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Olgu 

• 18 günlük erkek hasta 

 

• Tarafımıza halk sağlığı müdürlüğünden yenidoğan taraması ile SMA 
tanısı alması sebebi ile yönlendirildi. 



ÖZGEÇMİŞ 

• Antenatal: Takipli, sorunsuz gebelik 

 

• Natal: G1P1 anneden, 38 hafta, 2315 gr normal doğum  
 

• Beslenme azlığı ve indirekt hiperbilurubinemi sebebi ile 4 gün küvözde 
kalmış. 
 

 

 



SOYGEÇMİŞ 

Anne - baba akrabalığı yok. 
Anne: 29 yaş, SS 

Baba: 34 yaş, SS 

1.Çocuk: Hastamız 

• Anne ve baba SMA taraması yaptırmamış 

• Ailede nörolojik bir hastalık yok 

 



Fizik muayene 

• Hasta hipoton 

• Dilde fasikülasyonu var 

• DTR alınamıyordu 

• Paradoksal solunumu var 

• Üst ekstremite hareketi iyi, alt ekstremite hareketi oldukça azalmış 



Genetik sonucu 

• Hastanın SMN1 geninde ekzon 7 de homozigot mutasyonu mevcut 
 

• SMN2 gen kopya sayısı 2 



Öngörülen 
SMA tipi 

SMN2 
kopya 
sayısı Gelişte bulgu Son durum 

1. hasta Tip 2 3 DTR alınıyor, dilde fasikülasyon yok, normoton Desteksiz oturma var 

2. hasta Tip 1  2 DTR alınamıyor, dilde fasikülasyon var, hipoton Baş kontrolü yok, solunum 
desteği gerekmiyor, hipoton, 
alt ekstremitede hareketleri 
az 

3. hasta Tip 3-4 4 DTR alınıyor, dilde fasikülasyon yok, normoton Desteksiz oturma var 
 

4. hasta Tip 1 2 DTR alınamıyor, dilde fasikülasyon var, hipoton Baş kontrolü yok,solunum 
sıkıntısı ve ybü ihtiyacı oldu  
Tedaviyi reddeden hasta 

5. hasta Tip 1 2 DTR alınamıyor, dilde fasikülasyon var, hipoton                                                                       
 

Baş kontrolü yok, spinraza ile 
başlangıçta olan paradoksal 
solunum paterni iyiye gitti 

6. hasta Tip 1 2 DTR alınamıyor, dilde fasikülasyon var, hipoton Hasta ex oldu 

7. hasta Tip 2 3 DTR alınıyor, dilde fasikülasyon yok, normoton 
 

Baş kontrolü var 

8. hasta Tip 2 3 DTR alınıyor, dilde fasikülasyon yok, normoton Desteksiz oturma var, destekle 
ayakta durabiliyor 
 



Spinal musküler atrofi 



Giriş 

Motor nöron kaybı ve ilerleyici kas zaafiyeti 

Nadir bir nöromüsküler hastalık (1/11000) 

İnfantil mortalitenin en sık genetik sebebidir 



Spinal musküler atrofi tarihçesi 



Sınıflama  



Klinik  

FARKLı YAŞLARDA ORTAYA 
ÇıKABILIR 

GENIŞ BIR KLINIK 
SPEKTRUMLA GÖRÜLEBILIR 





Semptomları   



Etkilenen nöronların yeri 

Paediatr Child Health. 2005 Sep; A 
JoAnna Leyenaar, MD 

Sinir 
• Konjenital 

hipomiyelinizan 
nöropati 

• Ailesel disotonomi 
• İnfantil nöroaksonal 

dejenerasyon 

Kas 
• Muskuler 

distrofiler 
• Metabolik 

miyopatiler 
• Santral kor 

miyopatiler 
• Diğer 

konjenital 
miyopatiler 

Merkezi Sinir Sistemi 
• Kromozom 

anomaliler 
• Metabolik 

hastalıklar 
• Spinal kord hasarı 
• Serebral disgenezi 
• Hipoksik iskemik 

hasar 
 

Motor 
Nöron 
Spinal 
muskuler 
atrofiler 

Nöromüsküler Bileşke 
• Konjenital ve geçici 

miyastenia gravis 
• İnfantil botulizm 



Genetik  

• Otozomal resesif 

• 5. kromozomun uzun kolunda 

• SMN1( survival motor neuron 1) geninde 
homozigot delesyon 



SMN1 

• Survival of motor 
neuron protein 1 

 

 

 

• Tanı koyulmasını 
sağlayan gendir. 



SMN2 

                            Hastalığın şiddetini belirleyen gendir 

 

 

                                    Çok kopya iyi prognoz 





Erken tanı  

• Preimplantasyon test 

• Prenatal test 

• Yenidoğan taramaları  



SMA taşıyıcılığı 1/40-60 
Yıllık yeni vaka ortalama 150 
Ülkemizde takip edilen 3000 SMA hastası 
Aralık 2021’den beri evlilik taraması yapılmakta  





Nusinersen  

75 hastanın 37’sinde beklenilen 
yaşam süresi uzamış ve devamlı 
mekanik ventilatörde kalma ihtiyacı 
azalmış 
Motor gelişim basamaklarında iyiye 
gidiş görülmüş 



Onasemnogene 
abeparvovec 
 

• AAV9 virus kapsit (adeno 
asosiye virüs serotip 9)  

• SMN1 vektörü 

• Nadiren karaciğer yetmezliği ve 
trombositopeni  

• Pre-semptomatik SMA'lı 
çocuklarda motor kilometre 
taşlarının yaşa uygun olarak 
hızlı bir şekilde elde edilmesi ve 
motor fonksiyonlarda iyileşme  

 

https://en.wikipedia.org/wiki/Adeno-associated_virus


Teşekkür 

ederim.. 




