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oz

Spinal muskiiler atrofi hastaligi dért farkli tipi bulunan néromuskiiler bir hastaliktir. Hastaligin
tedavisinde ilag ve gen tedavisi gibi yontemler kullamlmakla beraber kanitlanmis net bir
tedavi bulunmamaktadir. Tedavi genel olarak hastaligin semptomlarini kontrol altina almaya
dayanmaktadir. Beslenme sorunlarinin baginda yutma gigliigii, gastroozofageal reflii ve
gastrointestinal disfonksiyon gelmektedir. Hastalik tiplerine gore degisen bu sorunlar hastanin
biiyiime ve gelisimini olumsuz etkiledigi gibi diger semptomlar: tetikleyerek hastanin yagam
kalitesini diisiirmektedir. Beslenme sorunlarinin 6nlenmesi ve hastaligin yonetimi igin hastanin
semptomlarina gore bireysellestirilmis tibbi beslenme tedavisi biiyiik 6nem tasgimaktadir. Bu
tedavi, multidisipliner bir ekip tarafindan hazirlanmakta ve uzman diyetisyenler tarafindan
takip edilmektedir. Tibbi beslenme tedavisi yonetimi detayll anamnez alimi, antropometrik,
kimyasal ve laboratuvar bulgularinin degerlendirilmesi, enerji ve besin égeleri gereksinimlerinin
hesaplanmasi, uygun beslenme yolunun segilip uygulanmasi, yakindan takip ve degerlendirme
seklinde yapilmaktadir. Bu siiregte hastanin enerji gereksinimi hesaplanirken hastalar igin
gelistirilmis ozel formillerin kullamlmasi Onerilmektedir. Hastalarda uygulanabilecek diyet
gesitleri ve diyetin igerigi tizerine yapimis caligmalar olduk¢a sinirlidir. Tibbi beslenme
tedavisinde temel yaklagim diyetisyen tarafindan yakin takip ile antropometrik ve biyokimyasal
bulgulara dayanarak diyetinin diizenlenmesi ve kontroliine dayanmaktadir. Hastalarda optimal
beslenmenin gerekliliklerinin belirlenebilmesi igin acil olarak iyi planlanmus ileri ¢aligmalara
ihtiya¢ duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Spinal muskiiler atrofi, Tibbi beslenme tedavisi, Beslenme

ABSTRACT

Spinal muscular atrophy disease is a neuromuscular disease with four different types. Although
methods such as drug and gene therapy are used in the treatment of the disease, there is no proven
treatment. Treatment is generally based on controlling the symptoms of the disease. Difficulty in
swallowing, gastroesophageal reflux and gastrointestinal dysfunction are the leading nutritional
problems. These problems, which vary according to the disease’s type, affect the growth and
development of the patient negatively and reduce the patients quality of life by triggering other
symptoms. Medical nutrition therapy, individualized according to the patient’s symptoms, is of
great importance for the prevention of nutritional problems and the management of the disease.
This treatment is prepared by a multidisciplinary team and followed by expert dietitians. Medical
nutrition therapy management is carried out in the form of detailed anamnesis, evaluation
of anthropometric, chemical and laboratory findings, calculation of energy and nutrient
requirements, choosing and applying the appropriate nutrition route, close monitoring and
evaluation. In this process, it is recommended to use special formulas developed for patients
while calculating the patient’s energy requirement. Studies on the types of diet that can be applied
to patients and the content of the diet are quite limited. The basic approach in medical nutrition
treatment is based on close follow-up by the dietician and the regulation and control of the diet
based on anthropometric and biochemical findings. Well-planned further studies are urgently
needed to determine the requirements for optimal nutrition in patients.
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Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) ve Tibbi Beslenme Tedavisi

GIRIS

Spinal muskiiler atrofi (SMA), ilerleyici kas atro-
fisi, zayiflig1 ve felci ile omurilikteki alfa motor néron-
larin dejenerasyonu ile karakterize olan genellikle
otozomal resesif gecisli bir grup ndromuskiiler has-
talig1 icermektedir (1). SMA hastaliginda baslangig
yast veya motor noron fonksiyonlarina gore ¢ok ce-
sitli fenotipler gériilmektedir. Ulusal SMA Birligi
hastalig1 dort gruba ayirmistir. Bu gruplar SMA Tip
1 (agir form), SMA Tip 2 (ara form), SMA Tip 3 (ha-
fif form) ve SMA Tip 4’tiir (2,3). Bebek 6liimlerinin
onde gelen genetik nedenlerinden biri olan SMA,
diinya genelinde yaklasik 11.000 yenidogandan biri-
ni etkilemektedir (1). Tan1 almis tiim bebeklerin
yaklasik olarak %58’inin SMA Tip 1, %29unun Tip
2 ve %13’tintin Tip 3 gelistirecegi bildirilmistir (4).
Bu hastaligin en yaygin formu olan SMA Tip 1,
5q11.2-q13.3% lokalize olmus survival motor néron
(SMN) 1 genindeki homozigot mutasyonun veya
delesyonun neden oldugu tiirdiir (5). Survival motor
noron 1 genindeki bu kusurlar, omuriligin 6n boynuz
hiicrelerinin ve beyin sapinin alfa motor noronlarinin
secici olarak yok edilmesine neden olmaktadir(6) .
Survival motor néron 1 geni disinda bu gen ile nere-
deyse 6zdes bir gen olan SMN 2 geni de mevcuttur.
Hastaligin ciddiyeti bityiik 6l¢iide SMN 2’nin kopya
sayisina baglidir ve daha diisiik kopya sayis1 daha
siddetli bir fenotip ile iliskilidir (7). Bunun yaninda
bazi istisnalar ve farkli genetik etkiler bulunmaktadir
(8).

SMN 1 genindeki mutasyon sonucunda yutma ve
beslenme giicliiklerine ve solunum yolu enfeksiyon-
larina yol acabilen kas atrofisi ve zayiflig1 olusmak-
tadir. Hastaliginin tiplerine gore hastalik semptom-
lar1 degismekte ve tedavi yonetimi hastaligin
tiplerine gore planlanmaktadir. SMA hastalik tipleri
ve genel 6zellikleri Tablo 1'de gosterilmektedir (2,3).
Hastaligin klinik bulgularinin farkliik géstermesi
hastaya gore multidisipliner bir tedavinin uygulan-
masini gerektirmektedir. Prognozu olumsuz etkileyen
durumlarin saptanmasi, hastalarin yakindan takibi
ve zamaninda tedavilerinin yapilmasi hastalarin ya-
sam kalitesini arttirmaktadir (9).
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Tablo 1. SMA tiirleri ve ozellikleri (2,3)

Ti Hastalik Baslan- Ambulasyon
ip fsmi Prognoz
smi g1¢ Durumu
Yasam
Werd- Bagimsiz otura- beklentisi
Tip-1 nig-Hoff- <6 ay 5 " 2 yildan
mayan hastalar y
mann fazla degil-
dir
Dik oturabilen Yagsam
. . ancak ayakta | beklentisi
Tip-2 | Dubowitz 6-18 ay duramayan vaklasik
hastalar 2-20 yildir
Kugel- Hastalar genel- Yasam
Tip-3 | berg-We- = >18ay likle ambulasyo- beklentisi
lander na ulagir etkilenmez
L1 y Yasam
Tip-4 Ye%@kln >18 yas Ii?;t%l.igbsbgilﬁ " beklentisi
P yuruy etkilenmez

SMAnin su an i¢in kesin bir tedavisi bulunma-
maktadir. Farmakolojik tedavide kullanilan ilk ve tek
ilag Aralik 2016da Amerika Gida ve [lag idaresi (FDA)
tarafindan ve Haziran 2017de Avrupa ilag Ajansi
(EMA) tarafindan onaylanan ve Spinraza ismi ile
satilan Nusinersendir. Nusinersen intratekal olarak
enjekte edilen bir antisens oligoniikleotid olup islev-
sel bir SMN proteininin tiretimini arttirmak i¢cin SMN
2’yi modiile etmektedir (10). Yapilan ¢aligmalarda
Nusinersen'in SMA Tip 1’li hastalarda ve 10 yasindan
kiigiik ayakta olmayan SMA Tip 2 ve SMA Tip 3 has-
talarinda etkin oldugu gosterilmistir (11-13). Ayrica
FDA tarafindan 2019'da onaylanan ve 2 yas altinda-
ki hastalarda tek seferlik intervenéz olarak uygulanan
Zolgensma gen tedavisi bulunmaktadir (14).

SMA i¢in Bakim Standardi Uluslararas: Konfe-
rans1 2007 de diinya ¢apinda yaygin olarak kullanilan
SMA bakim standartlar1 konusunda bir protokol
yayinlamistir. Bu protokol ortopedik ve pulmoner
rehabilitasyon, beslenme tedavisi ve palyatif bakim
gibi konular1 icermektedir. Mevcut SMA hastalik
yonetimi, komplikasyonlar1 azaltmaya ve yasam ka-
litesini iyilestirmeye odaklanan destekleyici ve mul-
tidisipliner bakima dayanmaktadir. Pulmoner has-
talik, SMA Tip-1 ve Tip 2de baslica 6liim nedenidir.
Bundan dolay1 tedavide solunum sikintilarini engel-
lemek olduk¢a 6nemlidir. Ayrica kas giigstizligiine
bagli olarak gerceklesen beslenme sorunlar: hastali-
gin gidisatini olumsuz etkilediginden biiylime ve
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gelisme geriligine neden olabilmektedir (3). Erken
yaslarda semptom gosteren bebeklerde ve Tip 1'de
diger tiplere gore daha fazla biiylime geriligi gozlem-
lenmektedir. Bu nedenle erken semptom gosteren
hastalarda optimal biiylimenin saglanmast i¢in hizli
bir sekilde tibbi beslenme tedavisinin baslanilmasi
gerekmektedir (15). Bu derlemenin amaci1 SMA has-
talarinin optimal beslenmenin saglanmasi, semptom-
larin hafifletilmesi, yasam kalitesinin arttirilmas: ve
saglik durumunun iyilestirilmesi i¢in bireysellestiril-
mis tibbi beslenme tedavisini ve yonetimini giincel
kaynaklar ile tartigmak ve beslenme uzmanlarina yol
gostermektir.

SMA Hastalarinda Beslenmenin Genel Duru-
mu

SMA Tip 1 hastast 11 palyatif bakim alan ve 5
Nusinersen tedavisi alan toplam 16 bebegin incelen-
digi bir calismada palyatif bakimdaki bebeklerin
tiimiinde yutma sirasinda yorgunluk, %72’sinde ge-
reksinim miktarini alamama, %55’inde artan beslen-
me seanslari, %91’inde aspirasyon, %64 tinde yemek
yerken solunum sikintisi gériilmiistiir. Nusinersen
tedavisi alan bebeklerde ise ilag baslangicinda daha
iyi bulgular varken daha sonrasinda (8-12 aylikken)
5 bebekte de beslenme sorunlarinin tekrar basladig:
yalniz motor fonksiyon skorunun iyilestigi bildiril-
migtir (16). Ingiltere ve Italyada yapilmis iki kohort
calismasinda toplamda 146 SMA Tip 2 hastasi ince-
lenmis ve 88 (%60) hastada ileri beslenme giigligii
yasandig1 goriilmiistiir. Hastalarin 82’sinde (%60)
zayiflik ve 36’sinda (%25) ileri zayiflik bildirilmistir
(17). Yaslar1 2-12 olan % 28’1 Tip 1, % 45’1 Tip 2 ve %
27’si Tip 3 olan 60 SMA hastasinin ileriye doniik
incelendigi ¢alismada 3 yil i¢cinde katilimcilarin
%47’sinin viicut kiitle indeksi z skorlarinda diisiis
gozlenirken, siddetli beslenme yetersizliginin preve-
lansinin %2den %17’ye yiikseldigi goriilmustiir. Bes-
lenme tiipii yoluyla enteral beslenme alan ¢ocuklar-
da agir1 beslenme %29’iken yetersiz beslenme %35
olarak bildirilmistir. Ayn1 zamanda hastalarin sadece
%35’inde optimal D vitamini alimi goriilmiistiir (18).
Cinde 69’u SMA Tip 2, 17’si SMA Tip 3 olmak tizere
86 ¢ocugun antropometrik ol¢iimleri ve 24 saatlik
diyet alim kayitlarinin incelendigi bir ¢aligmada ¢o-

cuklarin diyet alimlar1 Cin Beslenme Referans Alim-
lar1 ile kargilastirilmistir. SMA Tip 2 hastalarinin
enerji alimlar1 referans degerlere yakin bulunurken
Tip 3 hastalarinin alimi referans degerlerin altinda
bulunmustur. Ayrica iki grupta da protein alimlar1
referans degerlerin {istiindeyken kalsiyum alimlar
referans degerlerin altinda bulunmustur (19). Yasla-
r1 3-45 arasinda olan 60 Tip 2 ve 48 Tip 3 SMA has-
tasinin incelendigi ¢caliymada beslenme ve yutma
glicliigli olan hastalarin, bu problemleri olmayanlara
gore anlamli olarak daha ytiksek zayiflik ve aspirasyon
pnomonisi oranlarina sahip oldugu bulunmustur
(20). Calismalarda goriildiigii gibi ilag kullananlarda
dahil olmak tizere SMA hastalarinin tiim tiirlerinde
beslenme sorunlari goriilmektedir. Beslenme sorun-
lar1 malnutrisyon, obezite, makro ve mikro besin
yetersizligi gibi etkilerle hastaligin yonetim stirecini
ve hasta ile bakicisinin yasam standardini olumsuz
etkilemektedir. Bu nedenle SMA hastalarinda tibbi
beslenme tedavisi hastaligin yonetiminde bityiik onem
tasimaktadir.

Tibbi Beslenme Tedavisi ve Yonetimi

SMA hastaliginda ¢ocuklarin bityiime ve gelis-
mesinin saglanmasi, yasam kalitesinin artmasi ayni
zamanda solunum yolu sikintilarinin engellenmesi
i¢in tibbi beslenme tedavisi 6nem tagimaktadir. Bu
tedavinin multidisipliner bir sekilde ytriitiilmesi ve
bu alanda uzman diyetisyenlerden destek alinmasi
gerekmektedir (21,22). Cocuklarda tibbi beslenme
tedavisi yonetimi; detayli anamnez alimi, antropo-
metrik, kimyasal ve laboratuvar bulgularinin deger-
lendirilmesi, enerji ve besin 6geleri gereksinimlerinin
hesaplanmasi, uygun beslenme yolunun segilip uy-
gulanmasi, yakindan takip ve degerlendirme seklin-
de yapilmaktadir (23).

Anamnez Alma

Bebegin kisisel bilgileri, yakinmalarin 6ykiisii,
prenatal, perinatal ve postnatal donemi kapsayan
oyki, gecirdigi hastaliklar, bliyiime ve gelisme duru-
mu, beslenme durumu, beslenme davranislar1 ve
bakicinin gézlemlerini kapsamaktadir (24). SMA
hastalarinda uygulanacak tedavi hastanin bulgu ve
semptomlarina gore kisisellestirilmis olmaktadir. Bu
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nedenle anamnezin detayl alinmasi hastaya yaklagim
ve tedavinin etkinligi agisindan biiyiik 6nem tagi-
maktadir (3)

Viicut Kompozisyonunun Degerlendirilmesi

SMA hastasi ¢ocuklarda gesitli beslenme sorun-
lar1 nedeniyle enerji, protein ve gesitli mikro besin
Ogesi alimlarinin daha diisitk oldugu buna bagl ola-
rak da malnutrisyonun yaygin goriildiigii bilinmek-
tedir (18). Hasta ¢ocuklarin normal ¢ocuklara gore
yagsiz viicut kiitlesi daha diisitkken viicut yag orani-
nin daha yiiksek goriilmektedir. Bu nedenle malnut-
risyonun yaninda obezite de bu hastalar igin risk
olusturmaktadir (25). Ozellikle enteral yoldan bes-
lenme ile beslenen ¢ocuklarda agir1 beslenme gozii-
kebilmektedir (18). Ayrica kas giicii azalmasina bag-
l1 olarak bazal metabolizma hizinda ve fiziksel
aktivitede azalma nedeniyle kilo artis1 gerceklesebil-
mektedir (26). Hastalarin kas hacmi ve kas kalitesi
hastaligin tipi ve klinik durum ile iliskilidir. Genel
olarak bakildiginda saglikli ocuklara gore daha dii-
stk diizeydedir (27). Ayn1 zamanda diisitk kemik
yogunlugu, diisitk 250H vitamin D seviyeleri, artmis
kemik erimesi belirtecleri ve cok geng hastalarda da
asemptomatik vertebra kiriklar: goriilmektedir (28).
SMA hastalarinda viicut kompozisyon durumu ve
etkileri tam olarak aydinlatilamamustir. Tedavi siire-
cinde hastalarin optimal beslenmesi hastaligin prog-
nozu i¢in olduk¢a dnemlidir (29). Dual enerji X-1s1-
n1 absorbsiometri, viicut kompozisyonunun altin
standart dl¢iisiidiir ve ylirityemeyen gocuklarda kemik
mineral yogunlugu ile ilgili anlaml veriler saglamak-
tadir (30).

Gereksinimlerin Hesaplanmasi

SMAda hem enerji hem de besin 6gesi gereksi-
nimleri hakkinda detayl bilgi bulunmamaktadir.
Dinlenme metabolizma hizi (DMH), saglikli akran-
lara kiyasla SMAda daha diisiik goriilmektedir. Ay-
rica bu farkliliklar SMA hastalar: arasinda da goriil-
mektedir (31). Toplam 30 SMA hastasinin (15 Tip 1
ve 15 Tip 2) incelendigi bir calismada Tip 1 ¢ocuk-
larin Tip 2’lere gore daha diisiik z skoruna ancak
benzer toplam yag kiitlesine sahip oldugu gozlem-
lenmistir. Bu ¢aligma, tek bagina z skor 6l¢timlerinin,
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ozellikle SMA Tip 1'de gereksinimlerin hesaplanma-
sinda yaniltici olabilecegini gostermektedir. Viicut
kompozisyonlarindaki farkliliklar beslenme disinda
norofonksiyonel bozukluklardan da kaynaklanmak-
tadir (32). Farkli bir ¢caligmada da 8 SMA hastast
incelenmis hepsinin referans degerlerden daha ytik-
sek yag ytizdesine sahip oldugu goriilmiistiir. Motor
fonksiyon, SMA Tip 1'de viicut kitle indeksi ve yagsiz
kiitle indeksi ile orta derecede korelasyon gosterirken
ve Tip 2'de yagsiz kiitle indeksi ile zayif korelasyon
gostermistir (33). Bu nedenle, yalnizca antropomet-
rik verilere dayanan tahmini enerji formiillerinin bu
popiilasyonda sinirl degeri olabilmektedir. Viicut
kompozisyonunun ve bazal metabolizma hizinin goz
ontine alindig bireysellestirilmis gereksinimler he-
saplanmalidir (30).

Enerji gereksinimi hesaplamasi i¢in altin standart
indirek kalorimetredir. Yalniz indirek kalorimetre
¢ogu klinikte bulunmadigi i¢in rutinde gok kullanil-
mamaktadir. Bu nedenle saglik uzmanlari gesitli for-
miilleri kullanmaktadir. SMA hastalari i¢in tahmini
enerji denklemleri gelistirmek tizere 122 ¢ocuk ile
yapilan giincel bir ¢aligmada Diinya Saglik Orgiitii
(WHO) ve Schofield denklemlerinin bu hastalarda
bazal metabolizma enerjisini tam olarak tahmin etmek
i¢in yeterli olmadig1 bulunmustur. Spontan solunum
hastalarinda WHO ve Schofield denklemleri, Nusi-
nersen ile tedavi edilen spontan nefes alan hastalarda
Schofield denklemi ihtiyaca daha yakin bulunmustur.
SMA hastalar1 igin gelistirilen enerji gereksinimi for-
miilleri Tablo 2'de verilmistir (34). Bu ¢aligma sonu-
cunda ventilasyona bagli olup olmama, Nusinersen
tedavisi alip almama, viicut agirligs, sirtiistii uzunluk
ve tibia uzunlugu parametreleri kullanilarak SMA
Tip 1 hastalari i¢in dinlenme metabolizma hiz1 he-
saplayan bir web sitesi gelistirilmistir (35).

SMA Tip 1 hastas1 ¢ocuklarin kalori aliminin
normal ¢ocuklarin kalori aliminin %67’si kadar ol-
dugu gosterilmistir. Bu nedenle SMA hastalarinin
gereksinimleri saglikli cocuklardan farkli olabilmek-
tedir. Ayrica biiyiime ve gelisme takibinde standart
bitytime ve gelisme egrileri kullanimi yanlis deger-
lendirmelere neden olabilmektedir. Bu nedenle has-
talar tizerinde daha fazla ¢alisma yapilarak gereksi-
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Tablo 2. SMA Tip 1 hastalari i¢in gelistirilen DMH hesaplama formiilleri (34)

Hastanin Durumu

Gelistirilen DMH Formiilii

DMH (kcal/gilin)= 35 x viicut agirlig1 (kg) + 75 (nusinersen tedavisi varsa) + 219

Solunum destegi almayan
hasta

DMH (kcal/giin)= 6 x sirtiistii uzunluk (cm)+ 75 (nusinersen tedavisi varsa) + 10

DMH (kcal/glin)= 24 x tibia uzunlugu (cm) + 97 (nusinersen tedavisi varsa) + 179

Mekanik ventilasyona bagl
hasta

DMH (kcal/giin)= 14 x tibia uzunlugu (cm) + 200 (nusinersen tedavisi varsa) + 190

DMH: Dinlenme metabolizma hiz1

nimlerin belirlenmesi ve hastalik i¢in 6zel biiyiime
egrilerinin olusturulmas: dnerilmistir (36). Ayni
zamanda tam aydinlatilamamis olsa da hastalarda
metabolik yolaklarda farkliliklar olmaktadir. Ozel-
likle farelerde yapilan ¢aligmalarda karbonhidrat ve
yag metabolizmalarinin degistigi ve dislipidemi ile
karaciger steatozuna yatkinligin arttig1 gortilmiistiir.
Farelerde uygulanan diisiik yaglh diyetlerin hayatta
kalim siiresini arttirdig: bildirilmistir (37,38). SMA
hastalar1 icin belirlenmis spesifik besin 6gesi gerek-
sinimleri bulunmamaktadir. Columbia Universitesi
SMA Aragtirma Merkezinin 6nerdigi enerji ve besin
ogesi gereksinimleri ve agiklamalar: Tablo 3de gos-
terilmektedir (39).

Beslenme Yolunun Se¢imi

SMA hastalarinda besin alimlar1 degiskenlik gos-
termektedir. Bir yasina kadar oral alimini siirdiiren
hastalar oldugu gibi erken zamanda gastrostomi ya-
pilan hastalar da bulunmaktadir (40). Hastalarda
beslenme yolu se¢imi multidisipliner degerlendirme
sonucu bireysel olarak se¢ilmektedir. Oral alimu iyi
olan hastalarda beslenme desteklenirken yetersiz olan
hastalarda enteral beslenme baglanmaktadir. Reflii
gibi sorunlar nedeniyle nazogastrik tiip kullanama-
yanlarda ise gastrostomi baglanmaktadir (21). Yapilan

bir calismada 62 SMA Tip 2 hastas1 incelenmis 26
hastanin besin takviyesine ihtiya¢ duydugu ve 15
hastaya gastrostomi yapildig1 gériilmiistiir. Gastros-
tomi nedenleri arasinda aspirasyon riski (% 40), ye-
tersiz beslenme (% 47) ve solunum veya gastrointes-
tinal problemler (% 20) yer almigtir (41). Ingilterede
72 Tip 2 hastasinin incelendigi ¢calismada ise kilo
kaybi, orofaringeal disfaji veya aspirasyon nedeniyle
enteral beslenme uygulanmistir. Gastrostomi yerles-
tirilen hastalarin %96’sinda komplikasyon goriilme-
mis ve bu hastalarin %66’s1na Nissen fundoplikasyo-
nu yapilmamistir. Gastrostomiden sonra hastalarin
%80’inde gogiis enfeksiyonlar1 ve %84’tinde beslenme
durumunun iyilesme gosterdigi bildirilmistir (42).
Calismalarda goriildiigii gibi SMA hastalarinin bes-
lenmesinin saglanmasinda enteral beslenme biiyiik
onem tagimaktadir.

Hastalarda Beslenme Sorunlar1

SMA hastalarinda kabizlik, gecikmis mide bosal-
masi ve gastroozofageal reflii dahil olmak tizere gast-
rointestinal disfonksiyon, mortalite ve morbiditenin
onemli belirleyicilerindendir. Ayni zamanda yutma
disfonksiyonu ve reflii solunum sikintilarinin artma-
sina neden olmaktadir. Bu durum farmakolojik ola-
rak prokinetik ajanlarin ve asit notrallestiricilerin

Tablo 3. SMA hastalari icin 6nerilen enerji ve besin 6gesi gereksinimleri ve agiklamalari (39)

Her bir boy uzunlugu basina 9-11 kcal (9-11 kcal/cm)
Ideal olarak enerji alim1 izlenmeli 5. ve 10. persentil arasinda boya gére agirlik korunmalidur.
Enerji Tip 2 ve 3 hastalig1 olan daha yagli SMA hastalarindan elde edilen verilere gore, beden kiitle indeksi 5.
percentil olan ¢ocuklarin 50. percentil yag kiitlesi bulunmaktadir. Bunun nedeni, SMA hastalarinda
yagsiz kiitle miktar1 6nemli 6l¢iide azalmistir.
Viicut agirligi basina 1-2 gramdir (1-2 g/kg)

Protein Uzun bir siire boyunca 2 gram/kg/giinden fazla protein, potansiyel olarak bobrek problemlerine neden

olabilir ve kemik yogunlugunu olumsuz yonde etkileyebilir.
Yai Toplam kalorinin %30’u yaglardan gelecek sekilde olmalidir.

J 2 yagindan kiigiik ¢ocuklar, normal beyin gelisimi i¢in esansiyel yag asitleri saglanmalidir.

Karbonhidrat Protein ve yagdan sonra geri kalan enerji karbonhidrattan saglanmalidir.
Lif Yas art1 5’tir (3 yasinda bir ¢ocuk giinde 3 + 5 = 8 gram life ihtiya¢ duyar)
Su ml/kg'dir. Atesi olan ¢ocuklar bazi durumlarda daha fazlasina ihtiyag¢ duyabilir.
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kullanimini ile kontrol altina alinabilmektedir. Agir
vakalarda gastroozofageal reflityti azaltmak igin la-
paroskopik Nissen fundoplikasyonu ve gastrostomi
uygulanmaktadir (30). Beslenmeye bagli sorunlar
hastalik tiplerine gore degiskenlik gostermektedir.
En fazla sorun Tip 1'de gézlenmektedir (3). Yapilan
bir ¢aligmada 11 SMA Tip 1 hastasi incelenmis altin-
ct aydan sonra yutma bozukluklarinin bagladig: g6-
rilmistiir. Hastalarin yutma fonksiyonu degisiklik-
lerinin birbirinden olduk¢a farkli oldugu
bildirilmistir. Caligma hastalara yaklasimin kisisel-
lestirilmis olmasi gerektigini vurgulamistir (39). Tip
2 ve Tip 3 hastalarinda yapilan bir ¢alismada hasta-
larin %30,6’s1nda yutma giicliigii ve bogulma, %20
,4tnde besinin agza tasinmasinda giigliik ve %20
/4’inde ¢igneme giigligii oldugu belirtilmistir (20).
Farkli bir caligmada ise Tip 2 hastalarinin %28’inde
¢igneme giigliigii, %30’unda agiz agmada guiglik,
%25’inde yutma giicliigti bulunmugtur (22). Kati be-
sinlerde sivilara kiyasla yutma giigliigiintin daha faz-
la oldugu gosterilmistir (43). Maksimal agiz agikli-
ginin, artan disfaji ve bogulma riski ile iliskili oldugu
bildirilmistir. Bu nedenle maksimal ag1z agikliginin
degerlendirilmesi, yutma ve beslenme giigligi agi-
sindan yiiksek risk altinda olan hastalari belirlemek
icin basit bir teknik olarak hizmet edebilmektedir
(17).

Beslenme veya yutma problemi olan hastalarda
ortak ozellikler arasinda oturamama, zay1f bas kont-
rolii ve mekanik ventilasyon yer almaktadir. Bu so-
runlar malnutrisyon ve yiiksek aspirasyon riskinin
temel nedenleridir. Mevcut motor néron durumunun
beslenme i¢in bagimsiz bir risk faktérti oldugu vur-
gulanmistir (22). Bunun disinda hastalarda yag ve
karbonhidrat metabolizmasindaki degisikliklere bag-
11 uzun stireli aglik sonrasi hipoglisemi olusabilmek-
tedir. Bu nedenle hastalarin uzun siire a¢ kalmamasi
gerekmektedir (44, 45). Beslenme giigliiklerinin psi-
kososyal etkisi de oldukga yiiksektir. Yemekler aileler
i¢in 6nemli bir sosyal aktivitedir. Cocuklarin yemek
yeme iizerinde kontrollerini kaybettikleri durumlar-
da kendilerinin ve ailelerinin yasam kalitesini olum-
suz etkilenmektedir (30).

Hastalarin beslenme konusunda sikinti yagama-
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malar1 i¢in yutma fonksiyonlarmin detayl incelen-
mesi gerekmektedir. Yutma problemi olan hastalarin
yutma rehabilitasyona alinmasi gerekmektedir (46).
Bu hastalarda hastanin yutabilecegi kivamda besinler
hazirlanmaktadir. Ayni zamanda az az ve sik sik bes-
lenme gerekmektedir. Fazla yemekten ise kaginilmak-
tadir (47). Reflii icin ise refliijenik besinler olan yiik-
sek yagli besinler, kizartilmis besinler, asitli icecekler,
seker ilaveli icecekler, cikolata, kahve, baharatlar ve
yiiksek tuz tiiketiminden kaginmak gerekmektedir.
Bunun yaninda hizli yemek, ge¢ saatlerde yemek veya
fazla yemek gibi beslenme davraniglarinin engellen-
mesi gerekmektedir (48).

Takip ve Degerlendirme

2009-2011 yillar1 arasinda 44 SMA Tip 1 hasta
bakicisi iizerinde yapilan anket caligmasinda 43 has-
tanin beslenme tiipti kullandig1, 34’tintin elemental
veya yar1 elemental formiil kullandig1 ve 27’sinin
formiil intoleransi sorunu yasadig1 bildirilmistir. Ka-
tilimcilarin yarisi kendi baslarina veya diger ailelerin
rehberliginde beslenme degisiklikleri uyguladigini
belirtirken, 15’1 bir diyetisyenden yardim aldigini
belirtmistir (49). SMA hastalarinin semptomlar1 kisa
stirede degiskenlik gosterebildiginden yakin takip
altinda olmalar1 gerekmektedir. Beslenme tedavisi
hastalarin yasam kalitesinin arttirilmasi ve 6zellikle
solunum sikintilarinin engellenmesi igin alaninda
uzman diyetisyenler tarafindan degerlendirilmeli ve
gerekirse giincellenmelidir. Kiigiik ¢ocuklarin bes-
lenme programinin en az 3-6 ayda bir, daha biiytik-
lerin ise yilda bir defa diyetisyen kontroliinden ge¢-
mesi gerekmektedir (9). SMA hastalarinin tibbi
beslenme tedavisi ve yonetimi i¢in gerekli algoritma
Sekil 1'de verilmistir (2,3,30,34,38).

SONUC

SMA hastalarimin tiim tiirlerinde beslenme so-
runlar1 gézlenmektedir. Bu sorunlar hastaligin teda-
visini olumsuz etkilemekte hastanin ve bakicisinin
yasam standartlarini diigiirmektedir. SMA hastala-
rinda beslenme ile ilgili yapilan ¢aligmalarin sayis
oldukga sinirlidir. Olan ¢alismalar da beslenme so-
runlar1 ve bu sorunlarin neden oldugu sonuglar:

belirtmektedir. Hastalarda uygulanabilecek diyet
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Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) Hastalarinda Tibbi Beslenme Tedavisi Yonetimi

g

Detayl anamnez al.
Bebegin kisisel bilgileri
Yakinmalann éykisii
Prenatal, perinatal ve postnatal dénemi kapsayan oykii
Gegirdigi hastaliklar

Biyiime ve gelisme durumu, Beslenme durumu, ﬁ

Beslenme davranislan
Bakicinin gdzlemlerini

Makrobesin dgesi gereksinimlerini sagla

$

Beslenme yolunu seg.
Anne sttt alimini her zaman destekle.
Oral alabilen bebeklerde devam et. Takip et.
Agizdan yeterli ahm yoksa enteral beslenme disiin.
(Solunumu degerlendir)
Gastrostomi gerekliyse uysula (Nissen fundoplikasyonu
refliyl azaltir)
Enteral yol yetmiyorsa parenteral yol disiin.

Gerekliyse takviye kullan.

Laboratuvar bulgularina gbre vitamin ve mineral

eksikleri varsa takviye et. Ozellikle D vitamini ve *

kalsiyum eksikligi gorilebilic

Beslenme sorunlarini engelle.
Reflii: Asin beslenmeden kagin. Az az sik sik beslen. Yemek
sonrast kafa 30 derece olacak sekilde destekle. Dar

elbiselerden kacin. Gerekirse ilag tedavisi basla. iler refld «

varliginda Nissen fundoplikasyonu ve gastrostomi diistn.
Yutma  Giigligii: Yutulmasi daha kolay olacak
zenginlestirilmis besinleri kullan. Gerekirse yutma terapisi
sagla. leri dizeydeise tiiple besleme diisiin.

Aspirasyon: Bebek emzirilirken ya da biberonla beslenirken
bagi dik tutulur. Besleme sonrasi bebefin gazi gikartilarak,
kusmalara karsi dikkatli olunur. Yemek yerken ve yemekten
sonra hasta dik oturtulur. Hastamin sakin bir ortamda, yavas
yavag beslenmesi saglanir. Besin icerigi secimine yumusak
ve s gidalarla baglanarak, tolerasyon durumuna gore kati
besinlere gecilir. Hasta pipet kullanmasi icin tesvik edilir.
Kabizhk:Sw1 tiiketimini destekle, posa miktanm arttir. iler
durumlardailagtedavisial.

Sekil 1. SMA t1bbi beslenme tedavisi yonetimi (2,3,30,34,38)

Antropometrik olclimleri al.

Kompozisyonunu Degerlendir.
Boy, agirhk ve bag gevresi
Yagsiz viicut kiitlesi
Vicut yag kiitlesi
Kemik mineral yogunlugu
Dual enerji X-i11m absorbsiometri (DXA) altin
standarttic
Biyime ve gelisme egrileri ile viicut kompozisyonu
birlikte yorumlanmahidic

g

Enerji gereksinimi hesapla.

Solunum destegi almayan hasta

DMH (kcal/glin}= 35 x viicut agirhgi (kg) + 75
(nusinersen tedavisi varsa) + 219

DMH (kcal/giin}J= 6 x sirtiistii uzunluk {cm}+ 75
(nusinersen tedavisi varsa) + 10

Protein | Viicut agirhigi basina 1-2 gramdir {1-2 g/kg)

Yag Toplam kalorinin %30'u yaglardan gelecek ‘
sekilde olmahdir.

Karbon | Protein ve yagdan sonra geri kalan enerji

hidrat karbonhidrattan saglanmalidir

Lif Yas arti 5'tir (3 yasinda bir cocuk giinde 3 +
5 = 8 gram life ihtiyac duyar]

Su 115-135 ml/"dir.

DMH (kcal/giinj= 24 x tibia vzunlugu (cm) + 97
(nusinersen tedavisi varsa) + 179

Mekanik ventilasyona bagh hasta

DMH (kcal/glin)= 14 x tibia vzunlugu (cm) + 200
(nusinersen tedavisi varsa) + 190

Gerekliyse beslenme iiriiniinii sec.
Hastalar igin kanitlanmis bir formula &nerisi yoktur
Gozleme dayanan dneriler disiik yagh temel
formiillerdir.

Bireysel degerlendirme ile takip et. Uriin tolere
edilemezse degistir
¥

Beslenmeyi sagla.
Uzman bir diyetisyen tarafindan bireysellestirlmis
gereksinime gore beslenme programi olusturun
Aileile birlikte yemek yemeyidestekle.
Yutma fonksiyonlannidizenliolarak degerlendir.
Gerekliyse beslenme yolunu degistir.
Tip varsa bakimi ve kontrollerinisagla.
Uzun sireliaghktan kagin.
Hipo / hiperglisemiyi dizeltmek icin glikoz seviyelerini
izleyin.
Yeterli sivive elektrolit alimini saglayin.
Kabizliktan korumakicin liflibesinler 6nerin.
Malnutrisyon varhfinda zenginlestirilmis besinler kullanin
Obezite varhi@inda kalori kontrolii saglayin.

$
Takip et.

Hastalarin biyame ve gelismesini takip et.

Yutma fonksiyonlannitakip et.

Kicik cocuklar icin her 3-6 ayda, daha buyldkler ise
senede bir defa diyetisyen tarafindan degerlendirilmeli.
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cesitleri, diyetlerin nasil uygulanacagi ve besin 6gesi
igerikleri ile ilgili 6nerilerde bulunan klinik ¢caligma-
lar ise yoktur. Su an i¢in uygulanan tibbi beslenme
tedavisi hastaligin tipi ile hastanin antropometrik ve
biyokimyasal bulgularina dayanan bireysellestirilmis
genel tedavi yaklagimidir. Bu tedavide dikkat edilme-
si gereken noktalar SMA hastas1 ¢ocuklarin enerji
gereksinimleri ile bityiime ve gelisme hizlarinin sag-
likli ¢ocuklara gore farkli oldugudur. Bu nedenle
tedavide rutin formiiller ve biiyiime gelisme egrile-
rinin kullanilmas: fazla gereksinim gostererek obe-
ziteye neden olabilmektedir. Hastalar icin gelistirilmis
6zel formiiller ile gereksinimlerin hesaplanmasi ge-
rekmektedir. Ayn1 zamanda hastalarda yaygin gorii-
len sorunlar nedeniyle enteral beslenme olduk¢a
6nemlidir. Bu konuda bakicilara uzmanlar tarafindan
iyi egitim verilmeli yetersiz veya fazla beslenmeden
hastalar korunmalidir. Hastanin dogru degerlendi-
rilebilmesi ve siirecin iyi yonetilebilmesi icin de te-
davi siirecinde multidisipliner bir ekip ve bu ekipte
bir diyetisyenin bulunmasi gerekmektedir. SMA has-
talarinda beslenme sorunlari oldukga yaygin ve bes-
lenme konusu hastaligin seyrini etkilemede bu kadar
6nemli olmasina ragmen klinik ¢aligmalarin olduk-
¢a sinirli olmasi bu alanda acil kapsamli ¢aligmalara
ihtiya¢ oldugunu gostermektedir. Bu derleme iilke-
mizde SMA ve beslenme konusu iizerine yazilmus ilk
caligmadir.
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