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GENEL MUDURLUGU

SPINAL MUSKULER ATROFi

(SMA) NEDIR?

SMA kalitsal, ilerleyici bir alt motor
noron hastaligidir. Tedavi
edilmediginde, spinal kordda
(omurilik), viicudumuzun kas
hareketlerini  kontrol eden motor
noronlarin  etkilenmesi  sonucunda
kuvvetsizlik, beslenme ve solunum
problemleri ortaya ¢ikar. Ilerleyen
donemlerde degisen derecelerde eklem
hareketlerinde  kisithilik, omurgada
sekil  bozukluklari, beslenme ve
solunum problemleri  klinik tabloya
eslik edebilir.

Toplumda ortalama her 50 bireyden
birisi SMA  hastaligi  acgisindan
tagiyicidir. Baba ve annenin hastaligi
tagidigt bir durumda, her gebelikte
bebekte hastalifin  ortaya ¢ikma
thtimali ~ %25°tir.  Akraba evliligi
hastaligin goriilme sikligini arttirmakla
birlikte, toplumda tasiyicilik orani
ylksek oldugundan, akraba olmayan
bireylerin bebekleri de bu hastalikla
dogabilir.

Ciftin tagiyic1 oldugu belirlendiginde,
genetik danisma almalar1 gereklidir.
Ciftlerden sadece birinin tasiyici
oldugu belirlendiginde ise digerinin
de sessiz tasiyict olmasi ihtimaline
karsilik Tibbi Genetik uzmanindan
genetik danismanhik almasi onerilir.
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BILGI BEYANI
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SPINAL MUSKULER ATROFI(SMA)
TASIYICI TARAMA PROGRAMI

ESI/ES ADAYI SMA TASIYICISI OLAN KISi ICIN
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ES/ES ADAYI ICIN
BILGI BEYANI

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) tastyict
tarama testinde esimin tasiyici olmasi
sebebiyle verdigim numune sonucunda
tasiyict olmadigim ancak sessiz
tastyici olabilecegim tarafima iletildi.
Sonucum ile birlikte Tibbi Genetik
Poliklinigine basvurabilecegim
konusunda bilgilendirildim.

Hastalik 1ile ilgili tarafima verilen
bilgilendirmeyi dinledim/okudum.
Genetik  danmigmanlik  alabilecegim

merkezler ile ilgili bilgi aldim.

Tarih: ........ [ovein. [oveiiinai. ..

Es/ Es Adayinin

TCKN:
Adi Soyadr:
Imzast:

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Adi Soyadr:
Imzasi:

TCKN: Tiirkive Cumhuriyeti Kimlik
Numarasi

Bu boliim saglhik kurulusunda
kalacaktir

SPINAL MUSKULER
ATROFI (SMA)TASIYICI
TARAMA TESTINDE
ESI/ES ADAYI SMA
TASIYICISI OLAN KiSi ICIN
BILGILENDIRME

Sadece esiniz/es adayimiz tasiyici ise;
Sizin ¢ocuklarinizda gen delesyonuna
bagli SMA hastaliginin ortaya ¢ikmasi

beklenmemektedir.

Bu nedenle tarama programi

izleminden ¢ikarilirsiniz.

Ancak, SMA genetiginin olduk¢a
kompleks olmasina ve uygulanan
tarama yontemine bagl olarak,
tastyicilik %35 oraninda tarama

testinde belirlenemeyebilir.

Bu tarama testi, 5.kromozom ile
iligkili SMA hastaliginin genetik
tanisini belirlemede kullanilmakta

olup, diger genetik hastaliklar

kapsamamaktadir.
Sonucunuz ile birlikte genetik danisma
alabileceginiz
Tibbi Genetik Poliklinigine

basvurabilirsiniz.
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