Spinal Miiskiiler Atrofi, yani kisaca SMA hastaligi bireyin
merkezi sinir sistemini, periferik sinirsistemini ve iskelet
kas sistemini etkileyen genetik yani kalitsal bir motor
néron hastaligidir.

Hastalik blyiik oranda SMA hastalikli geni taslyan anne
ve babalarin cocuklarinda goérilmektedir. SMA nadir
gdrilen 7000 hastalik arasindadir. Nadir hastalik terimi
Ulkenden Ulkeye hastaligin goriilme sikligina gore
degismektedir. Ulkemizde 6000 ile 10000 dogumda bir
bebekte goriilmektedir. Bilinen hasta sayisi yaklasik 3000
civarindadir.

SMA hastaligi Otozomal Resesif yani sonraki
kusaklara cekinik ozellikte aktarilan genetik bir
hastaliktir. 5. kromozomun uzun kolunda bulunan SMA
Genleri ve benzeri 4 gen ile aktarilmaktadir. Cok nadir
tipleri ise baskin genler ve X'e bagl genler ile gegis
gostermektedir. Taslyici anne ve babanin ¢ocuklarinin
%25 Hasta, %25 Saglkl, %50 Tasiyici olma ihtimalleri
vardir.

Toplum Egitimi,

Tasiyici taramasi,

Genetik danisma,

Gen ayiklanarak yapilan tiip bebek yontemi ile
saglikli cocuga sahip olunarak dnlenir.
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Merkezimize SMA testi icin bagvuran Kisilere 6ncelikle
SMA hastaligi hakkinda ayrintili bilgi verilmektedir.
Soyagaci analizine gore risk degerlendirmesi yapilir
akabinde genetik test onam formlari doldurularak
kisilerden kan érnekleri alinir.

Alinan drneklerden DNA izolasyonu gerceklestirildik-
ten sonra SMA testleri uygulanir ve sonuglar
raporlandiktan sonra karar asamasinda bireylere
Genetik danismanlik verilir.

Ciftlerden her ikisinde de normal sonug elde edilir
ise saglikh cocuk sahibi olma konusunda aile
bilgilendirilir.

Ciftlerden biri tasiyici, biri saglkli ise g¢ocuklarin
%50 saglikli %50 tasiyici olma ihtimali olur.

Ciftlerden her ikisine tasiyict ise cocuklarin
%25 saglikli, %50 tasiyici ve %25 SMA hastasi olma
ihtimali olmaktadir.

Ciftler dogal gebelik diistinirler ise gebeligin 3. ya da
4. aylarinda bebekien alinan odrnek ile SMA testi
uygulanir bebekte SMA hastaligl saptanir ise gebeligin
sonlandirilmasi dnerilir.

Ciftler tasiyict oldugunu bilmeden anne hamile
kaldiginda ayni yontem uygulanir.

Ciftler tasiyici ise gen ayiklanarak yapilan tiip bebek
yontemi ile ciftler saglikli bir cocuga sahip olabilir.



Bireylerden alinan bir tiip kan érnegi ile yapilir.

Kan érneklerinden DNA elde edilir, DNA lardan Gercek
Zamanli PCR testi, MLPA testi veya Yeni Nesil Dizileme www.agtc.com.tr
testi yapilir. Merkezimizde MLPA testi ile %95 sonug www.antalyagenetik.com
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