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Genel Bilgi:

Son yillarda SMA tedavisinde cigir acan yenilikler ve tibbi bakimdaki 6nemli gelismeler, bu dejeneratif
hastalikta sagkalim oranlarini ve motor sonuglari biiyiik dlciide degistirmistir. Ozellikle en agir SMA
genotiplerine sahip bireylerde bu yeni tedaviler hayat kurtarici olabilir ya da motor, solunum ve/veya
beslenme fonksiyonlarinda iyilesme veya stabilizasyon saglayabilir. Yenidogan taramasi veya aile
oyklsi nedeniyle presemptomatik donemde tedavi edilen bebeklerin cogunun motor gelisimlerinde
hafif bir gecikme gorilmekte veya hi¢ gecikme olmamaktadir. Bu da motor néron dejenerasyon



belirtileri ortaya c¢ikmadan once uygulanan tedavilerin en vyiksek etkinlige sahip oldugunu
gostermektedir.

Bununla birlikte doktorlar, bilim insanlari ve arastirmacilar, tedaviye olumlu motor yanit veren
cocuklarin bir kisminin beklenmedik sekilde yasamin ilk yillarinda bilissel veya sosyal becerilerde
bozulma yasadigini veya yasitlarina kiyasla iletisim becerilerinde gecikme veya davranissal farkhliklar
sergiledigini fark etmislerdir. Su anda bu farkhliklarin ne kadar yaygin oldugu, hangi gelisim alanlarini
daha c¢ok etkiledigi, neden ortaya ciktigi ve yeni SMA tedavilerinin bu farkliliklara etkisinin olup
olmadigi tam olarak bilinmemektedir.

SMA’li cocuklara en iyi bakim ve destegi saglamak icin bu gelisimsel degisikliklerin daha iyi anlasilmasi,
sikliklarinin ve ilerleyisinin incelenmesi gerekmektedir. Bu farkliliklarin nedenlerini ve uzun vadeli
etkilerini belirlemek, erken tani, tedavi, bakim ve aile rehberligini gelistirmeye yardimci olacaktir. Bu
nedenle, SMA'li cocuklarin gelisimin tiim alanlarinda en iyi destegi almasini saglamak icin daha fazla
arastirmaya gereksinim vardir.

Calistayin Amaglari:
1) Uzmanlarin bir araya getirilmesi: Dinyanin farkl bolgelerinden klinisyenler, bilim insanlari,
arastirmacilar ve hasta savunucu grubu temsilcileri, SMA'll ¢ocuklarda beyin gelisimi
konusundaki deneyimlerini ve arastirmalarini paylastilar. Buna SMA tip 1 (SMA1) hastalari ve
yenidogan taramasi veya dogum Oncesi testler yoluyla tani konulan hastalar dahildir.
2) Ailelerin endiselerinin ele alinmasi ve gelisimin anlasilmasi: Calistayda SMA’li ¢ocuklarda
norogelisimsel degerlendirme icin mevcut uygulamalar gozden gecirilmis ve en iyi
degerlendirme yontemleri arastirilmistir. Boylelikle ebeveynlerin ve bakim verenlerin
endiseleri yanitlanarak gelisimsel farkhliklarin erken tespiti kolaylasacaktir.
3) Erken destek ve bakimin iyilestirilmesi: Bu cocuklarin bilissel, iletisimsel ve davranissal
gelisimini desteklemek icin erken miidahalelere iliskin 6nerilere acil ihtiyag vardir.
4) Gelecekteki arastirmalar ve is birliginin planlanmasi: Konu ile ilgili bilgi eksiklikleri
belirlenmis ve gelecekteki arastirmalar icin planlamalar yapilmistir. Bu planlar, SMA'da gelisime
dair genis olcekli calismalar yaparak epidemiyoloji ve tani araglarinin gelistirilmesi, bakim
kilavuzlarinin olusturulmasi ve potansiyel tedavilerin arastirilmasini icermektedir.

Calistayin Sonuglari ve Ciktilari:

Uzmanlar, yeni tedaviler sayesinde hayatta kalan ve SMA1 ile takip edilen cocuklarin 6nemli bir
kisminda nérogelisimsel bozukluklarin gorildigini dogrulamistir. Bu bozukluklar konusma, sosyal
etkilesim, davranis ve bilissel yetenek alanlarinda cesitli sekillerde ortaya ¢ikabilir. Prenatal donem ve
dogum sonrasi erken dénemdeki diisiik SMN protein seviyelerinin beyin gelisimini etkileyebilecegini
one siren son yillardaki temel ve klinik dncesi arastirmalar bunu desteklemektedir.

Bir veya iki SMN2 kopyasina sahip olan, erken dénemde gii¢slizliik belirtisi gosteren veya tedaviye
baslamada gecikme yasayan ¢ocuklarin daha yiksek risk altinda oldugu disinilmektedir. Mevcut
tedavilerin nérogelisim Gizerindeki etkileri halen belirsiz olup daha fazla arastirmaya ihtiyag vardir.
Potansiyel bozukluklarin erken donemde saptanmasi, klinik uzmanlara ve terapistlere zamaninda
yonlendirme yapilmasi énemlidir. Bu sekilde SMA’l ¢cocuklarda sonuglarinin degistirilmesi mimkin
hale gelebilir.

Klinikte gelisimin izlenmesi icin temel bir tarama stratejisi olmasi gerektigi konusunda fikir birligine
varilmis, ancak 6zgin tani ve midahale kilavuzlarinin gelistiriimesi icin daha fazla arastirma ve
uluslararasi is birliginin gerekli oldugu dustinilmastir.

Uzmanlar tarafindan veri toplama ve arastirma is birliginin saglanmasi icin ulusal kayitlara ozellikle
standartlastirilmis ¢cok yonli nérogelisimsel degerlendirmelerin eklenmesi gerekliligi vurgulanmistir.

Hastalar ve Aileler Uzerindeki Etkileri:



Erken izlem ve Miidahale: SMA’ll cocuklar, nérogelisimsel bozukluklar agisindan risk altinda
olan veya kronik norolojik hastaligi bulunan diger cocuklarda oldugu gibi yakin takip, 6nleyici
stratejiler ve Ozellikle konusma terapisi gibi erken miidahalelerden fayda gorebilirler.
Klinisyenler aileleri dinleyerek uygun tarama ve degerlendirme araglarini kullanmali ve
norogelisimsel alandaki endiseleri dikkatli bir sekilde degerlendirmelidir.

Degerlendirme Araclarinin Dikkatli Yorumlanmasi: Siddetli motor, solunum veya yutma
gliclikleri olan c¢ocuklarda standart norogelisimsel testler her zaman dogru sonug
vermeyebilir. Test sonuglarini tek seferde bildirmek yerine, klinisyenler gelisimin zaman
icerisindeki seyrini takip etmek i¢in uzun sireli izlem yaklasimini benimsemelidir.

Ailelerin Desteklenmesi ve Savunuculuk: Hasta savunuculuk gruplari, ailelerin gelisimsel
farkhliklarin erken belirtileri hakkinda bilgilendirilmesini ve gii¢lii yonlere odaklanan rehberlik
saglanmasini 6nermektedir. Aileler bilgi, psikososyal destek, akran baglantilari ve etkin
miidahalelere erisim konusunda desteklenmelidir.

Kiresel Etki ve Arastirma is Birligi: SMA’daki nérogelisimsel bozukluklarin epidemiyolojisinin
tanimlanmasi ve beyin islev bozuklugunun nedenlerinin daha iyi anlasiimasi icin gerekli olan
temel ve klinik arastirmalarin kolaylastiriimasi icin farkli merkezler arasinda is birligine acil
gereksinim oldugu konusunda SMA uzmanlari arasinda uluslararasi bir fikir birligi olusmustur.
Ailelerin bakis acgilarinin arastirmalara dahil edilmesi ve bakim stratejileri, SMA’lI ¢ocuklara
daha iyi destek saglanmasi agisindan kritik Gneme sahiptir.

Gelecek Adimlar:
SMA’nin beyin gelisimi Gzerindeki etkilerini daha iyi anlamak i¢cin uzmanlar tarafindan su calismalar
planlanmaktadir:

1)
2)

3)
4)

Calistay sonuclarinin paylasilmasi — Temel sonuglari paylasarak farkindaligi arttirmak.
Cevrimici anketin baslatiimasi — SMA’daki norogelisimsel sorunlarin  yayginligini
degerlendirmek ve belirli SMA alt gruplarini tanimlamak icin bu bozukluklarin 6zellikleri ve
seyrini incelemek.

SMA'daki nérogelisimsel bozukluklar icin tani ve bakim kilavuzlari gelistirmek

Arastirma calisma gruplarinin olusturulmasi — Derin fenotipleme, tani araglari, beyin anatomisi,
norogorintileme, molekiler biyoloji ve biyo-belirtecler dahil olmak tGzere SMA'nin klinik ve
preklinik yonlerini incelemek igin bir arastirma birligi kurmak.

Bu girisimler, SMA'li bireylerde bakimin iyilestiriimesine yardimci olacak ve SMA’ll ¢ocuklarda
norogelisimsel farkliliklarin nedenlerini daha iyi anlamak igcin bilimsel arastirmalara onemli katki
saglayacaktir.

Tam rapor metni Neuromuscular Disorders (PDF) dergisinde yayinlanacaktir.



