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OLGU SUNUMU
CASE REPORT

Spinal Muskuler Atrofi ve Gebelik: Olgu Sunumu
Spinal Musculer Atrophy and Pregnancy: Case Report
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Ozet

Spinal muskuler atrofi (SMA), proksimal kaslarda ilerleyici
tarzda glicstizlik ve atrofi ile kendini gésteren ndromdiskuler
bir hastaliktir. insidansi 1/10000 olup kistik fibrozisten sonra
beyazlarda en sik goriilen otozomal resesif hastaliktir. “Survi-
val motor neuron” (SMN-1) geninde mutasyonla karakterize-
dir. Evrensel tarama maliyet etkin degildir. Bu nedenle prena-
tal tani genellikle ylksek riskli ciftlerde uygulanir ve SMN-1
genindeki homozigot delesyon tespitine dayanir. Gebe olan
SMA hastalarini bekleyen komplikasyonlar arasinda tekrar-
layan idrar yolu enfeksiyonlari, ilerleyici kétllesen solunum
fonksiyonlari, preterm dogum, uzamis dogum eylemi, teker-
lekli sandalye ve konumlandirma problemleri ve kas-iskelet
bel agrisi bulunmaktadir. Bu yazida 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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Girig

Spinal muskiler atrofi (SMA) spinal kord ve kraniyal
sinir niikleuslarindaki 6n boynuz hiicrelerinde dejene-
rasyonla kendini gosterir. Kalitim modeli olarak otozo-
mal resesif, X'e bagli resesif veya otozomal dominant
gecisli olan kahtsal néromuskdler hastaliklar grubu-
dur. Kalitim sekillerinden en sik gorileni otozomal re-
sesif formudur ve proksimal SMA olarak adlandirilan
bu grup 5q11.2-13.3'de haritalanmis “survival motor
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neuron” (SMN) geni lzerindeki delesyonlar ile ortaya
cikar. insidansi 1/10000 olup, genel popiilasyonda
bozuk gen tasiyici sikligi 1/40 civarindadir. Hastalik bu
oranlar ile, pediatrik grup néromuskiiler hastaliklar-
dan olan Duchenne muskuler distrofiden sonra ikinci
siklikta gorilur. Ayrica, kistik fibrozisten sonra ikinci
siklikta fatal olmasi ile de 6nemlidir.™"

Ortaya cikis yasina ve kas gli¢stizligunin siddetine
gore dort alt tipe ayrilir. Siddetli formu olan tip 1 haya-
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tinilk alti ayr icinde ciddi solunum sikintisi ve hipotoni
ile bulgu verir, giderek ilerleyen solunum yetersizligi
iki yas civarindaki olgularin 6limle sonuglanmasi-
na neden olur. Tip 2 (ara tip) 6-18 ay arasinda baslar,
tip 1'deki hizli kotilesme bu formda gorilmez. Tip 3
(Kugelberg-Welander), cocukluk cagi SMA'si olarak da
bilinir ve baslangi¢ 18 ayliktan sonradir. Genellikle ilk
belirti ylirime zorlugudur, en hafif tiptir. Bu hastalar-
da yasam siiresinde kisalma genellikle gorilmez. Tip
4, yetiskin cagda baslar."

Spinal muskdler atrofili hastalarin cogunda SMN-1
geninde ekzon 7'de delesyon bulunmaktadir.”? ideal
tedavi modalitesi motor ndron dejenerasyonunu dur-
durmak veya geciktirmek olmakla birlikte glinimuizde
uygun ilag tedavisi bulunmamaktadir.® Bu yazida pre-
eklampsi ile komplike olan bir SMA olgusu sunuldu.

Olgu Sunumu

Hastamiz 40 yasinda, nullipar, 32 yasinda iken elektro-
diagnostik test ve kas biyopsisi ile SMA tanisi konmus
35 haftalik gebe idi. Daha 6nce hic yiirliyemeyen has-
tanin son 15 yildir durumunda belirgin bir degisiklik
olmadigi, aile hikayesinden iki etkilenmis kuzeninin
oldugu ogrenildi. Gebeligi boyunca doktor kontro-
line gitmeyen hasta klinigimiz acil poliklinigine yuk-
sek tansiyon sikayetiyle basvurdu. Gelis TA: 180/120
mmHg, vajinal muayenede collum kapali forme idi.
Yapilan obstetrik ultrasonografide 35 haftalik canli, te-
kiz gebelik saptandi. Laboratuvar tetkiklerinde alanin
aminotransferaz (ALT): 60 U/L, aspartat aminotrans-
feraz (AST): 102 U/L, laktat dehidrogenaz (LDH): 570
U/L, Urik asit: 6.4 mg/dl, tam idrar tahlilinde proteindri
(+++), digerleri normal sinirlar icerisinde saptandi.
Yaplilan tetkik ve incelemeler sonucunda hasta preek-
lampsi, fetal distress ve SMA tanilariyla interne edilip
sezaryen dogum karari alindi.

Anestezi indiiksiyonunda alfentanil, propofol kullani-
lip nitroz oksit, isofloran ve oksijen ile devam edildi.
Noromuskuler bloker ajanlar kullanildi. Alt segment
sezaryen ile 1. ve 5. dakika APGAR'lari sirasiyla 5 ve 7
olan 2400 gr tek canli kiz bebek dogurtuldu. Sezaryen
operasyonunu takiben ekstlibe edilen anne yetersiz
solunum nedeniyle yogun bakim unitesinde takibe
alindu. Bir giin boyunca maske oksijen ile yogun bakim
Unitesinde takip edilen hastaya antikonviilzan amac-
Il magnezyum siilfat tedavisi uygulanmadi. Tansiyon
takipleri stabil seyreden, laboratuvar tetkiklerinde
diizelme izlenen hasta postoperatif birinci glin yogun

104

bakim Gnitesinden cikarildi. Postoperatif dénemde
herhangi bir komplikasyon gelismeyen hasta dordiin-
cli guin taburcu edildi.

Tartisma

Spinal muskdler atrofi 6n boynuz hiicrelerinde deje-
nerasyona neden olan ve periferal motor néronlari
etkileyen nadir gorulen norolojik hastaliklar grubudur.
'SMA 1/10000 insidanst ile kistik fibrozisten sonra be-
yazlarda en sik goriilen otozomal resesif hastaliktir.”!

Spinal muskdler atrofi tanisi molekiiler genetik teste
dayanmaktadir. SMA ile iliskili “survival motor neuron
gene-1" (SMN-1) ve “survival motor neuron gene-2"
(SMN-2) olmak uzere iki gen vardir. SMN-1 hastaliga
neden olan baslica gendir. SMN-1 geninde delesyon
veya kesilme icin SMA hastalarinin yaklasik %95-98'i
homozigot, %2-5'i ise heterozigottur.

Evrensel prenatal tarama maliyet-etkin degildir. Pre-
natal tani genellikle yuksek riskli ¢iftlerde uygulanir ve
SMN-1 genindeki homozigot delesyon tespitine daya-
nir. Bazi raporlar alicinin tasiyici oldugu durumlarda
verici gamette SMN-1 gen kantitatif analizinin yapil-
masini, maliyet-fayda analizinin de yapilmasi gerekti-
gini bildirmektedir.”

Callum ve ark.® bilinmeyen dondr gamet ile olustu-
rulan konsepsiyon sonrasi SMA olgusu bildirmislerdir.
Sundugumuz olguda hastanin ebeveynleri etkilenme-
mistir ve hastalik taslyici anne-babadan miras kalmis-
tir. Literaturde, ciddi diizeltiimemis kifoskolyozlu SMA
hastasinin tam ventilator destedi gerektirmeksizin
basarili gebelik sonucu sunulmustur.”? Hastamizda da
ventilator destegi ihtiyaci olmadi.

Spinal muskiiler atrofinin dort tipi tanimlanmistir.™ Tip
3 SMA en hafif formudur, yasam siresinde kisalma ge-
nellikle gorilmez.™ Sunulan olgu tip-3 SMA hastasidir.

Gebe olan SMA hastalarini bekleyen komplikasyonlar
arasinda tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlar, ilerleyici
kotilesen solunum fonksiyonlar, kas gli¢stizligu, pre-
matire dogum, uzamis dogum eylemi, tekerlekli san-
dalye ve konumlandirma problemleri ve kas-iskelet
bel agrisi bulunmaktadir. Olgumuzda bu komplikas-
yonlarin hicbiri ile karsilasilmamistir.

Depolarizan kas relaksanlarinin hiperkalemiye yol aca-
bilen uzamis etkisi olabilir ve stiksinilkolinden sakinil-
masi gerekir. Hastamizda depolarizan kas gevsetici
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ile birlikte genel anestezi uyguladik ve herhangi bir
komplikasyona rastlamadik.

Alisilmamis bir komplikasyon olarak dogumda lumbar
epidural anestezi uygulanan 23 yasindaki SMA'I bir
hastada vokal kord paralizisi bildirilmistir.!

Magnezyum siilfat dikkatli bir titrasyon gerektirir ama
kontrendike degildir® Biz post-partum tansiyon ta-
kipleri stabil seyreden, laboratuvar tetkikleri spontan
iyilesme gosteren hastamizda preeklampsiye yonelik
magnezyum siilfat uygulamasindan kacindik.

Spinal muskdler atrofi, tekrarlama riski %25 ve pre-
natal tanisi mimkin olan bir hastalik olmasi nedeni
ile etkilenmis bireylerin molekiiler genetik tanisinin
konmasi 6nemlidir. Bu sekilde yeni hasta bireylerin
dogmasi engellenebilecegi gibi, preimplantasyon ge-
netik tani ile saglikh embriyolarin implantasyonu sag-
lanabilmektedir. Bu amacla, delesyon saptanan tim
olgularin ebeveynlerine kapsamli genetik danisma
verilmelidir.
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