Spinal miiskiiler atrofi (SMA), emekleme,
yurime, dik oturma, bas hareketlerini kontrol
etme yetenedini etkileyen, kaslarda zayiflama
yani sira kaslarin incelmesi ve klicllmesi
olarak bilinen atrofiye neden olan nadir gorilen
genetik bir hastaliktir. SMA tlrlerinde nefes

alma ve yutmayi saglayan kaslarda zarar gordar.

SMA cogunlukla bebekleri ve cocuklari etkiler
ancak yetiskinlerde de gorilebilir. SMA tipine
semptomlar daha siddetli olabilir. Gen

degistirme ve hastalik degistirici tedaviler umut o

verse de kesin bir tedavisi bulunmamaktadir.
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SMA HASTALIGININ
BELIRTILERI NELERDIR?

‘Kaslarda zayiflik, glicsuzlik, hareket etmede
zorluk cekme

Oturma, emekleme, ylurime gibi kaba motor
becerilerinde gecikme

Kas segirmeleri

Bas kontrolinde zayiflik

Emme ve yutma glcligu cekme

Skolyoz gibi kemik ve eklem sorunlari
Solunum sorunlari yasama

Yeme ve yutmada guc¢lik

Nefes almada zorlanma

Seste cilizlik ve dilde sedirme

Yirime esnasinda siklikla diisme, ylirime
yeteneginde azalma

Yerde oturduktan sonra ayaga kalkmada zorluk
Reflekslerde azalma

Kramplar

Ellerde titreme

Bebeklerde yasitlardan geri kalma
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SMA hastaligi belirtileri ile doktora basvuran
Kisinin nce tibbi oyklsu dgrenilir, fiziksel
muayenesi yapilir. Hekim, EMG

Ayrica zayiflayan kaslarda kreatin kinaz degerleri
icin bir kan testi yapilmasi istenebilir.

Doktorlar, klinik bulgular neticesinde
(cocugunuzun semptomlarina ve diger teshis
calismalarina dayanarak) SMA hastaligindan
sUpheleniyorsa, teshisini dogrulamak amaciyla
kan ornedi alinarak yapilan genetik testi gerekli
gdrebilir, zira genetik testi kromozom S ile iliskili

SMA hastaliginin, yani tip 1 - 4 SMA hastaliinin
varhgini teshis etmenin en kesin yoludur. SMA
tanisi %95 delesyon tanisi olarak DNA testi
sonucuyla konur. Geriye kalan %5 oranindaki
bozukluk diger hasar veren mutasyonlar
seklinde gelisebilir.
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