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DERLEME / REVIEW

Öz

Spinal Musküler Atrofi, kaslardaki güçsüzlükle karakterize olan nörodejeneretif ve kalıtsal 
bir hastalıktır. Moleküler genetik testi ile tanılanan hastalık çocukluk çağı ölümlerinin önde 
gelen monogenik nedenidir. Beş tipi bulunan hastalığın, farklı etken maddelere sahip üç 
adet ilaç tedavisi mevcuttur. İlaçların yüksek maliyetli olması, ilaçlara erişimde yaşanan 
güçlükler, hastalığın seyrinin ağır olması ve yaşam kalitesinin etkilenmesi nedeniyle bakım 
verenler ve çocuklar zorlu süreçler yaşamaktadırlar. Spinal Musküler Atrofi hem bireyin hem 
de bakım vereninin yaşamını ekonomik, sosyal ve psikolojik kapsamda etkilemekte ve tedavi 
sürecinde disiplinler üstü çalışmayı gerekmektedir. Ek olarak, alanyazındaki araştırmalarda 
Spinal Musküler Atrofi’nin gelişimsel perspektiften ele alınmadığı dikkat çekmektedir. Bu 
nedenle bu derlemede; Spinal Musküler Atrofi hastalığına yönelik gelişimsel bakış açısının 
olası katkılarının ele alınması, hastalığın çocuğun sağlık hakkı ve yaşam kalitesi açısından 
tartışılması ve uzmanların, politika geliştiricilerin farkındalığının artmasına yönelik önerilerin 
sunulması amaçlanmıştır.

Anahtar Kelimeler: Spinal musküler atrofi, çocuk gelişimi, sağlık hakkı, yaşam kalitesi.

Abstract

Spinal Muscular Atrophy is a neurodegenerative and genetic disease characterized 
with muscle weakness. It is the leading monogenic cause of childhood death and is 
diagnosed by molecular genetic testing. The disease, which has five types, has three drug 
treatments with different active ingredients. Caregivers and children experience painful 
processes due to high cost of the drugs, difficulties in accessing the drugs, severe disease 
course, and the impact on quality of life. Spinal Muscular Atrophy affects both patients’ 
and caregivers’ life in economic, social and psychological contexts, which necessitates 
multidisciplinary teamwork during the treatment process. Moreover, it is noteworthy that 
Spinal Muscular Atrophy is not addressed from the perspective of child development in 
the studies present in the literature. Therefore, this review aimed to discuss the possible 
contributions of the developmental perspective towards Spinal Muscular Atrophy, to 
discuss the disease in the sense of the child’s right to health and quality of life, and to 
present recommendations for increasing the awareness of experts and policymakers.

Keywords: Spinal muscular atrophy, child development, right to health, quality of life. 
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1. Giriş
Spinal Musküler Atrofi (SMA), omuriliğin ön boynuzundaki 
motor nöronların dejenerasyonu nedeniyle ortaya çıkan ve 
kaslardaki güçsüzlük ile karakterize olan nörodejeneratif 
bir hastalıktır (1). SMA’nın ortaya çıkmasında rol oynayan 
SMN (survival motor neuron) geni, 5. kromozomun 
üzerinde ve 5q11.2-13.3 lokasyonunda, iki adet kopya 
halinde bulunmaktadır (SMN1 ve SMN2) (2). Bu geni 
Bu geni içeren homozigot  delesyon  veya mutasyon  
durumunda SMN proteinleri üretilemez hale gelmekte (3), 
RNA metabolizmasında rol oynayan SMN proteininin yeterli 
seviyede üretilememesi ise SMA’yı meydana getirmektedir 
(4). Dünya genelinde her canlı doğumda SMA görülme 
sıklığı 1/10.000 iken, bir popülasyondaki her 50 kişiden 1’i 
de taşıyıcı olmaktadır (5-7). Türkiye’de 2020 yılı itibariyle 
yaklaşık 1300 SMA hastası bulunduğu; dünyada ise bu 
sayının ortalama 40 bin civarında olduğu belirtilmektedir 

(8). Ayrıca Türkiye’de kesin veriler olmamakla birlikte yılda 
ortalama 150 bebeğin SMA hastalığı ile dünyaya geldiği 
tahmin edilmektedir (9). Kalıtsal bir hastalık olan SMA, kas-
iskelet ve solunum sisteminde ileri bir zayıflık meydana 
getirmekte, aynı zamanda çocukluk çağı ölümlerinin önde 
gelen monogenik nedeni olarak görülmektedir (2, 3, 10). 
SMA’nın tanılanmasında moleküler genetik testi (SSCP veya 
restriksiyon endonükleaz enzim kesimi) kullanılmakta, bu 
test yöntemiyle SMN1 geninde meydana gelen homozigot 
delesyonunun saptanması ve var olan mutasyonların 
analizinin yapılması hedeflenmektedir (11-13). 

SMA hastalığı nörodejeneratif bir hastalık olması nedeniyle 
süreç içerisinde değişen sağlık gereksinimleri doğrultusunda 
disiplinler üstü bir çalışma dâhilinde tedavi gerektiren ve 
bu yolla olumlu sonuç alınabilen bir hastalıktır (14). Ancak 
alanyazında yer alan çalışmalar incelendiğinde, SMA’nın 

629

https://orcid.org/0000-0002-8161-077X
https://orcid.org/0000-0002-3637-3293
https://orcid.org/0000-0002-3685-4310
https://orcid.org/0000-0001-8512-8908


İzmir Kâtip Çelebi Üniversitesi Sağlık Bilimleri Fakültesi Dergisi 2022;7(3): 629-635 İzmir Kâtip Çelebi Üniversitesi Sağlık Bilimleri Fakültesi Dergisi 2022; 7(3): 629-635

Yılmaz ve ark., Gelişimsel bakış açısıyla SMA

gelişimsel perspektiften ele alınmadığı dikkat çekmektedir. 
Bu derlemede, SMA hastalığına yönelik gelişimsel bakış 
açısının olası katkılarının ele alınması, hastalığın çocuğun 
sağlık hakkı ve yaşam kalitesi açısından tartışılması ve 
uzmanların, politika geliştiricilerin farkındalığının artmasına 
yönelik önerilerin sunulması amaçlanmıştır.

1.1. SMA Tipleri ve Semptomları 

Geçmişte yaşa göre kategorize edilen ve Tip 1-2-3 olmak üzere 
üç tipe ayrılan SMA, oldukça nadir olan doğum öncesi (Tip 0) 
ve yetişkin (Tip 4) boyutlarının dâhil edilmesiyle günümüzde 
5 tipte tanılanmakta ve değerlendirilmektedir (15-17). SMA 
tiplerine karşılık gelen yaş aralıkları, ortalama yaşam süreleri ve 
genel gelişimsel bulguları Tablo 1’de verilmiştir (18-20).

Tablo 1. SMA Tipleri 18-20

Tip Ortaya 
çıkma 
dönemi

Seyri Gelişimsel Basamaklar

Tip 0 Prenatal Doğumda solunum 
yetmezliği/haftalar 
içinde kayıp

Hipotoni & oturamama/
yuvarlanamama

Tip 1 2 hafta-6 ay Solunum desteği/2 
yaş içinde kayıp

Hipotoni & oturamama/
yuvarlanamama

Tip 2 6-18 ay Yetişkinlik dönemi 
içinde kayıp

Proksimal kas güçsüzlüğü/
destekle yürüme, oturma

Tip 3 < 3 yaş

> 3 yaş

> 12 yaş 

Normal yaşam seyri Yürüme (zaman içinde yürüme 
becerisinde kayıp)

Tip 4 10 - 30

>30

Normal yaşam seyri Hafif düzeyde motor işlev 
bozukluğu

Tip 0 SMA, SMA’nın en şiddetli türü olarak görülmektedir 
(21). Tip 0 SMA olan bebeklerde ciddi solunum yetersizliği 
mevcut olmakla birlikte, altı aydan sonra yalnızca 
destekleyici bakım sağlanmakta ve bu bebekler nadiren 
hayatta kalmaktadırlar (16). Bu tip SMA’da gestasyonun 30. 
haftasından itibaren azalmış fetal hareket gözlenmektedir. 
Buna ek olarak bu bebeklerde doğum sonrası gözlenen 
hipotoni ve doğum asfiksisi sonucunda solunum yetmezliği 
semptomları görülmektedir (22). Bazı Tip 0 hastalarında 
ise doğum sonrasında hipoksik iskemik ensefalopati 
sonucunda nöbetler olduğu bildirilmiştir (23). Alanyazında 
uzun kemik fraktürü, osteopeni, diyafram felci, doğuştan 
kalp hastalığı, doğuştan kontraktür gibi semptomlar 
gösteren olgular da mevcuttur (24-27). SMA kaynaklı 
mortalite ise bu bebeklerin doğumlarından itibaren 
yaklaşık 1 ay içerisinde ortaya çıkan solunum problemi 
veya solunum problemi nedeniyle bağlı oldukları mekanik 
ventilasyonun ebeveynler tarafından sonlandırılması talebi 
sonucunda meydana gelmektedir (22, 24, 28). 

Tip 1 SMA, Werdnig-Hoffman hastalığı olarak da 
isimlendirilmektedir (29). Bu tipte SMN2 geninin 1-2 
adet kopyası bulunmaktadır (30). SMA’nın en yaygın tipi 
olan Tip 1 semptomları genellikle doğumdan sonraki 6 
ay içerisinde ortaya çıkmaktadır ve bu hastalığa sahip 
bebekler tedavi almadıkları takdirde yaklaşık 2 yaşında 
hayatını kaybetmektedir (21, 31). Tip 1 SMA tanılı 
bebeklerde desteksiz oturma, baş-boyun kontrolü sağlama 
ve yuvarlanma gibi beceriler genellikle gözlenemezken, 
bazı nadir vakalarda ise çok temel boyutta görülen bu 
becerilerin zamanla kaybolduğu belirtilmiştir. Ek olarak, 
emekleme, ayakta durma, yürüme gibi temel motor 
gelişime bağlı diğer gelişimsel basamaklar da Tip I SMA tanılı 

bebekler tarafından edinilememekte, dil fasikülasyonu da 
görülebilmektedir (20, 26, 32, 33). Motor gelişimine dayalı 
değerlendirmeler erken tanı amacıyla da kullanılmakta, 
böylece hastalığın önlenmesi ve tedavisine yönelik 
önemli bir aşama kaydedilebilmektedir (34). Bu nedenle, 
çocuğun içinde bulunduğu ay göz önünde bulundurularak 
gelişimsel değerlendirmeler yoluyla gerçekleştirilen ve 
tüm gelişim alanlarını kapsayan gelişimsel izlemin, SMA’nın 
erken fark edilmesine ve bireyin gelişimi üzerindeki 
olumsuz etkilerinin azaltılmasına yönelik önemli bir destek 
sağlayabileceğini belirtmekte yarar vardır. 

Tip 2 SMA semptomları bebek 6-18 aylıkken ortaya 
çıkmaktadır. Bu tip hastalar genellikle desteksiz 
oturabilmekte ancak desteksiz ayakta duramamakta veya 
yürüyememektedirler (29). Bu tipte SMN2 geninin 2-3 
adet kopyası bulunmaktadır (30). Hipotoni ve arefleksiden 
genellikle bacaklar (alt ekstremite) etkilenmektedir. 
Bununla birlikte, yaş aldıkça akciğer problemleri ve skolyoz 
ortaya çıkabilmektedir (35). Ancak bu tip SMA vakaları 
Tip 0 ve Tip 1’e göre daha uzun yaşam süresine sahip 
olabilmektedir. Örneğin güncel bir araştırmada sunulan 
olguda (36) hastanın semptomları 6-18 ay aralığında kas 
zayıflığı ve hipotoni olarak ortaya çıkmaya başlamış ve 
hastaya Tip 2 SMA tanısı konulmuştur. Gelişim sürecinde 
ayakta durma ve yürüme becerilerini kazanamazken 
desteksiz oturabilen hasta yaş aldıkça solunum problemleri 
yaşamaya başlamıştır. Mortalite ise hasta 61 yaşındayken 
solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle meydana gelmiştir 
(36).   

Tip 3 SMA ise Kugelberg-Welander hastalığı olarak da 
isimlendirilen ve genellikle 18. aydan sonra semptomatik 
hale gelen bir hastalıktır (21, 35). Bu tipte SMN2 geninin 
3-4 adet kopyası bulunmaktadır (30). Bu tip tanıya sahip 
hastalarda ilerleyen dönemde skolyoz ya da solunum kas 
zayıflığı görülmemekte ancak bacaklar (alt ekstremite) 
kollardan (üst ekstremite) daha fazla etkilendiği için 
ilerleyen dönemde tekerlekli sandalye kullanımı 
gerekebilmektedir (29). 

Tip 4 SMA semptomları genellikle 30 yaştan sonra ortaya 
çıkmaktadır (37). Bu hastalarla ilgili veriler çok sınırlı olmakla 
birlikte, bu tanıya sahip bireylerde kas fasikülasyonu 
semptomu ve 20 yıl içerisinde bağımsız ambulasyon kaybı 
görülebilmektedir. Genel olarak normal bir yaşam seyri 
mevcut olan hastalarda SMN2 geninin 4 ve üzeri kopyası 
bulunmaktadır (38). Bu bağlamda Tip 4 SMA hastalarının 
gelişimsel destek gereksinimleri normal bir yaşam seyri ile 
paralel ilerleyebilmektedir.  

Bu bilgiler doğrultusunda SMA’nın her bir tipi dahil olmak 
üzere çocukların ve yetişkinlerin zorlu tedavi süreçlerinden 
geçtiklerini söylemek mümkündür. SMA için geliştirilmiş 
ve değişik çalışma prensiplerine sahip olan, farklı SMA 
tipleri üzerinde çeşitli etkiler gösteren medikal tedaviler 
olmakla birlikte, bu tedavilerin maliyeti, erişim kolaylığı ve 
kullanım şartlarının çocuğun sağlık hakkı bağlamında ele 
alınmasında yarar vardır. 

1.2. SMA ve Çocuğun Sağlık Hakkı

Dünya Sağlık Örgütü’ne göre sağlık hakkı, bireylerin ulaşılabilir 
en yüksek sağlık standardına sahip olmalarını ifade etmekte 
ve ayrım gözetmeksizin tüm insanların sağlık hizmetlerinden 
yararlanmaları için uygun koşulları sağlamaya yönelik devlet 
yükümlülüklerini savunmaktadır (39). 
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Çocuğun sağlık hakkı ise 1989 yılında birçok ülke ve 1990 
yılında Türkiye tarafından imzalanmış “Çocuk Hakları 
Sözleşmesi” ile çocuğun olabilecek en iyi sağlık düzeyine 
kavuşması, tıbbi bakım ve rehabilitasyon hizmetlerini 
veren kuruluşlardan yararlanması, hiçbir çocuğun tıbbi 
bakım hizmetlerinden yararlanma hakkından yoksun 
bırakılmaması olarak Madde 24 ile güvence altına 
alınmaktadır (40, 41). Ek olarak, ülkemizde 2000 yılında 
yürürlüğe giren ve birçok ülke tarafından imzalanmış olan 
Uluslararası Ekonomik, Sosyal ve Kültürel Haklar Sözleşmesi, 
çocukların sağlık hakkını 12. maddede bulunan “var olan 
doğum oranının ve bebek ölümlerinin düşürülmesi ile 
çocukların sağlıklı gelişmelerinin sağlanması; hastalıkların 
önlenmesi, tedavisi ve kontrolü ve hastalık halinde her türlü 
sağlık hizmetinin ve bakımının sağlanması” ifadeleriyle 
korumaktadır (42). Dünya Sağlık Örgütü tarafından (43) 
belirtildiği üzere Uluslararası Ekonomik, Sosyal ve Kültürel 
Haklar Sözleşmesi’nin 15. maddesinde yer alan “herkesin 
bilimsel ilerlemelerden ve bunların uygulamalarından 
doğan menfaatlerden yararlanma hakkı” ifadesi, özellikle 
gelişmekte olan ülkelerde ilaca erişim eşitliğinin, genel 
anlamda ise sağlık hakkının savunulması gerekliliği 
olarak da yorumlanabilmektedir. Bu haklar temelde 
sağlığın sürdürülmesinde sağlık hizmetlerine ve ilaca 
erişim eşitliğini vurgulamaktadır. Bu noktadan hareketle 
Türkiye’de SMA tanılı hastalar için yapılan düzenlemelere 
değinmekte yarar vardır. 

Türkiye’de SMA taşıyıcılığının yüksek olması nedeniyle 
akrabalarında SMA hastası olan veya olmayan tüm çiftlere 
gebelik öncesi tarama testi T.C. Sağlık Bakanlığı Halk Sağlığı 
Genel Müdürlüğü Spinal Musküler Atrofi Taşıyıcı Tarama 
Programı Saha Rehberi’nde belirtildiği üzere 2021 yılından bu 
yana ücretsiz olarak yapılmakta, çocuk sahibi olmak isteyen 
bireylerin test sonucunda taşıyıcı olduğu belirlendiğinde 
bebek için genetik danışmanlık, prenatal veya pre-
implantasyon tanı testi seçenekleri de sunulmaktadır (44, 
45). Yenidoğan taraması da SMA’nın erken tanılanması 
yoluyla tedaviyi hızlandırıcı bir niteliğe sahiptir (46, 47). 
Türkiye’de SMA yenidoğan taraması 9 Mayıs 2022 tarihinde 
Yenidoğan Metabolik ve Endokrin Hastalık Tarama Programı 
(NTP) kapsamında başlamış olup doğumdan itibaren ilk 48 
saat içerisinde topuktan alınacak kan örneğinin analiziyle 
gerçekleştirilmektedir (48). Böylece SMA hastalığı ile karşı 
karşıya kalacak çocukların sağlık hakkına tam erişiminin 
sağlanabileceği ve mortalite olasılığının azaltılabileceği 
öngörülmektedir. Ek olarak, Türkiye’de 4 Haziran 2021 tarihli 
Resmî Gazete’de (Sayı: 31501) SMA hastaları için yataklı 
hastanelerde Nöromusküler Hastalıklar Birimi kurulacağına 
dair bir yönetmelik yayınlanmıştır. Bu yönetmelikte birimde 
hazır bulunacak öncelikli personeller çocuk nöroloji 
uzman hekimi veya nöroloji uzman hekimi, fiziksel tıp ve 
rehabilitasyon uzman hekimi, hemşire, psikolog, sosyal 
çalışmacı/sosyal hizmet uzmanı, fizyoterapist ve sekreter 
olarak belirlenmiştir (49). Sağlık hakkı temelde sağlık 
hizmetlerine erişimi de kapsadığından (43), hastanelerde 
SMA hastalarına özgü bir birimin oluşturulmasının 
hastaların uzman sağlık personelleri ile iş birliği içerisinde 
tedaviye hızla erişmeleri açısından önemli kolaylıklar 
yarattığı görülmektedir. 

Yukarıda yer alan bu olumlu gelişmelere ek olarak, özellikle 
medikal tedavilerin sunumuna ilişkin planlamalarda yapılan 
bazı düzenlemelerin SMA tanılı çocuk ve aileler açısından 
önemli güçlüklere neden olduğu da bilinmektedir.     

Örnek olarak, her 4 ayda bir omurilik sıvısına enjekte 
edilerek ömür boyu kullanım gerektiren ve hastalığın 
seyrini yavaşlatan bir ilaç, halihazırda 8 Şubat 2022 
tarihinde Resmî Gazetede yayınlanan ve 31744 sayılı tebliğ 
ile Tip 1 SMA’da olduğu gibi Tip 2 ve Tip 3 hastaları için de 
geri ödeme kapsamına alınmıştır. Bu ilacın kullanımı için 
gerekli olan skorlama kriteri kaldırılırken tedavi sırasında 
SMA kaynaklı trakeostomi kullanımı durumunda tedavinin 
sonlandırılması ile ilgili madde ise yürürlükte bırakılmıştır 
(50-52). Bununla birlikte halen ömür boyu yalnızca bir 
doz uygulanmasının yeterli olduğu belirtilen diğer bir 
ilaç ise geri ödeme kapsamına alınmamıştır (50). Her iki 
durum da özellikle çocuğun sağlık hakkı bağlamında ele 
alındığında bazı soru işaretleri yaratmaktadır. Alanyazında 
da, tedavisine devam edilen bir çocuğun solunum desteği 
gereksiniminin oluşması nedeniyle kullanmakta olduğu 
ilacının kesilmesinin, bir doz uygulandığında etkili olan bir 
ilacın geri ödeme kapsamında olmamasının ve çocukları 
ömür boyu sadece hastalığın seyrini yavaşlatan ancak 
iyileştirmeyen bir ilacı kullanmak zorunda bırakmanın etik 
açıdan tartışılması gereken konular olduğu belirtilmektedir 
(52-55). Ayrıca artan ilaç maliyetleri ve bu maliyetlerin kısa ve 
uzun dönemli sonuçları göz önünde bulundurulduğunda, 
gelişmekte olan ülkelerde yaşayan ve özellikle düşük gelirli 
ailelerin bu ücreti karşılamasının mümkün olmadığı, bu 
durumun sağlık hakkı bağlamında daha büyük sorunların 
kapısını araladığı görülmektedir. Dolayısıyla farklı tedavi 
seçeneklerine ve ilaca erişimi kolaylaştırıcı düzenlemelerin 
yapılması ve çocukların sağlığını ve gelişimini korumaya, 
sürdürmeye yönelik olarak anılan sözleşmeler dâhilinde 
çeşitli hizmetlerin sunulması büyük önem taşımaktadır.   

SMA çerçevesinde ele alınan ve oldukça kapsamlı bir 
kavram olan sağlık hakkı, sosyal gereksinimleri karşılamak, 
evrensellik, eşitlik ve kapsayıcılık bağlamlarında yaşam 
kalitesi kavramıyla da yakından ilişkilidir (56, 57). Bu 
bağlamda SMA ve çocuğun yaşam kalitesi ilişkisinin ele 
alınmasında yarar vardır. 

1.3. SMA ve Çocuğun Yaşam Kalitesi

SMA tanılı hastaların tedavisi ve bakımı, komplikasyonları 
önlemeye ve yaşam kalitesini arttırmaya yönelik olarak 
planlanmaktadır (58). Yaşam kalitesinin alanyazında 
üzerinde anlaşmaya varılmış tek bir tanımı olmamakla 
birlikte, Dünya Sağlık Örgütü tarafından “bireylerin 
içinde yaşadıkları kültür ve değer sistemleri ile amaçları, 
beklentileri, standartları ve kaygıları bağlamında yaşamdaki 
konumlarına ilişkin algıları” olarak tanımlanmaktadır. 
Yaşam kalitesinin, insanların fiziksel sağlıklarını, psikolojik 
durumlarını, sosyal ilişkilerini, kişisel inançlarını ve çevreyle 
olan ilişkilerini harmanlayan geniş kapsamlı bir kavram 
olduğu belirtilmektedir (59). Bu tanım yaşam kalitesinin 
kültürel, sosyal ve çevresel bağlamlarla ilişkili ve kişinin 
algısına bağlı bir durum olduğunu göstermektedir. 

Yaşam kalitesi alanyazında Maslow’un İhtiyaçlar Hiyerarşisi 
ile de açıklanmaktadır (57). Sırasıyla bireyin dünyaya 
gelerek yaş almasına kadar fizyolojik, güvenlik, sevgi ve 
aidiyet, saygınlık ve kendini gerçekleştirme ihtiyacının 
karşılanması gerekmektedir (60). Bu hiyerarşiye göre 
piramitteki bir basamak tamamlanmadan diğer basamağa 
geçilememekte ve zamanında tamamlanmayan basamaklar 
insan yaşamında eksiklikler, tatminsizlikler oluşturmaktadır. 
Bu nedenle bu teori insan yaşamı boyunca karşılanması 
gereken temel ihtiyaçların sadece niceliklerinin değil 
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niteliğinin de önemli olduğunu savunarak yaşam kalitesine 
vurgu yapmaktadır (57). SMA’yı da kapsayan nöromüsküler 
hastalıklarda kas zayıflığı, yutma ve solunum problemleri 
gibi fiziksel etkilenmeler meydana geldiği için yaşam 
kalitesi değerlendirmeleri fiziksel sağlıkla ilişkili olarak 
düşük çıkmaktadır (61). Bu nedenle bu tür hastalığa sahip 
çocuklarda ihtiyaçlar hiyerarşisinin ilk ve en temel basamağı 
olan fizyolojik ihtiyaçlar basamağının etkilendiğini 
söylemek mümkündür. 

Sağlıkla ilişkili yaşam kalitesi zaman içinde algılanan 
fiziksel ve zihinsel sağlığı ifade etmektedir (62). Kişinin 
işlevselliğiyle yakın bir ilişki içerisinde olan sağlıkla ilişkili 
yaşam kalitesi, kişinin günlük yaşam aktivitelerini ne 
oranda gerçekleştirebildiği; merdiven çıkabilme, yürüme 
ve koşma gibi yeterlilikleri ve aile, arkadaşlar ve çevreyle 
olan etkileşimi bağlamlarında ele alınmaktadır (63). SMA 
tanılı çocuklar ve aileleri de sağlıkla ilişkili yaşam kalitesinde 
ortaya çıkan bozulmalar bakımından önemli düzeyde risk 
altında olabilmektedirler. Nitekim Kanada’da 2021 yılında 
yapılan bir çalışmada SMA hastalarının ve ailelerinin yaşam 
kalitesiyle ilişkili yüklerinin belirlenmesi amaçlanmıştır. 
Toplamda 962 katılımcının yer aldığı bu çalışmada SMA 
hastalarının ve bakım verenlerin çoğunlukla sağlık ve 
ekonomik sorunlar üzerinde durdukları görülmüştür (64). 
Ayrıca Tip 1 SMA hastalarının bir yıl içerisinde diğer SMA 
tiplerinden daha fazla hastane ziyareti yapmak zorunda 
oldukları, acil servise başvuranların %90,4’ünün Tip 1 
SMA (n = 208) hastaları olduğu; eğitimi devam eden SMA 
hastalarının yılda ortalama 8 gün SMA kaynaklı sorunlar 
nedeniyle eğitimden uzak kaldıkları belirtilmiş; çalışan 
hastaların %95’inin yılda ortalama 9 gün SMA kaynaklı 
sorunlar nedeniyle hastalık izni aldıkları; hastaların ev 
tadilatı, yardımcı cihaz kullanımı, sağlık hizmetlerine 
erişimleri ve SMA randevularıyla ilgili seyahat ve 
konaklamaları için ortalama 27.200 CAD $ harcama 
yaptıkları; bakım verenlerin ise haftada ortalama 35 
saatlerini sadece SMA tanılı hastalarının bakımına ayırdıkları 
ifade edilmiştir (64). Buna ek olarak bakım verenlerin, 
Tip 1 SMA hastasının bakım verenleri çoğunlukta olmak 
üzere, %31,1’inin (n=842) anksiyete ve/veya depresyon 
için ilaç kullandığı, %45,7’sinin yorgunluk/bitkinlik için 
ve %45,7’sinin hastayı kaldırma/taşıma ile ilişkili bir sağlık 
sorunu nedeniyle tedavi gördükleri; özellikle %70,9’unun 
uyku problemlerinin olduğu; bakım verenlerin (Tip 1: 
%74,2; Tip 2: %69,3; Tip 3: %46,2), en azından bir dereceye 
kadar anksiyete veya depresyon yaşadığı bildirilmiştir 
(64). İspanya’da 81 bakım verenle yürütülmüş başka bir 
çalışmada ise bakım verenlerin SMA hastalarının tedavi 
süreçlerinde ve bu süreç dışında çok fazla ekonomik yükün 
altına girdikleri ve yaşam kalitelerinin düştüğü belirtilmiştir 
(65). Almanya’da 189 Tip 1-2-3 SMA hastasıyla yapılan 
bir çalışmada yenilikçi terapötik müdahalelerin SMA 
tanılı hastalarda hastalığın daha az şiddetli seyretmesini 
sağlayarak tedavi giderlerini azaltacağı ve hastaların yaşam 
kalitelerini artıracağı üzerinde durulmaktadır (66). Yaşam 
kalitesinin yanı sıra doğrudan bireyin yaşam süresi üzerinde 
etkili olan SMA kuşkusuz ailedeki tüm bireyler üzerinde iz 
bırakmaktadır. Konuyla ilgili yapılan bir çalışma olası bir 
kayıp durumunda kardeşler de dâhil olmak üzere diğer aile 
bireylerinin SMA hastası çocukla hayal ettikleri geleceğin 
kaybı, kardeş ilişkilerinin ve üreme özgürlüğünün kaybı 
olmak üzere birçok farklı kayıp duygusu deneyimlediklerini 
ortaya koymuştur (67). Bu bağlamda SMA tanılı bireyle 
yaşama sürecinde etkili ve anlamlı disiplinler üstü desteğe 

erişmenin, tüm aile bireylerinin bu sürecin olası getirilerine 
daha hazır olmalarına ve farklı disiplinlerin katkılarıyla 
sosyal destek kaynaklarından yararlanmalarına aracı 
olabileceği düşünülmektedir.

Yukarıdaki bilgi ve bulgulara ek olarak, COVID-19 pandemi 
sürecinin de SMA tanılı çocuklar ve aileleri üzerinde olumsuz 
etkiler bıraktığı belirtilmektedir. Pandeminin başlamasıyla 
birlikte bazı çocukların ilaca erişimleri bir süreliğine 
ertelenmiş, bu durum bazı çocukların solunum, yutma ve 
kas güçsüzlüğü problemlerinde artışa yol açmıştır (68). 
Ayrıca nöromusküler hastalığa sahip çocukların ebeveynleri 
de bu süreçte anksiyete, korku ve belirsizlik yaşamış, 
virüse yakalanma durumunda yeterli sağlık hizmetlerine 
erişememe ve süreci yönetememe endişesi gibi sonuçlarla 
yüzleşmişlerdir (69). Bu bağlamda, özellikle SMA gibi yaşamsal 
risk taşıyan durumlar için, geleceğe yönelik olası riskli 
süreçlerin politika geliştiriciler tarafından erken dönemde 
öngörülmesi ve ailelerin bu olası süreçleri yönetebilmelerini 
kolaylaştıracak koruyucu-önleyici çalışmaların yapılmasının 
önemli olabileceği düşünülmektedir. 

Görüldüğü üzere SMA gerek çocukların, gerek bakım 
verenlerin yaşam kalitelerini doğrudan ve dolaylı olarak 
etkileyebilmekte, özellikle Çocuk Hakları Sözleşmesi’nin 
29. Maddesinde belirtilen ve “çocukların kişiliklerini, 
yeteneklerini, zihinsel ve fiziksel yeterliliklerini 
tam potansiyellerine kadar geliştirme” haklarını 
sınırlayabilmektedir (70). Bu bağlamda SMA tanılı çocukların 
yaşam süreleri boyunca karşılaşabilecekleri gelişimsel 
güçlüklere ve bu güçlüklere yönelik olası müdahalelere 
değinmekte yarar vardır.

1.4. Çocuk Gelişimi Bağlamında SMA

SMA tanılı çocukların büyüme, gelişim ve hastalığının takibi 
çoğunlukla nöroloji, gastroenteroloji, çocuk cerrahisi, fizik 
tedavi ve rehabilitasyon, göğüs hastalıkları ve ortopedi 
bölümleri uzmanlarının iş birliğiyle yapılmakta (14), 
öncelikli olarak hastalığın seyrinin belirlenmesi ve yaşamsal 
tehdidin ortadan kaldırılması bir gereklilik olarak karşımıza 
çıkmaktadır. Bu noktada SMA tanılı çocuklarla çalışan 
uzmanlar arasında yer alan Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 
uzmanları, sağlıklı çocuk gelişimine ilişkin değişen koşullara, 
sağlık belirleyicilerine ve çocukluk epidemiyolojisine yanıt 
verme bilgisi, birikimi ve becerisine sahip olmakta, sağlığın 
ve gelişimin desteklenmesi için diğer birey ve kuruluşlarla 
iş birliği içinde çalışmaktadırlar (71). Dolayısıyla SMA 
gibi sıklıkla çocukluk döneminde ortaya çıkan ve yaşam 
süresi ne olursa olsun önemli gelişimsel gereksinimleri 
var olan ve bu gereksinimleri farklılaşan çocuklar ve 
ailelerinin desteklenmesi amacıyla çocuk gelişimi alanında 
çalışan uzmanlar ile iş birliğinin sağlanması büyük önem 
taşımaktadır. SMA hastalığının tedavi sürecinde asıl amaç 
hastalığın komplikasyonlarını azaltmak ve yaşam kalitesini 
iyileştirmeye odaklanan destekleyici ve disiplinler üstü 
bakım sağlanması olsa da (72) alanyazında yer alan 
çalışmalarda çocuk gelişimi alanında çalışan uzmanların 
desteğinin alınmadığı görülmektedir. Oysa çocuk gelişimi 
alanında çalışan uzmanlar tanı ve tedavi sürecinde tüm 
gelişim alanlarını kapsayan gelişimsel değerlendirme ve 
gözlem tekniklerini kullanarak, uygulayacakları müdahale/
destek programları aracılığıyla çocuk ve ailenin yaşam 
kalitesini artırıcı bir yaklaşım ortaya koyabilmekte, olası 
işlev kayıplarının önlenmesinde diğer sağlık profesyonelleri 
ile birlikte önemli katkılar sunabilmektedir (73). 

632



İzmir Kâtip Çelebi Üniversitesi Sağlık Bilimleri Fakültesi Dergisi 2022;7(3): 629-635 İzmir Kâtip Çelebi Üniversitesi Sağlık Bilimleri Fakültesi Dergisi 2022; 7(3): 629-635

Yılmaz ve ark., Gelişimsel bakış açısıyla SMA

Süreğen hastalığa sahip diğer çocuklar gibi SMA tanılı 
çocuklar da gelişimsel  gecikme ve risk faktörleriyle karşı 
karşıya kalmaktadır (74). Tekrarlayan hastane ziyaret ve 
yatışlarında bulunan, okullarından ve sosyal çevrelerinden 
uzak kalan SMA tanılı bebek ve çocukların sağlık 
sorunlarına ek olarak uyaran eksikliği nedeniyle bilişsel, 
dil, motor, sosyal-duygusal ve özbakım gelişimleri risk 
altına girmektedir (75). Bu alanlarda yaşanan gelişimsel 
gecikmeler ve yetersizlikler bakım verenlerin yükünü 
artırmakta, ek bir stres ve/veya endişe kaynağı olmaktadır. 
Dolayısıyla gelişimsel izlem ve destek uygulamaları 
büyük önem taşımakta, yaşanan sürecin olası stres ve 
risk faktörlerini belirlemede, çocuğun kendisini ve içinde 
bulunduğu süreci anlamlandırma, normalleştirme, baş 
edebilme ve ifade edebilme becerilerinin gelişmesinde 
çocuk gelişimi alanında çalışan uzmanlara önemli 
sorumluluklar düşmektedir (76). SMA tanılı çocukların 
fiziksel sınırlılıklarına ve ek risklerine rağmen çevreyle 
etkileşim kurmalarını destekleyici düzenlemeler yapmak 
ve farklı nitelikte uyaranları sistematik bir yaklaşım içinde 
sunarak, bireyselleştirilmiş gelişimsel destek uygulamaları 
yoluyla beyin gelişiminin özellikle erken çocukluk 
dönemindeki yoğun plastisitesinden yararlanmak, 
yaşam süresi ne olursa olsun, çocukların gelişimlerini 
desteklemekle birlikte yaşam kaliteleri üzerinde de etkili 
olabilecektir.  

Yukarıdaki bilgilere ek olarak, hastalık süreçleri çocuklar 
üzerinde farklı etkiler bırakabilmektedir. Tedavi sürecindeki 
ve süreğen hastalığa sahip çocuklar uzun süre boyunca 
okuldan uzak kalmakta, tipik gelişim için gerekli olan 
sosyal çevreden soyutlanmakta, davranış problemleri 
geliştirebilmekte ve çeşitli gelişimsel gecikmelerle karşı 
karşıya kalabilmektedir (74). Dokuz SMA tanılı çocuğun 
da örneklemde yer aldığı nöromusküler hastalığa sahip 66 
çocuğun aileleriyle yapılan bir çalışmada, çocukların günlük 
yaşamı etkileyecek düzeyde ciddi davranış, sosyal ve iletişim 
problemleri yaşadıkları bildirilirken SMA tanılı çocukların 
davranış problemleri göstermediği belirlenmiştir (77). 
Ancak konu ile ilgili başka bir çalışmada SMA tanılı çocuk ve 
yetişkinlerin davranış problemleri göstermemesine rağmen 
ayrılma anksiyetesi yaşadıkları görülmüş, bu durum kendi 
başlarına hareket edememeleri, özellikle uyku sırasında 
kendi kendilerine başlarını çevirememeleri ve bakım 
verenlerini göremedikleri için böyle bir kaygı taşıyor olma 
olasılıkları ile açıklanmıştır (78). Bir hastalığa müdahale 
edilmeden önce, o hastalığın bireyler üzerinde bırakacağı 
olası toplumsal etkinin anlaşılması, müdahalenin etkinliğini 
artıracaktır (56). Bu nedenle olası gelişimsel ve psikolojik 
risk etkenlerini önceden tespit edebilmek veya var olan 
etmenleri ortadan kaldırabilmek için özellikle SMA gibi 
süreğen hastalıklarda SMA tanılı çocuğun yanı sıra bakım 
veren(ler)in ve (varsa) evdeki diğer kardeşlerin psikososyal 
destek alması faydalı olabilecektir.

2. Sonuç ve Öneriler
Spinal Musküler Atrofi, hem tanı almış bireyin hem de 
bakım vereninin yaşamını gelişimsel, ekonomik, sosyal 
ve psikolojik bağlamlarda etkilemektedir. Hastalığı 
önlemeye yönelik ilk adım olan tarama programının hayata 
geçirilmesinin ardından, öncelikli olarak bakım verenlerin 
medikal tedavilere erişimlerini kolaylaştırıcı politikaların 
geliştirilmesi, buna yönelik desteklerin artırılması ve çocuklar 
ve ailelerine yönelik ruh sağlığını destekleyici uygulamalara 
erişimin kolaylaştırılması büyük önem taşımaktadır.

Ayrıca, çocuk gelişimi alanında çalışan uzmanlar da dâhil 
olmak üzere çocukla çalışan her bir uzmanın disiplinler 
üstü bir çalışma yaklaşımını benimsemesini kolaylaştıracak 
düzenlemelerin yapılması kapsamlı bir müdahaleye 
ilişkin karar almak ve eyleme geçmek bakımından 
önemli kazanımlar sağlayabilecektir. Son olarak, etik bir 
gereklilik olmasının ötesinde, SMA tanılı hastaların sağlık 
hakkından tam anlamıyla yararlanabilmeleri için yaşam 
kalitelerinin artırılmasının ve gelişimsel izlem ve müdahale/
destek uygulamalarının SMA tanılı çocuklar özelinde 
çeşitlendirilmesi ve yaygınlaştırılmasının önemli olduğu 
görülmektedir. Bu bağlamda tanı ve müdahale süreçlerine 
ek olarak, çocukların hangi yaşta olurlarsa olsun gelişimsel 
gereksinimlerinin de öncelenmesinde ve konuyla ilgili 
tedavi sürecini aksatabilecek olası riskler göz önünde 
bulundurularak gerekli yasal düzenlemelerin yapılmasında 
yarar vardır. 

3. Alana Katkı
Bu derlemede, SMA tanısına gelişimsel bakış açısının 
olası katkıları ele alınmış, çocuğun sağlık hakkı ve yaşam 
kalitesi bağlamlarında SMA hastalığının etkileri tartışılmış 
ve uzmanların, politika geliştiricilerin bu hastalığa 
farkındalığının artmasına yönelik öneriler sunulmuştur. 

Çıkar Çatışması

Bu makalede herhangi bir nakdî/ayni yardım alınmamıştır.
Herhangi bir kişi ve/veya kurum ile ilgili çıkar çatışması 
yoktur.
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