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SPINAL MUSKULER ATROFi (SMA) — ACIL MUDAHALE PLANI

Nérolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanlhiginda hazirlanmigtir

BU COCUGUN SMA'SI VARDIR — SOLUNUM DESTEGI ONCELIiKLIDiR - UZUN AC

BIRAKMAYINIZ - SUKSINILKOLIN KULLANMAYINIZ

1 - COCUGUN BIiLGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI

DOGUM TARIHI

GUNCEL KiLO (KG) / TARIH

ANNE/BABA ADI — TELEFON

IZLEYEN HEKIM — TELEFON

TERCiH EDILEN HASTANE

GENETIK TANI (GEN / VARYANT)

ALERJILER

KAN GRUBU

HASTALIK DEGISTIRICI TEDAVI (NUSINERSEN / RiSDiPLAM / GEN TEDAVISI) —

SON DOZ TARiHI

EVDE SOLUNUM DESTEGI (BiPAP / OKSURUK ASISTANI)

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAc DOZ

SAATLER NOT

3 - KRIiZ / HASTALIK GUNUNDE — EVDE VE OKULDA

o Sekresyonlar: temizleyin: oksiiriik asistan1 / aspirator
varsa kullanin; sirt-gégiis pozisyonlamasi yapin.

e Yar1 oturur pozisyon verin; beslenmeyi kii¢iik hacimli
ve sik yapin.

o Evde BiPAP varsa hekimin "hastalik giinii" planina gore
kullanim siiresini artirin.

o Atesi erken diisiiriin; sivi alimini siirdiirtin.

e Uzun ac¢ birakmayin: kusuyor/beslenemiyorsa sekerli
sivi deneyin; olmuyorsa beklemeden acile.
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@ ACILE BASVURU ESIiKLERI — 112
o Hizli/yiizeysel soluma, cekilmeler, morarma,
uykuya meyil — 112.

Oksiiriik sekresyonu atamiyorsa (bogulur gibi, sik
tikanma).

Kusma/beslenememe ile 4-6 saati asan aclik (seker
diismesi riski).
Beslenirken morarma / sik oksiirme (aspirasyon siiphesi).

Acile giderken bu formu ekibe verin (arka sayfa saglik
ekibi igindir).

4 - BU COCUKTA RiSKLIi DURUMLAR — ONCEDEN BiLDiRIiNizZ

O Solunum yolu enfeksiyonu (en riskli donem) O Uzun aglik / kusma O Ameliyat-anestezi (6nceden anestezi ekibine TANIYI bildirin)

O Minimal travmayla kirik riski (kemik erimesi) O Skolyoz cerrahisi sonras1 donem 0O Diger:
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{%%% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — SMA

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

.. SOLUNUM — SMA'DA ACILIN MERKEZi

Zayf oksiiriik + sekresyon birikimi ana sorundur. Oksijeni tek basina, kan gazi/CO:2 izlemi olmadan vermekten
kacininiz — satiirasyonu diizeltirken hipoventilasyonu (COz2 birikimini) maskeleyebilir. Hedef ventilasyonun desteklenmesidir:
erken noninvaziv ventilasyon (BiPAP) tercih edilir; oksiiriik asistani/aspirasyonla hava yolu temizligi eslik etmelidir.
Entiibasyon kararini ¢ocuk yogun bakim/gogiis ekibiyle veriniz — ekstiibasyon giicliigii bilinen sorundur, plan bastan
yapilmahdir.
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e ACLIK / METABOLIK + ANESTEZi
¢ Uzun achiga tolerans diistiktiir: kusan/beslenemeyen ¢ocukta erken dekstrozlu IV sivi baslayiniz (hipoglisemi,
ketoasidoz ve rabdomiyoliz 6nlenir); agligi 6 saati gecirmeyiniz; elektrolit + glukoz (gerekirse CK) izleyiniz.

o Anestezi: siiksinilkolin kontrendikedir (hiperkalemi); nondepolarizan kas gevseticilere duyarhlik artmigtir (titre ediniz);
islem sonrasi solunum destegi plam 6nceden kurulmalidir.

e Noromiiskiiler iletiyi bozabilen ilaglarda (yiiksek doz magnezyum, aminoglikozidler) dikkatli olunuz.
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PRATIK YAKLASIM (OZET)

{ A
e Kan gaz1 + satiirasyon izlemi; NIV esigi diisiik tutulur; sekresyon temizligi diizenli.

o Antibiyotik esigi solunum enfeksiyonunda diisiiktiir; atelektazi agisindan degerlendiriniz.
o Ailenin getirdigi evde cihaz ayarlari degerlidir — sorunuz, miimkiinse kendi cihazini kullandiriniz.

¢ Gen tedavisi (onasemnogen) sonrasi ilk haftalar-aylar: ¢ocuk steroid altindadir; hastalikta trombosit, kreatinin ve
karaciger enzimlerini kontrol ediniz (trombotik mikroanjiyopati/karaciger etkisi bildirilmistir); izleyen merkezle temas kurunuz.
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EK NOTLAR iZLEYEN HEKIiM NOTU (opsiyonel)

¢ Bilis saglamdir — islemleri cocuga aciklayarak yapiniz.

o Kemikler kirilgandir (minimal travma kirig1); tasima-

pozisyonlamada nazik olunuz; skolyoz/kontraktiirlere gore
destekleyiniz.

e Nusinersen kullaniyorsa intratekal uygulama oykiisii vardir
(skolyoz cerrahisi gegirdiyse LP giiclesebilir).
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HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD- KURUM / TELEFON TARIH IMZA / KASE
SOYAD)

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/rehabilitasyon dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Her ameliyat/anestezi 6ncesi
bu formu anestezi ekibine gosteriniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/spinal-muskuler-atrofi
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TIBBI BILGI NOTU — SMA (SAGLIK PROFESYONELLERI ICIN)

Akademik 6zet - Nihai tani ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

SPINAL MUSKULER ATROFi NEDiR?

SMA, %95 oraninda SMN1 geninin homozigot delesyonuna bagli, 6n boynuz motor néronlarinin kaybiyla giden hastaliktir
(~1/10.000). Agirhk SMN2 kopya sayisiyla iliskilidir (tip 1-3). Uc hastalik degistirici tedavi kliniktedir: nusinersen (intratekal
ASO), risdiplam (oral) ve onasemnogen abeparvovek (tek doz gen tedavisi); yenidogan taramasi ve erken tedaviyle fenotipler
belirgin degismistir — "tedavi gormiis SMA" genis bir yelpazedir, ¢gocugun bugiinkii motor-solunum durumu aileden 6grenilmelidir.

Akut bagvurularin cogu solunum yolu enfeksiyonu zeminindedir; nébet SMA'nin beklenen bir bileseni degildir.

AKUT YONETIMIiN UC DIiREGI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

s a
1 - Solunum: Kan gaz ile degerlendiriniz; tek basina O2 hipoventilasyonu maskeler — 6ncelik NIV'dir (¢ocugun ev ayarlar
baslangi¢ noktasi olabilir). Sekresyon yonetimi (0ksiiriik asistani, aspirasyon, fizyoterapi) tedavinin parcasidir. Entiibasyon

gerektiyse ekstiibasyon, NIV kopriisii ve oksiiriik destegiyle planlanir.

2 . Metabolik: Aclik 6 saati gecirilmez; kusan ¢ocukta erken %10 dekstrozlu idame si1v1 baslanir; glukoz-elektrolit, uzamig
tabloda CK ve kan gaz1 (metabolik asidoz) izlenir.

3 - Anestezi/ilac: Siiksinilkolin kontrendikedir; nondepolarizan blokerler azaltilmis dozla titre edilir; postoperatif solunum
destegi plani zorunludur. Malign hipertermi iligkisi beklenmez; yine de uzun volatil maruziyetinde rabdomiyoliz agisindan uyanik

olunur.
. v

TEDAVIYE OZGU ACIiL NOTLARI

{ )

¢ Onasemnogen sonrasi (ilk ~3 ay): cocuk prednizolon altindadir — araya giren ciddi hastalikta steroid yonetimi i¢in izleyen
merkeze danisiniz; trombotik mikroanjiyopati (trombositopeni + hemoliz + bobrek) ve transaminaz yiikselmesi bildirilmistir
— hasta ¢ocukta hemogram, kreatinin, ALT/AST bakiniz.

o Nusinersen: intratekal uygulanir; islem sonrasi bas agrisi/LP komplikasyonlar: goriilebilir. Risdiplam: giinliik oral; kesintiler
izleyen merkeze bildirilmelidir.

e Kirik, cerrahi ve uzun immobilizasyon islev kaybettirebilir — erken mobilizasyon ve fizyoterapi planlayiniz.

Kaynak cercevesi: Uluslararasi SMA bakim uzlagilar1 (2017-2018 care considerations ve giincellemeleri) ile uyumlu, egitim amach
oOzettir; ila¢ ve doz secimi dahil nihai karar, hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/saglik-
yazilari/spinal-muskuler-atrofi
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