SMA agisindan tasiyicilik belirlenmesi

durumunda; ;n‘]m‘iy[
» Genetik danigma almak Uzere aile S M A‘/A K I:I
hekiminiz aracihgi ile ilgili uzmanlara

basvurunuz.

» Tarama testi sonuglarinizin dogru
yorumlanmasi gok énemlidir.

Tasiyicihk

» LUtfen tarama programinin
genisletilmis olarak uygulanmasi Tarama
agisindan ailenizi (kardesleriniz ve Progrqm|

kuzenleriniz gibi) bilgilendiriniz.

* iki tastyicinin evliligi séz konusu ise,
ciftler gebelik planlanmadan énce
genetik danismanlik almali, gebelik ve
dogum 6ncesinde tani ydntemleri
konusunda bilgilendirilmelidir.

KSpinal Muskdiler Atrofi (SMA)\
tastyicilig;

» Toplumda ¢ok siktir.
» Kalitsaldir.

» Bir hastalik degildir.

» Tedavi gerektirmez. .b )
» Hastaliga dénismez. ' e O 55 355 70 0
» Eviilige engel degildir. ) @ www.smaorgtr
¢ @© Batikent Mahallesi Geven Sokak

No: 5/B Tepebasi/Eskisehir

D O © / turkiyesmavakfi

N T y
it ¥




SPINAL MUSKULER
ATROFi (SMA) NEDIR?

» SMA, ilerleyici kalitsal bir kas
hastaligidir. Vicudumuzun kas
hareketlerini kontrol eden, omurilikte
6n boynuz motor néron hicrelerinin
etkilenmesi sonucunda kuvvetsizlik,
beslenme ve solunum problemleri
ortaya cikar. ilerleyen dénemlerde
degisen derecelerde eklem
hareketlerinde kisitlilik
(kontraktirler), omurga deformiteleri
(skolyoz), beslenme ve solunum
problemleri goérulebilir.

» [stemli kas hareketlerinde
kuvvetsizlik ve kas erimesi olur.
Gorme, isitme ve biligsel fonksiyonlar
etkilenmez.

» Baslama yasi ve kazanilan motor
gelisim basamagina gore farkl tipleri
vardir.

* SMAnIn gérilme sikhigi
6.000-10.000 yenidogan
bebekte 1'dir.

SMA Nasil Kalitihir?

» Insanlarda bir ézellige ait genlerden
iki adet bulunur; biri anneden, digeri
babadan geger. Anne ve babadan
gecgen genlerden biri degisiklige
ugramissa kisi tasiyici olur. Tasiyicilik
hayat boyu devam eder.

® SMA otozomal resesif olarak kalitilr.
Survival motor néron (SMN) proteini
eksikligi sonucu olusur. SMN1 geni SMN
proteinini kodlar.

® SMA hastaligi olan bireylerde SMN1
geninin calismayan iki kopyasi bulunur.
Hastaligin genetik 6zellikleri nedeniyle,
hastalarin %95’'inde ¢alismayan SMN1
geni kopyalarindan birisi babadan,
digeri anneden aktarilir. SMA hastalidi
bulunan ¢ocuklarin ebeveynleri
tasiyicidir ve hastaliga sahip degillerdir.
Cok nadir durumlarda (%2), SMA
hastaldi kendiliginden ortaya ¢ikan (de
novo) hatalar sonucu olusabilir.

® SMA hastaliginin genetigi oldukga
komplekstir. Bu nedenle ve uygulanan
tarama yéntemine bagdl olarak, tarama
testi %5 oraninda tasiyicilik agisindan
yanligs-negatif bilgi verebilir.

® SMAnIn toplumda tasiyicilik siklig
yaklasik 1/40-1/60 arasinda
degismektedir. Toplumda ortalama her
50 bireyden birisi SMA hastaligi

acisindan tagiyicidir.

» Rastlantisal olarak SMA tasiyicisi
olan iki bireyin evlenme olasiligi ¢cok
yUksektir.

» SMA hastaligi tagiyicisi olan baba
ve annenin her gebelik i¢in
cocuklarinin;

» %25'i SMA hastaligina sahip olur.
* %50’si taglyicidir.
® %25’i hastaligi tasimaz ve

saghkhdir.
Tasiyici Tasiyici
Baba Anne
I T T ]
Hasta Saghkh
Cocuk Cocuk
Taslyicl
Cocuklar

Ozellikle akraba evlilikleri ayni aile
icerisinde benzer hastaliklarin
tasinma olasiliginin yiksek olmasi
nedeniyle kalitsal hastaliklar icin
riski arttinr.




