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Giriş

Spinal musküler atrofi (SMA) spinal kord ve kraniyal 
sinir nükleuslarındaki ön boynuz hücrelerinde dejene-
rasyonla kendini gösterir. Kalıtım modeli olarak otozo-
mal resesif, X’e bağlı resesif veya otozomal dominant 
geçişli olan kalıtsal nöromusküler hastalıklar grubu-
dur. Kalıtım şekillerinden en sık görüleni otozomal re-
sesif formudur ve proksimal SMA olarak adlandırılan 
bu grup 5q11.2-13.3’de haritalanmış “survival motor 

neuron” (SMN) geni üzerindeki delesyonlar ile ortaya 
çıkar. İnsidansı 1/10000 olup, genel popülasyonda 
bozuk gen taşıyıcı sıklığı 1/40 civarındadır. Hastalık bu 
oranları ile, pediatrik grup nöromusküler hastalıklar-
dan olan Duchenne muskuler distrofiden sonra ikinci 
sıklıkta görülür. Ayrıca, kistik fibrozisten sonra ikinci 
sıklıkta fatal olması ile de önemlidir.[1] 

Ortaya çıkış yaşına ve kas güçsüzlüğünün şiddetine 
göre dört alt tipe ayrılır. Şiddetli formu olan tip 1 haya-
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Özet

Spinal muskuler atrofi (SMA), proksimal kaslarda ilerleyici 
tarzda güçsüzlük ve atrofi ile kendini gösteren nöromüsküler 
bir hastalıktır. İnsidansı 1/10000 olup kistik fibrozisten sonra 
beyazlarda en sık görülen otozomal resesif hastalıktır. “Survi-
val motor neuron” (SMN-1) geninde mutasyonla karakterize-
dir. Evrensel tarama maliyet etkin değildir. Bu nedenle prena-
tal tanı genellikle yüksek riskli çiftlerde uygulanır ve SMN-1 
genindeki homozigot delesyon tespitine dayanır. Gebe olan 
SMA hastalarını bekleyen komplikasyonlar arasında tekrar-
layan idrar yolu enfeksiyonları, ilerleyici kötüleşen solunum 
fonksiyonları, preterm doğum, uzamış doğum eylemi, teker-
lekli sandalye ve konumlandırma problemleri ve kas-iskelet 
bel ağrısı bulunmaktadır. Bu yazıda preeklampsi ile komplike 
olan bir SMA olgusu sunuldu.
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Summary

Spinal muscular atrophy (SMA) is a neuromuscular disorder char-
acterized by progressive proximal manifestation of muscle weak-
ness and atrophy. Spinal muscular atrophy  is the second most 
common autosomal recessive disorder among Caucasians after 
cystic fibrosis, with estimated incidence of one in 10,000. SMA is 
characterized a by mutation in the survival motor neuron gene 
(SMN-1). Universal screening is not cost effective. For this reason, 
prenatal diagnosis is usually applied in high-risk couples and is 
based on the detection of homozygous deletion  of the SMN-1 
gene. Complications probable for the pregnant SMA patients 
include recurrent urinary tract infections, worsening pulmonary 
function, premature labor, prolonged labor, wheelchair seating 
with positioning problems, and musculoskeletal low back pain. 
We present a case of SMA that is complicated by preeclampsia.
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tın ilk altı ayı içinde ciddi solunum sıkıntısı ve hipotoni 
ile bulgu verir, giderek ilerleyen solunum yetersizliği 
iki yaş civarındaki olguların ölümle sonuçlanması-
na neden olur. Tip 2 (ara tip) 6-18 ay arasında başlar, 
tip 1’deki hızlı kötüleşme bu formda görülmez. Tip 3 
(Kugelberg-Welander), çocukluk çağı SMA’sı olarak da 
bilinir ve başlangıç 18 aylıktan sonradır. Genellikle ilk 
belirti yürüme zorluğudur, en hafif tiptir. Bu hastalar-
da yaşam süresinde kısalma genellikle görülmez. Tip 
4, yetişkin çağda başlar.[1]

Spinal musküler atrofili hastaların çoğunda SMN-1 
geninde ekzon 7’de delesyon bulunmaktadır.[2] İdeal 
tedavi modalitesi motor nöron dejenerasyonunu dur-
durmak veya geciktirmek olmakla birlikte günümüzde 
uygun ilaç tedavisi bulunmamaktadir.[3] Bu yazıda pre-
eklampsi ile komplike olan bir SMA olgusu sunuldu.

Olgu Sunumu
Hastamız 40 yaşında, nullipar, 32 yaşında iken elektro-
diagnostik test ve kas biyopsisi ile SMA tanısı konmuş 
35 haftalık gebe idi. Daha önce hiç yürüyemeyen has-
tanın son 15 yıldır durumunda belirgin bir değişiklik 
olmadığı, aile hikayesinden iki etkilenmiş kuzeninin 
olduğu öğrenildi. Gebeliği boyunca doktor kontro-
lüne gitmeyen hasta kliniğimiz acil polikliniğine yük-
sek tansiyon şikayetiyle başvurdu. Geliş TA: 180/120 
mmHg, vajinal muayenede collum kapalı forme idi. 
Yapılan obstetrik ultrasonografide 35 haftalık canlı, te-
kiz gebelik saptandı. Laboratuvar tetkiklerinde alanin 
aminotransferaz (ALT): 60 U/L, aspartat aminotrans-
feraz (AST): 102 U/L, laktat dehidrogenaz (LDH): 570 
U/L, ürik asit: 6.4 mg/dl, tam idrar tahlilinde proteinüri 
(+++), diğerleri normal sınırlar içerisinde saptandı. 
Yapılan tetkik ve incelemeler sonucunda hasta preek-
lampsi, fetal distress ve SMA tanılarıyla interne edilip 
sezaryen doğum kararı alındı. 

Anestezi indüksiyonunda alfentanil, propofol kullanı-
lıp nitröz oksit, isofloran ve oksijen ile devam edildi. 
Nöromuskuler bloker ajanlar kullanıldı. Alt segment 
sezaryen ile 1. ve 5. dakika APGAR’ ları sırasıyla 5 ve 7 
olan 2400 gr tek canlı kız bebek doğurtuldu. Sezaryen 
operasyonunu takiben ekstübe edilen anne yetersiz 
solunum nedeniyle yoğun bakım ünitesinde takibe 
alındı. Bir gün boyunca maske oksijen ile yoğun bakım 
ünitesinde takip edilen hastaya antikonvülzan amaç-
lı magnezyum sülfat tedavisi uygulanmadı. Tansiyon 
takipleri stabil seyreden, laboratuvar tetkiklerinde 
düzelme izlenen hasta postoperatif birinci gün yoğun 

bakım ünitesinden çıkarıldı. Postoperatif dönemde 
herhangi bir komplikasyon gelişmeyen hasta dördün-
cü gün taburcu edildi.

Tartışma

Spinal musküler atrofi ön boynuz hücrelerinde deje-
nerasyona neden olan ve periferal motor nöronları 
etkileyen nadir görülen nörolojik hastalıklar grubudur.
[1] SMA 1/10000 insidansı ile kistik fibrozisten sonra be-
yazlarda en sık görülen otozomal resesif hastalıktır.[4] 

Spinal musküler atrofi tanısı moleküler genetik teste 
dayanmaktadır. SMA ile ilişkili “survival motor neuron 
gene-1” (SMN-1) ve “survival motor neuron gene-2” 
(SMN-2) olmak üzere iki gen vardır. SMN-1 hastalığa 
neden olan başlıca gendir. SMN-1 geninde delesyon 
veya kesilme için SMA hastalarının yaklaşık %95-98’i 
homozigot, %2-5’i ise heterozigottur. 

Evrensel prenatal tarama maliyet-etkin değildir. Pre-
natal tanı genellikle yüksek riskli çiftlerde uygulanır ve 
SMN-1 genindeki homozigot delesyon tespitine daya-
nır. Bazı raporlar alıcının taşıyıcı olduğu durumlarda 
verici gamette SMN-1 gen kantitatif analizinin yapıl-
masını, maliyet-fayda analizinin de yapılması gerekti-
ğini bildirmektedir.[5] 

Callum ve ark.[6] bilinmeyen donör gamet ile oluştu-
rulan konsepsiyon sonrası SMA olgusu bildirmişlerdir. 

Sunduğumuz olguda hastanın ebeveynleri etkilenme-
miştir ve hastalık taşıyıcı anne-babadan miras kalmış-
tır. Literatürde, ciddi düzeltilmemiş kifoskolyozlu SMA 
hastasının tam ventilatör desteği gerektirmeksizin 
başarılı gebelik sonucu sunulmuştur.[7] Hastamızda da 
ventilatör desteği ihtiyacı olmadı. 

Spinal musküler atrofinin dört tipi tanımlanmıştır.[1] Tip 
3 SMA en hafif formudur, yaşam süresinde kısalma ge-
nellikle görülmez.[1] Sunulan olgu tip-3 SMA hastasıdır. 

Gebe olan SMA hastalarını bekleyen komplikasyonlar 
arasında tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonları, ilerleyici 
kötüleşen solunum fonksiyonları, kas güçsüzlüğü, pre-
matüre doğum, uzamış doğum eylemi, tekerlekli san-
dalye ve konumlandırma problemleri ve kas-iskelet 
bel ağrısı bulunmaktadır.[4] Olgumuzda bu komplikas-
yonların hiçbiri ile karşılaşılmamıştır. 

Depolarizan kas relaksanlarının hiperkalemiye yol aça-
bilen uzamış etkisi olabilir ve süksinilkolinden sakınıl-
ması gerekir.[4] Hastamızda depolarizan kas gevşetici 
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ile birlikte genel anestezi uyguladık ve herhangi bir 
komplikasyona rastlamadık. 

Alışılmamış bir komplikasyon olarak doğumda lumbar 
epidural anestezi uygulanan 23 yaşındaki SMA’lı bir 
hastada vokal kord paralizisi bildirilmiştir.[8] 

Magnezyum sülfat dikkatli bir titrasyon gerektirir ama 
kontrendike değildir.[4] Biz post-partum tansiyon ta-
kipleri stabil seyreden, laboratuvar tetkikleri spontan 
iyileşme gösteren hastamızda preeklampsiye yönelik 
magnezyum sülfat uygulamasından kaçındık. 

Spinal musküler atrofi, tekrarlama riski %25 ve pre-
natal tanısı mümkün olan bir hastalık olması nedeni 
ile etkilenmiş bireylerin moleküler genetik tanısının 
konması önemlidir. Bu şekilde yeni hasta bireylerin 
doğması engellenebileceği gibi, preimplantasyon ge-
netik tanı ile sağlıklı embriyoların implantasyonu sağ-
lanabilmektedir. Bu amaçla, delesyon saptanan tüm 
olguların ebeveynlerine kapsamlı genetik danışma 
verilmelidir.
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