiZYOTERAPI VE REHABILITASYON

 CMT vakalarinda bu hastaliga 6zgii Marionette Gait adi
verilen bir yuruyus sekli gelismektedir.

* Yiiruyus fazinda sallanma fazindaki ekstremitede pelvik
elevasyon, pelvik rotasyon, kalca ve dizin fleksiyonu vardir.

* Skolyoz CMT de sik goriilmez (%10).Egri genellikle orta ve
hafif siddettedir, tedaviye ihtiya¢ gostermez.

* Kifoz siklikla skolyoz ile birlikte gorulur.Egrinin siddetine
gore uygun korse kullanilir.









