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EBEVEYNLER VE BAKICILAR ICIN REHBER

SMA TANISI HAKKINDA BILMENIiZz
VE YAPMANIZ GEREKENLER

cure,

SM Make today a
breakthrough.



Sevgili Ebeveyn veya Bakici,

Bu rehberin size verilmesinin nedeni, biiyiik olasilikla bebeginizde spinal miiskiiler
atrofi oldugunuzu 6grenmis olmanizdir. Bu, ¢ogu zaman insanlarin bir aile ferdi veya
arkadaslarinin ¢ocuguna tani konana kadar hakkinda ¢ok sey bilmedigi nadir bir
genetik rahatsizliktir.

Bu rehberin amaci da size SMA’y1 anlamak icin bir temel saglamaktir. Bilmeniz
gereken bazi 6nemli seyler sunlardir:

o Tedavi mevcuttur.
 Cabuk hareket etmeniz gerekir.

SMAn1n isaretlerini beklemeyin. Tedaviyi almak i¢in en iyi zaman belirtileri gormeden
oncedir. SMAnin en belirgin 6zelligi olan kas zayifligini fark edene kadar beklerseniz,
gocugunuz bir daha asla geri kazanilamayacak bazi fonksiyonlar1 goktan kaybetmis olabilir.

Doktorunuz veya bagka bir saglik calisaniyla derhal iletisim kurmaniz, seceneklerinizi
6grenmeniz ve ¢ocugunuzun ilaca hemen mi ihtiyaci oldugu, yoksa bir siire izlenip
izlenemeyecegi konusunda karar vermeniz gerekir.

Belki de ¢ocugunuzun hastaligini tam olarak anlamadan hizli davranmanin zor
olabileceginin farkindayiz. Bunu yapabilirsiniz. Cocugunuzun saglig1 buna baghdir.

Ve biz de yardim edebiliriz. Bizler, SMA konusuna odaklanmis, kdr amaci giitmeyen
bir savunma grubuyuz. Bilgi, rehberlik ve destek icin bizimle iletisime ge¢in.

SMA
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3. SMA Nesilden Nesle Nasil Gecer
4. SMA’nin Tanisi

5. SMA'nin Siddetini Tahmin Etme

6. SMA'nin Tedavisi

7. SMA ile Yasamak

8. Kaynaklar

BILMENIZ GEREKENLER

m

A

Cocugunuza bir yenidogan tarama testi yoluyla tan1 konmugsa, ¢ocuk hastaliklar1 doktorunuz
veya bagka bir saglik ¢alisaniyla iletisime gegin ve heniiz yapmadiysaniz test sonuglarinizi
paylasin. Bebeginizin acil randevu almasi gerektigini soyleyin.

Cocugunuzda SMA oldugu halihazirda dogrulanmuis olabilir ve taniyr dogrulamak i¢in kan
testi bekliyor olabilirsiniz. Kan testi bekliyorsaniz, sonuglar1 almaniz bir ila iki hafta siirebilir.
Bekleme siirecinde, bebeginize SMA olasiligin1 6grenmenizden dnce baktiginiz gibi bakmaya
devam edin. Bu siire zarfinda, olagandisi isaret veya belirtiler gostermedik¢e bebeginizin
bakimi konusunda farkl: bir sey yapmaniz gerekmez.

Saglik ¢aliganinizdan bir uzmana sevk talebinde bulunun. Her zaman olmasa da ¢ogu zaman,
¢ocuklardaki sinir sistemi hastaliklar1 konusunda uzman bir doktor olan bir pediatrik nérologa
sevk edilirsiniz.

Kendiniz ve bebeginizin saglik ¢alisanlar: i¢in daha fazla bilgi edinin. Bu brosiiriin yaninda
tip meslek mensuplarina yonelik olarak verilen bir ek belgeyi Cure SMAdan edinebilirsiniz.
Bir kopya almak veya herhangi baska bir soru sormak i¢in, 800.886.1762 no’lu telefondan
Cure SMA'y1 arayin veya info@curesma.org adresine e-posta gonderin.



SMA, omurilik icinde kaslara calismalari
icin sinyaller gonderen hiicreleri etkiler.
Motor néronlar adi verilen bu hiicreler

diziin calismadiginda, kaslar asiri zayiflar.

SMA'li insanlar kas zayifligi ylziinden ytriime,

yemek yeme ve hatta nefes almada zorlanirlar.

SMA'l cocuklarin fiziksel fonksiyonlari sinirli
olmakla birlikte, zihinsel bozukluklari yoktur. SMA'l

cocuklar distinebilir, 5grenebilir ve baskalanyla iliski kurabilir.

SMA TIPLERI

Insanlarin SMA “tiplerinden” bahsettigini duyabilirsiniz. Yenidoganlarda SMA taramasi yapilmasindan
once, hastalara ¢ogu zaman ancak belirtiler ortaya ¢iktiktan tani konurdu ve ardindan belirtilerin ilk ortaya
¢itkma zamani ve elde edilen en yiiksek fiziksel kilometre tasina gore dort ana tipe kategorize edilirlerdi.
Artik yenidoganlara belirtiler ortaya ¢ikmadan tani konabildigi icin, SMA tanisinda tipler her zaman
kullanilmayabilir. Yine de, onlara asina olmak faydal: olabilir.

TIP 1 TIP3

SMA’nin en siddetli ve en yaygin bi¢imi olup, 18 ayliktan sonra fakat genellikle erken gocuklukta tani.
belirtiler (“gevsek” olma veya kas tonusunun diistik Tip 3 SMA’l1 ¢ocuklar kendi baslarina yiiriiyebilir, fakat
olmasi gibi) dogumdan sonraki alt1 ay icinde ortaya bu beceriyi kaybedebilir.

cikar. Tip 1 hastasi bebekler yuvarlanma veya kendi
baslarina oturma gibi gorevleri yerine getiremez
ve ¢ogu zaman 2 yasindan once oliirler.

TIP 2 TIP 4

Belirtiler (motor becerilerin gelisiminde gecikme SMAnin yetiskin bi¢imi ve en nadir olani. Belirtiler
ve kas zayiflig1 gibi) 6 ile 18 ay arasinda baslar. (kas zayifligi, titremeler veya segirmeler gibi) nispeten
Tip 2 SMA’l1 ¢ocuklar tipik olarak yardim olmadan hafiftir. Tip 4 SMA’l1 insanlar tipik olarak biraz destekle
oturabilir ama asla ayakta duramazlar ve tekerlekli eksiksiz bir hayat yasarlar.

sandalyeye muhtactirlar.



SMA, ebeveynlerden ¢ocuklara gegen
kaltsal bir hastaliktir. Eksik veya bozuk
bir genden —sagkalim motor néron
geni 1, baska deyisle SMN1'den kaynaklanir.
Saglikh insanlarda SMN1 geni, SMN proteini adi
verilen ve motor néronlar (kaslarla iletisim kuran
Ozel sinir hiicreleri) icin 6nemli olan bir protein Uretir.

Bu protein olmadan, motor néronlar dogru calismaz

ve sonunda olerek kaslarin zayiflamasina ve 6lmesine yol acarlar.

Baba tasiyici
ve SMA'lI degil

Anne taslyicl
ve SMA'lI degil
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Cocuk Cocuk SMA'lI Cocuk
SMA'lI degil degil ama tasiyici SMA'l

. Normal SMN1 Geni

Eksik veya bozuk
SMN1 Geni

SMA'YA YOL ACAN

NEDIR?

SMA NESILDEN
NESLE NASIL GECER

SMA, yaklagik olarak 11.000 bebekten
birini etkiler. Yaklasitk 50 Amerikalidan
biri  hastaligin  tasiyicisiddir—bu  da,
kendileri hasta olmasa bile hastalig1
cocuklarina aktarabilecekleri anlamina
gelir. SMA herhangi bir 1rki veya cinsiyeti
etkileyebilir.

Bebekler genelde her bir ebeveynden
birer tane olmak iizere SMNI geninin
iki kopyasini alirlar. SMA’li bir bebek
eksik veya bozuk SMN1 gen kopyalarini
ebeveynlerinin ikisinden de almigtir.

SMAlT  ¢ocuklarin  ¢ogunun, hasta
olmamalarina kars: hastalik genini tagiyan
iki ebeveyni vardir. Bu ebeveynlerin bir
islevsel SMN1 geni vardir, ama genin ikinci
kopyasi eksik veya arizalidir.

BirSMA’ligocugunolmasi,aynirahatsizliga
sahip baska bir ¢ocuga sahip olma sansini
azaltmaz. Iki tastyicinin, her bir gebelikte
SMA’L1 bir ¢ocuga sahip olma sans1 dortte
birdir. Resimde, tastyic1 ebeveynlerin her
cocuk sahibi olduklarinda c¢ocuklarina
gecirebilecegi olasi gen kombinasyonlar:
goriilmektedir.




2018 yihinda bazi eyaletler, SMN1

genlerinin var olmasi durumunda

dogumda az miktarda kani kontrol ederek
yenidoganlara SMA testi yapmaya baslamistir.
iki SMN1 geni eksik olan bebeklerin ebeveynlerine,
bebeklerinde SMA olma olasiligina dair bir bildirim
gonderilir. Bir yenidogan tarama testinde SMAnin tespit

edilmesi sonrasinda, doktorlar taniyi dogrulama amacli bir kan

testi isteyebilir. Bu testi sonuclarinin ¢ikmasi bir ila iki hafta strebilir.

ERKEN TEDAVININ ONEMI

Liliana Grace SMA’l1 dogmustu. 12 giinliikken bir ¢aligma ilac1 araciligiyla SPINRAZA .S = w ‘
ile tedavi gormeye basladi. $imdi 2 yasinda ve kendi yasindaki bir gocugun gelisiminde

beklenen her asamaya ulasti. “Tedavi gormek i¢in beklemeyin. Bunun 6nemini ne kadar
vurgulasam az.”
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—Denise, Liliana Grace’in annesi

Yenidogan tarama testlerine SMAnin eklenmesi, bu Bir bebekte SMA oldugunu belirleme amagli yenidogan
rahatsizliga sahip bir bebege erken tani konma gansini bityitk ~ tarama testleri ve dogrulama testlerine ek olarak, cocugun
olgtide artirmigtir. Tarama testleri ebeveynlere, bebekleri SMA vakasinin ne kadar ciddi oldugunu tahmin etmek ve en iyi
belirtileri gostermeden saglik ¢alisanlarryla SMA tedavisi tedavi yolunu belirlemek iin ek testler yiiriitiilebilir.

hakkinda konusma olanag: saglamaktadir. Bu, ciddi ve hatta

hayat1 tehdit edici sorunlari 6nlemeni en iyi yoludur.

SMAnin fiziksel gelisimde gecikmeler gibi bazi belirtileri, baska
rahatsizhiklarin belirtilerine benzerdir. Yenidogan tarama testi
olmazsa, doktorlar ve diger saglik ¢alisanlar1 bu belirtilere
SMAnin neden oldugunu belirlemeden 6nce diger olast
nedenleri elemek i¢in ¢ok sayida test yapmak zorunda
kalabilirler. Genelde ilk 6nce fiziksel gelisimdeki gecikmelerin
daha yaygin nedenleri goz oniine alindig i¢in, belirtiler ortaya

ciktiginda SMA tanist her zaman hizli bir sekilde konamaz.



SMA'nin ciddiyetini cok sayida faktor
I
etkiler. Bunlarin test edilebilen bir tanesi, SMA N | N

ikinci bir sagkalim motor néron geni, M M 1
SMN2 geninin varligidir. Bu SMN1’e benzerdir S I D D ETI N I
ve SMN1‘e kismi bir yedek gorevi goriir. SMN2, 1

SMNT1 ile ayni miktarda protein tiretmez. Urettigi TA H M I N ETM E

protein miktari motor néronlari saglkl tutmaya yeterli

degildir. Dolayistyla SMN2 bir miktar SMN proteini tretse bile,

motor noronlar yine de 6lebilir ve kaslar zayiflayabilir.

SMN?2 yedek geninin kopya sayisi kisiden kisiye degisir. Bir bebegin sahip oldugu SMN2 kopyasi sayisi, doktorun
SMA1 insanlarda, SMN2 kopyas1 sayis1 hastaliklarinin ne derhal tedavi mi yoksa bir siire gézlem mi tavsiye edecegini
kadar ciddi olduguyla baglantilidir. Genelde, SMN2 kopyasi belirlemeye yardimci olur. Bir bebek dortten fazla SMN2
sayist ne kadar ¢oksa o kadar iyidir, zira daha fazla SMN kopyasina sahipse, doktor tedaviye baslamadan 6nce
proteini motor ndronlarin kaslara sinyal gondermek icin rahatsizligin dikkatli bir sekilde izlenmesini 6nerebilir.
ihtiyag duyduklarindan daha fazlasini aldiklar1 anlamina gelir. Ancak bu vakalar son derece nadirdir. Genelde, doktor
SMA igin su anda mevcut olan bazi tedaviler, SMN2’ye daha tedavinin dogumdan sonra miimkiin oldugu kadar erken
fazla protein tiretmek iizerinde yogunlagmaktadir. baslamasini tavsiye eder.



SMA'NIN TEDAVISI

SMA'y1 tedavi etmek icin aragtirmacilarin
uzerinde calistigi iki yol vardir. SMAyi
tedavi etmenin bir yolu, geni hedeflemek
ve viicuttaki SMN proteini miktarini artirmak
yoluyla altta yatan hastalik nedenini ¢c6zmektir.
Bu yaklasimlara “SMN tabanli” veya “SMN-iyilestirici”

yaklagimlar adi verilir.

SMA'ya yonelik ek tedaviler klinik calismalarda test edilmektedir. Mevcut
tedaviler ve acik klinik calismalarla ilgili bilgiler siklikla degismektedir;
bu yiizden en iyisi su adresten Cure SMA web sitesini kontrol etmektir:

https://www.curesma.org/clinical-trials/

Veya, tedaviyle ilgili nihai bir karar vermeden dnce mevcut secenekler hakkinda
saghk calisaniniz ile konusmaktir.

Su anda, SMA igin ii¢ SMN iyilestirici tedavi ABD Gida ve Ilag
Dairesi (FDA) tarafindan onaylanmustir. Evrysdi (risdiplam),
SMN2 geninin daha eksiksiz SMN proteini iiretmesine neden
olan, giinliik olarak agiz yoluyla veya bir g tiipii yoluyla alinan
kiiciik bir molekiildiir. Spinraza (nusinersen), SMN2 genini
hedef alan ve daha eksiksiz protein iiretmesine neden olan bir
enjeksiyondur. Zolgensma (Onasemnogene abeparvovec-xioi),
eksik veya mutasyona ugramis SMN1 geninin islevinin yerini

alan bir gen tedavisidir.

Diger tedavi tiirleri klinik ¢alismalarda ve hatta aragtirmanin
dahaonceki asamalarinda yer almaktadir ve bunlar gelecekte
kullanima sunulabilir. Bu yaklasimlardan bazilar1 “SMN
digr” yaklasimlar: hedefleyerek, viicudun SMN proteini
tarafindan etkilenen diger sistemleri, yollar: ve stireclerine
odaklanmaktadir. Bu yaklagimlar 6rnek olarak kas giiciinii

veya motor noron fonksiyonunu artiran ilaglar verilebilir.
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Erken Daha iyidir

Erken tedavi, bir cocugun miimkiin oldugu kadar saglikly

kalabilmesi igin en yiiksek sansi sunar.

Eksik veya bozuk SMN1 geni veya yedek SMN2 geninden
yeteri kadar protein gelmediginde, motor noronlar hizla
oliir. Herhangi bir tedavi uygulanmazsa, en siddetli SMA
vakalarina sahip bebekler 6 aylik olana kadar motor

noronlarinin %90’1n1 kaybederler.

Motor noronlar bir kez kaybedildiginde yerine konamazlar.
Viicut yeni motor noéronlar tiretmez ve mevcut ve arastirma

altindaki tedavilerin de hi¢cbir bunu yapamaz.

Bu da, en iyi tedavinin bebegin hasta oldugunun isaretlerini
vermesinden 6nce yapilabilecegi anlamina gelir. Burada
amag, bebegin kaslarinin diizgiin sekilde gelisebilmesi i¢in

miimkiin olan en fazla sayida motor néronu kurtarmaktir.



Yenidogan taramasiyla konan erken i

tani ve erken tedaviyle, SMA hastasi S M A I L E YAA M A K
cok sayida ¢cocuk daha saglkli bir yasam
sUrebilir. Yine de, ara sira fiziksel ihtiyaclar

ve gunlik aktivitelerde yardima ihtiyac
duyabilirler.

Gida ve Beslenme

Zayif kaslar giday1 ¢cigneme, yutma ve sindirmeyi zorlastirdig1

i¢in, diizgiin beslenme bazi SMAl1 ¢ocuklar i¢in zorun olabilir.

Saglik calisaniniz sizi bir beslenme uzmanina yonlendirebilir ve o da gocugunuzun
diyetinde onun bireysel ihtiyaclarina uygun degisiklikler tavsiye edebilir. Bunlar arasinda kolay yutulan yumusak gidalar veya mide
ve 0zofagus etrafindaki kaslarin zayif olmasinin neden olabilecegi asit refliisiinii siddetlendirmeyen diisiik yagh gidalar yer alabilir.

Adaptasyon Donanimi
Kas zayifliginin neden oldugu giinliik zorluklarla basa ¢ikmada yardimci olabilecek gesitli destekleyici ve yardimei cihazlar

mevcuttur. Segenekler i¢in doktorunuza sorun veya Cure SMA web sitesini ziyaret edin.

NEFES ALMA VE OKSURUK

SMA'l1 insanlar tam dolu nefes almada veya hava yollarini temizlemek igin yeteri kadar giiglii 6ksiirmede zorluk gekebilir.
Bunun nedeni, kaburgalar arasindaki interkostal kaslar ad1 verilen kaslarin ¢ok zayif olmasidir. Bu, 6zellikle cocuk akcigerleri

veya burun ve bogaz da dahil olmak iizere iist hava yollarini etkileyen bir viriis kaptiginda sorun olabilir.
Yaygin oneriler arasinda sunlar yer almaktadir:

« Cocugunuzun nefes alma kapasitesini izleyebilecek bir gogiis hastaliklar1 uzmanina (akciger sorunlar: iizerinde
uzman bir doktor) sevk etmek.

 Cocuklara hava yollarindaki mukus, balgam ve diger salgilar1 temizlemede yardim olacak bir 6ksiiriik yardim cihazi.

« Belki geceleri veya cocuk hasta oldugunda soluma destegi. Iki seviyeli pozitif hava yolu basinci veya BiPAP, bir
maskeyle invazif olmayan destek saglamanin bir yoludur.




YENIDOGAN
TA R A M A ,SMA toplulugumuza (etkilenen bireyler, aileler,

klinisyenler ve arastirmacilar dahil) SMA hakkinda

KAY D I daha fazla bilgi edinme, zamanla belirtileri daha

iyi ydonetme ve yeni tedaviler gelistirmede yardim

etmek amaciyla kurulmus bir ¢cevrimici Sicildir.

Sizleri, www.curesma.org/nbsr
adresindeki NBSR web sitesine

gidip Cure SMA'ya cocugunuzla ilgili

bilgi saglama talimatlarini izleyerek katilmaya
davet ediyoruz.

NBSR, Cure SMA'nin bir programidir. Cure SMA, NBSR ve ona ait materyalin yegane vasisidir. NBSR bilgileri klinik bakimi
iyilestirmek ve yeni tedavi gelistirmeyi desteklemek icin kullanilabilir. Diger hastaliklarla ilgili siciller de arastirma ve
klinik bakimi ilerletme konusunda uzun bir gecmise sahiptir.

10



Sorularinizi veya
randevunuzla

ilgili notlari yazmak
icin asagidaki boslugu
kullanabilirsiniz.




SMA

y twitter.com/cureSMA

il_ .}
g @curesmaorg

f facebook.com/cureSMA

You
youtube.com/user/FamiliesofSMA1

°
In www.linkedin.com/company/families-of-sma

Son glincelleme tarihi Haziran 2021
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