
SMA TAŞIYICILIĞI;

EVLİLİK ÖNCESİ 

Toplumda çok sıktır.

Kalıtsaldır. 

Hastalık değ�ld�r. 

Tedav� gerekt�rmez. 

Hastalığa dönüşmez. 

Evl�l�ğe engel değ�ld�r. 

Çocuk sah�b� olmaya 

engel değ�ld�r.

SMA açısından taşıyıcılık bel�rlenmes�
durumunda; Genet�k danışma almak üzere
a�le hek�m�n�z aracılığı �le �lg�l� uzmanlara
başvurunuz. Tarama test� sonuçlarınızın
doğru yorumlanması çok öneml�d�r.

İk� taşıyıcının evl�l�ğ� söz konusu �se, ç�ftler
gebel�k planlanmadan önce genet�k
danışma almalı, gebel�k  önces�nde tanı
yöntemler� konusunda b�lg�lend�r�lmel�d�r.

SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ (SMA) 
TAŞIYICI TARAMA TESTİ

Evl�l�k Önces� 
SMA Taşıyıcı Tarama Test�
Hakkında B�lg� Almak İç�n 

AİLE HEKİMİNİZE 
Başvurun.



SPİNAL MUSKÜLER
ATROFİ (SMA) NEDİR? 

Özell�kle akraba evl�l�kler� aynı a�le �çer�s�nde
benzer hastalıkların taşınma olasılığının yüksek
olması neden�yle kalıtsal hastalıklar �ç�n r�sk�
arttırır. 

Son yıllarda tedav� seçenekler� �le hastalığın
doğal seyr� değ�şm�ş olmakla b�rl�kte, yapılan
tüm çalışmalar bulguların başladığı dönemde
tanı alan ve �zlenen hastaların uzun dönem
tedav� altında �zlenmes�n�n gerekt�ğ�ne,
tedav�ye ver�len yanıtın b�reysel farklılıklar
gösterd�ğ�ne ve SMA hastalığının motor
nöronlar dışında d�ğer s�stemler� de
�lg�lend�ren ağır b�r hastalık olduğuna �şaret
etmekted�r

Toplumda ortalama her 50 b�reyden b�r�s� SMA
hastalığı açısından taşıyıcıdır. Rastlantısal olarak
SMA taşıyıcısı olan �k� b�rey�n evlenme olasılığı çok
yüksekt�r. SMA hastalığı taşıyıcısı olan baba ve
annen�n her gebel�k �ç�n çocuklarının; %25’� SMA
hastalığına sah�p olur. %50’s� taşıyıcıdır. %25’�
hastalığı taşımaz ve sağlıklıdır.

SMA �lerley�c�, kalıtsal ve özell�kle kasları etk�leyen b�r
hastalıktır. Omur�l�kte bulunan ve motor nöron olarak
adlandırılan s�n�r hücreler�n�n etk�lenmes� sonucu ortaya
çıkar. Bu etk�lenme �le b�rçok kas grubunda kuvvets�zl�k
ve zayıflık meydana gelerek başta solunum ve beslenme
problemler� görülür. İsteml� kas hareketler�nde
kuvvets�zl�k ve kas er�mes� olur. Görme, �ş�tme ve b�l�şsel
fonks�yonlar etk�lenmez. Başlama yaşı ve kazanılan
motor gel�ş�m basamağına göre farklı t�pler� vardır.
SMA’nın görülme sıklığı 6.000-10.000 yen�doğan bebekte
1’d�r.

SMA GENİ NASIL AKTARILIR?
İnsanlarda b�r özell�ğe a�t genlerden �k� adet bulunur; b�r�
anneden, d�ğer� babadan geçer. Anne ve babadan geçen
genlerden b�r� değ�ş�kl�ğe uğramışsa k�ş� taşıyıcı olur.
Taşıyıcılık hayat boyu devam eder. SMA otozomal
reses�f olarak kalıtılır. Surv�val motor nöron (SMN)
prote�n� eks�kl�ğ� sonucu oluşur. SMN1 gen� SMN
prote�n�n� kodlar. SMA hastalığı olan b�reylerde SMN1
gen�n�n çalışmayan �k� kopyası bulunur. Hastalığın
genet�k özell�kler� neden�yle, hastaların %95’�nde
çalışmayan SMN1 gen� kopyalarından b�r�s� babadan,
d�ğer� anneden aktarılır. SMA hastalığı bulunan
çocukların ebeveynler� taşıyıcıdır ve hastalığa sah�p
değ�llerd�r. Çok nad�r durumlarda (%2), SMA hastalığı
kend�l�ğ�nden ortaya çıkan (de novo) hatalar sonucu
oluşab�l�r.


