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TURKCE OZET ve ANAHTAR KELIMELER

Atilgan, S. (2025). Spinal Muskiiler Atrofi Tip I Tanili Cocuklarda Motor Fonksiyon
ve Oral Motor Fonksiyonlarin Yasam Kalitesi Uzerine Etkisini. Yiiksek Lisans Tezi,

Biruni Universitesi Lisansiistii Egitim Enstitiisii, Istanbul.

Calismanin amaci 2-4 yas arasindaki SMA Tip I tanil1 ¢ocuklarda motor ve oral motor
fonksiyonlarimin yasam kalitesi iizerine etkisinin incelenmesidir. Aragtirmada motor
fonksiyonlart degerlendirmek i¢in Noro Sensori Motor Degerlendirme Anketi
(NSMDA), oral motor fonksiyonu degerlendirmek i¢in Fonksiyonel Oral Alim Skalas1
(FOAS), ¢ocuklarin beslenmeye olan tutumlarini degerlendirmek icin Davranigsal
Pediatrik Beslenme Degerlendirme Olgegi (DPBDO) ve yasam Kkalitelerini
degerlendirmek i¢in Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri (PedsQL) Noromuskiiler
modiili kullanildi. Calismaya 2-4 yaslar1 arasinda (3,04+0,76) SMA Tip I tanis1 almis
ve dahil edilme kriterlerini karsilayan 23 ¢ocuk (14 erkek, 9 kiz) dahil edildi. Calisma
sonucunda, NSMDA - kaba motor, ince motor, ndrolojik, hareket paternleri, postiiral
denge alt toplam, taktil, okiiler motor, sensori motor ve toplam NSMDA skorlart ile
FOAS arasinda; NSMDA - kaba motor, ince motor, norolojik, hareket paternleri,
postiiral diizeltme, taktil, okiiler motor, sensori motor ve NSMDA toplam skorlari ile
DPBDO arasinda yiiksek diizeyde iliski bulundu (p<0.05). Ayrica, NSMDA - kaba
motor, ince motor, ndrolojik, hareket paternleri, postiiral denge toplam, taktil, okiiler
motor, vestibiiler, sensori motor ve NSMDA toplam skorlar1 ile PedsQL -
benim/¢ocugumun ndromiiskiiler hastaligi hakkinda, iletisim ve aile kaynaklarimiz
hakkinda skorlar1 arasinda ve FOAS ile PedsQL skorlar1 arasinda ve DPBDO ile
PedsQL skorlar1 arasinda yiiksek diizeyde iliski bulundu (p<0.05). SMA Tip I tanili
cocuklarda motor fonksiyonlardaki kayiplarin oral motor fonksiyonlari da olumsuz

etkiledigi, bu etkilenimlerin yagam kalitesini azalttig1 belirlendi.

Anahtar Kelimeler: Motor Fonksiyon; Oral Motor Fonksiyon; Spinal Muskiiler
Atrofi Tip I; Yasam Kalitesi
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INGILIZCE OZET ve ANAHTAR KELIMELER

Atilgan, S. (2025). The Effect of Motor Function and Oral Motor Functions on Quality
of Life in Children Diagnosed with Spinal Muscular Atrophy Type 1. Master’s Thesis,

Biruni University, Graduate School of Education, Istanbul.

The aim of this study is to investigate the impact of motor and oral motor functions on
the quality of life in children aged 2—4 years diagnosed with Spinal Muscular Atrophy
(SMA) Type L. In the study, the Neuro-Sensory-Motor Developmental Assessment
(NSMDA) was used to evaluate motor functions, the Functional Oral Intake Scale
(FOIS) to assess oral motor function, the Behavioral Pediatric Feeding Assessment
Scale (BPFAS) to evaluate children’s attitudes towards feeding, and the Pediatric
Quality of Life Inventory (PedsQL) Neuromuscular Module to assess quality of life.
The study included 23 children (14 boys, 9 girls) aged between 2 and 4 years (3.04 +
0.76) who were diagnosed with SMA Type I and met the inclusion criteria. The results
revealed a strong correlation between NSMDA sub-scores—including gross motor,
fine motor, neurological, movement patterns, postural balance subtotal, tactile,
oculomotor, sensory-motor, and total NSMDA scores—and FOIS (p<0.05).
Additionally, a significant relationship was found between NSMDA sub-scores—
including gross motor, fine motor, neurological, movement patterns, postural
adjustment, tactile, oculomotor, sensory-motor, and total NSMDA scores—and
BPFAS (p <0.05). Moreover, high correlations were observed between NSMDA sub-
scores—including gross motor, fine motor, neurological, movement patterns, total
postural balance, tactile, oculomotor, vestibular, sensory-motor, and total NSMDA
scores—and the PedsQL sub-scores related to "my/my child's neuromuscular disease,"
"communication," and "family resources" (p<0.05). Furthermore, significant
correlations were identified between FOIS and PedsQL scores, as well as between
BPFAS and PedsQL scores (p < 0.05). It was observed that the loss of motor functions
in children diagnosed with SMA Type I adversely affected oral motor skills,

subsequently diminishing their overall quality of life.

Keywords: Motor Function; Oral Motor Function; Spinal Muscular Atrophy Type I;
Quality of Life.



1. GIRIS ve AMAC

Noromuskiiler hastaliklar, iskelet kaslarini, motor sinirleri ve kaslar arasindaki
baglantilar etkileyen kalitsal durumlardir. Noromuskiiler bozukluk kas kuvvetinin
azalmasina, fonksiyonel islevlerin bozulmasina ve yasam kalitesinin azalmasina sebep
olabilir (Iolascon et al., 2019). Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) sik goriilen
néromiiskiiler hastaliklar arasindadir.

SMA, otozomal resesif gecis gosteren, omurilik ve beyin sapindaki alfa motor
noronlarin dejenerasyonu ile karakterize, ilerleyici kas zayifligina ve bununla birlikte
hareket kaybina neden olan genetik bir ndromiiskiiler hastaliktir (Butchbach, 2016;
Kolb & Kissel, 2015). SMA’nin goriilme sikligr 10.000 canli dogumda 1, prevalansi
ise yaklasik 54'te 1'dir (Sugarman et al., 2012). SMA giinlimiizde hastaligin siddeti ve
baslangi¢ yasina gore 5 tip olarak tanimlanmakta ve degerlendirilmektedir (Russman,
2007).

SMA'min semptomlari, hastaligin siddetine ve tipine bagli olarak degisebilir.
SMA’nin farkli tipleri olmakla birlikte ortak belirtileri, hipotoni ve giigsiizliiktiir.
Gigsiizliik proksimal kaslarda ve simetrik sekilde goriiliir (Kolb & Kissel, 2015).
Bacaklardaki zayiflik, kollara gore daha fazladir. Olgularda duyu korunmakla beraber,
tendon refleksi ¢ok zayif olabilir veya hi¢ alinmayabilir (Wang et al., 2007). SMA
hastalarinin diger semptomlar: arasinda beslenme ve yutma problemleri, kontraktiir,
siklikla gilinlik yasam aktivitelerini etkileyen norogelisimsel gecikmeler ve yasam
kalitesinde azalma goriilmektedir (Lin et al., 2015; Mercuri et al., 2018).

SMA’da, hastaligin ilerlemesini yavaslatmak ve yasam omriinli uzatmak i¢in
fizyoterapi yaklasimlar1 kullanilmaktadir (Boardman et al., 2017). SMA’nin neden
oldugu cesitli fonksiyonel problemler ve hareket kisitliligina karsi fizyoterapide
destekleyici ve yasam kalitesini arttirict bir yaklagim uygulanir.

En yaygin ve en siddetli fenotip olan SMA Tip 1, bebek 6liimlerinin baslica
nedenlerinden biridir (Finkel et al., 2014). Tedavi edilmediginde, 6zellikle kas iskelet
sistemi ve solunum sisteminde ileri diizeyde kayiplara yol agmaktadir. Etkilenen
hastalarda oral motor fonksiyonlardaki bozukluklar, beslenmeyle ilgili ciddi sorunlara

yol agmasinin yani sira, solunum sistemini de etkileyerek hayati risk olusturmaktadir.



Buna ragmen, SMA Tip I hastalarinda oral motor fonksiyonlarin degerlendirilmesi ve
tedavisi iizerine yapilan ¢aligmalar sinirli sayidadir.

Yasam kalitesi, SMA’l1 hastalarda dikkate alinmasi gereken Onemli bir
parametredir (Vaidya & Boes, 2018). Noromiiskiiler hastaliga sahip ¢ocuklarin yer
aldigt klinik caligmalarda yasam kalitesinin degerlendirilmesinin dnemi giderek
artmaktadir (Wong et al., 2007). SMA’l1 bireylerde motor fonksiyon kaybi, solunum
problemleri ve beslenme giicliikkleri gibi sorunlar, yasam kalitesini dogrudan
etkilemektedir (Mercuri et al., 2012). Ozellikle SMA Tip I tanil hastalarda, oral motor
fonksiyonlardaki bozukluklar, beslenme ve solunum tizerinde kritik bir rol oynar ve
bu durum, genel yasam kalitesinin azalmasina neden olur (Finkel et al., 2014). Buna
ragmen, SMA’l1 bireylerin yasam kalitesini degerlendiren ¢aligmalarin biiyiik bir
kism1 daha ¢ok motor fonksiyonlar ve genel saglik iizerine odaklanmaktadir. Bilgimiz
dahilinde, oral motor fonksiyonlarin yasam kalitesi {izerindeki etkilerini inceleyen
arastirmalar sinirli sayidadir (Simione et al., 2023). SMA Tip I hastalarinda oral motor
fonksiyonlarin degerlendirilmesi ve yasam kalitesi {lizerine etkisinin incelenmesi
hastalarin tedavi ve takip siire¢lerinde 6nemli rol oynayacak ve literatiire katki
saglayacaktir. Bu nedenle, bu ¢alismanin amaci 2 - 4 yas arasindaki SMA Tip I tanili
cocuklarin motor fonksiyonlar1 ve oral motor fonksiyonlarmin yasam kalitesi iizerine

etkisini incelemektir.

Arastirmanin Hipotezi :

HO: Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili ¢ocuklarda motor fonksiyonlar ve oral

motor fonksiyonlar ile yasam kalitesi arasinda iligki yoktur.

H1: Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili gocuklarda motor fonksiyonlar ve oral

motor fonksiyonlar ile yasam kalitesi arasinda iliski vardir.



2. GENEL BILGILER

2.1. Spinal Muskiiler Atrofi

2.1.1. Tanim

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA), omurilikte bulunan 6n boynuz hiicrelerindeki
alfa motor noronlarin dejenerasyonu sonucunda gelisen, ilerleyici proksimal kas
giicstizliigli ve atrofi ile karakterize edilen, otozomal resesif bir néromuskiiler
hastaliktir (Flunt et al., 2009; Lefebvre et al., 1995).

Bu hastalik ilk olarak 1890’11 yillarda Werdnig ve Hoffman tarafindan
tanimlanmis, erken bebeklik doneminde baslayan ve omurilikteki motor néronlarin
kayb1 nedeniyle ilerleyici kas zayifligina yol agan, 6limciil seyirli bir ndromiiskiiler

bozukluk olarak siniflandirilmistir (Hoffmann, 1893; Werdnig, 1971).

2.1.2. Epidemiyoloji

SMA’nin goriilme insidanst her 6.000-10.000 canli dogumda yaklasik
loranindayken, tastyicilik sikligi ise 1/40 ile 1/60 arasinda degismektedir (Scheffer et
al., 2000). Bebeklik doneminde en sik karsilasilan otozomal resesif hastaliklardan biri
olarak tanimlanmakta ve bebek Oliimlerinin baslica nedenlerinden biri olarak
degerlendirilmektedir. Kistik fibrozis hastaligindan sonra ikinci en yaygin 6limciil
otozomal resesif hastalik olarak kabul edilen SMA, pediatrik n6romuskiiler hastaliklar
arasinda Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD)’den sonra en sik goriilen hastaliktir
(D'Amico et al., 2011; Essawi et al., 2012; Talbot, 1999). SMA’ nin prevalansi ise
tahmini olarak, her 100 bin kiside yaklasik 1 ila 2 arasinda degismektedir (Kolb &
Kissel, 2015). Ayrica, akraba evliliklerinin SMA gelisim riskini artirdigi ve bu
durumun Avrupa ile Orta Dogu bolgeleri arasindaki prevalans farklarini etkiledigi

diistiniilmektedir (Verhaart et al., 2017).

2.1.3. Etiyoloji
SMA'ya iliskin ilk klinik 6rneklerin 1891 yilinda tanimlanmasinin ardindan, bu
hastalik {izerine yapilan arastirmalar hiz kazanmistir (Kolb & Kissel, 2011). 1990

yilinda, SMA 'ya neden olan genin 5q13.2 kromozomunda yer aldig: belirlenmistir



(Gilliam et al., 1990). Ayn1 yil, Melki ve ark., SMA Tip I, Il ve III'lin, 5. kromozomun
(5q12-q14) farkli mutasyonlarindan kaynaklanabilecegini 6ne siirmiislerdir (Melki et
al., 1990). 1995 yilinda Lefebvre ve ark., SMA' dan sorumlu olan iki 6nemli gen olan
Survival Motor Noron (SMN1 ve SMN2) genlerini tanimlamiglardir. Lefebvre ve ark.,
SMA’nin temel nedeninin SMN1 genindeki homozigot delesyon oldugunu ilk kez
ortaya koymuslardir. SMA Tip I, II ve III'iin, bu genlerde meydana gelen delesyonlar,
mutasyonlar ve gen degisimlerin bir sonucu olarak gelistigi net bir sekilde ortaya

cikmistir (Lefebvre et al., 1995; McAndrew et al., 1997).

2.1.4. Patoloji

SMN proteini, beyin, omurilik ve iskelet kaslar1 gibi dokularda oldugu gibi
kalp, akciger, bobrek ve pankreas gibi pek ¢ok organda da yogun bir sekilde
bulunmaktadir (Lefebvre et al., 1997). SMA ile ilgili yapilan arastirmalarda, fetal ve
postnatal donemlerde beyin, kalp ve iskelet kaslar1 ve hiicre farklilagmasi siireglerinde
SMN proteini seviyelerinin azaldig1 gézlemlenmistir (Burlet et al., 1998). Bu hastalik,
5q13 kromozomunda yer alan SMNI1 genindeki mutasyonlar veya homozigot
delesyonlar nedeniyle SMN proteininin eksikligi sonucunda meydana gelmektedir
(Lefebvre et al., 1995; Russman, 2007). SMN1 genindeki bu genetik degisimler,
omuriligin 6n boynuz hiicreleri ve beyin sapindaki alfa motor ndronlarin segici
kaybina yol agmaktadir (Wirth et al., 1999). SMN1 geninin yan1 sira SMN2 geni de
mevcuttur. SMA hastalarinda, SMN1 genindeki hasar nedeniyle SMN proteini tiretimi
biiyiik 6l¢iide SMN2 genine bagh hale gelmektedir. SMN2 geninin kopya sayisina
bagli olarak sinirlt miktarda tam uzunlukta SMN proteini lretilebilmektedir. SMN2
gen kopya sayisi ile hastaligin prognozu ve iiretilen SMN proteini miktar1 arasinda
dogrudan bir iliski bulunmaktadir (Gennarelli et al., 1995; Oskoui et al., 2017). Daha
diisik SMN2 kopya sayisi, genellikle daha siddetli bir hastalik fenotipi ile
iliskilendirilmistir (Calucho et al., 2018; Lefebvre et al., 1997).

2.1.5. Tam

Ailede daha once tanm1 almig bir vaka bulunmadigi siirece, SMA tani siireci
genellikle klinik bulgulara dayanarak belirlenir. Klinik agidan, bu bebeklerde hipotoni,
kollardan daha ¢ok bacaklar1 etkileyen ilerleyici, simetrik ve proksimal kas
giicsiizliigli, yiiz kaslarinin korunmus olmasi ancak siklikla bulber kas gii¢siizliigii

gozlemlenir. Diyafram fonksiyonunn nispeten korunmasina karsin, interkostal kaslari



giicslizdiir ve bu durum tipik "can seklindeki" gdgiis yapisi ile paradoksal solunum
paternine yol acar (Darras et al., 2015). Cocukluk ¢agindaki SMA baslangicinda ise
hipotoni ve proksimal kas zayiflig1 goriiliir, ancak bulber ve solunum sorunlar1 daha
az belirgindir (Arnold et al., 2015; Mercuri et al., 2018; Wang et al., 2007).

Klinik degerlendirme sonrasinda, SMA siiphesi tasiyan bir hastada taniyi
dogrulamak i¢in ilk adim SMNI1 geninin 7. ve 8. ekzonlarindaki homozigot
delesyonlar1 veya bazi1 durumlarda yalnizca 7. ekzondaki delasyonlar1 saptamaktir. Bu
genetik degisiklikler, hastalarin %95'inde tespit edilen molekiiler patolojiyi yansitir
(Keinath et al., 2021; Rodrigues et al., 1995; Velasco et al., 1996; Wang et al., 2007).

SMA tanist, molekiiler genetik testlerle konur. SMN1/SMN2 genetik testi, tipik
vakalarda ilk basamak arastirma olarak son derece giivenlidir. Tipik bir
prezentasyonda kas biyopsisine gerek yoktur (Mercuri et al., 2018; Velasco et al.,
1996). Ancak yapilan testlerde delesyon saptanmazsa, motor ndron hasarini
degerlendirmek i¢in elektromiyografi (EMG) yapilmalidir.

Her iki tam SMNI1 kopyasinin kayb1 SMA tanisinm1 kesinlestirir. Eger yalnizca
bir tam kopya mevcutsa ve klinik bulgular SMA ile uyumluysa, diger SMN1 geninde
mutasyonlar aranarak dizileme yapilmalidir. Her iki tam SMNI1 kopyas1 da mevcutsa,
SMA tanist olasiligi diiser; ancak tipik fenotip ve akraba iligskisi mevcutsa, SMN1 geni
dizilenmelidir. Dizileme, norojenik EMG gibi testlerle birlikte yapilirsa, SMA'y1
diisiindiiren bir fenotip varsa, diger motor ndron hastaliklar1 da goz Oniinde
bulundurulmalidir. SMA tanisinin konulmasinda, SMN2 kopya sayisinin gerekli
olmadig1 disiiniilse de bu faktor hastaligin siddetini etkileyen onemli bir unsur
oldugundan, rutin olarak degerlendirilmesi gerektigi konusunda genel bir goriis birligi
vardir (Burghes, 1997; Feldkétter et al., 2002; McAndrew et al., 1997; Wirth et al.,
2006).



Sekil 2. 1. SMN Proteini Kopya Sayisi

Tip I SMA hastalarinin ¢ogunlugundaki iki SMN2 kopyas1 bulunurken, tip II
SMA ve Illa tipindeki hastalar (3 yasindan once hastalik baglangici) tic SMN2
kopyasina, tip 3b SMA hastalari (3 y1l sonra hastalik baglangici) dort SMN2 kopyasina
ve tip IV SMA hastalar1 ise dort ila alti SMN2 kopyasi tasimaktadir (Feldkotter et al.,
2002; Wirth et al., 2006). SMN2 kopya sayisi ile hastaligin siddeti arasinda giiclii bir
iligki bulunmakla birlikte, bazi istisnalar mevcuttur. Bireysel vakalarda, SMN2 kopya
say1s1 fenotipin siddetini kesin olarak tahmin edemeyebilir. Bu nedenle, kopya sayisi
rapor edilirken ve hastalar ile ailelerine danismanlik verilirken bu sinirlamalarin
dikkate alinmasi O6nemlidir (Mercuri et al., 2018). Ayrica, prenatal tani testleri,
gebeligin 10. haftasindan itibaren koryon villiis 6rneklemesi ve 15. haftadan itibaren
amniyosentez ile gergeklestirilebilir. Etkilenen bir ¢ocugun varliginda, anne ve

babanin genetik acidan incelenmesi 6nerilmektedir (Keinath et al., 2021).

2.1.6. Klinik Bulgular

Uluslararast Spinal Muskiiler Atrofi Konsorsiyumu tarafindan belirlenen
SMA’nin temel klinik bulgulari, kaslarda gli¢siizliik ve atrofidir (Groen et al., 2018).
Giigsiizliik genellikle simetriktir ve proksimal kas gruplari, distal kas gruplarina gore
daha fazla etkilenmektedir. Alt ekstremiteler, {ist ekstremitelerden daha belirgin
sekilde etkilenirken, muayenede yaygin arefleksi gozlemlenmektedir (Arnold et al.,
2015; Munsat, 1992). SMA’nin siddetine bagli olarak eklem kontraktiirleri, dil
fasikiilasyonu ve tremor gibi belirtiler de goriilebilmektedir (Oskoui et al., 2017). Yiiz
ve goz kaslar1 genellikle etkilenmez. Ancak bazi hastalarda yutma fonksiyonlari

bozulabilir ve bu durum, temporomandibular eklem ankiloz ve mandibular hareket



kisithiligina yol acabilmektedir. Ayrica SMA’nin en siddetli formunda solunum
fonksiyonlar1 da etkilenebilmektedir (Willig et al., 1994). Belirtiler ve siddet,
SMA’nin tipine gore degiskenlik géstermektedir (Dubowitz, 1995). Klinik belirtiler
ve siddet araligim ayrintili sekilde agiklanarak, bu patolojinin 6n boynuz hiicre
dejenerasyonu olarak tanimlandigi ve 1991 yilinda Muskiiler Distrofi Dernegi
tarafindan desteklenen Uluslararas1 Spinal Muskiiler Atrofi Konsorsiyumu'nda bir

siniflandirma semasina doniistiigli raporlanmistir (Dubowitz, 2009; Munsat, 1991).

2.1.7. SMA’nin Siniflandiriimasi

Gecmiste yasa gore siniflandirilan ve Tip I-II-IIT olmak iizere ii¢ ana tiire
ayrilan SMA (Zerres et al., 1995), giinlimiizde hastaligin baslangi¢ yas1 ve siddetine
gore 5 farkli tipte tanimlanip degerlendirilmektedir. Bu yeni siniflama, nadir goriilen
dogum oncesi (Tip 0) ve yetiskin baslangichh (Tip IV) formlari da igermektedir
(Russman, 2007). 2005 yilinda gergeklestirilen Avrupa Noromuskiiler Merkezi
Uluslararas1 Calistayi'nda yayimlanan siniflandirmaya goére, SMA Tip I, Tip Ia, Ib ve
Ic olarak alt gruplara ayrilmaktadir. Ayrica, SMA Tip III, baslangi¢ yasina gore Tip
IIla (3 yasindan Once baglayan) ve Tip IIIb (3 yasindan sonra baslayan) olarak
siniflandirilmaktadir (Bertini et al., 2005).



Tablo 2. 1. SMA Klinik Siniflama

SMA Tipi Baslangic Motor Fonksiyonlari

0 Dogum éncesi, dogumda Oturamayan, bas kontrolil
olmayan

1 0-6 ay Oturmayan

Bagimsiz olarak oturur,

2 6-18 ay asla ayaga kalkmaz veya
ylrimez

3 18 ay-erigkin donem Bagimsiz olarak hareket

4 Erigkin donem Bagimsiz olarak hareket

SMA Tip 0; SMA'nin dogum O&ncesi formu, prenatal SMA olarak da
bilinmektedir (Dubowitz, 1999). Bu formda genellikle ilk klinik bulgu, gestasyonun
30. haftasindan itibaren azalmis fetal hareketler olarak gozlemlenmektedir. Buna ek
olarak dogum sonrasinda ise, bebeklerde hipotoni ve dogum asfiksisi sonucu solunum
yetmezligi semptomlar1 gelismektedir (Gathwala et al., 2014). Ciddi solunum
yetersizligi bulgular1 bulunan bu bebekler, genellikle alti aydan sonra yalnizca
destekleyici bakim saglanmakta ve nadiren hayatta kalmaktadirlar (Dubowitz, 1999).

SMA Tip [; ayn1 zamanda Werdnig-Hoffman hastalig1 olarak da bilinmektedir
(Markowitz et al., 2012). Bu tipte SMN2 geninin 1-2 adet kopyas1 bulunmaktadir
(Reilly et al., 2023). SMA’nin en siddetli ve en yaygin formudur. SMA tanist almis
hastalarin yaklasik %50’sini olusturmaktadir. Klinik belirtiler ilk 6 ay icinde ortaya
cikmaktadir (Russman, 2007; Yao et al., 2021). SMA Tip I, klinik bulgularin siddetine
gore Tip Ia, Tip Ib ve Tip Ic olarak siniflandirilabilir. Tip [a, dogumdan itibaren eklem
kontraktiirleri ve hareket yetersizligi ile birlikte solunum destegi gereksinimi gosterir.
Tip Ib, bas kontrolii eksikligi ile belirgin olup, Tip Ic ise bas kontrolii saglanabilen,
destekli oturabilen ve daha iyi klinik sonuglar gosteren bir gruptur (Bertini et al.,
2005). SMA Tip I'li cocuklarda genellikle bas-boyun kontrolii, yuvarlanma ve
desteksiz oturma gibi beceriler gézlenemez, ancak bazi vakalarda bu beceriler ilk
aylarda smirli sekilde goriilse de zamanla kayboldugu belirtilmistir. Ayrica,
emekleme, ayakta durma ve yiirlime gibi motor beceriler SMA Tip I'li bebekler
tarafindan gerceklestirilememektedir. Bu hastalarda dil ve yutma gii¢siizliigii gelisir,

dil fasikiilasyonlar1 yaygindir (Finkel et al., 2014; Kolb & Kissel, 2015). Bilissel



islevler genellikle normaldir veya ortalamanin {izerindedir (Keinath et al., 2021).
Hipotoni ve giicsiizliik genellikle tipik bir solunum paterni ile goriilmektedir.
Giigsiizliikk, proksimal kaslarda distal kaslardan ve alt ekstremitelerde {ist
ekstremitelerden daha fazla belirgindir; derin tendon refleksleri kaybolmus veya
azalmistir ancak duyusal fonksiyonlar korunmustur (D'Amico et al., 2011; Wang et
al., 2007). Bulbar motor ndronlarin etkilenmesi, beslenme giicliiklerine, zayif emme
ve yutma sorunlarina neden olabilmektedir. Ayrica aspirasyon pndmonisi gibi
komplikasyonlar, hastaligin yiliksek morbidite ve mortaliteye yol agan
faktorlerindendir. Tedavi edilmez veya uygun solunum destegi saglanmazsa, bu
cocuklar genellikle 2 yasint doldurmadan hayatini kaybederler. Ancak invaziv veya
noninvaziv solunum destegi uygulanan hastalar ¢ocukluk donemi veya bazen
eriskinlik yasina kadar hayatta kalabilirler (Chiriboga, 2017; De Sanctis et al., 2016).
Son yillarda gelismis klinik bakim sayesinde SMA Tip I'li ¢ocuklarin yasam siireleri
uzamistir (Grychtol et al., 2018).

SMA Tip II; klinik semptomlar1 genellikle 7 ile 18 ay arasinda ortaya
cikmaktadir. Bu hastalar desteksiz oturma becerisini kazanabilir ve bazilar1 bagimsiz
ayakta durabilir, ancak bagimsiz olarak yiiriime becerisini ger¢eklestiremezler (Arnold
et al., 2015; Messina et al., 2008). Derin tendon refleksleri kaybolmustur. Ayrica,
eklem kontraktiirleri ve skolyoz sik¢a goriilmektedir (Wirth et al., 2020). Yutma
giicliigii baz1 hastalarda gozlemlense de yaygin degildir. Cigneme fonksiyonu da
etkilenebilmektedir (Haché et al., 2016). Desteksiz oturma yetenegi, solunum
belirtileri ve erken skolyoz gelisimi, Tip II hastalar arasinda farklilik
gosterebilmektedir (Wirth et al., 2020). Bu nedenle, baz1 hastalar solunum yetmezligi
nedeniyle mekanik ventilasyona ihtiya¢ duyabilmektedir. Tip II’de solunum fonksiyon
kayb1 Tip I’e gore daha nadirdir (Chiriboga, 2017). Hastanin yasam siiresi, solunum
ve yutma fonksiyonlarinin ne kadar etkilendigine gore degisebilmektedir.

Kugelberg-Welander olarak da bilinen SMA Tip III, baglangic1 18. aydan sonra
olmakla birlikte, bu yas aralig1 degisikenlik gosterebilmektedir (Iannaccone, 2007).
SMA tip III’lin iki farkh tliri vardir; baglangi¢ yast 3 yasindan 6nce olanlar Tip Illa
olarak, daha sonra baslayanlar ise Tip I1Ib olarak smiflandirilir. iki tip arasindaki bir
diger fark ise yiiriime yeteneginin korunup korunmamasidir (Zerres et al., 1997).
Gigsiizlik genellikle proksimal kaslarda baglar ancak ilerleyisi daha yavastir. Bu
hastalar, yardim almadan ayakta durabilir ve yliriiyebilirler, ancak oturduklar1 yerden

kalkarken veya merdiven ¢ikarken giicliik ¢ekebilmektedirler. Bazi hastalar



cocuklukta tekerlekli sandalye kullanmak zorunda kalabilirken, digerleri kas
giicsiizliiklerine ragmen normal yasamlarin siirdiirebilirler (Wirth et al., 2020; Zerres
& Rudnik-Schoneborn, 1995). Ambulasyon kayb1 yasayan hastalarda siklikla skolyoz,
osteoporoz ve obezite gibi komplikasyonlar gelisebilmektedir (Chiriboga, 2017,
D'Amico et al.,, 2011). SMA Tip III hastalarinda yutma ve c¢igneme kaslarinin
etkilenmesi beklenmez. Solunum kaslarinin etkilenmesi, Tip I ve Tip II’deki kadar
ciddi degildir. Ancak, solunum kaslar1 etkilendiginde hayati tehlike riski bulunur.
Cogu hastanin yasam siiresi normaldir (Madsen et al., 2015).

SMA Tip IV; yetiskin baslangicli SMA (>18 yas), daha hafif seyirli hastalar1
tanimlamaktadir. Bu hastalarda motor fonksiyon kaybi minimaldir ve hastalar
yetiskinlik déneminde solunum ve beslenme problemi yagamamaktadir (D'Amico et
al., 2011). SMA Tip III (Kugelberg-Welander) ile benzerlikler gosterse de hastaligin
baslangi¢c yast ayirt edici bir 6zellik olarak 6ne ¢ikmaktadir. Yetiskin baslangich
SMA’da kollar ve bacaklarda gii¢siizlik mevcuttur. Giigsiizlilk ve atrofi, 6zellikle

kollarin ve bacaklarin distal bolgelerinde daha yogundur (Ogino & Wilson, 2002).

2.1.8. Tedavi

SMA, norodejeneratif hastaliklar arasinda yer almaktadir. Bu hastalarin
yonetiminde multidisipliner bir yaklasim biiyiik 6nem tagimaktadir. SMA tedavisinde
kullanilan ¢esitli tibbi miidahaleler, hasta bakim yontemleri ve yeni klinik denemeler,
hastalarin klinik sonuglarint 6nemli 6l¢iide etkileyebilmektedir. Bu nedenle, 2005
yilinda Uluslararas1 Spinal Muskiiler Atrofi Bakim Standardi Komitesi kurulmus ve
daha tutarli uygulamalar gelistirilmesi amaglanmistir (Mercuri et al., 2012; Wang et
al., 2007). Bu uygulamalarin temel odak noktalar1 arasinda ortopedik sorunlar,
pulmoner bakim, beslenme destegi, perioperatif yonetim ve palyatif bakim yer
almaktadir. SMA tedavisi, yakin zamana kadar genellikle solunum fonksiyonlar1 ve
beslenme destegiyle sinirli olan destekleyici tedavilerden olmustur (Mercuri et al.,

2018).

2.1.8.1. Farmakolojik Tedavi. Nusinersen (Spinraza®), antisens
oligontikleotidler (ASO) sinifina ait bir tedavi segenegidir ve pediatrik, yetiskin SMA
hastalar1 i¢in 2016 yilinda Food and Drug Administration (FDA) tarafindan
onaylanmistir (Ramdas & Servais, 2020). Ancak klinik denemelerde, bu tedavinin

faydas1 yalnizca SMA Tip I hastalarinda gozlemlenmisitr. Onayin ardindan yapilan
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caligmalarda, Nusinersen’in hastaligin ilerlemesini durdurmadig1 ancak yavaslattig
bulunmustur (Kwon et al., 2011; Ross & Kwon, 2019). Nusinersen, SMN2 geninden
fonksiyonel SMN proteini iiretimini artiran bir ASO tedavisidir. Intratekal yolla
uygulanan bu tedavi, yasam kalitesini iyilestirici etkiler sunmaktadir. Etki
mekanizmasi, SMN2 geninin 7. eksonunun tam okunmasini saglayarak eksik SMN
proteini Uretiminin artmasimni saglar, bdylece motor kayiplar1 azaltir ve kas
fonksiyonlarini korur (Gidaro & Servais, 2019; Ramdas & Servais, 2020).

Onasemnogene Abeparvovec-xioi (Zolgensma®), SMA hastalarinin motor
ndron hiicrelerine insan SMN geninin fonksiyonel bir kopyasini iletmek igin
gelistirilmis, adeno ile iliskili viral vektor tabanli bir gen terapisidir (Mendell et al.,
2021). SMNI1 geninde mutasyon bulunan, SMN2 geninde ekzon 7 bdlgesinde
modifikasyonu olmayan ve SMN2 gen kopya sayis1 iki olan 2 yasindan kiiciik SMA
Tip I hastalar1 i¢in, 2019 yilinda FDA tarafindan ilk gen replasman tedavisi olarak
onaylanmistir (Al-Zaidy et al., 2019; Mendell et al., 2017). Avrupa ilag ajansi ise, 21
kg’dan hafif ve ii¢c veya daha az SMN2 gen kopyas1 bulunan hastalar i¢in, May1s
2020'de sarth olarak onay verilmistir (Wirth, 2021).

Risdiplam (Evrysdi®), 2 aylik ve daha biiyiik yaslardaki SMA hastalar1 i¢in
FDA tarafindan Agustos 2020 tarihinde onaylanmistir. Oral yolla alinan bu tedavi,
SMN2 geninden SMN proteini {iretimini artirarak etki gostermektedir. Klinik
denemeler, tedavinin ilk 4 haftasinda SMN protein seviyesinin 2 katina ¢iktigin1 ve bu
artisin 12 hafta boyunca devam ettigini gostermektedir. Yapilan klinik arastirmalar, bu
tedavinin tiim SMA tiplerinde iyilesme sagladigini gostermistir (Baranello et al., 2021;

Wirth, 2021).

2.1.8.2. Fizyoterapi ve Rehabilitasyon. SMA rehabilitasyonu, multidisipliner
bir ekibin koordineli sekilde c¢aligmasi ile yiiriitillen 6nemli bir siirectir. Bu ekip
pediatrik  norologlari, ortopedistleri, fizyoterapistleri, solunum terapistlerini,
ergoterapistleri, beslenme ve diyetetik uzmanlarini, psikologlari, aile ve c¢ocugu
kapsamaktadir. SMA rehabilitasyonu ile ilgili ilk temel bilgiler 2007 yilinda
yayinlanan Uluslararast Bakim Standartlar1 Rehberi'nde sunulmus ve 2017'de revize
edilmistir. Bu rehbere gore, rehabilitasyonun amaclari, fonksiyonel diizeye gore
belirlenmektedir (Finkel et al., 2018; Foead et al., 2019; Wang et al., 2007).
Oturamayan SMA’l1 cocuklar icin birincil rehabilitasyon hedefleri sunlardir:

fonksiyonun iyilestirilmesi, gergeklestirilen fonksiyonun siirdiiriilmesi ve fonksiyon
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kaybmin miimkiin oldugunca en aza indirilmesi, ¢esitli pozisyonlarda kalabilme
yeteneginin iyilestirilmesi. Oturabilenlerde ise kontraktiirlerin ve skolyozun
onlenmesi, fonksiyon ve mobilitenin korunmasi ile birlikte gelistirilmesi hedeflenir.
Yiirliyebilenlerde ise dncelikle fonksiyon ve mobiliteyi siirdiirmek, yeterli hareket
acikligmi  korumak ve gelistirmek, denge ve dayanikliligi artirmak olarak
belirlenmistir (Foead et al., 2019; Wang et al., 2007). SMA rehabilitasyonunda
kullanilan temel uygulamalar, pozisyonlama, ortez kullanimi, solunum fizyoterapisi
ve egzersizdir. Bu uygulamalar, SMA hastalarinin yasam kalitesini artirmak ve
fonksiyonel bagimsizliklarini siirdiirebilmelerine yardimci olmak i¢in kullanilir.
Rehabilitasyon programlari, hastanin bireysel ihtiyaclarina ve hastaligin seviyesine
0zel olarak uyarlanir (Dunaway et al., 2016; Mirea et al., 2022).

Hastalarin fizyoterapi ve rehabilitasyon siireglerinde pozisyonlama hem motor
fonksiyonlarin desteklenmesi hem de komplikasyonlarin 6nlenmesi i¢in kritik bir yer
tutmaktadir. Bu hastalarin kas gli¢siizliigii nedeniyle kendi baslarina hareket etmeleri
sinirhidir. Bu nedenle, viicutlarinin dogru pozisyonda desteklenmesi gerekir. Oturma
sistemleri ve durus destekleri, rulolar, puflar, yastiklar gibi cesitli destekler pozisyon
ayarlama i¢in kullanilabilir. Kisiye 6zel ayarlanmis tekerlekli sandalye, oturma
sistemleri ve uyku sistemleri onerilir. Ozel tasarlanmis koltuklar ve uyku sistemleri ile
yatar veya oturabilir bir pozisyona izin veren sandalyeler de bebek arabalar1 gibi
kullanilabilmektedir (Mercuri et al., 2018; Tangsrud et al., 2001; Wang et al., 2007).

Egzersiz, SMA tanisi almis ¢ocuklarda mevcut kas fonksiyonlarini korumak,
kas-iskelet sistemi problemlerini énlemek ve genel yasam kalitesini arttirmak i¢in
temel bir miidahale yontemidir. Ancak SMA'll hastalarda kaslara asir1 yiikklenmemek
amaciyla egzersiz programlari dikkatle planlanmalidir. SMA’da kas atrofisi belirgin
oldugundan, kas fonksiyonlarinin korunmasi i¢in hafif diizeyde ve iyi planlanmis
egzersizler, kas giiclinii destekleyebilir. Pasif eklem hareket acikligi egzersizleri
kontraktiirleri engelleyebilir ve eklem mobilitesini artirabilir. Ayrica diyafram ve diger
solunum kaslarmi1 hedefleyen egzersizler, ventilasyonu artirarak solunum
problemlerini hafifletebilir (Kolb & Kissel, 2015; Mercuri et al., 2018; Wang et al.,
2007).

SMA hastalarinda, solunum kaslarinin zay1flig1 nedeniyle pulmoner problemler
stk goriiliir ve bu durum yasam siiresini dogrudan etkiler (D'Amico et al., 2011).
Pulmoner rehabilitasyon, bu hastalarda pulmoner komplikasyonlar1 onlemek ve

mevcut solunum fonksiyonlarim1 desteklemek icin hayati bir tedavi yontemidir
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(Hough, 2013). Tip I SMA'da, ilerleyici solunum yetmezligi birincil 6liim nedenidir.
Oliim riskinin yani1 sira hastanin kalici ventilasyon gereksinimi olup olmadigini
belirlemek agisindan kritik 6nem tasir (Bach et al., 2009; Bach et al., 2000). Pulmoner
rehabilitasyon, degerlendirme ve yonetim siirecinin 6nemli bir pargasidir. Pulmoner
yonetim stratejileri arasinda, havayolu temizligini desteklemek ve ventilasyonu
iyilestirmek i¢in uygulanacak yontemler biiyiik 6nem tasir. Manuel teknikler arasinda
perkiisyon, vibrasyon ve postiiral drenaji desteklemek amaciyla pozisyonlamalar
kullanilir (Chatwin et al., 2018; Langenderfer, 1998; Pathmanathan et al., 2015).
Ortez kullanimi hareket kabiliyetini desteklemek ve deformiteleri onlemek
amactyla dnemlidir. Bireylerin yagam kalitelerini artirir ve iglevsel bagimsizliklarini
destekler (Mercuri et al., 2018). SMA Tip I tanis1 almis ¢ocuklarda, bas kontrolii
genellikle yoktur veya yeterince gelismemistir; bu nedenle servikal ortezler 6zellikle
bas destegi saglamak icin siklikla kullanilir. Skolyozun ilerlemesini engelleme ve
omurga stabilitesini saglamak i¢in Torako-lumbo-sakral ortezler tercih edilir (Mercuri
et al., 2018). Eklem kontraktiirlerini 6nlemek i¢in ayak-ayak bilegi ortezi (AFO) ve
diz-ayak-ayak bilegi ortezi (KAFO) yaygin olarak kullanilmaktadir. Ayrica, destekli
ayakta durma cihazlar1 6nemli bir miidahale olarak kabul edilmekte olup alt ekstremite
esnekligini artirir, kemik gelisimini ve solunum ile sindirim sistemini uyarir, ayni

zamanda spinal hizalamay1 destekler (Tsirikos & Baker, 2006; Wang et al., 2007).

2.1.9. SMA Tip I’in Motor Fonksiyonlar Uzerine Etkisi

SMA motor noronlar etkileyen bir hastalik oldugundan, motor fonksiyonlar
tizerine etkileri oldukca belirgindir. Motor ndronlarin kaybi nedeniyle kaslarda
zayiflik ve atrofi gelisir; bu durum ¢ocuklarin hareket kabiliyetlerini kisitlar ve cesitli
kas iskelet sistemi sorunlarina yol agmaktadir (A Nash et al., 2016; D'Amico et al.,

2011).

2.1.9.1. Kas Giigsiizliigii ve Atrofi. SMA Tip I’de, omurilikteki 6n boynuz
hiicreleri dejenerasyona ugrar ve bu da kaslara sinir uyarilarinin ulasamamasina yol
acar (Abati et al., 2020). Sinir uyarilarinin eksikligi nedeniyle kaslar giderek
giigsiizlesir ve atrofi meydana gelir (Yin et al., 2021). Kas gii¢siizliigii SMA Tip I tanili
cocuklarda dogumdan itibaren belirgin hale gelir; bebekler normal motor gelisim
basamaklarina ulasmada zorluk yasarlar ve siklikla desteksiz oturma gibi temel motor

becerileri gerceklestirmezler. SMA Tip I tanili ¢ocuklarda, tiim viicut kaslar
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etkilenmis olsa da bacak kaslar1 kollara gore daha fazla etkilenmektedir. Bu nedenle
cocuklar ellerini hareket ettirebilirken, bacaklarini hareket ettirme konusunda daha

fazla zorlanirlar. (Cobben et al., 2008; Kolb & Kissel, 2011).

2.1.9.2. Hipotoni. SMA Tip I’de goriilen hipotoni, ‘floppy baby syndrome’
(gevsek bebek sendromu) olarak adlandirilir ve bu hastalarda siklikla gozlenir (Volpe,
2015). Hipotoni, ¢ocuklarin baslarim1 dik tutmakta ve viicutlarini sabit bir sekilde
kontrol etmekte zorlanmasina yol acar (Kaur & Punia, 2016). Ayrica hipotoni,
cocuklarin eklem hareket agikligini arttirarak dislokasyon riskini arttirir. Bu durum,

ozellikle omuz ve kalga eklemlerinde sik goriiliir (Mercuri et al., 2012).

2.1.9.3. Hareket Kabiliyeti ve Gelisimsel Gecikme. SMA Tip I tanili
cocuklarda kas gii¢siizliigli ve hipotoni nedeniyle hareket kabiliyeti ciddi sekilde
kisitlanir. Cocuklar, normal gelisim basamaklarini (yuvarlanma, oturma, emekleme
gibi) yerine getiremezler. Cogu cocuk bas kontroliinii bile saglayamaz ve desteksiz
oturamaz. Bu durum, ¢cocugun bagimsiz hareket kabiliyetini sinirladigi gibi yasam
kalitesini de etkilemektedir (Audic & Barnerias, 2020; D'Amico et al., 2011; Mercuri
et al., 2018).

2.1.9.4. Skolyoz ve Omurga Problemleri. SMA Tip I tanili cocuklarda kas
gigsiizligi ve eklem hareketliliginin azalmasi, c¢ocugun bagimsiz hareket
kabiliyetinin smirlandirir ve postiiral stabiliteyi zorlastirir. Bu problemler sebebiyle
omurga deformiteleri, 6zellikle skolyoz gelisebilmektedir (D'Amico et al., 2011;
Tsirikos & Baker, 2006). Bagimsiz olarak oturamayan hastalarda skolyoz goriilme
siklig1 daha fazladir (Gusset et al., 2021). Skolyoz, solunum ve dolasimi olumsuz
etkileyebilmektedir. Skolyoz hastaligin ilerleyen dénemlerinde solunum kapasitesini
daha da diistirebilir ve ¢ocugun oturma pozisyonunu zorlastirabilir. Skolyoz ayrica,
sirt agrisina yol agarak ¢ocugun yasam kalitesini olumsuz etkiler (Mercuri et al., 2012;

Mercuri et al., 2018).

2.1.9.5. Kontraktiirler. SMA'da kontraktiirlerin yayginligi yasa, SMA tipine,
yiirlime yetenegine, etkilenen eklemlere gore degisir. SMA Tip I tanili ¢cocuklarda
kaslarin uzun siire hareketsiz kalmasi nedeniyle kontraktiir gelisebilir (Aponte Ribero

et al., 2023; Ribero et al., 2023). Ozellikle diz, kalca, dirsek ve ayak bilegi

14



eklemlerinde kontraktiir yaygindir (Gusset et al., 2021). Kontraktiirler, ¢ocuklarin
eklem hareket acikligin1 daha da kisitlayarak fiziksel aktiviteyi daha zor hale getirir
(Iannaccone, 2007; Salazar et al., 2018).

2.1.9.6. Solunum Kaslarimin Zayifigi. SMA Tip I, yalnizca iskelet kaslarini
degil, solunum kaslarini da etkiler. SMA Tip I tanili ¢ocuklarda 6liimiin ana nedeni
genellikle solunum yetmezligidir (Bach et al., 2000; D'Amico et al., 2011). SMA,
omurilikteki motor néronlarin hasar gérmesine yol agmaktadir ve bu durum solunum
kaslarmi da etkilemektedir. Solunum kaslarinin zayiflig1 cocuklarda akcigerlerin
yeterince genisleyememesine neden olur (Seddon & Khan, 2003; Shababi et al., 2014;
Yeo & Darras, 2020). Ozellikle diyafram kasinin zayifligi nedeniyle “paradoksal
solunum” (nefes alirken karin kaslarinin kullanimi) gerceklestirebilir. Ayrica, 6ksiirme
refleksinin zayifligi nedeniyle akcigerlerden mukusun temizlenmesini zorlasir. Bu
nedenle, sik sik solunum yolu enfeksiyonlari1 goriiliir (Courtney, 2009; Mercuri et al.,
2018; Wang et al., 2007). Solunum kaslarinin etkilenmesine bagl olarak sekonder
kardiyak problemler gelisebilir (Shababi et al., 2014). Genellikle SMN2’nin bir
kopyasina sahip SMA hastalarinda kalp defektleri vardir (Rudnik-Schéneborn et al.,
2008). Bunlar ¢ogunlukla atriyal ve ventrikiiler septal defektlerdir ve bazi hastalarda
aritmilere ve nadir de olsa kalp yetmezligi gibi problemlere sebep olur (Shababi et al.,
2010). Kalp kasinin zayifligi ve elektrokardiyografik (EKG) anormallikler, bu
cocuklarda dikkat edilmesi gereken diger sorunlar arasinda yer almaktadir (Coletta et

al., 1989).

2.1.10. SMA Tip I’in Oral Motor Fonksiyon Uzerine Etkisi

SMA’nin 6zellikle Tip I formunda, oral motor fonksiyonlar biiyiik olctide
etkileneir. Bu durum hastaligin neden oldugu kas =zayifligt ve atrofiden
kaynaklanmaktadir. Cocuklarin beslenme, yutma ve ¢igneme gibi temel oral motor
becerilerinde 6nemli sorunlara yol acabilmektedir (Kruse et al., 2023; Van der Heul et

al., 2019).

2.1.10.1. Ag1z ve Yutma Kaslarimin Zayifligl. SMA Tip [ tanili ¢ocuklarda,
yiiz, dil, dudak ve ¢ene kaslarinda zayiflik goriilebilmektedir (van den Engel-Hoek et
al., 2015). Oral motor kas zayiflig1 nedeniyle beslenme ve yutma giicliikleri yaygindir.
Azalan beslenme genellikle ilerleyici giigsiizliigiin ilk belirtisidir (Morton et al., 1993).
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Kaslarin yeterince gii¢lii olmamasi nedeniyle ¢ocuklarin ¢igneme siiresi uzar, ¢ocuklar
cabuk yorulabilir ve bazi yiyecekler agiz icinde uygun sekilde islenemez, bu da
beslenme sirasinda aspirasyon riskini artirabilir (Mercuri et al., 2012; Wang et al.,

2007).

2.1.10.2. Cigneme Giicliigii. Cigneme siireci, giiglii ¢gene kaslarin1 gerektirir.
SMA Tip I tanili ¢ocuklarda c¢ene kaslarinin zayiflig1 nedeniyle kat1 yiyeceklerin
cigneme becerisi kisitlanir. Cigneme fonksiyonundaki bu zayiflik, cocuklarin
genellikle sadece kivamli veya sivi diyetlerle beslenmelerini zorunlu hale
getirmektedir (Palmer et al., 1992; van den Engel-Hoek et al., 2015). Cigneme
becerisinin eksikligi, cocugun yetersiz beslenmesine ve dolayisiyla biiyiime geriligine
yol acabilmektedir (Iannaccone, 2007). Biiyiime geriligi, ¢igneme sirasinda kas
yorgunlugu veya uzun yemek saatleri nedeniyle alimin azalmasindan tekrarlayan
solunum yolu enfeksiyonlarina kadar ¢esitli nedenlerle ortaya ¢ikabilir (Mercuri et al.,

2012; Millward, 2017).

2.1.10.3. Yutma Giigliigii (Disfaji). Dil kaslarinin zayiflamasi, yiyecek ve
stvilarin yutak bolgesine iletilmesini zorlastirir. Bu durum disfaji olarak bilinir ve
cocuklarda beslenme sirasinda yiyeceklerin soluk borusuna kagma riskini artirir
(Sasegbon & Hamdy, 2017). Disfaji ayn1 zamanda akciger enfeksiyonu ve aspirasyon
pnomonisi gibi ciddi komplikasyonlara neden olabilir (Marik & Kaplan, 2003). Bu
cocuklarda disfaji nedeniyle beslenme sirasinda Oksiirme, bogulma hissi ve yemek
yeme siiresinde uzama gibi sorunlar gézlemlenebilir (Chacko et al., 2023; McGrattan
et al., 2021). Yutma giicliigii ayrica yeterli kalori alimin1 da engelleyebilmekte, kilo
alamama ve biiylime geriligi gibi sorunlar ortaya ¢ikabilmektedir (Wang et al., 2007).

2.1.10.4. Gastrointestinal Problemler. SMA'li bireylerde gastrointestinal
komplikasyonlar yaygindir. Komplikasyonlarin sebepleri arasinda hareketsizlik ve
beslenme eksiklikleri sayilabilir (Corsello et al., 2021). SMA Tip I tanili ¢ocuklarda
diisiik kas tonusu sindirim sistemi kaslarmin islevini de olumsuz etkilemektedir.
Sindirim sistemi kaslarinin zayifligi bagirsak hareketlerinin yavaslamasina neden
olabilir ve bu da kabizlik ve gastrodzofegal reflii gibi gastrointestinal sorunlara yol
acabilir (Hamilton & Gillingwater, 2013). SMA Tip I tanili bebeklerin beslenme

siireleri genellikle uzundur ve ¢abuk yorulurlar. Beslenmedeki bu azalma, ilerleyici
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giicsiizliigiin ilk belirtisi olabilir ve gelisme geriligine ve aspirasyona yol acgabilir
(Mercuri et al., 2012). Gastrointestinal disfonksiyon, bulbar disfonksiyon nedeniyle
beslenme ve yutma zorlugunu igerir ve dilde giicsiizliik, agz1 agmada zorluk ve bas

kontroliinde zay1flik olarak kendini gdsterir (Durkin et al., 2008; Mercuri et al., 2018).

2.1.10.5. Salya Kontrol Problemi. Oral motor kaslardaki zayiflik nedeniyle,
SMA Tip I'li ¢ocuklarda salyay1 kontrol etme sorunlar1 sik¢a goriilmektedir. Dil,
dudak ve yiiz kaslarindaki gili¢siiz oldugundan, cocuklar salyalarini agiz iginde
tutamazlar ve disartya akitirlar. Bu durum ciltte tahrise, sosyal etkilesimlerde
rahatsizlia ve enfeksiyon riskinin artmasina neden olabilir (Kolb & Kissel, 2011; van

den Engel-Hoek et al., 2015).

2.1.10.6. Oral Motor Gelisim ve Iletisim Problemleri. SMA Tip I tanili
cocuklarda oral motor becerilerindeki yetersizlikler, sadece beslenme degil, ayni
zamanda ses liretme ve iletisim kurma yetilerini de kisitlayabilir. Cogu SMA Tip I
tanil1 cocuk dudak, dil ve c¢ene hareketlerindeki sinirliliklar nedeniyle konusmada
zorlanmaktadir. Bu durum, cocuklarin sosyal gelisimini etkileyebilir ve iletisim
problemlerine yol agabilmektedir (Bagnall et al., 2006; Roig-Quilis, 2015; Zappa et
al., 2021).

2.1.11. SMA Tip I’de Motor ve Oral Motor Fonksiyonlarin Yasam Kalitesine Etkisi

SMA motor noronlarin kaybina bagh olarak kas zayifligi ve atrofi ile
karakterize edilen ndromuskiiler bir hastaliktir (D'Amico et al., 2011). SMA Tip |,
hastaligin en siddetli formu olup erken bebeklik doneminde belirti vermektedir ve
motor fonksiyon kaybi nedeniyle yasam kalitesini etkilemektedir (Landfeldt et al.,
2019). Motor ve oral motor fonksiyonlarin kisitlanmasi, bu ¢ocuklarin giinliik yagam

aktivitelerine katilimin1 ve genel saglik durumunu sinirlandirmaktadar.

2.1.11.1. Motor Fonksiyonlarin Yasam Kalitesine Etkisi. Motor
fonksiyonlar, bireyin bagimsiz hareket edebilme kapasitesini belirlemektedir ve
giinlik yasam aktivitelerinde 6nemli bir rol oynamaktadir. SMA Tip I’de motor
fonksiyon kayiplar1 yasam kalitesi bir¢ok alanda etkiler (Cech & Martin, 2011; Qian
et al., 2015).
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Fiziksel aktivite kisitlamalari, SMA Tip I tanili ¢ocuklarda bas kontrold,
oturma ve diger temel motor becerilerde yetersizlik, giinliik yasam aktivitelerini biiyiik
Olclide sinirlandirmaktadir. Bu durum ¢ocugun oyun, sosyal etkilesim ve 0grenme
firsatlarina katilimini kisitlamaktadir. Literatlirde, motor fonksiyonlarin sinirli olmasi
nedeniyle ¢ocuklarin %90’indan fazlasinin bagimli hale geldigi bildirilmistir (Hirtz et
al., 2005). Postiir, hareketsizlik ve kas-iskelet sistemi sorunlart cesitli
komplikasyonlara yol agmaktadir. Ornegin, skolyoz ve kontraktiirler, hem fiziksel
agriya neden olmakta hem de solunum fonksiyonlarin1 olumsuz etkileyerek yasam
kalitesini diistirmektedir (Kolb & Kissel, 2015). Solunum problemleri, motor
noronlarin kaybi, diyafram ve diger solunum kaslarinin zayiflamasina neden
olmaktadir. Solunum yetmezligi, SMA Tip I’de en yaygin 6liim nedenlerinden biridir.
Non-invaziv solunum destegi gibi miidahaleler yasam siiresini uzatsa da bu tedavilerin
stirekli kullanimi, yasam kalitesinde psikososyal etkiler yaratabilmektedir (Finkel et

al., 2018).

2.1.11.2. Oral Motor Fonksiyonlarin Yasam Kalitesine Etkisi. Oral motor
fonksiyonlar, bireyin beslenme ve iletisim yetenegini dogrudan etkilemektedir. SMA
Tip I’de oral motor motor fonksiyon kayiplar1 yasam kalitesini farkli alanlarda etkiler
(Arvedson et al., 2010; Morris, 1989).

Beslenme ve yutma problemleri, ¢igneme ve yutma giicliikkleri (disfaji),
aspirasyon riskini arttirarak tekrarlayan akciger enfeksiyonlarmma ve yetersiz
beslenmeye yol agcabilmektedir (Puisieux et al., 2011; Rofes et al., 2011). Bu durumlar
cocugun yasam kalitesini olumsuz yonde etkilemektedir (Mercuri et al., 2018).
Konugma ve iletisim zorluklari, dil ve agiz kaslariin gii¢siizliigi, SMA Tip I tanili
cocuklarda iletisim sorunlarma yol acabilmektedir. Iletisim eksikligi, olumsuz
psikososyal etkiler yaratabilmektedir (Dunaway Young et al., 2023).

SMA Tip I'in neden oldugu motor ve oral motor fonksiyon kayiplari,
cocuklarin sosyal etkilesimlerini ve psikolojik durumunu olumsuz etkileyebilir. Bu
durum hem gocugun hem de ailesinin yasam kalitesini etkileyebilmektedir. Ozellikle
bakima bagimliligin artmasi, ebeveynlerin siirekli bakim sorumlulugu nedeniyle
psikolojik stres yasamasi, aile icinde fiziksel, duygusal ve ekonomik yiik
yaratabilmektedir. Bu psikososyal etkiler géz Oniine alindiginda yalnizca ¢ocugun

degil, tiim ailenin yagam kalitesi olumsuz anlamda etkilenir (Brandt et al., 2022).
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3. GEREC ve YONTEM

3.1. Arastirmanin Yeri ve Tarihi

Calisma, Biruni Universitesi Girisimsel Olmayan Etik Kurulu tarafindan
14.08.2024 tarihli 2024- BIAEK/03-20 nolu etik kurul onay1 (Ek.1) ile Helsinki
Deklerasyonu Kurallarina uygun olarak, Mayis 2024-Agustos 2024 tarihleri arasinda
Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Nérolojisi

Poliklinigi’nde yiiriitiildii.

3.2. Arastirmanin Orneklemi

Arastirma Orneklem biiyiikligii hesaplamak icin G*Power ver.3.0.10 programi
kullanildi. G*Power ver.3.0.10 programi araciligt Weaver ve ark.’nin g¢aligmasi
referans alinarak, %95 giiven diizeyinde %90 gii¢ icin ortalama 14.9 birim standart
sapma 21.6 olarak alindiginda minimum orneklem sayis1 20 olarak hesaplandi
(Weaver et al., 2019). Olgularin degerlendirmeleri tamamlayamama ihtimali goz
ontinde bulundurularak %15 oraninda olgu eklendi ve 6rneklem sayist 23 olarak
belirlendi.

Calismamiza, Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk
Norolojisi Poliklinigi’ne basvuran, 2-4 yas arasinda olan, Spinal Muskiiler Atrofi
(SMA) Tip I tanis1 almis olan, dahil edilme kriterlerini karsilayan 23 ¢ocuk dahil
edildi. Caligmaya baslamadan once ¢ocuklarin ailelerine yapilacak degerlendirmeler
ile ilgili bilgi verildi ve ‘Bilgilendirilmis Goniillii Olur Formu’ (Ek.2) okutulup,

ailelerin onaylar alind.

3.3. Arastirmanin Dahil Edilme ve Hari¢ Tutulma Kriterleri
Dahil Edilme Kriterleri
° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanis1 almis olmak

° 2-4 yas arasinda olmasi

° Aileleri aragtirmaya katilmaya goniillii olmasi
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Hari¢ Tutulma Kriterleri

° SMA disinda bagka kronik bir hastalik eslik etmesi

° Anne veya babanin kendini ifade etmesine engel olacak bilissel

probleme sahip olmasi

) Anne veya babanin okuma yazma bilmemesi

Calisma icin yonlendirilen hastalar

(n=32)

Calismaya dahil edilme kriterlerini
karsilamayan hastalar

SMA disinda baska bir kronik hastaligin
eslik etmesi (n=2)

4 yastan biiylik olma (n=3)

Calismaya katilmaya goniillii olmayan (n:4)

A

y

Calismaya katilmay1 kabul eden ve dahil
edilme kriterlerine uyan hastalar (n=23)

Degerlendirilen hastalar

(n=23)

Sekil 3. 1. Calismanin Akis Diyagramm
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3.4. Veri Toplama Araglan

Olgularin degerlendirilmesinde Demografik Bilgi Formu (Ek.3), Noro Sensori
Motor Degerlendirme Anketi (NSMDA) (Ek.4), Fonksiyonel Oral Alim Skalasi
(FOAS) (Ek.5), Davranissal Pediatrik Beslenme Degerlendirmesi Olgegi (DPBDO)
(Ek.6), Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri™ 3.0 (PedsQL™ 3.0) (Ek.7) kullanildi.

3.4.1. Demografik Bilgi Formu
Bireylerin sosyo-demografik verileri (ad-soyadi, cinsiyet, yas, boy, kilo, viicut
kitle indeksi (VKI), dogum sekli, akraba evliligi varlig, arastirmaci tarafindan

olusturulmus olan demografik veri formu ile kaydedildi.

3.4.2. Noro Sensori Motor Degerlendirme Anketi (NSMDA)

NSMDA, bebegin yasina uygun performanslart ve gorevleri yapabilme
yeteneginin anlasilmasini saglayan ve ndro sensorimotor gelisimin degerlendirilmesi
amactyla gelistirilmis olan, motor gelisimin biitiinliigiinii ve ilerlemesini degerlendiren
referans bir testidir. Tiirk¢e versiyonun gegerlilik ve giivenilirlik calismas1 Kara ve
ark. tarafindan yapilmistir (Kara, 2011). 1 ile 6 yas arasindaki bebeklerin ve ¢ocuklarin
gelisimsel olarak degerlendirilmesini saglayan motor gelisim testidir. Bu test, 6zellikle
belirli donemlerde ¢ocugun motor performansinin gelisimini degerlendirerek normal
veya normal olmayani, motor performans: ve cesitli yaslardaki anormal veya
disfonksiyonel hareket komponentlerini tanimlar. Test, bebegin veya ¢ocugun yasina
uygun kaba motor fonksiyon, ince motor fonksiyon, ndrolojik durum, infant hareket
paternleri, postural gelisim ve duyusal-motor fonksiyon (taktil, proprioseptif, okiiler
ve vestibiiler sistem) iceren alt1 boyutu degerlendirir. Her boyuttaki gelisime 1’den
(normal sinirlar i¢inde) 5’e (bagimsiz fonksiyon yok) kadar skor verilir. Boyutlara
verilen her skor toplanir ve normal (6-8 puan), minimum (9-11 puan), hafif (12-14
puan), orta (15-19 puan), ciddi (20-25 puan) veya derin (>25 puan) motor
disfonksiyon olarak siniflandirilir. Calismamizdaki tiim ¢ocuklarin degerlendirmeleri

aileleri ile birlikte 10-30 dk arasinda tamamlandi.

3.4.3. Fonksiyonel Oral Alim Skalas: (FOAS)
FOAS 2005 yilinda Crary ve ark. tarafindan disfajisi olan hastalarin
fonksiyonel oral alimin1 gésteren, toplam 7 seviyeden olusan iki boliimlii bir dlgektir.

Bireyin beslenme tiipiine bagimli olup olmadigmmi ve oral aliminin seviyesini
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belirlemek i¢in kullanilir. Skalada 1°den 3’e kadar olan maddeler oral beslenememe
durumunu, 4’ten 7’ye kadar olan maddeler ise oral beslenme ile ilgili durumu
degerlendirir. Yiksek puan daha iyi beslenme diizeyini gostermektedir (Crary et al.,

2005).

3.4.4. Davramissal Pediatrik Beslenme Degerlendirmesi Olgegi (DPBDO)
Davranissal Pediatrik Beslenme Degerlendirmesi  Olgegi  (DPBDO),
Behavioral Pediatric Feeding Assessment Scale’nin (BPFAS) Tiirk¢eye uyarlanmis
halidir. BPFAS, Crist ve ark. tarafindan gelistirilmis olup 5°1i likert tipi bir dlgektir.
Cocuklarda yeme problemlerini belirlemek amaciyla kullanilmaktadir (Crist ve
Napier-Philips, 2001). Olgegin Tiirkge’ye uyarlanmasi Onal ve ark. tarafindan
yapilmistir (Onal ve ark., 2017). Olgek 5 faktdrden ve 35 maddeden olusmaktadir.
Olgekte yer alan ilk 25 madde ¢ocugun beslenme durumunu, diger 10 madde ise
ebeveynlerin cocugun beslenme durumuna yonelik duygularini degerlendirmektedir.
Olgege ait maddeler 1 ile 5 arasinda puanlanmaktadir (1=asla, 2=nadiren,
3=bazen, 4=siklikla, 5=her zaman). Ol¢ekten alinabilecek minimum puan 35,
maksimum puan ise 175°tir. Olgekte yer alan her maddenin ebeveynler i¢in problem
olup olmadig1 sorgulanmis ve ebeveynler ‘evet’, ‘hayir’ seklinde cevaplandirmistir.
Olgekten 84’ten yiiksek puan alma durumu beslenme sorunu varligmi ve 9°dan yiiksek
problem sayis1 ise ¢ocuklarda goriilen problemli davranis sayisini belirtmektedir.
Olgekten alman yiiksek puan sorunlu beslenme davramisi ve aliskanlhigini
gostermektedir. Olgek puani hesaplanirken ilk olarak tiim sorulara verilen cevaplarin
puanlar1 toplanir. Elde edilen bu toplamdan pozitif anlamliolan 1., 3., 5., 6., 8., 9., 16.,
18., 29., ve 30. sorulara verilen cevaplarin puanlart toplami ¢ikarilmistir. Sabit say1
olarak 60’tan tekrar 1., 3., 5., 6., 8., 9., 16., 18., 29., ve 30. sorulara verilen cevaplarin
puanlar1 toplam ¢ikarilmaktadir. Olgegin puani elde edilen iki ¢ikarim toplanarak

hesaplanmaktadir (Evans, 2012; Onal, 2017).

3.4.5. Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri (PedsQL™) 3.0-Néromuskiiler Modiil
Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri, kronik hastaligi bulunan cocuklarin
saglikla iligkili yasam kalitesini hem cocugun hem de ailenin bakis ac¢isindan
degerlendirir. SMA’l1 ¢ocuklarin yasam kalitesini degerlendirmek i¢in Pediatrik
Yasam Kalitesi Envanteri (PedsQL™) 3.0 Noéromuskiiler Modiil kullanildi. PedsQL™
3.0 Noromuskiiler Modiilii;, SMA ve DMD gibi néromuskiiler bozukluklarda yasam
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kalitesini degerlendirmek amaciyla Varni ve ark. tarafindan 1999 yilinda
gelistirilmistir. PedsQL™ 3.0, genel ve hastaliga 6zgii modiilleri igermektedir. Modiil
3 kategoriye ayrilmistir ve 25 toplam maddeden olusur. Birinci kategori hastalik ve
hastalik siireci ve ilgili semptomlara odaklanan 17 maddelik "benim/¢cocugumun
néromiiskiiler hastalig1r hakkinda"; ikinci kategori ¢ocugun hastaligi hakkinda saglik
hizmeti saglayicilar1 ve diger kisilerle iletisim kurma becerisini ele alan 3 maddelik
"fletisim"; ve iiciincii kategori ailenin mali ve sosyal destek sistemi ile ilgili 5 maddelik
"Aile Kaynaklarimiz Hakkinda™ dir.

2 ila 18 yas arasi ¢ocuklar i¢in yasam kalitesini 6l¢mek i¢in kullanilmaktadir.
Olgegin; 2-4, 5-7, 8-12 ve 13-18 yas araliklar i¢in 6zellesmis formlar1 bulunur.
Digerlerinden farkli olarak 2-4 yas araligindaki ¢ocuklar1 yalnizca ailesi degerlendirir.
Tiirkce versiyonun gecerlilik ve giivenilirlik ¢alismasi Kutlutiirk yikilmaz ve ark.
tarafindan yapilmistir (Yikilmaz et al., 2024).

Uygulamast 5 ila 15 dakika siirer. Her ebeveyne, "Gegen ay, bu madde
cocugunuz i¢in ne kadar biiyiik bir sorun oldu?" diye soruldu ve ebeveynler bu
maddeleri 5 puanlik bir Likert dl¢eginde, O (higbir zaman) ile 4 (hemen her zaman)
arasinda degerlendirdi. Olgek puanlanirken “hicbir zaman” ifadesi 100 puana, “hemen
hemen hi¢” ifadesi 75 puana, “bazen” ifadesi 50 puana, “siklikla” ifadesi 25 puana ve
“hemen her zaman” ifadesi 0 puana karsilik gelmektedir. Olgek puanlari, madde
puanlarinin toplanmasi ve cevaplanan madde sayisina boliinmesi ile hesaplanmaktadir.

Daha ytiiksek puanlar daha iy1 bir yasam kalitesini gostermektedir.

3.5. Istatistiksel Analiz

Istatistiksel analiz icin IBM SPSS (Statistical Package for Social Sciences)
istatistik programi versiyon 24.0 kullanildi. Incelenen degiskenler ortalama, standart
sapma ve yiizde degerleri ile tanimlandi. Degiskenlerin normal dagilima uygunlugu
“Shapiro-Wilk Testi” ile belirlendi. Kategorik veri dagilimlart “Ki-kare testi” ile
degerlendirildi. Verilerin non-parametrik dagilima sahip olmasi nedeniyle, korelasyon
analizinde “Spearman Korelasyon Testi” kullanild1. r degeri 0,00-025 arasinda ise ¢ok
zayif, 0,26-0,49 arasinda ise zayif, 0,50-0,69 arasinda ise orta, 0,70-0,89 arasinda ise
yiiksek ve 0,90-1,00 arasinda ise c¢ok yiliksek anlamlilik olarak yorumlandi. Tiim

analizlerde p<0,05 istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.
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4. BULGULAR

Tablo 4. 1. Olgularin sosyodemografik ve klinik o6zellikleri

n=23

Erkek 14(%60,9)
Kadin 9(%39,1)
Normal  8(%34,8)
Sezeryan 15(%65,2)
Evet 16(%69,6)
Hayir 7(%30,4)

Cinsiyet, n (%)
Dogum Sekli, n (%)

Akraba Evliligi, n (%)

Yas, yil (Ort £ SS) 3,04+0,76
Boy, cm (Ort £ SS) 91,17+10,32
Kilo, kg (Ort + SS) 11,56+1,7
VK1, kg/m? (Ort + SS) 14,06+1,98

*SS, standart sapma; Veriler frekans (n) ve yiizde (%) ile agiklanmustir.

Calisma dahil edilme kriterlerine uyan 23 SMA Tip I tanili olgu ile tamamlandi.
Olgularin yas ortalamasi 3.04+0.76 yil, boy ortalamas1 91.17+10.32 cm ve kilo
ortalamas1 11.56+1,70 kg idi. Viicut kitle indeks (VKI) ortalamasi 14.06+1.98
kg/m2’idi. Demografik verilere iliskin sonuglar Tablo 4.1 verilmistir. Olgularin 14
(%60.9)’1 erkek ve 9 (%39.1)’u kizdir. Annelerin dogum sekli incelendiginde 8
(%34.8) kisi sezaryen dogum ve 15 (%65.2) kisi normal dogum olarak belirlendi.
Akraba evliligi durumu incelendiginde 16 (%69.6) ailenin akraba oldugu ve 7 (%30.4)

ailenin akraba olmadig belirlendi.
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Tablo 4. 2. Olgularin NSMDA skorlar

NSMDA Ort.£SS (Min.-Maks)
Kaba Motor 4,04+0,76 (5-12)
ince Motor 2,65+1,64 (1-5)
Nérolojik 3,00+1,34 (1-5)
Hareket Paternleri 2,78+0,99 (1-5)
Postiiral Diizeltme 2,91+1,34 (1-5)
Postiiral Denge Alt Skor 2,86+0,62 (2-5)
Postiiral Denge Toplam 2,52+1,08 (1-5)
Taktil Fonksiyonel 3,34+1,52 (1-5)
Okiiler Motor 1,91+0,79 (1-4)
Propriopsepsiyon 2,714£1,38 (1-5)
Vestibiiler 4,14+0,77 (3-5)
Sensori Motor Total 2,47+1,08 (1-5)
Toplam 17,56+5,77 (9-30)

NSMDA: Néro Sensori Motor Degerlendirme Anketi, Ort: Ortalama, SS: Standart Sapma, Min,,

minimum deger; Maks, maksimum deger.

SMA Tip I tanili cocuklara uygulanan NSMDA degerlendirmesinde elde edilen

skorlar Tablo 4.2’de verilmistir.
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Tablo 4. 3. Olgularin FOAS, DPBDO ve PedsQL skorlari

Ort£SS (Min.-Maks.)
FOAS 4,04+2,77 (1,00-7,00)
DPBDO
Frekans Skoru 82,21+14,45 (60,00-117,00)
Problem Skoru 9,82+4,68 (5,00-19,00)
PedsQL
Hastahk Hakkinda 58,22+15,42 (23,52-82,35)
Tletisim 9,42+12,12 (0,00-25,00)
Aile Kaynaklari 54,56+24,67 (0,00-95,00)
Total 51,65+16,42 (16,00-77,00)

Ort: Ortalama, SS: Standart Sapma, Min, minimum deger; Maks, maksimum deger. **:Spearman
Korelasyon, FOAS: fonksiyonel Oral Alimm Skalasi, DPBDO:Davranigsal Pediatrik Besleme
Degerlendirmesi Olgegi, PedsQL: Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri

SMA Tip I tamli ¢ocuklara uygulanan FOAS, DPBDO ve PedsQL

degerlendirmesinde elde edilen skorlar Tablo 4.3’de verilmistir.
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Tablo 4. 4. NSMDA, FOAS, DPBDO ve PedsQL arasindaki iliski

NSMDA DPBDO PedsQL
Kaba Ince Nérolojik Hareket Postiiral Postiiral Postiiral Taktil Vestibiiler Okiiler Proprio- NSMDA FOAS Frekans Problem Hastalik Tletisim Aile Total
Motor
Kaba 1
Ince .645™ 1
Noérolojik 674" 491 1
Hareket 775" 784" 568" 1
Postiiral 784™ 679" 615" 752" 1
< Postiiral .380 .365 560" 523" 516° 1
a
é Postiiral 628" 582" 562" 625 .869" 681" 1
Taktil 569" 701" 577 787" .598" 464" 416 1
Vestibiiler 493" 581 114 465" 489" 309 396 353 1
Okiiler 528" 563" 625" A425° 533" 391 S0 451" 252 1
Proprio- .686 .893™ 368 .832° 819" 212 819" 736 .600 424 1
NSMDA .854™ .828™ 778" .879™ .856" 652" 794" 750" .504" 657" 785" 1
FOAS =792 | -788™ 6917 817" -.678" -.566™ -.550™ - 472" -610™ -.692 -.880™ 1
799"
- Frekans .843™ 670 784" 746" 739 .397 623" 698" .330 .536™ .556 813" -.828™ 1
g
E Problem 842" 740" 765" 852" 738" 465" 652" 693" 392 516" .699 867" -.865™ .944™ 1
Hastalik 693" -.780™ -551" -.803™ -771 -.559" 693" - -4147 -.558™ -.630 -.852" .880™ 752" 793" 1
796"
Tletisim -612" -674" -744™ -704™ -.618™ -.682" -.581" - -.404 -.408 -.400 -.802" 778" -.702" - 784" 759" 1
3 651"
z’; Aile -.647" -722" -.542" -753" 702" -597" -615™ - -.484" -471° -.593 -.803" .848"™ -725" 769" 947" 789" 1
796"
Total 684" -764™ -559" -795™ 753" -.594" -679" - -451° -521° -.630 -.846" 873" 746" -792" 989" 786" .980™ 1
798"

* NSMDA: Néro Sensori Motor Degerlendirme Anketi, FOAS: fonksiyonel Oral Alm Skalasi, DPBDO:Davramsgsal Pediatrik Besleme Degerlendirmesi, Ol¢egi, PedsQL: Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri, *: p<0.05, **: p<0.01




SMA Tip I tamili ¢ocuklara uygulanan NSMDA ile FOAS ve DPBDO
degerlendirmeleri arasindaki iliski tablo 4.4’de verilmistir.

Tablo 4.4°de gore NSMDA kaba motor, ince motor ve hareket paternleri, taktil,
okiiler motor, sensorimotor ve NSMDA toplam fonksiyonel seviyeleri ile FOAS
arasinda yiiksek diizeyde iliski (p<0,01, r=-0,792; r=-0,788; r=-0,817; r= -0.799; r=
-0.799; r= -0.743; r= -0,880), ndrolojik , postiiral diizeltme, postiiral denge alt skor,
postiiral denge toplam ve propriopsepsiyon fonksiyonel seviyeleri ile FOAS arasinda
orta diizeyde iliski bulundu (p<0,05, r=-0,691; r= - 0.678; r= -0.566; r=-0,550; r=-
0,692). Vestibiiler fonksiyonel seviye ve FOAS arasinda zayif diizeyde iligki bulundu
(p<0,05 r=-0,330).

NSMDA Kaba motor, ince motor, norolojik, hareket paternleri, postiiral
diizeltme ve NSMDA toplam fonksiyonel seviyeleri ve DPBDO problem skoru
arasinda yiiksek diizeyde iliski (p<0,01 r= 0.842; r= 0,740; r= 0.765; r= 0.852; r=
0.738; = 0.867), postiiral denge toplam, taktil, okiiler motor ve sensori motor
fonksiyonel seviye ile DPBDO problem skoru arasinda orta diizeyde iliski (p<0.05
1=0.652; r=0.693; r=0.693; 1=0.631), postiiral denge alt skoru ile DPBDO problem
skoru arasinda zayif diizeyde iliski bulunurken (p<0.05 1=0.465;), propriopsepsiyon
ve vestibiiler fonksiyonel seviye ile DPBDO problem skoru arasinda iliski bulunmadi
(p>0,05).

NSMDA kaba motor, norolojik, hareket paternleri, postiiral diizeltme ve
NSMDA toplam fonksiyonel sevileri ile DPBDO frekans skoru ile arasinda da yiiksek
diizeyde iliski (p<0,01 r= 0,843; = 0,784; r=0,746; 1=0,739; r= 0,813), ince motor,
postiiral denge toplam, taktil, okiiler motor, sensori motor fonksiyonel seviyeleri ile
DPBDO frekans skoru arasinda da orta diizeyde iliski (p<0.05 r=0.670; r=0.623;
=0.698; 1=0.698; 1=0.578), postiiral denge alt skor, ;), propriopsepsiyon ve vestibiiler
fonksiyonel seviye ile DPBDO frekans skoru ile arasinda iliski bulunamadi (p>0,05).

PedsQL- benim/cocugumun néromiiskiiler hastalig1 hakkinda ile ince motor,
hareket paternleri, postiiral diizeltme, taktil, sensori motor ve NSMDA toplam
fonksiyonel seviye arasinda yiiksek diizeyde iliski (p<0,01 r=0.780; r=-0.803; r=-
0.771; r=-0.796; r=-0.765; r=-0.852), kaba motor, norolojik, postiiral denge alt skor,
postiiral denge toplam, okiiler motor fonksiyonel seviyeleri arasinda orta diizeyde
iliski (p<0.05 r=-0.693; r=-0.551; r=-0.559; r=-0.693; r=0.558), ve propriopsepsiyon

ve vestibiiler fonksiyonel seviye arasinda iligki bulunmadi (p>0,05).
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PedsQL-iletisim ile noérolojik, hareket paternleri ve NSMDA toplam
fonksiyonel seviyeleri arasinda yiiksek diizeyde iliski (p<0,01 r=-0.744; r=-0.704;
r=-0.802), kaba motor, ince motor, postiiral diizeltme, postiiral denge alt skor, postiiral
denge toplam, taktil ve sensori motor fonksiyonel seviyeleri arasinda orta diizeyde
iligki (p<0.05 r=-0.612; r=-0.674; r=-0.618; r=-0.682; r=0.581; r=-0.651; r=-0.642),ve
okiiler motor, propripsepsiyon ve vestibiiler fonksiyonel seviyeleri arasinda iliski
bulunmadi (p>0,05).

PedsQL- aile kaynaklar1 hakkinda ile ince motor, hareket paternleri, postiiral
diizeltme, taktil, sensori motor ve NSMDA toplam Fonksiyonel seviyeleri arasinda
yiiksek diizeyde iliski (p<0,01 r=0.722; r=-0.753; r=-0.702; r=-0.796; r=-0.777; r=-
0.803), kaba motor, norolojik, postiiral denge alt skor ve postiiral denge toplam
fonksiyonel seviyeleri arasinda orta diizeyde iliski (p<0.05 r=-0.647; r=-0.542; r=-
0.597; r=-0.625), okiiler motor ve vestibiiler fonksiyonel seviyeleri arasinda zayif
diizeyde iliski bulundu (p<0.05 r=-0.471 r=-0483).

PedsQL-total ile ince motor, hareket paternleri, postiiral diizeltme, taktil,
sensori motor ve NSMDA toplam fonksiyonel seviyeleri arasinda yiiksek diizeyde
iligki (p<0,01 r=0.764; r=-0.795; r=-0.753; r=-0.798; r=-0.764; r=-0.846), kaba motor,
norolojik, postiiral denge alt skor, postiiral denge toplam, okiiler motor fonksiyonel
seviyeleri arasinda orta diizeyde iliski (p<0.05 r=-0.684; r=-0.559; r=-0.594; r=-0.679;
r=-0.521) ve vestibiiler fonksiyonel seviyesi arasinda zayif diizeyde iliski bulundu
(p<0.05 r=-0.451).

FOAS ile DPBDO ve PedsQL arasindaki iliski Tablo 4.4 verilmistir. FOAS ile
DPBDO problem ve frekans skoru arasinda yiiksek diizeyde iliski bulundu (p<0.01 r=-
0.865; r=-0.828). FOAS ile PedsQL-hastalik hakkinda, iletigsim, aile kaynaklar1 ve
PedsQL toplam skoru arasinda yiiksek diizeyde iliski bulundu (p<0.01 r=0.880;
r=0.778; r=-0.848; r=-0.873).

DPBDO ve PedsQL arasindaki iliski Tablo 4.4 verilmistir. DPBDO problem
skoru ile PedsQL-hastalik hakkinda, iletisim, aile kaynaklar1 ve PedsQL toplam skoru
arasinda yiiksek diizeyde iliski bulundu (p<0.01 r=-0.793; r=-0.784; r=-0.769; r=-
0.792). DPBDO frekans skoru ile PedsQL-hastalik hakkinda, iletisim, aile kaynaklar
ve PedsQL toplam skoru arasinda yiiksek diizeyde iligski bulundu (p<0.01 r=-0.752;
r=-0.702; r=-0.725; r=-0.746).
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5. TARTISMA

SMA hastalarinda motor fonksiyon bozukluklar1 yasam kalitesini olumsuz
etkilemekte, Ozellikle oral motor yetersizlikler beslenme ile ilgili ciddi sorunlara yol
a¢gmakta ve solunum sistemi i¢in hayati riskler olusturmaktadir (D'Amico et al., 2011;
Mercuri et al., 2018; Wang et al., 2007). Bu ¢alismanin amac1 2 - 4 yas arasindaki
SMA Tip I tanili cocuklarin motor fonksiyonlart ve oral motor fonksiyonlarinin yagam
kalitesi iizerine etkisini incelemektir. Caligmada olgularin bas kontrolii, oturma
becerileri ve dengeleri, el kavramasi ve fonksiyonel el kullanimlari, nérolojik bulgulari
(temel tonus, tendon refleksleri, tremor), koruyucu ve parasiit reaksiyonlari,
taktil/vestibiiler/okiiler motor cevaplari, oral alim becerileri ve beslenmeye karsi
cocuklarin ve ailenin tutumu ile yasam kaliteleri degerlendirildi. Calisma sonucunda,
motor fonksiyonlarin oral motor fonksiyonlar ile iliskili oldugu ve bu iliskinin yasam

kalitesini de olumsuz etkiledigi belirlendi.

5.1. Motor Fonksiyonlar ile Oral Motor Fonksiyonlar

Cocuklarin motor fonksiyonlarini degerlendirmek i¢in ¢alismanin 6rneklem
grubuna uygun olmasi, motor fonksiyonlarin kapsamli degerlendirmesine imkan
saglamasi ve uygulama i¢in sertifikasyon gerektirmemesi sebebiyle NSMDA tercih
edildi. NSMDA kaba motor, ince motor, norolojik, hareket paternleri, postiiral
diizeltme ve denge, sensorimotor parametrelerinden olugsmaktaydi. Cocuklarin klinik
durumlari sebebiyle, testin kaba motor fonksiyon parametrelerinden yalnizca oturma
boliimi kullanildi. Diger parametrelerin tamami orneklem grubuna uygundu. Bu
parametrelerde ¢ocuklarin ince motor (el kavramasi ve fonksiyonel kullanimi),
norolojik (tonus, tendon refleksleri, tremor ve klonus), hareket paternleri (tonik
labirent refleks, asimetrik tonik boyun refleksi), postiiral (bas diizgiinliigii, landau
refleksi, koruyucu ve parasiit reaksiyonlari, yerlestirme, destekleme, agirlik aktarma
ve oturma dengeleri), sensorimotor (taktil, okiiler motor, propriosepsiyon ve
vestibiiler) fonksiyonlar1 degerlendirildi.

SMA’l1 ¢ocuklarin kaba motor becerileri ile oral motor fonksiyonlari, yutma
fonksiyonlar1 ve beslenme davramiglart arasindaki iligki c¢esitli calismalarda

incelenmistir. Kaneko ve ark. yaptiklar1 ¢alismada, SMA’da uzun dénemli klinik seyir
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boyunca kaba motor becerilerinin kazanilmasi ve kaybini, solunum fonksiyonundaki
degisiklikleri ve beslenme destegi gereksinimlerini arastirmislardir. Sonug olarak,
SMA Tip I’de bas kontroliiniin elde edilmesinin, solunum fonksiyonunun
siirdiiriilmesinde ve beslenme desteginin onemli Olgiide azaltilmasinda 6nemli rol
oynadigini gostermislerdir (Kaneko et al., 2017). Wadman ve ark. ise SMA Tip II tanili
cocuklar ve ad6lesanlarda beslenme zorluklarini belirlemeyi amagladiklar1 ¢alismalari
sonucunda, SMA Tip II’li tiim bireylerde beslenme sorunlarinin yaygin oldugunu ve
bu durumun Ozellikle azalan kas giicii ile solunum fonksiyonlarindaki problemlere
bagl olarak ortaya c¢iktigini belirtmislerdir. Ayrica, kas zayifligi, yorgunluk ve
kontraktiirlerin yani sira yutmanin oral ve faringeal fazlarinda yasanan zorluklarin
beslenme siirecini olumsuz etkiledigi vurgulanmis, gévde kaslarinin kuvveti ve
postiiriin  beslenme sorunlarinin gelisiminde 6nemli bir rol oynadigi sonucuna
varilmigtir (Wadman et al., 2021). Dunaway ve ark. yaptiklari ¢caligmada yasin, yutma
yetenegi ile zayif bir korelasyona sahip oldugu bulunmus ve bu da yutma ve ¢igneme
sikayetlerinin SMA'll bireylerde artan yasla birlikte daha yaygin hale geldigi olarak
yorumlanmistir (Dunaway Young et al., 2023). van Bruggen ve ark. SMA Tip II'li
gen¢ hastalarda mandibular fonksiyonu degerlendirmeyi amagladiklar: g¢alisma
sonucunda, boyun ve bulbar kaslarin ilerleyici zayifliginin, temporomandibular eklem
morfolojisini, bas kontroliinii ve fonksiyonelligi etkileyerek kontraktiir ve agiz
acikliginin azalmasina neden olabilecegi bildirilmistir (van Bruggen et al., 2011). Bu
calismada, literatiirdeki bulgularla uyumlu olarak, ¢ocuklarin kaba motor fonksiyon
seviyeleri ile oral motor fonksiyonlar: arasindaki iliski dogrulandi. Cocuklarin kaba
motor fonksiyonlar1 azaldik¢a, oral fonksiyonlar1 zayiflamakta, oral alim oranlar
diismekte ve davranigsal beslenme problemleri artmaktadir. Oral motor fonksiyonlarin
yutma fonksiyonlar igin kritik dneme sahip oldugu bilinmekte (Reilly et al., 1995), bu
fonksiyonlarin degerlendirilmesinde ¢ocuklarin beslenme davraniglarinin da dikkate
alinmas1 gerektigi belirtilmektedir (Van der Heul et al., 2019). Etkin ve giivenli bir
yutma i¢in kaba motor fonksiyonlar igerisinde degerlendirilen bas kontrolii ve postiiral
kontroliin saglanmasi gerekmektedir. Yutma siireci; oral, faringeal ve 6zofageal olmak
tizere li¢ temel fazdan olusmakta olup, bu fazlarin koordineli bir sekilde ilerleyebilmesi
i¢in postiiral kontrol gereklidir. Ozellikle oral fazda besinlerin agiz icinde uygun
sekilde islenmesi ve bolus olusturulmasi, faringeal fazda giivenli yutmanin saglanmast
ve aspirasyon riskinin onlenmesi, 6zofageal fazda ise bolusun mideye sorunsuz

iletilmesi agisindan bas ve govde kontroliiniin dnemli oldugu ortaya konmustur (Murry
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et al.,, 2024; Thexton & Crompton, 1998). Calismamizin bulgulari, kaba motor
fonksiyonlar (bas kontrolii ve postiiral kontrol) ile oral motor fonksiyonlar arasindaki
iliskiyi desteklemekte ve literatiirde daha once bildirilen benzer sonuglarla uyumlu
olarak, kaba motor fonksiyonlardaki kayiplara bagli olarak bas kontrolii ya da postiiral
kontroliin siirdiiriilmesindeki bozulmalarin, oral motor koordinasyon, bolus kontrolii
ve yutma giivenligi tizerindeki olumsuz etkilerini dogrulamaktadir. Bas kontrolii ve
postiiriin oral motor fonksiyonlar iizerindeki kritik rolii géz oniline alindiginda, bu
alanlara yonelik gelistirilecek uygulamalarin oral motor fonksiyonlar1 ve dolayisiyla
giivenli yutmay1 da olumlu yonde etkileyecegi diisiiniilmektedir.

Ince motor fonksiyonlar, el gibi kiigiik kas gruplarmin koordinasyonunu igerir.
Literatiirde, SMA’da motor fonksiyon kaybinin genellikle proksimalden distale dogru
oldugu ve zamanla ince motor fonksiyonlarin etkilendigi vurgulanmaktadir (Kolb &
Kissel, 2011). Oral motor fonksiyonlar, postiiral kontrol, oral sensori motor
fonksiyonu, motor kontrolii ve motor 6grenmeyi icerir (Benfer et al., 2012; Gisel et
al., 1996; Morris, 1987). Ayrica, beslenme, yeme, yutma ve iletisimin temel bir
pargasidir. Bu alandaki fonksiyonel kayiplar yutma ve konusma gibi agiz kaslarinin
kontroliinii, dolayisiyla, beslenme becerilerini ve beslenme durumunu olumsuz etkiler.
SMA Tip I'de motor fonksiyonlardaki kayiplara bagli olarak oral motor alanda da
belirgin bozulmalar meydana gelir. SMA’l1 ¢ocuklarda oral motor fonksiyonlardaki
kayiplar, 6zellikle yutma giigliigii ve solunum sorunlariyla kendini gosterir. Wang ve
ark. yaptigr bir calismada, SMA tanili ¢ocuklarin ince motor fonksiyonlari
Hammersmith Fonksiyonel Motor Olgegi ile, oral motor fonksiyonlar: ise
videofloroskopi ile degerlendirilmistir. Calisma sonucunda, ¢ocuklarin ince motor
fonksiyonlarindaki yetersizligin oral motor kontrolii de olumsuz etkiledigi
bildirilmistir (Wang et al., 2007). Benzer bir sekilde, Mano ve ark. yaptiklar1 bir
calismada, SMA’l1 ¢ocuklarin oral motor yetersizliklerinin artmasina paralel olarak el
becerilerinde de kisithliklar goriildiiglinii bildirmislerdir (Mano et al., 2014). Bu
calismada SMA Tip I tanili ¢ocuklarin ince motor fonksiyonlart NSMDA 6l¢eginin
ince motor alt parametresi ile degerlendirildi. Oral motor fonksiyonlarin
degerlendirilmesinde ise, literatiirden farkli olarak, FOAS ve DPBDO kullanildi.
Calisma sonucunda, cocuklarin ince motor fonksiyonlarindaki smirliliklarin oral
motor fonksiyonlarin1 olumsuz etkiledigi goriildi. SMA’da distal kaslarin
etkilenmesiyle kendini gosteren ince motor fonksiyonlardaki kayiplar hastaligin

ilerlemesiyle belirgin hale gelmektedir. Ayrica, ince motor fonksiyonlardaki

32



kayiplarin bagimsiz yeme davraniglarini dogrudan etkiledigi diistiniilmektedir (van
den Engel-Hoek et al., 201). FOAS ve DPBDO degerlendirmeleri sirasinda ailelerle
goriismeler sonucunda, hipotoninin sebep oldugu bas ve gdvde kontroliindeki
yetersizlikler ve aspirasyon riski sebebiyle ailelerin ¢ocuklarin beslenmesinde piire
kivaminda yiyecekler tercih ettikleri, ¢ocuklarin beslenme sirasinda mevcut ince
motor becerilerinden yararlanmadiklar1 ve daha pasif bir rol tstlendigi gorildii.
Ailelerin bu tutum ve aligkanliginin da calismamizin sonuglarina etkisi oldugu
diisiiniildii. Ote yandan hem saglikli cocuklarda hem de prematiire bebeklerde yapilan
calismalarda govde kontroliiniin gelistirilmesi {ist ekstremite fonksiyonu ve el becerisi
icin bir 6n kosul olarak tanimlanmis (Rosenblum & Josman, 2003) ve govde
kontroliiniin gelistirilmesinin ince motor becerilerini iyilestirdigi belirtilmistir (Wang
et al., 2011). Kaba motor fonksiyonlar ile ince motor fonksiyonlarin gelisimlerinin
paralel oldugu diisiiniildiigiinde, ¢calismamizda bas ve gévde kontrolii ile oral motor
fonksiyonlar arasindaki iliski ve el becerileri ile oral motor fonksiyonlar arasindaki
iliski birbirlerini destekler niteliktedir.

SMA Tip I’in karakteristik klinik 6zelliklerinden en belirgin olan1 hipotonidir.
Oral motor fonksiyonlar; ¢igneme, yutma ve konusma gibi temel becerileri
kapsamakta olup, bu fonksiyonlarin etkinligi ilgili kaslarin yeterli ¢alismasina baglidir.
SMA’da goriilen kas gii¢siizliigli ve hipotoni, bu kaslarin iglevlerini olumsuz yonde
etkileyerek oral motor becerilerde belirgin bozulmalara yol agabilir. Ozellikle dil ve
yutak kaslarmin zayiflamasi, beslenme sirasinda yutma giigliigiine ve aspirasyon
riskinin artmasina neden olmaktadir (Wang et al., 2007). Giannopoulou ve ark.
tarafindan yapilan bir ¢calismada, SMA Tip I tanil1 bebeklerde kas hipotonisinin yaygin
bir klinik belirti oldugu vurgulanmis ve hipotoninin oral motor fonksiyonlar lizerinde
olumsuz etkileri oldugunu belirtmistir (Giannopoulou et al., 2015). Oral motor
fonksiyonlardaki yetersizlikler, 6zellikle SMA Tip I gibi agir klinik formlarda,
beslenme ve konusma gibi temel yasamsal aktiviteleri dogrudan etkilemektedir.
Iannaccone ve ark. arastirmasinda, SMA'li ¢gocuklarda yutma kapasitesinin zayif kas
tonusu nedeniyle 6nemli dlgiide etkilendigi ve bunun genel motor beceri kaybi ile
paralel seyrettigi bildirilmistir (Iannaccone et al., 2003). Benzer sekilde, oral motor
fonksiyonlardaki kisitliliklarin siklikla motor becerilerdeki zayifliklarla es zamanh
olarak ortaya ¢iktig1 ve bu durumun genel néromiiskiiler zayifligin bir sonucu oldugu
belirtilmistir (van den Engel-Hoek et al., 2015). Van der Heul ve ark. yaptig1 bir
calismada, SMA Tip I tanil1 bebeklerde beslenme ve yutma problemleri detayl olarak
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incelenmis ve tiim bebeklerde beslenme sirasinda yorgunluk, yutma giivenliginde
azalma, beslenme siiresinin  kisalmast ve Onerilen besin miktarlarinin
tamamlanamamas1 gibi sorunlar gdzlemlenmistir. Ozellikle beslenme sirasinda
oksiiriik ve aspirasyon riskine isaret eden diger belirtiler, hipotoninin oral motor
fonksiyonlar ve beslenme iizerindeki olumsuz etkilerini destekler nitelikte
degerlendirilmistir (Van der Heul et al., 2020). Bu ¢alismada, kas tonusunu dogrudan
degerlendiren spesifik bir Olgek kullanilmadi, kas tonusu NSMDA 4lgeginin
"Norolojik" parametresi altinda yer alan "Hipotoni" bolimii araciligiyla
degerlendirildi. Calisma bulgulari, SMA Tip I tanili ¢ocuklarda goriilen hipotoninin
oral motor fonksiyonlar1 dogrudan etkiledigini gostermektedir. Hipotoninin yalnizca
bas ve gdvde kontrolii gibi kaba motor fonksiyonlar1 degil, ayn1 zamanda el becerileri
ve ince motor fonksiyonlari da olumsuz yonde etkileyebilecegi goriildii. Kas
tonusundaki yetersizlikler, el ve parmak hareketlerinde kisitliliklara neden olarak,
beslenme siirecinde ¢ocugun yiyecegi agiz bolgesine yonlendirme kapasitesini de
sinirlamaktadir. Bu baglamda, kaba ve ince motor fonksiyonlar ile oral motor
fonksiyonlar arasindaki iligskinin biitiinciil bir perspektifle ele alinmasi 6nem
tagimaktadir. Hipotoninin, yalnizca motor beceriler iizerindeki etkileri degil, ayni
zamanda beslenme siirecine olan yansimalar1 da géz onlinde bulundurulmalidir. Bu
dogrultuda, hipotoniye yonelik gelistirilecek rehabilitasyon yaklagimlarinin yalnizca
postiiral stabilite ve hareket fonksiyonlarini degil, oral motor fonksiyonlar1 ve
dolayisiyla beslenme giivenligini de destekleyecek sekilde planlanmasi
gerekmektedir. Hipotoninin yutma fonksiyonlar1 tizerindeki olumsuz etkilerini en aza
indirmek amaciyla bas kontroliinli ve postiiral stabiliteyi artirmaya yonelik
miidahalelerin, beslenme siirecinde ¢ocugun giivenligini ve bagimsizligin artirici bir
etki saglayabilecegi diisiiniilmektedir. Gelecekte yapilacak ¢aligmalarin, hipotoniye
yonelik terapotik yaklasimlarin yalnizca motor fonksiyonlar lizerindeki etkilerini
degil, beslenme siireclerine olan katkilarim1 da kapsamli sekilde degerlendirmesi
gerekmektedir.

SMA hastalarinda reflekslerin takip edilmesi Onerilmektedir. Yapilan
caligmalar, tedavi edilmemis presemptomatik hastalarda tendon reflekslerindeki
azalmanin, hastaligin ortaya ¢ikan en erken klinik belirtilerinden biri oldugunu ve bu
azalmanin SMA’nin diger klinik semptomlarindan birkag giin ila birkag¢ hafta dnce
gbzlemlenebilecegini gostermektedir (Pane et al., 2017). SMA’da derin tendon

reflekslerinin azalmasi veya tamamen kaybolmasi yaygin olarak bildirilen bir
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bulgudur. Derin tendon reflekslerindeki kayip, genel kas tonusunun azalmasiyla iliskili
olup, bu durum yalnizca ekstremite kaslarini degil, ayn1 zamanda oral motor kaslar1 da
etkileyerek fonksiyonel bozukluklara yol agabilir. Bu nedenle, SMA’l1 bireylerde hem
tendon reflekslerinin hem de oral motor fonksiyonlarin diizenli olarak
degerlendirilmesi kritik 6neme sahiptir. Bu degerlendirmeler, beslenme ve iletisim
becerilerinin korunmasi ve desteklenmesi agisindan da gereklidir. Bu ¢alismada,
NSMDA 6l¢eginin “Norolojik™ alt parametresi kullanilarak cocuklarin refleksleri
degerlendirildi. Calisma bulgularimiz, refleksler ile oral motor fonksiyonlar arasindaki
iligkinin literatiirde bildirilen verilerle uyumlu oldugunu gostermektedir. SMA’da
derin tendon reflekslerinin kaybi1 ve oral motor fonksiyonlardaki bozulmalar,
hastaligin néromiiskiiler dogasiyla dogrudan iligkili olup, bu durum SMA’nin hem

motor hem de oral motor fonksiyonlar {izerindeki yaygin etkisini desteklemektedir.

5.2. Motor Fonksiyonlar ile Yasam Kalitesi

Literatirde, SMA'da yasam kalitesini degerlendiren bir¢cok calisma
bulunmaktadir. Bu c¢alismalar, kas kuvveti O6l¢iimleri ve motor fonksiyon
degerlendirmelerinin yani1 sira, PedsQL-Noromiiskiiler Modiilii’niin SMA’l1 ¢ocuklar
ve ailelerinin yasam kalitesini 6lgmede giivenilir bir ara¢ oldugunu gostermektedir
(Iannaccone et al., 2003). PedsQL kullanilarak yapilan arastirmalarda, SMA’da yasam
kalitesinin fiziksel saglik ve motor fonksiyonlardaki bozulmayla dogrudan
iligkilendigi ve olumsuz yonde etkilendigi belirtilmistir (Iannaccone et al., 2003;
Landfeldt et al., 2019). Ayrica, yasam kalitesinin en diisiik oldugu klinik alt tipin SMA
Tip 1 oldugu bildirilmistir (Duan et al., 2022; Klug et al., 2016). Bu ¢aligmada da
cocuklarin yasam kalitesi, ebeveyn bildirimlerine dayanan PedsQL-Noromiiskiiler
Modiilii ile degerlendirildi. Degerlendirme sirasinda 6lgek maddeleri, fizyoterapist
tarafindan ¢ocugun bakim verenine yoneltildi ve cevaplanmasi istendi. Anneleri ile
birlikte degerlendirmeye katilmayan ¢ocuklarin bakim verenlerinin (baba veya diger
aile bireyleri) baz1 sorulara yanit vermekte kararsiz kaldigi goriildii. Bu durumlarda
annelerle iletisime gecilerek degerlendirme tamamlandi. Ebeveyn bildirimine dayali
anketlerde, 0zellikle annelerden alinan yanitlarin daha giivenilir oldugu diisiintildi.
Calisma bulgularina gore, SMA Tip I tanili gcocuklarda yasam kalitesinin tiim alanlar
(Benim/Cocugumun Noromiiskiiler Hastaligi Hakkinda, Iletisim ve Alile
Kaynaklarimiz Hakkinda), motor fonksiyon parametrelerinin tamamindan (kaba

motor, ince motor, ndrolojik, hareket paternleri, postiiral ve sensorimotor) olumsuz
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etkilenmektedir. Bununla birlikte, yasam kalitesinin en az etkilendigi motor fonksiyon
alanlarinin okiiler motor ve vestibiiler parametreler oldugu belirlendi. Bu durumun,
s0z konusu alanlarin degerlendirilmesinde goz hareketleri, goz takibi ve odaklanma ile
ilgili maddelerin 6n planda olmasindan ve bu degerlendirmelerin ¢cocuklarin bas ve
govdelerinin desteklendigi bir pozisyonda ger¢eklestirilmesinden kaynaklanabilecegi
diistintildii. SMA Tip I'li ¢ocuklarda ilerleyici kas zayifligi, bas kontrolii, oturma gibi
temel motor becerilerin yetersizligi, hastaliga bagli yasam kalitesi alanlarin1 dogrudan
etkilemektedir. Literatiirdeki ¢alismalar, motor fonksiyon kaybinin yagam kalitesinde
belirgin bir diisiise yol agtigim ortaya koymaktadir (Mercuri et al., 2018). Ote yandan,
yapilan ¢alismalar, motor néron fonksiyonlarin iyilestirmesini amaglayan medikal
tedavilerin (6rn. nusinersen, risdiplam) yasam kalitesi lizerine de olumlu etkileri
oldugunu (Mendell et al., 2017); motor fonksiyonlarin korumasina yonelik
rehabilitasyon programlarinin ise SMA’ll ¢ocuklarin bagimsiz hareket edebilme
kapasitesini siirdiirmelerine katki saglamanin yani sira yasam kalitelerinin artmasina
da yardimci oldugunu vurgulamaktadir (Day et al., 2020; Glascock et al., 2018).
Calismamiz, literatiirdeki mevcut kanitlar1 destekler niteliktedir. SMA Tip I'li
cocuklarda hastaligin dogasi geregi ortaya c¢ikan kas zayifligi ve fonksiyonel
kisithiliklarin, 6zellikle hastalikla iliskili yasam kalitesini olumsuz etkiledigi belirlendi.
Bununla birlikte, yiirtime ile ilgili ifadeleri iceren maddeler (6rnegin, “Cocuguma
tuvalete gitmesi zor gelir” ve “Cocugumun banyo yapmasi veya dus almasi uzun
zaman alir”’) ebeveynler tarafindan “Hicbir sorun olmadi” seklinde yanitlandi. Bunun
nedeni, ¢ocuklarin yiiriime fonksiyonuna sahip olmamalar1 ve ilgili aktiviteleri
tamamen yardimla gergeklestirmeleridir. Bu bulgu, kullanilan 6l¢egin bazi
maddelerinin SMA Tip I'li ¢ocuklar i¢in yeterince uygun olmayabilecegini
diisiindiirdii. Calismada elde edilen veriler, motor fonksiyonlar1 korumaya yonelik
erken miidahalelerin, yalnizca fiziksel performansi degil, ayn1 zamanda ebeveynlerin
bildirdikleri genel yasam kalitesini artirmada da kritik bir rol oynayabilecegini
gostermektedir. Bu nedenle, SMA Tip I'li ¢gocuklarda yasam kalitesini iyilestirmeye
yonelik tedavi yaklagimlarinin, motor fonksiyonlar1 destekleyen biitiinciil bir

rehabilitasyon programu ile entegre edilmesi 6nerilmektedir.
5.3. Oral Motor Fonksiyonlar ile Yasam Kalitesi

Literatiirde, ¢cigneme giicliigli ve gida alimindaki kisithiliklarin yasam kalitesini

olumsuz etkiledigi bildirilmistir (Van Der Heul et al., 2021). Calismamizda da SMA
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Tip I’li cocuklarin oral motor fonksiyonlari ile yagam kalitesi arasinda yakin bir iliski
oldugu belirlendi. Cocuklarin fonksiyonel oral alim kisitliliklarinin artmasi basta
hastalikla iliskili yagam kalitesini azaltirken, beslenme ile iliskili problemlerin artmasi
genel yasam kalitesini olumsuz anlamda etkilemektedir. Calismamizda, SMA Tip I
tanilt cocuklarin bagimsiz hareket yetenegine sahip olmadigi ve bu ¢ocuklarda oral
motor fonksiyonlarin degerlendirilmesinde farkli anketler kullanilmasi 6nerisi goz
Oniine alinarak (Van Der Heul et al., 2021), cocuklarin oral motor fonksiyonlari, oral
alim seviyesini belirleyen FOAS ve beslenme ile iligkili davranigsal problemleri
inceleyen DPBDO ile degerlendirildi. Degerlendirmeler sirasinda, ebeveynlerin
cocuklarma belirli gidalar1 vermekten kagindiklarini ifade etmeleri ve beslenme
siirecinde aspirasyon riskini en aza indirmek amaciyla tiim besinleri piire kivaminda
hazirlamalari, beslenme aligkanliklartyla ilgili koruyucu bir tutum sergilediklerini
gostermektedir. Bu durumun, oral motor fonksiyonlarla iliskili bulgularimizi
etkileyebilecegi diisiiniildii. Ayrica, kas zayifligina bagl olarak ¢igneme sirasinda
goriilen yorgunluk, beslenme siirecini zorlastirmakta ve bu durum, ¢ocuklarin besin
alimini smirlayarak genel saglik durumlar {izerinde ek bir risk olusturmaktadir (Van
Der Heul et al., 2021). SMA’l1 bireylerde goriilen zayif endurans ve ¢igneme sirasinda
ortaya ¢ikan yorgunluk, ¢ocuklarin beslenme siirecini daha da zorlastirarak yemegin
sosyal islevini de olumsuz etkilemektedir (Vega et al., 2020). Iletisim alaninin en ¢ok
etkilenen yasam kalitesi bilesenlerinden biri oldugu ve SMA Tip I’de ag1z ¢evresi ve
dil kaslarmin zayifliginin konusmay: dogrudan etkiledigi literatiirde belirtilmistir
(Vega et al., 2020). Calismamiz, literatiirle paralel olarak, SMA Tip I'li ¢cocuklarda
oral motor fonksiyonlardaki kisitliliklarin yasam kalitesinin hastalikla iligkili alana
oldugu kadar iletisim alanina da yansidigini ortaya koymaktadir. Cocuklarin konugma
becerilerinin siurli olmasi, saglik profesyonelleriyle veya c¢evrelerindeki bireylerle
etkili bir sekilde iletisim kurmalarini zorlastirmakta ve bu durum, genel yasam
kalitelerini olumsuz etkilemektedir. Calismamizda, ebeveynlerin “Cocugum
konusmuyor, bu nedenle bazi sorular1 yanitlayamiyorum” seklinde geri bildirimde
bulunmalari, bu alandaki yetersizligin dogrudan gozlemlenmesini sagladi. Sonug
olarak, calismamiz SMA Tip I'li cocuklarda oral motor fonksiyonlarin yasam
kalitesini 6nemli 6lciide etkileyen faktorler oldugunu ortaya koymaktadir. Ozellikle
beslenme giicliikleri ve ¢igneme sirasinda yasanan yorgunluk hem fiziksel saglik hem
de sosyal etkilesim acisindan ek kisitliliklar yaratmaktadir. Bununla birlikte, iletisim

alanindaki eksikliklerin, cocugun sosyal cevresiyle etkilesimini ve bagimsizlik
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diizeyini sinirladigt goz Oniine alindiginda, oral motor fonksiyonlar1 ve iletigim
becerilerini destekleyen miidahalelerin yasam kalitesi iizerindeki olumlu etkileri
arastirilmali ve rehabilitasyon yaklagimlarina entegre edilmelidir.

Ek olarak, yasam kalitesinin aile kaynaklarini degerlendiren boliimiinde
ailelerin maddi durumlarryla ilgili bilgi vermekten kagindiklar1 gozlemlendi. Yapilan
goriismelerde ¢ocuklarin fizyoterapi ve rehabilitasyon uygulamalarinin yani sira
solunum destegi ve beslenme destegine (nazogastrik tiip-NG, perkiitan endoskopik
gastrostomi-PEG) de ihtiya¢ duydugu belirlendi. Yasamsal fonksiyonlarin devami i¢in
gereken hizmetlerin maliyetinin ailenin maddi kaynaklarini olumsuz etkiledigi bu
durumun da yasam kalitesini azalttigir diislintildi. SMA’l1 ¢ocuklarin tedavi ve
takiplerinin ¢ok boyutlu incelenmesi ve destekleyici politikalar ile yasam kalitesi

tizerindeki olumsuz etkilerin azaltilabilecegi diisiiniildi.
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6. SONUC ve ONERILER

6.1. Sonuclar

° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili ¢ocuklarda motor fonksiyonlar ile
oral motor fonksiyonlar birbirleriyle iliskilidir. Ozellikle bas kontrolii, gdvde
stabilizasyonu ve oturma becerisi oral motor fonksiyonlarin siirdiiriilmesinde kritik bir
rol oynar. Motor fonksiyonlardaki yetersizliklerin oral motor fonksiyonlart da olumsuz
etkileyerek beslenme davranislarinda cesitli problemlere yol acgabilir.

° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanil1 gocuklarda motor fonksiyon kaybinin
yasam kalitesi lizerinde dogrudan belirleyici bir etkiye sahiptir. Erken dénemden
itibaren ortaya ¢ikan motor fonksiyon kayiplari, fonksiyonel bagimsizlig: kisitlayarak
hem ¢ocuklarin hem de bakim verenlerin yasam kalitesini olumsuz etkiler. Motor
fonksiyonlarin desteklenmesi yalnizca fiziksel kapasiteyi degil, ayn1 zamanda yasam
kalitesini artirmada da kritik bir rol oynayabilir.

) Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanmili ¢ocuklarda oral motor
fonksiyonlardaki kisitliliklar yalnizca beslenme gibi temel yasamsal becerileri degil,
ayn1 zamanda genel yasam kalitesini de olumsuz yonde etkiler. Ayrica, tedavi ve
bakim siirecinin getirdigi maddi yik de bakim verenlerin yasam kalitesini

azaltmaktadir.

6.2. Oneriler

° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili cocuklarda oral motor fonksiyonlari
giivenli bir sekilde elde etmek amaciyla bas kontrolii ve postiiral kontrol
gereksinimleri dikkate alinmalidir. Erken miidahale programlarinda kaba motor
fonksiyonlar1 gelistirmeye yonelik stratejilere yer verilmesi, oral motor fonksiyonlarin
korunmasma katki saglayabilir. Ayrica multidisipliner ¢aligmalarla (fizyoterapi,
ergoterapi, dil ve konusma terapisi) tedavi daha etkin hale getirilebilir ve ¢ocuklarin

yasam kalitelerini artirmaya yonelik programlar hazirlanabilir.
° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili c¢ocuklarda yasam kalitesini

tyilestirmeye yonelik tedavi yaklasimlari hem motor fonksiyonlart hem de oral motor

fonksiyonlar1 destekleyen biitiinciil bir rehabilitasyon programi ile entegre edilmelidir.
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° Spinal Muskiiler Atrofi Tip I tanili ¢ocuklarda giivenli beslenmenin
saglanabilmesi icin bakim verenlere yonelik uygun egitim programlarinin
diizenlenmesi biiylik 6nem tasimaktadir. Bu programlar, bakim verenlerin beslenme
sirasinda ¢ocuklara uygun firsatlar sunmalarin1 tesvik ederken, ayni zamanda
cocuklarin oral motor fonksiyonlari tizerinde olumlu etkiler yaratabilir. Ayrica, bakim
verenlere saglanacak destekler, onlarin yasadig1 kaygiy1 azaltarak genel iyilik halleri

tizerinde de faydali etkiler yaratabilir.

6.3. Limitasyonlar

o Cocuklarin yiiz ylize degerlendirilmesinin zorluklart gbz Oniinde
bulunduruldugunda, gelecekteki ¢aligmalarda tele rehabilitasyon uygulamalarinin bir
secenek olarak degerlendirilebilecegi diisiiniilmektedir.

° Motor fonksiyonlarin degerlendirmeleri, ¢ocuklarin yaslarmin kiiclik
olmast ve dikkat siirelerinin sinirli olmasi nedeniyle, sik araliklarla yapilmistir.
Degerlendirmeler ayn1 giin tamamlanmis olsa da, gelecekteki calismalarda bu tiir
degerlendirmelerin farkli giinlere boliinmesi, daha saglikli sonuglar elde edilmesine
katk1 saglayabilir.

o Calismamizda oral motor fonksiyonlar anketler araciligiyla
degerlendirilmistir. Ancak, daha objektif veriler sunabilecek ve yutma giivenligi ile
ilgili daha ayrmtili bilgi saglayabilecek videofloroskopik yutma muayenesi gibi
yontemlerin gelecekteki ¢alismalarda kullanilabilecegi diisiiniilmektedir. Bunun yani
sira, farkli beslenme destegi (NG, PEG) alan ¢ocuklarda, beslenme destegine spesifik
hazirlanan degerlendirme yontemleri kullanilabilir.

° Aile tarafindan yanitlanan Olg¢eklerde, bazi sorulardan kaginilmasi géz
ontinde bulunduruldugunda, ailelerin kaygi seviyelerini 6l¢en testlerin eksikligi dikkat
cekmektedir. Bu durum, gelecekteki calismalarda ailelerin kaygi ve stres diizeylerini
daha kapsamli bir sekilde degerlendirebilmek ic¢in uygun anketlerin kullanilmasinin

gerekli oldugunu gostermektedir.
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II. EKLER

Ek.1- Etik Kurul

BIRUNT UNIVERSITESI BILIMSEL ARASTIRMALAR ETiK KURULU KARAR FORMU

ARASTIRMANIN ACIK ADI Spinal Muskular Atofi Tip 1 Tunh Gocuklards Motor Fenksiyon ve Oral Motor
Foaksiyonlarimn Yagam Kalitesi Ozerine Etkisi
3 Karar Nec 2024-BIAEK/5-20 Tarh: 14082024
-
= Yekaruda bilglerd verilen bagyurn dosyan e dgil belgeler arasturmamngabismanin gereke, amas, yaklasion ve yintemleri dikkate alusarak
| s b oy e oo ol b et STl
bilimsel andan bir sakinca bulusmadigma tophantiyn katilan etik karul ye tan saysani salt cogunlugu ibe karar verilmiytir,
% Biruni Dniversitesi Bilimsc! A ragtirsalar Cilk Kerul Viserses! kapsanisda serakim anket ve fgek aragtirmalarcaleamalan e kerum ya
D da kursmlardan almmast gereklf olan tlim ixin ve Julak etik karul bagyury (i da belirtil ¥ lar wietir,
BIRUNI ONIVERSITES BILIMSEL ARASTIRMALAR ETIK KURULU
ETIK KURULUN CALISMA ESASI | BIRUNI ONIVERSITES! BILIMSEL ARASTIRMALAR ETIK KURUL YONERGESI
AN YA Ane/ Prof. Dr. AHMET BELCE
Umvam/AduSoyads Uzmanhk Alam Kurumu
Prof. Dr. Ahmet Belce Thp Fakilitesi / I Y
Etik Kurul Bagkam Tibbi Biyokimya Biruni Dniversitesi
| Prof. Dr. Nezihe Kunlkaya | Saplk Bilimieri Fakottesi/ | . .. .
Beji Hemgirelik Biruni Universitesi
Tip Fakaltesi / - !
Prof. Dr. liker Tolga Ozgen Cocuk Endokrinolojisi Biruni Universitesi
Saghk Bilimleri Fakitleesi /
Dog. Dr. Zeynep Hosbay i 3 ” AN
5 % Zyotempi ve Birumt Universitesi
Etik Kund! Bagkan Yardmmcis) Rekabilitasyon
Dr. Or. Uyesi Manolya Egitim Fakultesi / ATy
Saflam Ingilizoe Ofretmenligi Binmi Universitesi
Mithendislik ve DB
Dr. Ogr. Uyest Nur Ekimci Fakilltesi / Molekiiler e
Giircan Biyoloji ve Genetik Biruni Oniversitesi
Dr. Ogr. Uyesi Tambay Eczacilik Fakiltesi / R S
Tagkin Farmakoloji Biruni Universitesi
T Dig Hekimligii Fakiiliesi /
Dr. %g." cl’)? Fatma Agiz, Dis ve Cene Biruni Universitesi
5 Dogan Radyolojisi
p ; Meslek Yiksekokulu / e~
Dr. Ogr. Uyesi Safa Heybet Fizyoterspi Biruni Universitesi
Etik Kurul
Unvan/Ad
Imza:
Not: Exik kurul baghan, i Yer almadigs her sayfaya imza atmalsdie.




Ek.2- Goniillii Olur Formu

Sayimn Katilimet,

Sizi Spinal Muskiiler Atrofili — Tip 1 Tanili Cocuklarda Motor Fonksiyon ve Oral
Motor Fonksiyonlarm Yasam Kalitesi Uzerine Etkisi baglikli bir arastirmaya davet
ediyoruz. Bu arastirmaya katilip katilmama kararin1 vermeden once, arastirmanin
neden ve nasil yapilacagini bilmeniz gerekmektedir. Bu nedenle bu formun okunup
anlasilmas1 biiyilk 6nem tagimaktadir. Asagidaki bilgileri dikkatlice okumak igin
zaman ayiriniz. Isterseniz bu bilgileri aileniz ve/veya yakinlarmiz ile tartisiniz. Eger
anlayamadiginiz ve sizin i¢in agik olmayan seyler varsa, ya da daha fazla bilgi
isterseniz bize sorunuz.

Bu anket calismasma katilmak tamamen goniilliilliik esasina dayanmaktadir.
Calismaya katilmama hakkina sahipsiniz. Anketi yanitlamaniz, arastirmaya katilim
icin onam verdiginiz biciminde yorumlanacaktir. Size verilen anket formlarindaki
sorular1 yanitlarken kimsenin baskis1 veya telkini altinda olmayin. Bu formlardan elde
edilecek bilgiler tamamen arastirma amaci ile kullanilacaktir.

Spinal Muskiiler Atrofili — Tip 1 tanili ¢ocuklarda motor ve oral motor
fonksiyonlar yasam kalitesi tizerindeki etkisi ve motor fonksiyonlar ile oral motor
fonksiyonlar arasindaki iliskinin degerlendirilmesi amaciyla yapilan bu calismaya
vereceginiz cevaplar ile bilime katki saglayacaksimz. Ilginiz ve desteginiz igin
tesekkiir ederiz.

Bu ¢alismaya katilmak ve yukaridaki degerlendirmeleri yapmak bebeginize veya size
hicbir zarar vermeyecek, agri olusturmayacak, maddi ve manevi yiik getirmeyecek,
sigorta kurulusunuzdan herhangi bir ticret talep edilmeyecektir.

Calismada kullanilmak {izere alinan ve elde edilen veriler sakli tutulacak ve
sadece etik kuru komitesine acgik olacaktir. Veriler herhangi bir yayin, rapor veya
sunumda kullani1ldiginda sizi tanimlayan higbir bilgi agiklanmayacak ve isminiz gizli
tutulacaktir.

Soru ve problemler i¢in bagvurulacak kisi: Fzt. Sevval ATILGAN.

Bana yapilan tiim agiklamalar1 ayrintilariyla anlamis bulunmaktayim. Kendi bagima
belirli bir diisiinme siiresi sonunda adi gegen bu aragtirma projesinde “’katilimer’’
olarak yer alma kararini aldim. Bu konuda yapilan daveti biiyiikk bir memnuniyet ve
goniilliik igerisinde kabul ediyorum. Yukarida goniilliilye arastirmadan 6nce verilmesi
gereken bilgileri gdsteren metni okudum. Bunlar hakkinda bana yazili ve sozli
aciklamalar yapildi. Bu kosullarla s6z konusu aragtirmaya kendi rizamla higbir baski
ve zorlama olmaksizin katilmay1 kabul ediyorum.

Katilimcinin/Vasisinin/Velisinin Ad1 Soyadi:
Imza/Tarih:

Onama Taniklik Eden Kisinin Ad1 Soyadi:
Imza/Tarih:

Sorumlu Arastirmaci:
Imza:
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Ek.3- Demografik Bilgi Formu

Ad — Soyad:
Cinsiyet:
1. Kiz
2. Erkek
Yas:
Boy:
Kilo:
VKI:
Annenin Gebelik Yast:

Gestasyon haftasi:

Dogum sekli:
1. Normal Dogum

2. Sezaryen Dogum

Gebelik sayist:

Ailedeki ¢ocuk sayisi:

Diger cocuklarda saglik sorunu var m1?

1. Evet
2. Hayr

Varise nedir? ...ooovrvunieee e,

Akraba Evliligi Var m1?
1. Evet
2. Hayir

Annenin Egitim durumu (en son mezun oldugunuz okul)

1. TIlkokul- orta okul



2. Lise

3. Universite

Babanin egitim durumu (en son mezun oldugunuz okul)

1. Tlkokul- orta okul
2. Lise

3. Universite

Annenin Calisma durumu
1. Calisiyor
2. Caligmiyor
Babanin ¢alisma durumu
1. Calisiyor
2. Calismiyor
Ekonomik durumunuz:

1. Gelir giderden az
2. Gelir gidere esit
3. Gelir giderden fazla
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Ek.4- NSMDA Toplam Skor ve Fonksiyonel Seviye

Fonksiyonel seviye

1= yasinin normal simirlart i¢inde

2= onemsiz sapma, fonksiyon tizerinde gerc¢ek hicbir etki yok
3= hafif-orta sapma, etkilenmis fonksiyon

4=belirgin anormal fonksiyon

5= bu alanda bagimsiz hi¢bir fonksiyon yok

Alan Maksimum | Ortalama Madde skoru | Fonksiyonel
skor normal skor seviye

Kaba motor 32 24

Ince motor 12 9

Norolojik 48 48

Infant/prim 8 6

har.patern

Diizeltme 81 81

Denge 36 36

Postural seviye

reaksiyonlar

Taktil 24 18

Vestibiiler 12 12

Okuler motor 8 6

Propriosepsion 16 12

Sensori-motor

toplam Seviye

NSMDA

Toplam Toplam

NSMDA TOPLAM FONKSiYONEL SEVIYE =

MOTOR PERFORMANS SINIFLANDIRMASI =

5-8 9-11 12-14 hafif 15-19 orta 20-25 >25
normal minimal sapma sapma ciddi derin
sapma




Ek.5- Fonksiyonel Oral Alim Skalas1 (FOAS)

Fonksiyonel Oral Alim Skalasi

(Bireye uygun olan seviyeyi isaretleyiniz.)

Beslenme Tiipiine Bagli (Seviye 1- 3)

o 1: Oral alim yok
o 2: Beslenme tiipline bagimlidir fakat minimal/tutarsiz oral alim
o 3: Beslenme tiipii ile desteklenen tutarli oral alim

Oral Alim (seviye 4- 7)

o 4 : Tek bir kivama bagli total oral alim
o 5 :Ozel bir hazirlama gerektiren farkli besin kivamlari ile total oral alim
o 6 : Bazi 6zel besinler veya sivilardan kaginarak, 6zel bir hazirlanma

gerektirmeyen total oral alim
7 : Higbir kisitlama olmada total oral alim

(@)
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Ek.6- Davramssal Pediatrik Besleme Degerlendirmesi Olgegini (DPBDO)

A N| B S H | Bu durum sizin
S A A 1 E | icin problem mi?
L D| Z K| R
A| 1| E| L| Z
RN A AT T
( ET | VI
) N| 3 L A R
( ) Al N
2 ( (
) 4 5
) )
1. Meyve yer*
2. Yiyecekleri ¢ignemede giicliik yasar
3. Yemek yerken eglenir*
4. Yemek zamaninda 6giiriir ve nefesi kesilir
5. Yeni yiyecekleri denemeye calisir*
6.  Etveya balik yer*
7.  Bir yemegi bitirmesi 20 dakikadan fazla zaman alir
8.  Sitiger*
9.  Yeme vakitlerine hazir olur*
10.  Yemek vakitleri disinda abur cubur yer
11.  Yemek 6ncesi, yemek sirasinda veya sonrasinda kusar
12.  Sadece 6giitiilmils, siiziilmiis veya yumusak seyleri yer
13.  Yemek sirasinda masadan kalkar
14.  Yiyecekleri agzinda bekletir, yutmaz
15.  Yemek zamanlarinda mizmizlanir veya aglar
16. Sebze yer*
17.  Yeme zamanlarinda 6fke ndbeti gegirir
18. Nisastali (patates noodle gibi) tiriinleri yer*
19. Istahsizdir
20. Yiyecekleri tiikiiriir
21. Konusarak yemeyi geciktirir
22. Kati yiyecekler yerine siv1 yiyecekleri tercih eder
23.  Yemek yemeyi reddeder fakat yemekten hemen sonra
yemeyi ister
24. Ne yiyip ne yemeyecegi konusunda tartismaya ¢aligir
Aileye ait;
25. Cocuguma yemek yedirirken sinirlenirim ve/veya endiseli
olurum
26. Bir lokma almasi i¢in ikna ederim
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217.

Yemesi i¢in gocugumu uyaririm

28. Cocugumun yeterince yediginde kendimi giivende
hissederim*

29. Yemek esnasinda ¢ocugumun hareketlerini kontrol
edebildigimde kendimi giivende hissederim*

30. Cocugum yiyecegi reddettiginde bagka yemek hazirlarim

31. Cocugum yiyecegi reddettiginde gerekirse zorla yedirmeye
galigirim

32. Cocugumu nasil beslemem gerektigi konusunda diger
yetiskinlerle (6rnegin esim ve gocugumun biiyiikanne ve
biiyiikbabasiyla) tartigirim

33.  Cocugumun durumunun genel saglhigina zarar verdigini
diistiniirim

34. Yemek siiresi boyunca ¢ocuguma sinirlenirim ve yemekten

sonra sakinlesmem zaman alir
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Ek.7- Pediatrik Yasam Kalitesi Envanteri (PedsQL™) 3.0-Noromuskiiler
Modiil

Son bir ay iginde agafidakisr pocodunuz igin ne kadar sarun yarath?

(F.OC.'JUEI-I:.IHUN NOROMUSKULER HASTALIGI HAKKINDA Hickir Y | — S “:::m
(ife ilgili sorunlar...) Zaman e
1. Cocugum nefes almakta zorlanir. 0 1 2 3 4
2. Cocugum kolayca hastalanir 0 1 2 3 4
3. Cocugumda yaralar velveya kizankhklar olur 1] 1 2 3 4
4. Cocugumun bacaklan agrir 1] 1 2 3 4
5. Cocudum yorgun hisseder 1] 1 2 3 4
6. Cocugumun sirh sertlesir ] 1 2 3 4
7. Cocugum yorgun uyanir 1] 1 2 3 4
8. Cocugumun elleri glgsizdir ] 1 2 3 4
9. Cocuguma tuvalete gitmesi zor gelir 1] 1 2 3 4
10. Cocudum istedigi zaman kilo almakta veya vermekie 0 1 2 3 4
zorlamir
11. Gocugum ellerini kullanirken zorlanir 4] 1 2 3 4
12. Cocugum yiyecekleri yutarken zorlarr 0 1 2 4
13. Cocudumun banyo yapmas) veya dus almasi uzun 4] 1 2 3 4
zaman alir
14. Cocugum kazara yaralanir 0 1 2 3 4
15. Cocugumun yemek yemesi uzun zaman alir 1] 1 2 3 4
16. Cocudum gece yataginda dénmekte zorlanir ] 1 2 3 4
17. Cocudum, aspirasyon cihazi veya oksijen maskesi gibi 0 1 2 3 4
ekipmanlanyla bir yere giderken zoranir
ILETiSIM (ile ilgili sorunfar...) Wbt | poien | Bazen | sukikia :'H'::"
1. Cocugumun doktorlara ve hemsirelers nasil 0 1 2 3 T“
hissettigini anlatirken zorlamr
2. Cocugum doktorlar ve hemsirelere soru sorarken i} 1 2 3 4
zarlanir
3. Cocugum baskalarina hastaligim anlatirken zorlanir. 0 1 2 3 4
AILE KAYNAKLARIMIZ HAKKINDA (ile ilgili sorunlar...) ::1:,:1 | s e, :.;r'::“
1. Ailemiz tatil gibi aktiviteleri planlarken zorlamir 1] 1 2 3 :fm
2. Ailemiz yeterince dinlenmekte zordanir 0 1 2 3 4
3. Ailemizde paranin bir sorun oldugunu digdndyorem 1] 1 2 3 4
4. Bence ailemizin ¢ok sorunu var 0 1 2 3 4
5. Cocugumun aspirasyon cihaz) veya oksijen maskesi 1] 1 2 3 4
gibi ekipmanlara ihtiyaci yoktur
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