
YENİDOĞAN SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ (SMA) TARAMASI AKIŞ ŞEMASI

TÜM BEBEKLERDEN İLK 48 SAATTE ALINAN
KURU KAN ÖRNEĞİ

Uygunsuz kuru kan 
örneği

Uygun kuru kan örneği

Tarama laboratuvarında
SMN1 Geni Moleküler Analizi

Kuru kan örneği 
tekrarı

SMN1 geni ekzon 7 homozigot
delesyon/Belirsiz Sonuç

SMN1 geni ekzon 7 homozigot
delesyon saptanmadı

Kuru kan örneğinden moleküler 
yöntemle doğrulama

‘’Periferik Kan Gönderiniz Ve İlgili 
Kliniğe Sevk Ediniz’’ olarak 

sistemde onaylanır

Periferik kan örneği 
gönderildiğinde moleküler 

yöntem ile doğrulama yapılır

SMN1 geni ekzon 7 
homozigot delesyon

saptanmadı

Periferik Kan Raporu ile aileye bilgi verilir ve 
Pediatrik Nörolojiye sevk edilir

Takipten 
Çıkar

Takipten 
Çıkar

SMN1 geni ekzon 7 homozigot
delesyon saptandı

Topuk kanı SMA Sonuç Raporu ile aileye 
bilgi verilir ve Pediatrik Nörolojiye sevk edilir

Belirsiz sonuç/sonuç verilemeyen 
durumlarda

Periferik kan örneği gönderildiğinde 
moleküler yöntem ile doğrulama yapılır

SMN1 geni ekzon 7 
homozigot delesyon

saptanmadı

SMN1 geni ekzon 7 
homozigot delesyon

saptandı

‘’Periferik Kan Gönderiniz’’ olarak 
onaylanır


