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1. GIRIS VE AMAC

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA), genetik bir hastalik olup motor noronlar etkileyen ve kas
zayifligina neden olan bir durumdur. SMA, hastalar iizerinde ciddi fiziksel kisitlamalara ve
yasam kalitesinde azalmaya ve hatta 6liime yol agabilir. Ozellikle SMA Tip 1, bebeklik
doneminde baglar ve siklikla erken yasta 6liime neden olurken, diger SMA tipleri de
cocukluk veya erigkinlik doneminde ortaya ¢ikabilir.

Tirkiye Cumhuriyeti (T.C.) Saglik Bakanlig1 (SB) Halk Saglig1 Genel Miidiirliigi (HSGM)
tarafindan, SMA tastyicilarini tespit etmek ve hastaligin yayilmasini 6nlemek amaciyla SMA
Tastyict Tarama Programi 27 Aralik 2021 tarihinde 81 ilde uygulanmaya baslanmistir. Bu
program, risk altindaki bireyleri erken teshis ederek genetik danismanlik ve bilgilendirme
hizmetleri saglamay1 amaglamaktadir. Ancak, bu tiir programlarin etkinligi ve
uygulanabilirligi, saglik personelinin bilgi diizeyi ve farkindaligiyla dogrudan iligkilidir.
Ulkemizde bu tarama programinin uygulanmasinda ilk ve en kritik gorev Aile Hekimligi
Birimlerine (AHB) verilmistir.

Bu ¢alismanin amaci, uzman olunca AHB’lerde bu gorevi bizzat icra edecek Kocaeli
Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Asistanlarinin SMA hastalig1 ve SMA Tastyici
Tarama Programi hakkindaki bilgi diizeyini degerlendirmek ve farkindalik olusturmay1
hedeflemektedir. Ayrica, asistanlarin SMA tasiyiciligina iliskin genetik danigmanlik ve
bilgilendirme konusundaki tutumlarini ve uygulamalarini incelemek de bu ¢aligmanin bir
diger amacidir.

Bu amaglar gerceklestirmek icin, Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi
Anabilim Dali'nda gorev yapan asistanlara 6n test uygulanacak, sonra Tiirkiye Cumhuriyeti
Saglik Bakanligi’nin <’Spinal Muskiiler Atrofi Tasiyic1 Tarama Programi Saha Rehberi”’
dikkate alinarak bir egitim sunumu yapilacak akabinde son test uygulanacak ve elde edilen
veriler analiz edilecektir. Bu ¢alismanin sonuglari, asistanlarin egitim ihtiyag¢larini belirlemek
ve bilin¢lendirme programlari gelistirmek adina 6nemli bir kaynak olusturacaktir

Bu ¢alisma, SMA hastalig1 ve tasiyici tarama programinin dnemini vurgulayarak, toplum
saglig1 acisindan biling olusturmay1 ve etkin bir tarama programinin uygulanabilirligini
desteklemeyi amaclamaktadir. Bu sekilde, SMA hastaliginin erken teshisi ve yonetimi i¢in

daha etkili stratejilerin gelistirilmesine katki saglanmasi hedeflenmektedir.



2. GENEL BIiLGILER

2.1 Spinal Muskiiler Atrofinin Tanimi ve Tarihgesi

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA), genetik gecisli nérodejeneratif bir hastaliktir. Motor
ndronlart etkileyerek kas zayifligina yol acar. SMA, omurilikteki 6n boynuz néronlariin geri
doniistimsiiz kaybu ile karakterizedir. Bu noronlar, kaslara sinyal gondererek kas hareketlerini
kontrol ederler. SMA'nin belirgin 6zelligi, bu motor néronlarin zamanla kaybedilmesidir, bu
da kaslarda atrofiye ve giicsiizliige neden olur.

Hastalik genellikle ¢cocukluk doneminde veya erken yetiskinlikte ortaya ¢ikar. SMA'nin
semptomlar1 ve siddeti, hastaligin tipine ve kisiden kisiye degisiklik gosterebilir. SMA'nin
farkli tipleri, hastaligin baglangi¢ yasina, semptomlarin siddetine ve ilerleyisine gore
siiflandirilir.

Guido Werdnig, 1891 yilinda SMA'nin ilk vakalarin1 iki infant kardeste tanimladi. Ayn
donemde, Johann Hoffman da 7 ek vaka raporladi. Bu bulgular, Werdnig Hoffmann Hastalig1
olarak adlandirildi. Onemli bir not olarak, o zamanlarda tanimlanan vakalarin cogunun,
gilintimiizde SMA Tip 1 olarak adlandirilan agir seyirli formdan ziyade orta siddetli klinik
belirtilere sahip oldugu anlasildi. Agir seyirli infantil SMA'nin ilk vakalar1 ise 1899'da
Sylvestre ve 1903'te Beevor tarafindan saptandi. Bu vakalar, hastaligin daha ciddi ve
ilerleyici formunu temsil ediyordu. Bununla birlikte, giiniimiizde SMA'nin siiflandiriimasi
ve tanimi, ilk kesfedilen vakalarin orta siddetli klinik belirtilerinden kaynaklanan bazi
degisikliklere tabidir. Daha hafif form olan ge¢ baslangicli SMA, Kugelberg ve Welander'in
caligmalariyla daha ayrintili bir sekilde incelendi. Ancak, bu formun ilk kez 1950'de Fez,
Eliasson ve Wohlfart tarafindan tanimlandigini belirtmek énemlidir. Bu ¢alismalar, SMA'nin

farkli klinik seyirlerini ve belirtilerini daha iyi anlamamiza yardimeci oldu.'*?

2.2 SMA Prevelans ve insidansi

SMA hastalig1 yaygin olarak otozomal resesif kalitilir ve 5.kromozomun uzun kolunun (q)
13.bolgesindeki 'Survival of Motor Neuron 1' (SMN1) geninde meydana gelen homozigot
delesyon veya patojenik varyasyonlardan kaynaklanir. SMA tastyiciligi i¢in yapilan genis,

cok uluslu ve veri sayis1 fazla olan bir ¢alismada, insidans1 1/11.000 bulunmustur.>
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SMA hastalig1 1/40-60 oraninda tastyici oranina sahip bir hastaliktir. Ulkemizde SMA
hastaligin1 goriilme siklig1 ve tasiyicilik oranlar1 net olarak bilinmemekle birlikte, son yillarda
yaklagik 1.100.000/ y1l canli dogum gerceklestigi goz oniinde bulunduruldugunda, yillik yeni
vaka sayisinmn 130-180 (ortalama: 150) arasinda oldugu tahmin edilmektedir. Ulkemizde
yaklasik 3000 SMA hastas1 izlenmektedir.*

2.3 SMA Klinigi ve Siniflandirma

SMA hastaliginin siddeti bir hayli degiskendir. Intrauterin baslangicli olup yasam beklentisi
6 aydan daha kisa olan tip 0’dan, neredeyse asemptomatik olup erigkin donemde tan1 alan tip
4’e kadar ¢ok genis spektrumda bir klinik tablo vardir. Genel olarak hastaligin baglama yas1
ve kazanilan maksimum motor beceriye gore siniflandirilir.

SMA hastaliginda goriilen en bariz klinik 6zellikler hipotoni, kas giigsiizligli ve kas
atrofisidir. Zayiflik genellikle ekstremite, aksiyal, interkostal ve bulbar kaslarda olup,
proksimal kaslarda ve simetrik bir giigsiizliik seklindedir.! Erken-bebeklik déneminde
hipotoni, kuvvetsizlik, solunum ve beslenme problemleri 6n planda iken, ge¢-bebeklik ve
cocukluk doneminde kaba-motor gelisim basamaklarinda gerilik, sik diisme, bagimsiz
yiiriimede gecikme merdiven ¢ikmada ve inmede zorluk basvuru bulgulari arasinda olabilir.*
Adodlesan ve ileri yas grubunda ilerleyici kas kuvvetsizligi, kas atrofisi ve denervasyon
bulgulari, spinal deformiteler, skolyoz, kontraktiirler dikkat cekebilir.*

Intrauterin baslangic gosteren SMA tip 0, yenidogan ve erken-bebeklikte baslayan SMA tip
1, cocuklukta baslayan SMA tip 2 ve 3, adolesan-eriskin donemde baslayan SMA tip 3 ve son
olarak eriskin donemde baslayan SMA tip 4’tiir.*

2.4 SMA Tipleri

2.4.1SMATip0

SMA spektrumunun en az goriilen ve en agir formudur. intrauterin dénemde hareket azlig
ile yenidogan donemde ise ¢ok agir gli¢siizliik ve hipotoni ile kendini gosterir. Eklem hareket
aciklhiginda kisithlik, refleks yoklugu, atriyal septal defekt goriilmesi beklenen baslica
muayene bulgularidir. Yasam beklentisi en fazla 6 ay olup baslica 6liim sebebi solunum

yetmezligidir.*>
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2.4.2SMATip 1

SMA spektrumunun en yaygin goriilen formudur. Dogumdan itibaren ilk 6 ay i¢inde
semptomlar baslar. infantlarda goriilen bu tipin diger bir adi Werdnig-Hoffman hastaligidur.
Tiim biligsel fonksiyonlar korunmustur. Hipotoni, bas tutamama, refleks kaybi baslica
semptomlar olup bu hastalar asla desteksiz oturamazlar ve tipik olarak kurbaga postiiriinde
gortiniirler. Dil hareketleri ve yutma zayiftir, buna bagh olarak gelisme geriligi ve aspirasyon
olabilir. Dilde genellikle fasikiilasyonlar goriiliir. Solunum kaslarinin etkilenmesinden
kaynakli abdominal solunum gozlenir. Genellikle 2 yasindan 6nce solunum yetmezliginden

kaybedilirler.*”*

2.4.3 SMA Tip 2

Bu tipe SMA spektrumunun ara formu diyebiliriz. Bu siniftaki hastalar desteksiz olarak
oturabilir fakat asla desteksiz yiiriiyemezler ve genellikle motor gelisimdeki yetersizligin
gbze ¢arpmasi sonucu bir buguk yastan once tani alirlar. Muayenesinde 6zellikle uyluk ve
bacak kaslarinda hipotoni goze garpar ve yine refleksleri de zayiflamistir. Biling bu tipte de
korunmusgtur. Skolyoz ve eklem kontraktiirleri bu hastalarin bir diger goze ¢arpan 6zelligidir.
Tiim bunlar neticesinde restriktif tipte solunum yetmezligi de sik goriilen semptomlardandir.*
Gelisen bakim standartlar1 ve non invaziv ventilasyon destegi hayatta kalim siiresini

arttirmaktadir.*°

2.4.4 SMA Tip 3

Bu tipin diger ismi Kugelberg-Welander hastaligidir. Bu siniftaki hastalarin ise desteksiz
olarak yiirtime ihtimalleri vardir fakat bir siire sonra bu fonksiyonu kaybedebilirler. Bu tip ise
genellikle bir buguk yasindan sonra tan1 almaktadir. Biling yine normaldir. Bu tipte solunum

sistemi genelde etkilenmemistir. Neredeyse normal bir yasam siiresine sahiptirler.*

2.4.5 SMA Tip 4

Bu tip hastaligin en hafif formudur. Genellikle erigkinlikte tani alirlar, yiiriiyebilirler ve

yine normal yasam siiresine sahiptirler.'°
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Sekil: SMA Siniflamasi

TiP | BASLANGIC MOTOR BECERI BEKLENEN OLUM YASI
0 Intrauterin - <6 ay
1 <6 ay Desteksiz oturamaz <2 yas
2 <18 ay Desteksiz yiirliyemez >? yas
3 >18 ay Desteksiz yiirliyebilir Neredeyse normal
4 >18 yas Normal Normal

2.5 SMA Molekiiler Genetik

1995 yilinda, Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) vakalarinin % 95'inin, 5.kromozomun uzun
kolunun (q) 13.bolgesindeki 'Survival of Motor Neuron 1' (SMN1) geninde meydana gelen
homozigot delesyondan kaynaklandig1 kesfedildi.!! Insanlarda her bir alelde, SMN geni bir
telomerik (SMN1) ve bir sentromerik (SMN2) yerlesimli olarak 2 tane bulunur. SMN1 geni
islevsel SMN proteinini kodlar. SMN2 geninin kodladigi SMN proteinin ise ¢ok kii¢lik bir
kismu islevseldir ve islevsel olmayan biiyiik bir kismi1 kisa zamanda yikilir.'"!'> SMA’daki
secici noron kaybinin sebebi SMN protein eksikligidir. SMA hastalar1t SMN1 genindeki
delesyondan dolay1 SMN2 geninin yaptig1 az miktardaki islevsel SMN proteinine muhtagtir.
Hastaligim siddeti de SMN2 gen kopya sayisi ile ters orantilidir.!® Yani ne kadar ¢ok kopya
SMN2 geni varsa hastalik o kadar hafif, ne kadar az kopya SMN2 geni varsa hastalik o kadar
agir seyretmektedir. SMA tiplerinin belirlenmesinde bu SMN2 kopya sayis1 en énemli

argiimandir fakat tek argiiman degildir.

2.6 SMA Kalitimi ve Tasiyicihigi

SMA’nin kardesler ve yakin akrabalar arasinda toplumun geneline nazaran daha sik
goriilmesi otozomal resesif gegisli bir hastalik olabilecegini diisiindiirmiis ve yapilan
caligmalar sonucunda da SMA’nin yaygin olarak otozomal resesif kalitildig: tespit
edilmistir.>!* Akraba evliliginin sik yapildig1 toplumlarda da bunun bir sonucu olarak SMA
hastaliginin sik goriilmesi beklenmektedir. Her iki ebeveyni de SMA tasiyicisi olan bireyin
SMA hastas1 olma ihtimali % 25 iken, tamamen saglikli olma ihtimali de % 25°dir. %50
ihtimalle ise tasiyici olacaktir. Ebeveynlerden birisinin tasiyici digerinin tamamen saglikli
oldugu durumda ise %50 olasilikla tamamen saglikli, %50 olasilikla tasiyici bireyler diinyaya

gelecektir. Fakat her iki ebeveynin de tasiyict olmadigi ¢ok nadir durumlarda mutasyonlar
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sonucu SMA hastas1 bireyler olabilmektedir.®> Tiim bu kalitim ve tastyicilik tablosu bize SMA

tasiyicilik taramasinin ne denli 6nemli oldugunu gostermektedir.

2.7 SMA Tanisi

SMA hastalig1 tanis1 koymak icin dykii, semptom ve muayene bulgular1 yeterlidir. Kesin
tan1 ise SMN1 molekiiler genetik analizinde biallelik patojenik varyantin tespiti ile konur.

Fenotip zellik tespiti i¢in de SMN2 kopya sayisina bakilir.*

2.8 SMA Taramalar

SMA’da taramalar1 yenidogan SMA taramasi ve SMA tastyicilik taramasi olarak 2 bashik

altinda inceleyecegiz.

2.8.1 Yenidogan SMA Taramasi

Burada amag hastalik daha ortaya ¢ikmadan hastaligi tespit edip gerekli saglik destegini
saglamaktir.

Ulkemizde yiiriitiilmekte olan Ulusal Yenidogan Tarama Programu ile taranan hastaliklara
Mayis 2022’ de Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) hastalig1 da eklenmistir.*
2.8.2 SMA Tagsiyicilik Taramasi

Buradaki amag hastalig1 tespit etmek degil, engelleyerek mortalite ve morbiditeyi
disiirmektir. Bireylere evlenmeden once veya evli bireylere ¢ocuk sahibi olmadan genetik
tarama yapilabilir.
2.9 Spinal Muskiiler Atrofi Tasiyici Tarama Programi

Ulkemizde hem akraba evliligi hem de SMA tasiyicilig1 sik goriilmektedir bu nedenle Halk

Saghig1 Genel Miidiirliigii (HSGM) tarafindan, 27 Aralik 2021 tarithinde SMA Tasiyict

Tarama Programi 81 ilde uygulanmaya baslanmaistir.
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2.9.1 Tarama Metodu

Taramada SMNI1 geni 7. ekzon kopya sayist degisikligini en az % 95 hassasiyette ve
Ozgiinliikte gosterme 6zelligi bulunan molekiiler genetik yontemler arasindan Gergek
Zamanl1 Polimeraz Zincir Reaksiyonu (Real Time PCR/RT-PCR) yontemi kullanilir.
Kullanilan yontemden kaynakli SMN1 geninde delesyon % 5 oraninda belirlenemez ve

yanlis-negatiflik durumu olabilir.*

2.9.2 Tarama Kimlere Yapilir?

Evlilik raporu almak i¢in aile hekimine bagvuran, evli olup gebelik beklentisi olan veya
gebeliginin ilk 3 ayinda olan ve tarama testine katilmak isteyenlere test uygulanir.

Tasiyiciligin tespiti halinde ise, ¢iftlere genetik danismanlik verilmeli, her ikiside tasiyici
olan g¢iftlere prenatal veya pre-implantasyon tan1 testi secenekleri sunulmalidir.*

Prenatal tani testi; gebeligin 10. haftasindan itibaren koriyon villiis 6rneklemesi (CVS), 15.

haftasindan itibaren de amniyosentez drnegi iizerinde yapilan testlerle gerceklestirilir

2.9.3 Tarama Nasil Yapilir?

Tarama i¢in kan 6rnegi erkeklerden alinir ve sonug beklenmeden evlilik raporu verilir.

Test sonucu pozitif veya siipheli degilse takipten ¢ikarilir. Sonug pozitif veya siipheli ise
muhakkak kadin partnerden de kan 6rnegi alinir.

Kisiye daha 6nce bu test yapilmis ise tekrar yapilmasina gerek yoktur. Dogurganlik ¢agini
tamamlamis kadinlara da test yapilmasina gerek yoktur.

Tespit edilmis SMA hastalig1 ya da tasiyiciligi dykiisii olan ¢iftlerin her ikisinden de kan
ornegi alinabilir.

Kan 6rnekleri, bireylerin kayith olduklar1 Aile Hekimligi Birimlerinde (AHB) alinir ve
Saglik Bakanligi’nca hazirlanan asagidaki Spinal Muskiiler Atrofi Tastyic1 Tarama Programi

Saha Rehberindeki Akis Semasina gore yiiriitiiliir.*
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EVLILIK ONCESI SMA TASIYICI TARAMASI AKIS SEMASI

Evlilik raporu almak igin ya da testicin ]
giftlerin bagvurusu

~

v

L

Evlilik dncesi damigmanlik
(SHM/TSH/AH)

-\

\

Numunenin sisteme girilmesi,
barkodlanmasi ve gantalama iglemi

J

'

-

Numunelerin ISM de veya belirledigi

~

Resim 1: Evlilik Oncesi SMA Tasiyic1 Taramasi Akis Semasi
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Tarama Oncesi aile hekimi tarafindan ¢iftlere bilgi verilir ve asagidaki SMA Tasiyict

Taramas1 Onam Formu doldurularak onam alinir.*

SMA TASIYICI TARAMASI ONAM FORMU

Adi-Soyadi : Dogum Tarihi
T.C. Kimlik No : Telefon
Adresi x Varsavasi :

GENETIK TESTE AIT BILGILER

1L

Yapilacak genetik testin amaci SMA (Spinal Muskdler Atrofi) hastaliginin olasi tasiyicilik durumunu belirlemek
olup, baska genetik hastaliklarin tanisini veya tasiyiciigini kapsamaz. Sonugla birlikte baska bir genetik
incelemeye gerek duyulabilir veya analizin tekrarlanmasi gerekebilir. Gebelik planlayan bir giftin tarama testi
sonugclarini beklemesi 6nerilir.

Calisilacak yontem kan érneginden elde edilen DNA materyalinde uygulanan Gergek-zamanl kantitatif Polimeraz
Zincir Reaksiyonu (qPZR) teknigini kullanir ve SMN1 geni 7. ekzon dozundaki degisikleri tespit etmeye yoneliktir.
Bu yontem SMA hastaligina ait tagiyiciligin yaklasik %90'inda tespit edilen “1+0" olarak tanimlanan formu yaklagik
%95 hassasiyette ve 6zginlikte gdsterebilmektedir. Uygulanan bu test diger nadir SMA tasiyiciliklarini (“2+0”
formdaki delesyonlari, patojenik dizi varyantlarini ve mozaikligi), SMN2 geni dozundaki degisiklikleri ve SMA
hastaliginin ayirici tanisina giren diger genlerdeki tagiyiciliklar gésteremez.

Tum diger genetik testlerde oldugu gibi, 6rnek analizinde kigik bir bagarisizlik veya hata olasiligi mevcuttur. Bu
durumlar teknik ya da kiginin DNA'sinda gérilen nadir varyantlarla iligkili olabilmektedir. Bu durumlarla
kargilagmamak igin genis dnlemler alinmakla birlikte 100% garanti verilemez.

Ornegin yeterli olmadigi, uygun kosullarda alinmadigi/génderilmedigi gibi durumlarda tekrar rnek istenebilir.
Genetik test sonucuna ait bilgiler yalnizca Bakanlhigin yetkilendirdigi personel tarafindan erigebilen bir veri
tabaninda saklanir. Ornegin alindigi bireye ait bilgiler ve sonuglar bireyin kendisi veya yazili izin verdigi yakinlari,
ilgili hekim ve yasal zorunluluklar diginda Gglincl sahislara aktarilamaz. Ayrica bireyler test sonuglarini bagl
olduklari aile saghgi merkezlerinden 6grenebilirler.

Tasiyicilik tespit edilen bireyin genetik danigmanlik almasi i¢in en yakin tibbi genetik poliklinigine bagvurmasi
gereklidir.

Es/es adayindan birinin numune sonucu “tagiyici sipheli” ¢iktiginda, kigisel bilgileri beyan edilen (T.C. kimlik
numarasi ve telefon numarasi) diger es/es adayina bilgi verilerek ondan da numune alinacaktir.

Ornek Alinan Kisinin Beyani

Yukaridaki agiklamalari érnedimi vermeden énce OKUDUM ve ANLADIM. islemle ilgili bilgiler bana aktarildi,

sorularima cevap verildi.

Bu kosullarda SMA hastaligi tasiyicihgini tespit etmeye yoénelik genetik analizler icin benden kan &rnegi

alinmasina, testin yapilmasina, test sonucumun “tasiyici sipheli” ¢ikmasi durumunda kayith oldugum/numune
verdigim aile hekimi tarafindan es adayim ve es adayimin kayith oldugu aile hekimi ile paylagiimasina ve test bitiminde
benden alinan biyolojik 6rnegin/genetik materyalin saklanmasina/imhasina, etik kurallara uyulmasi kosuluyla,
kimliksizlestirilerek ileri tetkik ve bilimsel amagclarla kullaniimasina, bilimsel platformlarda paylagilmasina, higbir baski
ve yukumlilik olmadan kendi rizamla;

0O iziN VERIYORUM O VERMiIYORUM
ADI-SOYADI TARIH iMZA

Taramasi yapilan Kigi

Doktor

Varsa vasi

Resim 2: SMA Tasiyic1 Taramasi Onam Formu

Daha sonra 2-3 cc kan 6rnegi EDTA’l1 tiipe alinarak barkodlanir ve sisteme girilir. Tiipler

uygun sekilde paketlenerek HSGM Genetik Hastaliklar Tarama Laboratuvarina (GHL)
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gonderilir. Ayn1 gonderilmeyecek ise +4 °C’de buzdolabinda korunur. Tasimadan i1 Saglik
Miidiirliikleri sorumludur.

Sonuglar GHL tarafindan aile hekimine “normal” ya da “siipheli” olarak bildirilir. Sonug
normal ise bireye bilgi vererek kisi takipten ¢ikarilir.

Sonug stipheli ise ¢ift mutlaka bilgilendirilir ve kadin partnere de test uygulanir. Kadin
partnerin sonucunun da slipheli ¢ikmasi halinde ise ¢ift danismanlik almak i¢in muhakkak
asagidaki Evlilik Oncesi SMA/Hemoglobinopati Taramasi Sevk Onam Formu doldurularak

tibbi genetik uzmanna sevk edilmelidir.*

iLi
.... AILE HEKIMLIGi BiRiMi

EVLILIK ONCESi SMA/HEMOGLOBINOPATI TARAMASI SEVK ONAM FORMU

Evlilik Oncesi Saghk Raporu almak icin aile hekimligi birimine miiracaat ederek kan ornegi verdik. Tetkik
sonucunda tastyicilik durumumuzla ilgili sonuglar (tasiyici, siipheli) konusunda tarafimiza bilgi verildi. Kalitsal kan
hastaliklarindan Hemoglobinopatiler/ SMA ve olasi sonuglari hakkinda bilgilendirildik. Hastalikla ilgili ileri tetkikleri
yaptirmamiz ve gerekli tedaviler ile saglikh bebek sahibi olabilmemiz i¢in hematoloji uzmanina/dahiliye uzmanina/tibbi
genetik uzmanina gitmemiz gerektigi soylendi. Hastalikla ilgili ileri tanisal incelemeleri yaptirmamiz ve tibbi genetik
uzmanindan genetik damigmanhik almamiz gerektigi belirtildi.

flgili uzmana gitmedigim ya da uzmanin 6nerdigi takip ve tedavilere uymadigim takdirde, tiim sorumlulugun
tarafimiza ait olacagim ve higbir gorevli kisi, kurum ve kurulus hakkinda hukuki ve cezai dava agmayacagimizi kabul ve
taahhiit ederiz.

KADIN ES/ES ADAYI ERKEK ES/ES ADAYI
Adi Soyadi : Ad Soyadi
T.C. Kimlik No : T.C. Kimlik No:
Telefon ; Telefon
Adres : Adres
fociil sesilsuicil|
I8 msammnams K28 e

Kimlik bilgileri yukarda yazili olan kisi/kisilere SMA/Hemoglobinopati hastaliklan ve tarama sonuglar ile bundan sonra
yapacaklar islemler hakkinda bilgi verilmis olup, imzaladigi bu onam kendisine teblig edilmistir.

DANISMANLIK VEREN ONAYLAYAN
Adi Soyadi : Adi Soyadi
Lo, sesilswscil,
| 1517/ R ST ot {117 /- OO N T

Resim 3: Evlilik Oncesi SMA/Hemoglobinopati Taramasi Sevk Onam Formu
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Ciftten sadece birisi tastyici ise diger partnerin sessiz tagiyict olma olasiligi konusunda ¢ift
bilgilendirilir ve asagidaki “Esi/Es Adayr SMA Tastyicist Olan Kisi I¢in Bilgi Beyani”nim ilk

sayfas1 imzalatilarak arsivlenir, bilgilendirme igeren 2. sayfas1 da kisiye verilir.*

ES/ES ADAYT ICIN
BILGI BEYANI

Spisal Muskiiler Awofi (SMA) tagryics
tarama testinde egimin tagrysct olmass
sebebiyle verdifion sunune sosscenda
tayayics olmadsfun ancak sessiz
tagryics olabilecefio tarafima iletildi
Somacum ile birlikse Tibbi Genetik
Poliklmifive bagvurabilecedin
konusmnda bilzilendirildis.

Hastalk ile ilgili tanafuna verilen
Genetik  damymanlik  alabilecedim
merkezler ile ilgli bilgi aldum.

p ! FESUAS NRRSOW Ie—

Ex/Es Adaviom

TCKN:

Ads Soysds:

lmzas
W
lmzasy:

TCKN: Twrkive Cumboatyeri Komltk
Numarast

Bu boliam saglik kurulugunda
ar

SPINAL MUSKCLER ATROFI

(SMA) NEDIR?
SMA kalitsal. Jerleyici bir alt motor
ndron Bastaliadus. Tedavi

hareketleriai  koutrol edes  motor

etkil

kuvvetsizlik, beslenme ve solusum
peoblemleri orays ¢ikar.  lerleyen
donemlerde defrisen derecelerde eklem
hareketleriade  kauthlk, omurgada
wkil  borukluklan, besdeame Ve
solmum problemleri klinik tabloya
eplik edebilir.

Toplumda oralama ber %0 bireyden
birsi  SMA  hastalih  agusadan
tagryscader, Baba ve anoesin hastalsh
tapdifs bir durumds, ber gebelikte
bebekte bastalifsn  ortaya  Gkma
iMimali  %628'tr.  Alrsba  evhikii
hastalifan porolme skl srttrmakla
birlikte, toplumda tagiyscilik  orsa
yoksek oldujundas, akmaba olmayan
bireyleria  bebekleri de bu hastalilla

dopabilis.
Ciftin tasryics oldugu belirlendiginde,
penetik dansyma almalan gereklidis,
Ciftlerden  sadece  birisin  tapyics
oldugs belirleadigiade ise digerinin
de sessiz tamyic: olmass ditimalise
barpld Tubbl Genetlk szmanindan
genetik dansymanhik almasi Snerilic.
“2-

Resim 4: Esi/Es Aday1 SMA Tasiyicis1 Olan Kisi i¢in Bilgi Beyam

SPINAL MUSKCUCLER
ATROFI (SMA)TASIVICT
TARAMA TESTINDE
ESVES ADAYI SMA
TASIVICISI OLAN KISt ICIN
BILGILENDIRME
Sadece eyiniz ey adaymez tagryrer ive;
Sizin gocuklanmzda gen delesyomma
bagls SMA bastalifunan ortaya gilkasas:
beklenmemektedir.

Ba sedenle tarama programs
izleminden gikarlarvimz,
Ancak, SMA genetifinin oldukga
kompleks olmasma ve wygulanan
tarama yomtemine bagh olarak,
tagryxcilik %8 ormunda tarama
testinde belirlenemey ebilir.

Bu taruna testi, S kromozom ile
ilighili SMA bastalifumia penetik
tamsans belirlemede kullambmakea
olup. difer penetik hastaliklan
Japsamamakiadu
Sonucunuz ile birlikte genetik dansyma
alabilecefiniz
Tibbi Genetik Poliklinigine
bayvurabilirsiniz.

EVLILIK ONCESI
SPINAL MUSKULER ATROFI(SMA)
TASIYICI TARAMA PROGRAMI
BILGI BEYANI

ESI/ES ADAYT SMA TASIYICISI OLAN KIiSIICIN
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Kisi tarama programina katilmak istemezse; evlilik i¢in bagvuran cifte ilk olarak
danigsmanlik (tarama programinin amaci, muhtemel riskler ve hastaliklar hakkinda bilgi)
verilmelidir.

Bilgilendirilmesine ragmen kisi halen Evlilik Oncesi SMA Tasiyici Tarama Programina
katilmak istemiyorsa onam vermedigine dair belge diizenlenir (SMA Tasiyic1 Taramasi

Onam Formu, Resim 2).

2.9.4 Sevk ve Bilgilendirme

Ciftten sadece birisi tagtyici ise diger partnerin sessiz tagtyict olma olasiligi konusunda cift
asagidaki gibi bilgilendirilir.

Bilgilendirme:*“Sizin ¢ocuklarinizda delesyon mutasyonuna bagli SMA hastaliginin ortaya
cikmasi beklenmemektedir. Bu nedenle tarama programi izleminden ¢ikarilirsiniz. Ancak
SMA hastalig1 genetiginin olduk¢a kompleks olmasina ve uygulanan tarama yontemine bagl
olarak, tasiyici olsaniz da %35 oraninda tarama testinde tespit edilemeyebilirsiniz. Dolayisiyla
yeni mutasyonlar ve diger nadir nedenler SMA hastali§inin ortaya ¢ikma ihtimalini tamamen
dislamayacaktir. Sonucunuz ile birlikte genetik danisma alabileceginiz Tibbi Genetik
Poliklinigine bagvurabilirsiniz.”

Ciftten her ikisinin de tasiyict olmasi durumunda ise ¢ift agagidaki gibi bilgilendirilerek,
danigsmanlik almak i¢in muhakkak tibbi genetik uzmanina sevk edilmelidir.

Bilgilendirme:“SMA tastyici tarama testi i¢in kan 6rnegi verdiniz. Verdiginiz kan 6rneginin
sonucunda ikiniz de SMA tasiyici siipheli olarak saptandiniz. SMA kalitsal, ilerleyici bir alt
motor noron hastaligidir. Toplumda ortalama her 50 bireyden birisi SMA hastalig1 agisindan
tagiyicidir. Baba ve annenin 9 hastaligi tagidigi bir durumda, dogacak olan her bebekte
hastaligin ortaya ¢ikma riski %25°tir. SMA hastaligin dogal seyrini degistiren tedavilere
ragmen, kronik bir hastaliktir. Bu tedaviler altinda da diizenli kontroller ve bakim gerektirir.
Bu nedenle, hastalikla ilgili ileri tanisal incelemenizi yaptirmaniz ve Tibbi Genetik

uzmanindan genetik danigma almaniz gerekir.”
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2.9.5 Gorevli Saglik Personel Egitimi

Taramada gérevli aile hekimi ve aile saglig1 ¢alisan1 hizmet ici egitimlerinden 11 Saglik

Miidiirliikleri sorumludur. Egitimlerde Cocuk ve Ergen Saglig1 Dairesi Bagkanligi’nca

hazirlanan egitim materyalleri kullanilmalidir.

2.9.6 Tarama Programinda AHB’lerin Gorev ve Sorumluluklar

Halk Sagligi Miidiirliigii’nilin yayinladigi saha rehberinde aile hekimlerinin gorev ve

sorumluluklar1 maddeler halinde belirtilmistir, bu maddeler asagidadir.*

Kendisine kayith niifustan evlenecek olan ¢iftlere evlilik 6ncesi danismanlik vermek.
Gerektiginde danigmanlik i¢in toplum sagligir merkezleri (TSM)/ilge saglik
midiirliikleri/saglikli hayat merkezlerine (SHM) yonlendirmek.

SMA tasiyici taramast ile ilgili bilgilendirme yapmak, onam almak.

Evlilik 6ncesi saglik raporu diizenlemeden 6nce erkek es adayindan veya SMA
tasiyict taramasi i¢in bagvuran ¢iftlerden erkekten kan almak, barkodlamak ve sisteme
girisini yapmak.

Kan o6rneklerini il saglik miidiirliikleri tarafindan toplanana kadar uygun bi¢imde
muhafaza etmek.

Kan testi sonucunu takip etmek.

Tasiyici ¢ikan olgularda danismanlik vermek/verilmesini saglamak.

Gereginde diger es/es adaymin da test i¢in kan 6rnegini almak ya da kadin es/es aday1
baska aile hekimine kayith ise test yaptirdigini takip etmek.

Her ikisi de tasiyici ¢ikan ¢ifti genetik danigmanlik i¢in yonlendirmek.

Eslerden sadece birinin tasiyici olmast durumunda, Tibbi Genetik uzmanina
yonlendirilerek diger es adayinin sessiz tastyici olma olasiligi konusunda bilgi
alimmasini saglamak.

Her ikisi de tasiyici olan ¢iftten kendi niifusuna kayitl olan kadin1 gebelik 6ncesi ve
gebelik siirecince takip etmek, gebelik sonrasinda hasta ¢ocuk dogumu s6z konusu ise
durumu il saglik miidiirliigiine bildirmek.

Tarama ile ilgili tim verileri Aile Hekimligi Bilgi Sistemine (AHBS) kaydetmek.
Kayitlar1 tam ve dogru bir sekilde yapmak.
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2.10 SMA Tedavisi

Son yillara kadar SMA hastalarinin tedavisinde etkili bir terap6tik ajan bulunamamais
olmasindan dolay1 bu hastalarin tedavileri genel olarak destek tedavilerinden olusmaktaydi.
Fakat son yillarda teknolojideki gelismelerle birlikte gen replasmani tedavisi ve hiicre
replasmani tedavisinde kayda deger basarilar elde edilmistir. Ozellikle hastaligin ilerlemesini
durdurmada gen replasman tedavileri 6nemlidir. Fakat bu tedaviler her hastaya
uygulanamamakta ayrica olduk¢a maliyetlidirler.!>!6

Yiiksek maliyetli bu tedavilerin siirdiiriilebilir olmasi olduke¢a zor gériinmektedir, 6zellikle
iilkemiz gibi hastaligin sik goriildiigli toplumlarda taramalarin 6nemi bir kez daha ortaya
cikmaktadir. Son yillarda tilkemizde sosyal medya ve kitle iletisim araclari ile sik sik
glindeme gelen SMA tedavi kampanyalar1 da toplumda SMA hastaliginin bilinilirligini ciddi

manada artirmaktadir. Burada bu bilinirligi farkindaliga doniistiirerek taramalar ile SMA

hastaligin1 ciddi manada 6nleyebilmek miimkiindiir.

22



3. GEREC VE YONTEM

3.1 Arastirma Modeli

Calismamiz prospektif anket caligmasi olup 04.03.2024-28.03.2024 tarihleri arasinda
yapilmistir. Arastirmanin evrenini Kocaeli Universitesi T1p Fakiiltesi Aile Hekimligi Ana
Bilim Dali uzmanlik 6grencileri olugturmaktadir. Calismaya gontilliiliik esasina gore dahil
olan %67,1’1 kadin, %32,9°u erkek olmak {izere toplamda 76 kisi katilmistir.

Calismaya dahil edilme kriterleri:

Kocaeli Universitesi T1p Fakiiltesi’nde Aile Hekimligi Asistan1 olmak.
Calismaya katilmaya goniillii olmak.

Diglama kriterleri:

Herhangi bir dislama kriteri yoktur.

3.2 Arastirmanin Uygulama Sekli ve Verilerin Toplanmasi

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Ana Bilim Dali uzmanlik 6grencilerinin
tamaminin bulundugu WhatsApp platformuna Google Forms baglantisi gonderilerek bir 6n

test uygulanmustir. (Ek-1)

Uzmanlik egitim programi her persembe 12:30-13:30 arasinda yapilmakta olup 6n testler
tamamlandiktan sonraki ilk persembe SMA Hastalig1 ve SMA Tastyict Tarama Programi
hakkinda bir egitim sunumu yapilmistir. Egitime yiiz yiize katilamayanlar i¢in egitim Zoom

platformu tizerinden de yayinlanmistir.

Egitimden sonra yine Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Ana Bilim Dali
uzmanlik 6grencilerinin tamaminin bulundugu WhatsApp platformuna Google Forms

baglantis1 gonderilerek son test uygulanmustir.

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) Hastaligi ve SMA Tasiyici Tarama Programi Hakkinda
Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Asistanlarmin Bilgi Diizeyinin
Degerlendirilmesi ve Farkindalik Olusturma: Miidahale Calismasi adli galismamizin 6n
testinde 12’s1 demografi ve genel bilgileri, 20°si SMA hastalig1 ve SMA tasiyici tarama
programi hakkindaki bilgi diizeyini sorgulayan toplam 32 soru bulunmaktadir. Calismamizin

son testinde 4’1 demografi ve genel bilgileri, 20’si SMA hastalig1 ve SMA tasiyici tarama
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programi hakkindaki bilgi diizeyini sorgulayan toplam 24 soru bulunmaktadir. Demografi ve
genel bilgiler kisminda katilimcilara takma ad, yas, cinsiyet, medeni durum, ¢ocuk sahibi
olup olmama, mesleki iinvan, mesleki tecriibe siiresi, daha 6nce SMA tasiyici tarama
programini duyup duymadigi, daha 6nce SMA hastas1 goriip gormedigi, SMA hastalig1 ve
SMA tasiyici tarama programi hakkindaki bilgi kaynaklar ile SMA hakkindaki bilgi diizeyini
sorgulayan sorular sorulmustur. SMA hastalig1 ve SMA tasiyici tarama programi hakkindaki
bilgi diizeyini 6lgen sorular T.C. Saglik Bakanlig1 Halk Sagligi Genel Miidiirligii Spinal

Muskiiler Atrofi Tastyict Tarama Programi Saha Rehberi esas alinarak hazirlanmistir.

3.3 Verilerin istatistiksel Analizi

Istatistiksel degerlendirme IBM SPSS 29.0 (IBM Corp., Armonk, NY, USA) ile yapildi.
Normal dagilima uygunluk Kolmogorov-Smirnov ve Shapiro-Wilk testleri ile incelendi.
Normal dagilim varsayimi saglanamadigindan niimerik degiskenler medyan (25.-75.
ylizdelik) olarak verildi. Kategorik degiskenler frekans (ylizde) olarak verildi. Gruplar arasi
karsilagtirmalar Mann-Whitney U testi ile yapildi. Niimerik degiskenler i¢in bagimli grup
karsilagtirmalart Wilcoxon signed rank testi ile belirlendi. Kategorik degiskenler i¢in bagimli
grup karsilagtirmalart McNemar testi ile yapildi. Niimerik degiskenler arasindaki iliskiler
Spearman korelasyon analizi ile belirlendi. Hipotez testlerinde p<0,05 istatistiksel dnemlilik

icin yeterli kabul edildi.

3.4 Etik Onay

29 Subat 2024 tarihinde Kocaeli Universitesi T1p Fakiiltesi Etik Kurulundan KOU
GOKAEK-2024/04.09 karar numarasi, 2024/85 proje numarasi ile etik onay1 alinmistir. (Ek-
2)
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4. BULGULAR

Calismamizin 0n testine 83 kisi, son testine 88 kisi katilmistir, calismamiz miidahale
calismasi oldugu i¢in anketin basinda katilimcilardan olusturmasini istedigimiz takma ad 6n
test-son testte eslesmesi olan 76 kisi degerlendirmeye alinmistir. Katilimcilara anketin
basinda takma ad, yas, cinsiyet, medeni durum, ¢ocuk sahibi olup-olmama, mesleki iinvan,
mesleki tecriibe siiresi, daha nce SMA tasiyici tarama programini1 duyup-duymadigi, daha
once SMA hastas1 goriip-gormedigi, SMA hastalig1 ve SMA tasiyici tarama programi

hakkindaki bilgi kaynaklarini sorgulayan sorular sorulmustur.

Katilimcilarin yas ortalamasi 31,2 yildir. Katilimcilarin 51°1 (%67,1) kadin, 25’1 (%32,9)
erkektir. Katilimcilarin 51°1 (%67,1) evli, katilimeilarin 25’1 (%32,9) bekardir. Katilimcilarin
26’s1m1n (%34,2) cocugu var, katilimeilarin 50’sinin (%65,8) ¢ocugu yoktur. Katilimcilarin
yas ortancasi 30’dur. Katilimcilarin mesleki tecriibe siiresinin ortalamasi 6,3 yil, ortancasi 5
yildir. Tablo-1,2’de katilimeilarin sosyodemografik 6zelliklerinin istatistik verileri

gosterilmistir.

Tablo 1: Katihmcilarin Sosyodemografik Ozellikleri-1, N (%)

Sosyodemografik Ozellikler SIKIK(N) | Yiizde(%)
Kadin 51 67,1
Cinsiyet Erkek 25 32,9
Evli 51 67,1
Medeni Durum Bekar 25 32,9
Cocuk Var 26 34,2
Yok 50 65,8
TOPLAM 76 100

Tablo 2: Katihmecilarin Sosyodemografik Ozellikleri-2, Ortanca (25.-75.)

Sosyodemografik Ozellikler Ortanca(25.-75.)
30(23-50)
Yas
Meslekte Gegen Yil 5(3-8)

Katilimeilarin 56’s1 (%73,7) tam zamanli aile hekimligi asistani, katilimeilarin 20’si
(%26,3) SAHU dur. Katilimcilarm 73’1 (%96,1) daha 6nce SMA tastyici tarama programint
duymus, katilimcilarin 3’1 (%3,9) daha 6nce SMA tasiyici tarama programini duymamis.

Katilimcilarin 41°1 (%53,9) daha 6nce SMA hastas1 gormiis, katilimcilarin 35’1 (%46,1) daha
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once SMA hastas1 gormemis. Tablo-3’de katilimcilarin tinvan, daha 6nce SMA tastyict
tarama programini duyma ve daha 6nce SMA hastasi1 gérme 6zelliklerinin istatistiksel verileri
gosterilmigtir.

Tablo 3: Katihmcilarin I"Jnvay, Tecriibe, Daha Once SMA Tasiyic1 Taramasi
Programini Duyma ve Daha Once SMA Hastas1 Gorme, N (%)

Mesleki Bilgiler Sikhik(N) Yiizde(%)

} Tam Zamanh Aile 56 73,7
Mesleki Unvan Hekimligi Asistant

SAHU 20 26,3
Daha 6nce SMA tasiyic1 tarama Evet 73 96,1
programini duyma Hayir 3 39
Evet 41 53,9
Daha 6nce SMA hastas1 gorme Hay1r 35 46,1

Katilimcilara ‘SMA ve taramasi hakkindaki bilgi kaynaklariniz nedir?’ sorusu soruldu ve
65 kisi (%85,5) fakiilte egitimi, 42 kisi (%55,3) uzmanlik egitimi, 36 kisi (%47,4) kitap —
dergi / yayin, 26 kisi (%34,2) kongre — panel — sempozyum vs, 25 kisi (%32,9) saglik
bakanlig1 egitimleri, 69 kisi (%90,8) internet ve 5 kisi (%6,6) diger secenegini isaretlemistir.
Tablo-4'de ‘SMA ve taramasi1 hakkindaki bilgi kaynaklariniz nedir?’ sorusuna verilen

yanitlarin istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 4: Katihmcilarin SMA ve taramasi hakkindaki bilgi kaynaklari, N (%)

Bilgi Kaynaklari Yiizde(%)
Siklik(N)

Kitap - Dergi / Yaymnlar 36 47,4
Kongre - Panel - Sempozyum vs 26 34,2
Saghk Bakanhg Egitimleri 25 32,9

Diger 5 6,6
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SMA ve taramasi hakkinda katilimcilarin kendi bilgi diizeylerini degerlendirmesi istenmis
ve On test katilimcilarinin ortalamasi 4,57 olmus. Son test katilimcilarinin ortalamasi ise 6,68
olmustur. Tablo-5’de katilimcilarin 6n testte ve son testte kendi bilgi diizeylerini
degerlendirmesinin istatistiksel verileri gdsterilmistir.

Tablo 5: Katihmcilarin SMA ve Taramas1 Hakkinda Kendi Bilgi Diizeylerini
Degerlendirmesinin Sonuglari, Ortanca (25.-75.)

Test On Test Son Test P degeri

5(3-6) 7(6-8) <0,001
Ortanca(25.-75.)

Wilcoxon signed rank test, p<0.05

SMA hastalig: ile ilgili temel bilgileri sorgulayan 10 adet soru sorulmustur. On testte
katilimcilardan hastaligin patofizyojisini sorgulayan kraniyal sinir motor ¢ekirdeklerin kayb1
vardir, omurilikte yer alan 6n boynuz motor néron hiicrelerinin kayb1 vardir ve kayip geri
doniigsiizdiir sorularina sirasiyla 16 (%21,1), 73 (%96,1) ve 54 (%71.4) kisi dogru yanit
verirken son testte ise katilimcilardan sirastyla 66 (%86,6), 74 (%97,4) ve 71 (%93.4) kisi
dogru yanit vermistir.

Hastaligin genetik 6zelliklerini sorgulayan kalitim sekli nedir, akraba evliligi ile SMA
arasinda iliski var midir-yok mudur ve her iki ebeyn de tasiyici ise SMA hastasi ¢ocuk olma
olasiligin1 nedir sorularina 6n testte sirasiyla 65 (%385,5), 74 (%97.,4) ve 52 (%68.,4) son testte
ise sirastyla 75 (%98,7), 75 (%98,7) ve 73 (%96,1) kisi dogru yanit vermistir.

Son olarak SMA hastaliginin tani ve tedavisi ile ilgili SMA tanist; 6ykii, belirti ve klinik
bulgu ile konur, SMA kesin tanisi; genetik analiz ile konur, SMA’nin tamamen tedavisi
miimkiin degildir ve SMA’da ortaya ¢ikan bulgular tedavi ile ortadan kalkmaz sorularina 6n
testte sirasiyla 54 (%71,1), 74 (%97,4), 57 (%75) ve 23 (%30,3) kisi dogru yanit vermistir.
Son Testte ise 67 (%88,2), 76 (%100), 74 (%97,4) ve 55 (%72,4) kisi dogru yanit vermistir.
Tablo-6'da SMA hastalig1 temel bilgilerini sorgulayan sorulara verilen dogru yanitlarin

istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 6: SMA Hastalig1 Temel Bilgiler

SMA Hastahg On Test Son Test P

Temel Bilgiler SIKhk(N) | Yiizde(%) | SIkhk(N) | Yiizde(%) | degeri
Kraniyal sinir motor 16 21,1 66 86,6 <0,001
cekirdeklerin kaybi vardir
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bulgular tedavi ile ortadan
kalkmaz

Omurilikte yer alan 6n 73 96,1 74 97,4 1,000
boynuz motor noron

hiicrelerinin kaybi vardir

Kayip geri doniissiizdiir 54 71,4 71 93,4 <0,001
Otozomal Resesif kalitihr 65 85,5 75 98,7 0,002
Akraba evliligi ile SMA 74 97.4 75 98,7 1,000
arasinda iliski vardir

Her iki ebeveyn de tasiyici 52 68.4 73 96,1 <0,001
ise SMA hastasi ¢cocuk

olma olasihigr %25’ dir*

SMA tamisi; oykii, belirti 54 71,1 67 88,2 0,011
ve klinik bulgu ile konur

SMA Kkesin tanisi; genetik 74 97,4 76 100 -
analiz ile konur

SMA’nin tamamen 57 75 74 97,4 <0,001
tedavisi miimkiin degildir

SMA’da ortaya ¢ikan 23 30,3 55 72,4 <0,001

McNemar test, *Wilcoxon signed rank test, p<0.05

SMA hastaliginin semptom ve bulgularii sorgulayan 10 adet soru sorulmustur. On testte

verilen dogru yanit sayilar1 sorulara gore; bas tutamama 75 (%98,7), desteksiz oturamama 76
(%100), emme giicligli 71 (%93.4), sik diisme 72 (%94,7), normal zeka diizeyi 63 (9%82,9),
hipotoni 75 (%98,7), kas giigsiizliigii 76 (%100), kas atrofisi 70 (%92,1), dilde fasikiilasyon
56 (%73,7) ve skolyoz 38 (%50)’dir. Son testte ise bas tutamama 76 (%100), desteksiz
oturamama 76 (%100), emme giigliigii 74 (%97,4), sik diisme 76 (%100), normal zeka diizeyi
68 (%89,5), hipotoni 74 (%97,4), kas gligsiizliigii 76 (%100), kas atrofisi 74 (%97.,4), dilde
fasikiilasyon 55 (%72,4) ve skolyoz 66 (%86,8)’dir. Tablo-7'de SMA hastalig1 semptom ve

bulgularini sorgulayan sorulara verilen dogru yanitlarin istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 7: SMA Hastaligi Semptom ve Bulgular

SMA Hastahg On Test Son Test P degeri
Semptom ve Bulgular Sikhik(N) | Yiizde(%) | SiIkhk(N) | Yiizde(%)
Bas tutamama 75 98,7 76 100 -
Desteksiz oturamama 76 100 76 100 -
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Emme giicliigii 71 93,4 74 97,4 0,453
Sik diisme 72 94,7 76 100 -

Mental retardasyon yoktur 63 82,9 68 89,5 0,302
Hipotoni 75 98,7 74 97,4 1,000
Kas giicsiizliigii 76 100 76 100 -

Kas atrofisi 70 92,1 74 97,4 0,219
Dilde fasikiilasyon 56 73,7 55 72,4 1,000
Skolyoz 38 50 66 86,8 <0,001

McNemar test, p<0.05

SMA hastaliginin tilkemizdeki istatistiksel verileri ile ilgili 3 adet soru sorulmustur.

Ulkemizdeki SMA tastyicilik oranini, yillik yeni vaka sayisinin ve toplam vaka sayisinin

sorgulandig1 sorulara 6n testte katilimcilardan sirasiyla 19 (%25), 47 (%61,8) ve 44 (%57,9)
kisi dogru yanit verirken son testte sirasiyla 71 (%93.4), 72 (%94,7) ve 74 (%97,4) kisi dogru

yanit vermistir. Tablo-8'de SMA hastaliginin tilkemizdeki istatistiksel verilerini sorgulayan

sorulara verilen dogru yanitlarin istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 8: SMA Hastahg Istatistiksel Veriler

SMA Hastalig Istatistikler On Test Son Test P degeri
SiIkhk(N) | Yiizde(%) | Sikhk(N) | Yiizde(%)

SMA Tasiyiciik Orani 19 25,0 71 934 <0,001

%2’dir

Yillik Yeni Vaka Sayisi 47 61,8 72 94,7 <0,001

Yaklasik 150°dir

Toplam Vaka Sayisi 44 57,9 74 97,4 <0,001

Yaklasik 3.000°dir

Wilcoxon signed rank test, p<0.05

Ulkemizdeki SMA taramasi ile ilgili genel bilgileri sorgulayan 13 adet soru sorulmustur.

On testte; yenidogan taramas1 2022 yilinda baslamistir sorusuna 59 (%77,6) kisi, tasiyici
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taramas1 2021 yilinda baslamistir sorusuna 65 (%88,5) kisi, prenatal tani testi icin gebeligin
10. haftasindan itibaren, koriyon villiis 6rneklemesi (CVS) yapilabilir sorusuna 60 (%78.9)
kisi, prenatal tani testi i¢in gebeligin 15. haftasindan itibaren, amniyosentez yapilabilir
sorusuna 63 (%82,9) kisi, tarama evlilik 6ncesi donemde evlilik raporu almak i¢in aile
hekimlerine bagvuranlara yapilir sorusuna 76 (%100) kisi, tarama evli olup bebek sahibi
olmay1 diislinen ¢iftlerden isteyenlere yapilabilir sorusuna 74 (%97.,4) kisi, tarama talep
olmasi halinde ve gebelik mevcutsa gebeliginin ilk 3 ayin1 tamamlamamus giftlere yapilabilir
sorusuna 65 (%85,5) kisi, tarama zorunludur sorusuna 32 (%42,1) kisi, tarama i¢in kan 6rnegi
aile hekimligi biriminde alinir sorusuna 73 (%96,1) kisi, tarama i¢in kan 6rnegi erkekten
aliir sorusuna 71 (%93.4) kisi, tarama sonucu beklenmeden evlilik raporu diizenlenebilir
sorusuna 60 (%78,9) kisi, sonug siipheli ise es/adayindan da kan alinir; normal ise takipten
cikarilir sorusuna 71 (%93,4) kisi ve tarama sonucu %5 yanlis negatiflik (sessiz tasiyicilik)
riski vardir sorusuna 72 (%94,7) kisi dogru yanit vermistir. Son testte ise; yenidogan taramasi
2022 yilinda baslamistir sorusuna 66 (%86,8) kisi, tasiyici taramasi1 2021 yilinda baglamistir
sorusuna 74 (%97,4) kisi, prenatal tani testi i¢in gebeligin 10. haftasindan itibaren, koriyon
villiis 6rneklemesi (CVS) yapilabilir sorusuna 72 (%94,7) kisi, prenatal tani testi igin
gebeligin 15. haftasindan itibaren, amniyosentez yapilabilir sorusuna 75 (%98,7) kisi, tarama
evlilik oncesi donemde evlilik raporu almak i¢in aile hekimlerine bagvuranlara yapilir
sorusuna 76 (%100) kisi, tarama evli olup bebek sahibi olmay1 diisiinen ¢iftlerden isteyenlere
yapilabilir sorusuna 76 (%100) kisi, tarama talep olmasi halinde ve gebelik mevcutsa
gebeliginin ilk 3 ayin1 tamamlamamus ¢iftlere yapilabilir sorusuna 74 (%97,4) kisi, tarama
zorunludur sorusuna 59 (%77,6) kisi, tarama i¢in kan 6rnegi aile hekimligi biriminde alinir
sorusuna 76 (%100) kisi, tarama i¢in kan 6rnegi erkekten alinir sorusuna 75 (%98,7) kisi,
tarama sonucu beklenmeden evlilik raporu diizenlenebilir sorusuna 74 (%97,4) kisi, sonug
siipheli ise es/adayindan da kan alinir; normal ise takipten ¢ikarilir sorusuna 69 (%90,8) kisi
ve tarama sonucu %5 yanlis negatiflik (sessiz tastyicilik) riski vardir sorusuna 76 (%100) kisi
dogru yanit vermistir. Tablo-9'da SMA taramasi ile ilgili genel bilgileri sorgulayan sorulara

verilen dogru yanitlarin istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 9: SMA Taramasi Genel Bilgiler

Tarama Genel Bilgiler P
Sikhk(N) | Yiizde(%) | SIkik(N) | Yiizde(%) | degeri
Yenidogan Taramasi 2022 59 77,6 66 86,8 0,092
Yilinda Baslamistir*
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Tasiyic1 Taramasi 2021
Yilinda Baslanistir*

65

88,5

74

97,4

0,022

Prenatal tam testi icin
gebeligin 10. haftasindan
itibaren, koriyon villiis
orneklemesi (CVS)
yapulabilir

60

78,9

72

94,7

0,008

Prenatal tani testi icin
gebeligin 15. haftasindan
itibaren, amniyosentez
yapulabilir

63

82,9

75

98,7

0,002

Tarama evlilik oncesi
donemde evlilik raporu
almak icin aile hekimlerine
basvuranlara yapilir

76

100

76

100

Tarama evli olup bebek
sahibi olmay1 diisiinen
ciftlerden isteyenlere
yapilabilir

74

97,4

76

100

Tarama talep olmasi halinde
ve gebelik mevcutsa
gebeligin ilk 3 ayim
tamamlamamus ciftlere
yapilabilir

65

85,5

74

97,4

0,022

Tarama zorunludur

32

42,1

59

77,6

<0,001

Tarama icin kan 6rnegi aile
hekimligi biriminde alinir

73

96,1

76

100

Tarama i¢in kan 6rnegi
erkekten alimr

71

93,4

75

98,7

0,219

Tarama sonucu
beklenmeden evlilik raporu
diizenlenebilir

60

78,9

74

97,4

0,001

Sonug siipheli ise
es/adayindan da kan alinir;
normal ise takipten cikarilir

71

93,4

69

90,8

0,727

Tarama sonucu %S5 yanhs
negatiflik (Sessiz Tasiyicilik)
riski vardir

72

94,7

76

100

McNemar test, *Wilcoxon signed rank test, p<0.05

Ulkemizdeki SMA taramasi ile ilgili aile hekimlerinin gorev ve sorumluluklari ile ilgili 6

adet soru sorulmustur. Evlenek olan ¢iftlere danismanlik vermek, kadin es adaymin T.C.

kimlik ve telefon numaralarini sisteme kaydetmek, kan testi sonucunu takip etmek, her ikisi
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de tasiyici ¢ikan ¢ifti genetik danigsmanlik icin yonlendirmek, her ikisi de tasiyici olan ¢iftten
kendi niifusuna kayitli olan kadini1 gebelik dncesi ve gebelik siiresince takip etmek, gebelik
sonrasinda hasta ¢ocuk dogumu s6z konusu ise durumu il saglik miidiirliigiine bildirmek,
eslerden sadece birinin tagiyict olmasi durumunda tibbi genetik uzmanina yonlendirerek,
sessiz tasiyicilik hakkinda bilgi edinmesini saglamak sorularina 6n testte katilimcilarin
sirastyla 76 (%100) kisi, 67 (%88,2) kisi, 72 (%94,7) kisi, 76 (%100) kisi, 74 (%97,4) kisi ve
70 (%92,1) kisi dogru yanit verirken son testte ise sirastyla 76 (%100) kisi, 73 (%96,1) kisi,
73 (%96,1) kisi, 76 (%100) kisi, 76 (%100) kisi ve 70 (%92,1) kisi dogru yanit vermistir.
Tablo-10'da SMA taramasi ile ilgili aile hekimlerinin gérev ve sorumluluklarini sorgulayan

sorulara verilen dogru yanitlarin istatistiksel verileri gosterilmistir.

Tablo 10: SMA Taramasi Ahek Gorev ve Sorumluluklari

SMA Taramasinda AHEK On Test Son Test P degeri
Gorev ve Sorumluluklart | S1khik(N) | Yiizde(%) | Sikhk(N) | Yiizde(%)

Evlenecek olan ciftlere 76 100 76 100 -

evlilik oncesi damsmanhk

vermek.

Kadin es adaymmin T.C. 67 88,2 73 96,1 0,070

kimlik ve telefon
numaralarini sisteme

kaydetmek.

Kan testi sonucunu takip 72 947 73 96,1 1,000
etmek.

Her ikisi de tasiyici ¢cikan 76 100 76 100 -

cifti genetik damiymanhk
icin yonlendirmek.

Her ikisi de tasiyici olan 74 97,4 76 100 -
ciftten kendi niifusuna
kayith olan kadim gebelik
oncesi ve gebelik siiresince
takip etmek, gebelik
sonrasinda hasta ¢ocuk
dogumu s6z konusu ise
durumu il saghk
miidiirliigiine bildirmek.

Eslerden sadece birinin 70 92,1 70 92,1 1,000
tasiyict olmasi durumunda
Tibbi Genetik uzmanina
yonlendirerek, Sessiz
Tasiyiciik hakkinda bilgi
edinmesini saglamak.

McNemar test, p<0.05
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Katilimeilarm bilgilerini stnayan toplam 42 soru sorulmustur. On testte katilimcilarin dogru

yanit verdigi soru sayisinin ortalamasi 34,21 iken son testte 39,78 olmustur. On testte dogru

yanit sayisinin ortancast 34 iken son testte 40,5 olmustur. Herbir sorunun puan degeri esit

olmak {izere tam puan1 100 olarak degerlendirdigimizde 6n testte katilimcilarin ortalama

puani 81,45 iken son testte 94,73 olmustur. On test ortancas1 80,95 ve son test ortancasi 96,42

olmustur. Tablo-11'de katilimcilarin sorulara verdigi dogru yanitlarin istatistiksel verileri ile

aldiklar1 puanlarin istatistiksel verileri ve degisim ylizdesi gosterilmistir.

Tablo 11: Katihmcilarin On Test-Son Test Degerlendirilmesi, Ortanca (25.-75.)

Toplam 42 Soru/ On Test Son Test % P degeri
100 Puan Degisim
Dogru Soru Sayisi 34 (32-36) 40,5 (39-41) 19.67 | <0,001
Toplam Puan 80,95 (76,19-85,71) | 96,42 (92,85-97,65) 19,67 <0,001

Wilcoxon signed rank test, p<0.05

Katilimcilarin tam zamanl aile hekimligi asistani olmasi ile SAHU asistan1 olmasina gore

toplam dogru yanit sayilar1 ve aldiklar1 puanlar1 degerlendirilmis ve istatistiksel verileri

Tablo-12'de gosterilmistir.

Tablo 12: Unvana Goére On Test-Son Test Degerlendirilmesi, Ortanca (25.-75.)

SAHU

Toplam 42 Soru On Test Son Test % P degeri
Degisim
Dogru Soru Sayisi 34 (32-36) 41 (39-41) 20,00 <0,001
Tam Zamanh
Dogru Soru Sayisi 35 (32,25-37) 39,5 (36,5-41) 15,32 0,001

Wilcoxon signed rank test, p<0.05
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5. TARTISMA

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Asistanlarmin SMA hastalig1 ve SMA
Tastyic1 Tarama Programi hakkindaki bilgi diizeyini degerlendirmek ve farkindalik
olusturmak i¢in yaptigimiz miidahale ¢aligmamizin bu boliimiinde 6n test ve son test
bulgularinin degerlendirilmesi, tartisilmasi ve ilgili literatiirler ile karsilastirilmasina yer
verilmistir.

Calismamiz SMA konusunda aile hekimleri iizerinde yapilan ilk ¢alisma degil fakat SMA
konusunda aile hekimleri iizerinde yapilan ilk miidahale ¢caligmasidir. Burada hekimlerinin
bilgi diizeylerini dlgerken ayn1 zamanda farkindalik olusturmak ve bilgi diizeylerini artirmay1
hedefledik. Calismamiza katilan hekimlerin %67,1 ini kadin hekimler, %32,1’1 erkek
hekimler olusturmaktadir. 2022 yilinda Diiz ve arkadaslarmin!’ yaptig1 calisma ile 2023
yilinda Kaya Ciril ve arkadaslarinin'® yaptig1 calismada da kadin-erkek katilimer dagilimi
benzer sekilde olmustur bu da bize hem aile hekimligi branginda kadin hekim sayisinin erkek
hekim sayisindan fazla oldugunu hem de ¢alismalara katilim konusundan kadin hekimlerin
erkek hekimlerden daha istekli oldugunu diisiindiirmiistiir.

Katilimcilara daha 6nce SMA tasiyici tarama programini duyup-duymadigi soruldugunda
katilimcilarin %96,1°1 daha 6nce tarama tarama programini duydugunu belirtmis. Bizim
calismamizdan kisa bir zaman 6nce Kaya Ciril ve arkadaslarinin'® yaptigi calismada da
benzer sekilde (94,7) bir oran bulunmustur bu da bize son yillarda sosyal medyada yapilan ve
sivil toplum kuruluslarinca desteklenen farkindalik ¢alismalarinin da etkisiyle aile hekimleri
ve aile hekimligi asistanlar1 arasinda SMA farkindaliginin oldukga yiiksek oldugunu
diistindiirmektedir.

Katilimcilara SMA hastalig1 ve taramas1 hakkindaki bilgi kaynaklar1 soruldugunda %90,8
ile internet ilk sirada yer almistir, yukarida da degindigimiz gibi bunda son yillarda sosyal
medya aracilifiyla yapilan farkindalik calismalarinin 6nemli bir rolii oldugunu
diisiinmekteyiz. ikinci sirada %85,5 ile fakiilte egitimi bulunmakta, fakiilte egitiminin bu
denli yliksek olmasinda birgok tip fakiiltesinin ¢ekirdek egitim miifredatinda SMA
hastaliginin bulunmasi etkili olmus olabilir. Uzmanlik egitimi cevabini veren katilime1 orani
ise %55,3 olmustur. Yakin zamanda Kaya Ciril ve arkadaslarinin'® yaptig1 calismada benzer
soruya hekimlerin %30,8°1 olumlu yanit vermis, burada boyle bir farkin olusmasinda
caligmanin yapildig1 evrenlerin farkli olmasinin ¢ok énemli bir etken oldugunu

diisiinmekteyiz.
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Katilimcilardan egitim oncesi ve egitim sonrasi kendi bilgi diizeylerini degerlendirmesi
istendi, On testte ortanca degeri 5(3-6) iken son testte bu deger 7(6-8) oldu ve istatistiksel
olarak anlaml idi. (p<0,001) Burada 5’in altin1 yeterli gérme, 5’1 ne yeterli ne yetersiz
gérme, 5’in iistiini yeterli gorme olarak degerlendirirsek 6n testte katilimcilarin biiytik bir
kism1 kendisini yeterli olarak degerlendirmemistir. Sariyerli ve arkadaslar1'’ ile Kaya Ciril ve
arkadaslarinin'® yaptig1 calismalarda da katilimcilarin biiyiik bir kism1 kendisini yeterli olarak
tanimlayamamis. Ayrica bizim ¢aligmamizda katilimeilarin verdikleri yanitlar 100 tam puan
iizerinden degerlendirildiginde 6n test ortancasi 80,95 (76,19-85,71) iken son test ortancasi
96,42 (92,85-97,65) olmustur ve bu da istatistiksel agidan anlamhidir. (p<0,001)
Katilimcilarin 6n test ve son testte aldig1 puanlar da egitim sonrasi bilgi diizeylerinin arttigin
gostermektedir. Yine buradan sonugla uzmanlik egitimi siirecinde asistan hekimlerin SMA
hastalig1 ve taramasi hakkinda egitim almasinin faydali olacagini diistinmekteyiz.

SMA hastalig1 temel bilgilerini sorgulayan sorulara genel olarak baktigimizda SMA
konusunda egitimin ne denli 6nemli ve gerekli oldugunu bir kez gérmiis oluyoruz. SMA
hastaliginda kranial sinir motor ¢ekirdeklerin kayb1 vardir 6nermesine 6n testte katilimcilarin
yalnizca %21,1°1 dogru yanit verirken son testte ise 86,6’s1 dogru yanit vermis ve istatistiksel
olarak anlamli bulunmus. (p<0,001) Omurilikte yer alan 6n boynuz motor ndéron hiicrelerinin
kaybi1 vardir dnermesine 6n testte katilimeilarin %96,1°1 son testte %97,4’1i dogru yanit
vermistir ve istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir. Kayip geri doniigslizdiir 6nermesine
on testte %71,4 son testte %93,4 dogru yanit verilmis ve istatistiksel olarak anlamli
bulunmus. (p<0,001) Kaya Cir1l ve arkadaslarmm'® yaptig1 calismada da 6n boynuz motor
noron hiiclerinin kayb1 6nermesi (%52,7) motor ¢ekirdeklerin kayb1 6nermesinden (%36,4)
daha ytiksek oranda dogru cevaplanmis. Kaybin geri doniissiiz oldugunun bilinmesinin sma
hastaligina ve taramasina verilen 6nemi yakindan ilgilendirdigini diistinmekteyiz, yapilacak
hata, ihmal veya gecikmelerin geri doniisi miimkiin olmayan trajedilere yol agabilecegini
bilmek bu konuda zaten yiiksek olan ciddiyeti ve ihtimami artiracaktir kanaatimizce.

Katilimcilara SMA hastaliginin kalitimu ile ilgili 3 soru sorulmus bunlardan SMA hastalig1
en sik nasil kalitilir sorusuna 6n testte katilimcilardan %85,5 u dogru yanit verirken son testte
%98,7’s1 dogru yanit vermis ve istatistiksel agidan anlamli bulunmustur. (p=0,002) Diiz ve
arkadaslarinin'” yaptig1 calismada bizim ¢alismamiza benzer sekilde yiiksek oranda dogru
yanit verilmistir bu da bize bu konuda aile hekimlerinin kayda deger bir bilgisi oldugunu
gostermektedir. Akraba evliligi ile SMA hastalig1 arasinda iligki vardir 6nermesine kalitim
seklini sorgulayan sorudan farkli olarak hem egitim 6ncesi (%97,4) hem de egitim sonrasi

(%98,7) cok yiiksek oranda dogru yanit verilmistir burada hem hekimlerin hastaligin en sik
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otozomal resesif kalitildigini bilip buradan yola ¢ikarak bu ¢ikarimda bulunmasinin hem de
toplumsal bilgi olarak akraba evliligi ile engellilik arasinda bir iligki vardir olgusunun 6nemli
rol oynadigimi diisiinmekteyiz. Kaya Cir1l ve arkadaslarmin'® yaptig1 calismada da akraba
evliligi ile SMA hastalig1 arasindaki iliskiye yonelik soruya katilimcilarm %90,8’1 dogru
yanit vermis bu da hekimlerin bu konuda ytiksek bilgi diizeyine sahip olduklarini destekler
niteliktedir. Her iki ebeveyn de tasiyici ise SMA hastasi ¢ocuk olma olasilig1 %25’ dir
onermesine katilimcilarin 6n testte %68,4’1 son testte %96,1’1 dogru cevap vermis ve
istatistiksel olarak anlamli bulunmustur. (p<0,001) Diiz ve arkadaslarinm'’ yaptig1 ¢alismada
da katilimcilarin %781 bu soruya dogru yanit vermistir.

SMA hastaliginin tanmi ve tedavisi ile ilgili katilimcilara 4 soru sorulmustur. SMA tanisi
oyki, belirti ve klinik bulgu ile konur 6nermesine katilimcilarin 6n testte %71,1°1 son testte
%88,2’s1 dogru yanit vermis ve istatistiksel olarak anlamli bulunmustur. (p=0,011) SMA
kesin tanis1 genetik analiz ile konur 6nermesine ise egitim oncesi katilimeilarin %97,4’
egitim sonrasi ise tiim katilimcilar dogru yanit vermistir. SMA hastaliginin genetik bir
hastalik olmasindan hareketle bu denli yiiksek oranda dogru yanit verildigini diisiinmekteyiz.
SMA’nin tamamen tedavisi miimkiin degildir 6nermesine 6n testte katilimcilarin %751 dogru
yanitlarken son testte %97,4’1i dogru yanitlamistir bu da istatistiksel olarak anlamlidir.
(p<0,001) Burada 6n testte hekimlerin %25’inin SMA’nin tamamen tedavi edilebilecegini
diistinmesinde mevcut yardim kampanyalarinin etkili oldugunu diistinmekteyiz zira
kampanyalarda sanki gerekli meblag toplanirsa hastanin tamamen iyilesecegi ve tam bir gifa
bulacagi imaj1 verilmektedir oysaki tedavi ile yalnizca hastaligin kétiiye gidisi
yavaglatilmakta miimkiinse bu kétii seyir durdurulmaktadir. Tedavi ile ilgili bir diger soruda
ise SMA’da ortaya ¢ikan bulgular tedavi ile ortadan kalmaz 6nermesi soruldu ve 6n testte
katilimcilardan yalnizca %30,3’1 dogru yanit verdi, son testte ise bu oran %72,4 oldu ve
istatistiksel olarak anlaml1 idi. (p<0,001) On testte bu kadar diisiik dogru yanit verilmesi ve
son testte diger sorulara kiyasla diisiik dogru yanit verilmesinde yine mevcut yardim
kampanyalarinin etkili oldugunu diisiinmekteyiz.

Katilimcilara SMA hastalig1 semptom ve bulgulari ile ilgili 10 adet soru sorulmus ve genel
olarak katilimcilar bu sorulara, SMA hastalig1 temel bilgilerle ilgili sorulardan daha yiiksek
oranda dogru yanit vermistir. Burada temel kitabi bilgilerdense pratik hayatta kullanilacak
bilgilerin hekimler tarafindan daha hatirlanabilir bilgiler oldugunu diisiiniiyoruz ayrica
buradaki semptom ve bulgular farkli hastaliklara dair de semptom ve bulgular
olabileceginden ayirici tanida pratik hayatta aktif degerlendirdikleri semptom ve bulgular

oldugu i¢in daha yiiksek oranda dogru yanitlanmis olabilir. Katilimcilar bas tutamama,
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desteksiz oturamama, emme glicliigli, sik diisme, hipotoni, kas giigsiizliigii ve kas atrofisi
semptom ve bulgularinin sorgulandigi 6nermelere hem egitim 6ncesi hem de egitim sonrasi
%90’ iizerinde dogru yamt vermistir. Benzer sekilde Kaya Cir1l ve arkadaslarmin'® yaptig1
caligmada da semptom ve bulgularin sorgulandigi sorulara ytiksek oranda dogru yanitlar
verilmis. Mental retardasyon yoktur (%82,9) ve dilde fasikiilasyon goriilebilir (%73,7) gorece
diisiik oranda dogru yanitlanmis fakat yine de biiyiik oranda dogru yanitlanmis 6nermeler
olmustur. Son olarak istatistiksel olarak tek anlamli (p<0,001) 6nerme olan skolyoz
onermesine On testte %50 son testte %86,8 dogru yanit verilmistir. Kaya Cir1l ve
arkadaslarinin'® yaptig1 calismada da benzer sekilde skolyozun SMA hastaliginda
goriilmesine yonelik soru katilimeilar tarafindan en az dogru yanitlanan SMA belirtisi
olmustur. Burada bdyle bir sonug ¢ikmasinin bizce muhtemel sebebi, yiiksek oranda
norolojik semptom ve bulgulart olan SMA hastaliginin sekonder olarak ortopedik bulgulara
yol agmasi ¢ok diigtiniilememistir.

SMA hastaliginin tilkemizdeki istatistiksel verileri ile ilgili 3 adet soru sorulmus ve 6n
testte katilimcilar ciddi oranda yanlig yanitlar vermis son testte ise ¢ok yiiksek oranda dogru
yanitlar vermistir, bu da uzmanlik egitimi siirecinde SMA hastalig1 ve taramast ile ilgili
egitimlerin 6nemini bir kez daha gostermistir. SMA tasiyicilik orani yaklasik kagtir sorusuna
katilimcilarin egitim oncesi sadece %25’1 dogru yanit (%?2) vermis egitim sonrasi ise bu oran
%93,4 e yiikselmistir ve istatistiksel olarak anlamlidir.(p<0,001) Burada katilimcilarin biiytik
bir ¢ogunlugu (%65,7) daha diisiik bir oranda tasiyicilik orani oldugunu degerlendirmis.
SMA hastalig1 tasiyicilik oraninin hekimlerce hele ki SMA tasiyicilik taramasi ve SMA
yenidogan taramasi gorevlerini icra edecek aile hekimlerince oldugundan daha diisiik oranda
degerlendirilmesi hekimlerin bu gorevi yaparken rehavete kapilmalarina neden olabilir oysaki
toplumumuzda yaklasik 50 kisiden birisi SMA tastyicisidir ve SMA Onlenebilir bir
hastaliktir. Yillik yeni vaka sayis1 kagtir sorusuna 6n testte katilimcilarin %61,8°1 dogru yanit
(150) vermis son testte ise %94,7’si dogru yanit vermistir, istatistiksel agidan anlamlidir.
(p<0,001) Ulkemizde halen yilda 150 yani vaka olmas1 SMA tastyicilik taramasinin ¢ok
hassas bir sekilde yapilmasi gerektigini gosterirken bu taramay1 yapacak hekimlerin
hastaligin istatistiksel verilerini bilmesinin yaptig1 isi daha dikkatli yapmasini saglayacagini
diisiinliyoruz. Toplam vaka sayis1 yaklasik ne kadardir sorusuna 6n testte katilimcilarin
%357,9’u dogru yanit (3.000) vermis son testte %97,4’1i dogru yanit vermis ve istatistiksel
acidan anlamlidir. (p<0,001) Kaya Ciril ve arkadaslarinin'® yaptig1 calismada bu iki soruya

verilen dogru yanit oranlarinin daha diisiik olmasinda ¢alismanin yapildigi evrenlerin farkli
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olmas1 ve uzmanlik egitimi siirecinde alinmig egitimlerin etkisi yani1 sira calismanin yapildigi
siireden bugiine kadar gecen siiregcte SMA farkindaliginin artmasinin da etkisi olmus olabilir.

Ulkemizdeki SMA taramasi ile ilgili genel bilgileri sorgulayan sorular sorulmus ve bu
kapsamda sorulan SMA prenatal tanistyla alakali sorulara katilimcilar egitim 6ncesi de
yiiksek oranda dogru yanit vermis, yine de egitim oncesi ile sonrasini kiyas ettigimizde
istatistiksel olarak anlamli olacak degerde gelisme olmustur. Kimlere SMA tasiyicilik
taramas1 yapilabilecegi ile ilgili sorulan sorulara biiyiik oranda dogru cevaplar verilmis, talep
olmasi halinde gebeligin ilk 3 ayinda olan ¢iftlere tarama yapilmasi gorece diigiik oranda
(%85,5) dogru yanitlanmis. Burada tarama endikasyonu ile ilgili sorularin bu denli yiiksek
oranda dogru cevaplanmasinda hekimlerin SMA konusunda yiiksek hassasiyet gosterilmesi
gerektigini diisiinmesi ve hi¢bir vaka kagirilmamasi gerektigine olan inanglari olabilir. SMA
tastyicilik taramasinin zorunlu oldugu 6nermesi egitim dncesi ¢ok diisiik oranda dogru
yanitlanmig egitim sonrasi istatistiksel olarak anlamli bir yiikselis olmus fakat yine de
caligmanin genelindeki basar1 oranina ulasamamis bunda sorunun sorulus bi¢iminden
kaynaklandigini diisiiniiyoruz ¢iinkii zorunluluk ifadesinin tiim sartlar altinda degismez bir
kural olarak algilanmasi pek muhtemel lakin 6nerme kisi reddetmedigi siirece tarama evlilik
icin bagvuran tiim erkek es adaylarina yapilir seklinde olsaydi pek muhtemel ki ¢ok yiiksek
oranda dogru yanitlanmis olurdu. (p<0,001) Tarama sonucu beklenmeden evlilik raporu
diizenlenebilir dnermesine egitim dncesi %80’°in altinda dogru yanit verilirken egitim sonrasi
bu oran %97,4’e yiikselmis ve istatistiksel acidan anlamlidir. (p=0,001) Burada egitim oncesi
diger onermelere gore diisiik oranda dogru yanit verilmesinin sebebinin bdyle bir
uygulamanin hekimlerce ¢ok mantikli bulunmamasi olabilir hakli olarak. Benzer sekilde
Kaya Ciril ve arkadaslarinin'® yaptig1 calismada da benzer bir sonug ¢ikmistir. Sonug olarak
katilimcilarin tarama ile ilgili genel manada egitim oncesi de yliksek oranda bir basariya
sahip oldugu bunun yani sira egitimden fayda gordiigii, istatistiksel olarak anlamli artiglarin
goriildiigli 6nermelerin de oldugu sonucuna ulasildi.

SMA tarama programuiyla ilgili aile hekimlerinin gorev ve sorumluluklarini degerlendiren 6
adet sorulmus ve katilimcilar bu sorulara %88,2 ile %100 arasinda degisen oranlarda dogru
yanit vermislerdir. Egitimden sonra basar1 degerleri artmis fakat istatistiksel agidan anlamli
bir degisiklik olmamistir. Kaya Ciril ve arkadaslar1'® ile Sariyerli ve arkadaslariin'® yaptig
caligmalarda da aile hekimlerinin gorev ve sorumluluklarini degerlendiren sorular yiiksek
oranda dogru cevaplanmistir. Bu da aile hekimlerinin gérev ve sorumluluklarinin ¢ok yiiksek

oranda bilincinde oldugunu ortaya koymaktadir.
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Son olarak tam zamanl aile hekimligi asistanlar1 ile SAHU asistanlar1 kiyaslandiginda 6n
testte tam zamanli aile hekimligi asistanlarinin dogru cevap ortancasi 34 (32-36) iken SAHU
asistanlarinda bu deger 35 (32,25-37) oldu ve istatistiksel agidan anlamli bir fark olugmadi.
Son testteki verilere baktigimizda ise bu degerler tam zamanl aile hekimligi asistanlarinda
41 (39-41)’e SAHU asistanlarinda 39,5 (36,5-41)’e yiikseldi ve yine istatistiksel agidan bir
fark olugsmadi fakat burada egitimden tam zamanli aile hekimligi asistanlart SAHU
asistanlarma gore bir miktar daha fazla yarar gordiigiinii goriiyoruz bunda SAHU
asistanlarimin daha ¢ok Zoom iizerinden egitime katilmasi, tam zamanli aile hekimligi
asistanlarinin daha ¢ok yiiz yiize egitime katilmasi etkili olabilecegi gibi, genel itibariyle tam
zamanl aile hekimligi asistanlariin SAHU asistanlarina gore daha genc olmasi da etkili

olmus olabilir.
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6. SONUC VE ONERILER

Yapmis oldugumuz spinal muskiiler atrofi (SMA) hastalig1 ve SMA tasiyici tarama
program hakkinda Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi aile hekimligi asistanlarmin bilgi
diizeyinin degerlendirilmesi ve farkindalik olusturma: miidahale ¢aligsmasi ile vardigimiz

sonuglar1 ve Onerilerimizi asagida belirttik.

e Katilimcilarin SMA ve taramasi1 hakkindaki bilgi kaynaklar1 baslica internet ve tip
fakiiltesinde aldiklar1 egitim. Internetin bu denli yiiksek olmasinda ¢agimiz
teknolojisinin ve yiiriitiilmekte olan SMA kampanyalarinin etkisi oldugunu
diistinmekteyiz. Fakiilte egitiminin yiliksek olmasinin da fakiiltelerin ¢ekirdek egitim
miifredatlarinda SMA’nin olmast dolayistyla oldugunu diisiiniiyoruz.

e (alismaya baslamadan bizim de bekledigimiz gibi egitim 6ncesi hekimler SMA ve
taramas1 konusunda kendilerini yeterli gorememekte idi, egitimden sonra ise bu
durum biiyiik oranda degisti, istatistiksel olarak da hem kendilerini daha yeterli
gormeleri ile hem de verdikleri dogru yanit sayisindaki artigla bu gosterildi.

e Katilimcilarin egitim dncesi en az dogru yanit verdikleri ve egitim ile en ytiksek
gelisim gosterdikleri sorular SMA hastalig1 temel bilgileri oldu. Bunda temel
bilgilerin fakiilte egitimine dayali olmasi ve zamanla unutulmasi etkili olmus olabilir.

e SMA hastalig1 semptom ve bulgulari ile ilgili sorulara egitim 6ncesi de yliksek oranda
dogru cevap verilmis bunun giinliik klinik hayatta aktif kullanilan bilgilerle gilincel
kalmasindan kaynakli oldugunu diisiiniiyoruz.

e Katilimcilarin SMA hastaliginin iilkemizdeki istatistiksel verileri ile ilgili kisith
bilgiye sahip olduklar1 ve egitimden fayda gordiikleri tespit edildi. Buradaki bilginin
hastaliga ve taramaya daha hassas davranmay1 saglayacagini diisiiniiyoruz.

e Katilimcilar SMA taramasi ile ilgili iyi derece bilgiye sahiplerdi fakat egitim sonrasi
istatistiksel olarak anlamli 6l¢iide gelisme gosterdiler yine de.

e [Katilimcilar aile hekiminin gérev ve sorumluluklar ile ilgili sorularda ¢ok iyi derece
basartya sahiptiler bu da aile hekimlerinin bu konu da ne derece hassas oldugunu
gostermektedir.

e Katilimcilarin tam zamanl aile hekimligi asistan1 ya da SAHU asistani olmasinin

istatistiksel olarak bir farki olmadig1 goriildii.
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e Toparlayacak olursak katilimcilar egitimden biiyiik oranda fayda gormiis, diisiik
dogru yanitlanan sorularin yaninda yiiksek dogru yanitlanan sorularin bir kisminda da
istatistiksel olarak anlamli artiglar olmustur.

e Onlenebilir bir hastalik olan SMA’y1 énlemek i¢in yapilacak en akilc1 ve ekonomik
yontem olan taramay1 miikemmel bir sekilde yapmak i¢in hem fakiilte egitiminde hem
uzmanlik egitimi siirecinde hem de saglik bakanlig1 egitimlerinde SMA hastalig1 ve

taramas1 muhakkak olmali ve vurgulanmalidir.
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7. OZET

Amag: Ulkemizde SMA Tasiyic1 Tarama Programi, Halk Saghig1 Genel Miidiirliigii (HSGM)
tarafindan 27 Aralik 2021 tarihinde 81 ilde uygulanmaya baslanmistir. Heniiz kisa bir siire
once baglayan bu tarama programi hakkinda Aile Hekimligi Asistanlarin kendi bilgi
diizeylerini ve farkindaliklarini yeterli gérmedikleri diisiiniilmektedir bu nedenle biz bu
calismada Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi asistanlarinin; Evlilik Oncesi
Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) Tastyict Tarama Programi hakkindaki bilgi diizeyini
belirlemeyi, SMA Tastyic1 Tarama Saha Rehberi’ne gére AHB’nin gorev ve sorumluluklari
hakkindaki bilgi diizeyini belirlemeyi ve SMA hastalig1 hakkindaki bilgi

diizeylerini/farkindaliklarini arttirmay1 amacladik.

Yontem: Calismamiz prospektif anket caligsmasi olup 04.03.2024-28.03.2024 tarihleri
arasinda yapilmistir. Arastirmanin evrenini Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi
Ana Bilim Dali uzmanlik 6grencileri olusturmaktadir. Uzmanlik 68rencilerinin tamaminin
bulundugu WhatsApp platformuna Google Forms baglantis1 génderilerek bir 6n test
uygulanmis, on testlerin tamamlanmasindan sonra SMA Hastaligi ve SMA Tastyici Tarama
Programi hakkinda egitim diizenlenmis akabinde son test uygulanmistir. On test-son test
eslemesinin yapilmasi i¢in katilimcilarin kendilerini bir “takma isim” ile belirlemeleri
istenmistir. Caligmaya goniilliiliik esasina gore dahil olan %67,1°1 kadin, %32,9°u erkek
olmak {izere toplamda 76 kisi katilmistir. Normal dagilima uygunluk Kolmogorov-Smirnov
ve Shapiro-Wilk testleri ile incelendi. Normal dagilim varsayimi saglanamadigindan niimerik
degiskenler medyan (25.-75. ylizdelik) olarak verildi. Kategorik degiskenler frekans (yiizde)
olarak verildi. Gruplar arasi karsilagtirmalar Mann-Whitney U testi ile yapildi. Niimerik
degiskenler icin bagimli grup karsilastirmalart Wilcoxon signed rank testi ile belirlendi.
Kategorik degiskenler i¢in bagimli grup karsilagtirmalart McNemar testi ile yapildi. Niimerik
degiskenler arasindaki iliskiler Spearman korelasyon analizi ile belirlendi. Hipotez testlerinde

p<0,05 istatistiksel onemlilik icin yeterli kabul edildi.

Bulgular: Katilimcilarin; yas ortancast 30 (23-50) yil, 51’1 (%67,1) kadin, 25’1 (%32,9)
erkektir, 56’s1 (%73,7) tam zamanh aile hekimligi asistani, 20’si (%26,3) SAHU dur.
Katilimeilarin bilgilerini smayan toplam 42 soru sorulmustur. On testte dogru yanit sayisinin

ortancasi 34 iken son testte 40,5 olmustur.
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Sonug¢: Katilimcilar egitim sonras1 6ncesine gore istatistiksel olarak anlamli derece hem
kendi yeterliliklerinin arttigin1 ifade ettiler hem de verdikleri dogru yanit sayist istatistiksel

olarak anlamli dlgtide artt1.

Anahtar Kelimeler: Spinal Muskiiler Atrofi, SMA, Tarama, Aile Hekimligi
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8. ABSTRACT

Objective: The Spinal Muscular Atrophy (SMA) Carrier Screening Program was initiated by
the General Directorate of Public Health (GDHP) in all 81 provinces of Turkey on December
27,2021. It is believed that Assistant General Practitioners do not consider their own level of
knowledge and awareness sufficient about this screening program, which started only
recently. Therefore, in this study, we aimed to determine the level of knowledge of the
Family Medicine Assistants at Kocaeli University Faculty of Medicine regarding the Pre-
Marital Spinal Muscular Atrophy (SMA) Carrier Screening Program, to determine their
knowledge about the duties and responsibilities of the Family Health Unit (FHU) according
to the SMA Carrier Screening Field Guide, and to increase their knowledge/awareness about

SMA disease.

Method: Our study is a prospective survey conducted between March 4, 2024, and March
28, 2024. The target population of the research consists of residents of the Department of
Family Medicine at Kocaeli University Faculty of Medicine. A preliminary test was
administered via a Google Forms link sent to all residents on the WhatsApp platform.
Following the completion of the preliminary tests, an educational session on Spinal Muscular
Atrophy (SMA) and SMA Carrier Screening Program was organized, followed by a final test.
Participants were asked to identify themselves with a pseudonym for the purpose of matching
preliminary and final test responses. A total of 76 individuals participated in the study, with
67.1% female and 32.9% male, based on voluntary participation. Normality assumption was
assessed using Kolmogorov-Smirnov and Shapiro-Wilk tests. As the assumption of normal
distribution was not met, numeric variables were presented as median (25th-75th percentile),
while categorical variables were presented as frequency (percentage). Between-group
comparisons were conducted using the Mann-Whitney U test. Dependent group comparisons
for numeric variables were determined using the Wilcoxon signed-rank test. Dependent group
comparisons for categorical variables were conducted using the McNemar test. Relationships
between numeric variables were determined using Spearman correlation analysis. A

significance level of p<0.05 was considered statistically significant for hypothesis testing.

Results: The median age of the participants was 30 (23-50) years, with 51 (67.1%) female
and 25 (32.9%) male participants. 56 (73.7%) were full-time family medicine assistants, and
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20 (26.3%) were part-time. A total of 42 questions were asked to assess the participants'
knowledge. The median number of correct answers was 34 in the preliminary test and 40.5 in

the final test.

Conclusion: Participants statistically expressed an increase in both their competence and the

number of correct answers they gave after the training compared to before.

Key Words: Spinal Muscular Atrophy, SMA, Screening
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9. EKLER

EK-1: Calismada Kullanilan Anket Formu

Degerli katilimer;

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Anabilim Dali’nda ¢> Spinal Muskiiler
Atrofi (SMA) Hastaligr ve SMA Tasiyict Tarama Programi Hakkinda Kocaeli
Universitesi Tip Fakiiltesi Aile Hekimligi Asistanlarimin Bilgi Diizeyinin
Degerlendirilmesi ve Farkindalik Olusturma: Miidahale Calismasi ¢’ isimli bir bilimsel
arastirma c¢aligmasi yritiilmektedir. Bu veri toplama formunun amaci Aile Hekimligi
Asistanlariin bilgi diizeyini degerlendirmektir. Veri toplama formunun tamamlanmasi
ortalama 5-10 dakika siirmektedir. Bu form araciligiyla elde edilecek veriler gizli kalacaktir
ve sadece bilimsel amagla kullanilacaktir. Aragtirmaya katilmaniz goniilliilik esasina
dayanmaktadir. Arastirmaya katilmay1 reddedebileceginiz gibi arastirmaya katildiktan sonra
istediginiz anda ayrilma hakkina da sahipsiniz. Bu arastirmaya katilmanizdan dolay1 sizden
herhangi bir {icret talep edilmeyecek olup, katilmanizdan dolay1 da size herhangi bir 6deme
yapilmayacaktir. Asagidaki onay kutucugunu isaretlediginizde, goniillii olarak arastirmaya
katildiginiz1 onaylamis olacaksiniz. Caligmaya katkilarinizdan dolay1 simdiden tesekkiir

ederiz.

On teste katilmay1 kabul ediyorum.

(J Onayliyorum

Takma isminizi belirtiniz. (Burada belirteceginiz takma isim ile son testte belirteceginiz
takma ismin ayni olmasi, arastirmanin sagligi agisindan son derece onemlidir, liitfen buraya
vazdiginiz takma ismi not ediniz.)

Yanitiniz:

Yasiniz:
Cinsiyetiniz:
Medeni durumunuz:
Cocugunuz var mi:
Mesleki iinvaniniz:

Meslekte kacginer yiliniz
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Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) tasiyici tarama programini duydunuz mu?
(] Evet

(O Hayrr

Daha 6nce SMA hastas1 gordiiniiz mii?

() Evet
(J) Hayir

SMA ve taramasi hakkindaki bilgi kaynaklarmiz nedir? (Birden ¢ok segcenek
isaretleyebilirsiniz)

(O Fakiilte Egitimi

(J Uzmanlik Egitimi

(O Kitap - Dergi / Yayinlar

(O Kongre - Panel - Sempozyum vs

(J Saglik Bakanligi Egitimleri

() Internet

(O Diger
Yukaridaki soruda "Diger" secenegi i¢in evet sikkini isaretledi iseniz bilgi kaynaginizi

belirtiniz:

SMA hakkindaki bilgi diizeyinizi degerlendiriniz
4

o 1 2 3 5.6 7 8 9 10
o o O 0O 0o 0O o o o O O

SMA i¢in hangileri dogrudur? (Birden ¢ok segenek isaretleyebilirsiniz)
(] Kraniyal sinir motor ¢ekirdeklerin kaybi.
(J Omurilikte yer alan 6n boynuz motor ndron hiicrelerinin kaybi.

(O Kayip geri dontigstizdiir.

SMA en sik nasil kalitilir?
() Otozomal Resesif
(] Otozomal Dominant
(O X’e bagh
O Y’ye bagh
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SMA kliniginde hangi semptom/semptomlarin goriilmesi beklenir? (Birden ¢ok secenek
isaretleyebilirsiniz)

() Bas tutamama

(] Desteksiz oturamama

(O Emme giicligii

(] Sik diisme

(J Mental retardasyon

SMA muayenesinde hangisinin/hangilerinin goriilmesi beklenir? (Birden ¢ok se¢enek
isaretleyebilirsiniz)

(3 Hipotoni

(O Kas giigsiizligii

(] Kas atrofisi

(1 Dilde fasikiilasyon

(OJ Skolyoz

Akraba evliligi ile SMA arasinda iliski var midir?
(] Dogru
(] Yanlis

SMA tanisi; 6ykii, belirti ve klinik bulgu ile konur.
(1] Dogru
(1] Yanlis

SMA kesin tanisi; genetik analiz ile konur.
(] Dogru
(O Yanlis

SMA’nin tamamen tedavisi mumkunddr.

(] Dogru
(J Yanlis

SMA’da ortaya ¢ikan bulgular tedavi ile ortadan kalkmaz.
(1] Dogru
(O Yanlis
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SMA tastyicilik orani yaklasik ne kadardir?
(J %0,01
(J %0,1
O %2
(J %10
O %20

Tiirkiye’de yillik yeni SMA vaka sayis1 yaklagik kactir?
a5
O 15
O 150
(] 750
(3 1000

Tiirkiye’de SMA’l1 toplam hasta sayis1 yaklasik kagtir?

O 100

O 500
(] 3.000

O 10.000
() 20.000

Her iki ebeveyn de tasiyici ise SMA hastasi ¢cocuk olma olasilig1 nedir?

O %100

(J %50

(J %25

J %10

O %l
Prenatal tani testi i¢in gebeligin 10. haftasindan itibaren, koriyon villiis 6rneklemesi(CVS)
yapilabilir.

(1) Dogru

() Yanlis

Prenatal tani testi i¢in gebeligin 15. haftasindan itibaren, amniyosentez yapilabilir.

(1] Dogru
(O Yanlis
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Tiirkiye’de SMA, Ulusal Yenidogan Tarama Programi’na ne zaman eklendi?
(J 2022
(J 2016
(O 2010
(J 2004
(3 1998

Tiirkiye’de SMA tasiyici tarama programi ne zaman bagladi?
O 2021
(J 2016
(J 2011
(3J 2006
(3J 2001

Kimlere SMA tasiyici taramasi yapilabilir?
(O Evlilik 6ncesi donemde evlilik raporu almak i¢in aile hekimlerine bagvuranlar.
(J Evli olup bebek sahibi olmay1 diisiinen ¢iftlerden isteyenler.

(J Talep olmast halinde ve gebelik mevcutsa gebeliginin ilk 3 aymi tamamlamamus ¢iftler.

SMA tastyici taramast ile ilgili dogru se¢enek/secenekleri igaretleyiniz. (Birden ¢coksegenek
isaretleyebilirsiniz)

Tarama zorunludur.

Tarama i¢in kan 6rnegi aile hekimligi biriminde alinir.

Tarama i¢in kan 6rnegi erkekten alinir.

Tarama sonucu beklenmeden evlilik raporu diizenlenebilir.

Sonug siipheli ise es/adayindan da kan alinir; normal ise takipten ¢ikarilir.

O0404Qgog

Tarama sonucu %5 yanlis negatiflik (Sessiz Tastyicilik) riski vardir.
Aile hekiminin gorev ve sorumluluklarini isaretleyiniz. (Birden ¢ok segenek
isaretleyebilirsiniz)
() Evlenecek olan ¢iftlere evlilik 6ncesi danismanlik vermek.
(O Kadm eg adaymnin T.C. kimlik ve telefon numaralarini sisteme kaydetmek.
(J Kan testi sonucunu takip etmek.

(3 Her ikisi de tasiyici ¢ikan ¢ifti genetik danismanlik i¢in yonlendirmek.
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(O Her ikisi de tasiyict olan ¢iftten kendi niifusuna kayith olan kadin1 gebelik 6ncesi ve
gebelik siiresince takip etmek, gebelik sonrasinda hasta ¢ocuk dogumu s6z konusu ise
durumu il saglik miidiirligiine bildirmek.

(O Eslerden sadece birinin tagiyici olmasi durumunda Tibbi Genetik uzmanina

yonlendirerek, Sessiz Tasiyicilik hakkinda bilgi edinmesini saglamak.

Testi ¢ozdiigliniiz i¢in tesekkiir ederiz.
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EK-2: Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Etik Kurul Baskanligindan Alinan Yazil izin Belgesi

TI.C.

KOCAELI UNIVERSITESI REKTORLUGU X
Tip Fakiiltesi Dekanhai '

TIREFT Emedtr I L TU

Sap  : E-80418770-020-363221
Komu  : 2024/85 Nolu Projeniz

Saym Prof Dr. Tuncay Mige ALVUR

GOEAFK-2014/04.09 GOKAEK 13 Subat 2024 tarihli toplantsinda, Prof. Dr.
Tuncay Miige ALVUR sorumlulugunda yiiritilmes: planlanan 2024/85 proje numarah " Spinal
Mushuler Atrcfi (SMA) Hastalig ve SMA Tastyicr Tarama Programun Haldonds Kocaeli
Universitest Trp Fakiiltest Aile Helamlif1 Asistanlarmm Bilgi Diizeymin Deferlendinlmest ve
Farlondalk Olosturma: Midahale Cabsmas:" baghkh proje degerlendmnloiy.  istenen
diizeltme/degistkliklerin yaptlmasinn ardmdan veniden deferlendirilmesine karar verilmigt:

Sorumin arastirmacs tarafindan 23.02.2024 tarihli E-356427 sayili dilekeeyle gonderilen
diizeltme metnine gire defgikliklern yapiddif gorilmily ve projensn yiriitilmes: uygua
bulmnmustor.

KARAR: KABUL, PROJENIN YURUTULMESI UYGUNDUR.

Projenizin yiiriitiilmesi uygun bulunmustor, coklo imza formm ekie snmplmaldadic
Aragtrmaya Etik Kurul onay tarihinden sonra en ge¢ 90 gun iginde basglamamz, (i)
Baglayamadigiizda veya protokolde bildirdiginiz hwsuslarda herhangi bir deisiklik
vaphigmizds Degisikhk Bilgn Formuw ile, (u) Araghrmamzi omay aldimmz sekalde
tamamladifinizda Sonug Rapor ile Etik Kurol'a bagurmaniz gerekmeltedir.

ProfDr. Biillent KARA
Kurul Baskam

52



10.

11.

10. KAYNAKLAR

. Dubowitz V. Ramblings in the history of spinal muscular atrophy. Neuromuscul

Disord. 2009;19:69-73. DOI:10.1016/j.nmd.2008.10.004

Kolb Sj and Kissel Jt. Spinal muscular atrophy: a timely review. Arch Neurol.
2011;68:979- 84. DOI:10.1001/archneurol.2011.74

Sugarman EA, et al. Pan-ethnic carrier screening and prenatal diagnosis for spinal
muscular atrophy: clinical laboratory analysis of >72,400 specimens. Eur ] Hum
Genet. 2012; 20(1):27-32.

Evlilik Oncesi Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) Tasiyic1 Tarama Progranu [Internet].
[a.yer 15 Subat 2024]. Erisim adresi: https://hsgm.saglik.gov.tr/depo/birimler/cocuk-

ergen-sagligi-
db/Programlar/EO_SMA_TASIYICI TARAMA PROGRAMI SAHA_ REHBERI.p
df

Dubowitz V. Very severe spinal muscular atrophy (SMA type 0): an expanding
clinical phenotype. Eur J Paediatr Neurol. 1999; 3(2):49-51.

MacLeod MJ, et al. Prenatal onset spinal muscular atrophy. Eur J Paediatr Neurol.
1999; 3(2):65—-72.

Finkel RS, et al. Observational study of spinal muscular atrophy type I and
implications for clinical trials. Neurology. 2014; 83(9):810-817.

Thomas NH, Dubowitz V. The natural history of type I (severe) spinal muscular
atrophy. Neuromuscul Disord. 1994; 4(5-6):497-502.

Von Gontard A, Zerres K, Backes M, Laufersweiler-Plass C, Wendland C, Melchers
P, vd. Intelligence and cognitive function in children and adolescents with spinal
muscular atrophy. Neuromuscul Disord. 2002;12(2):130-6.

Zerres K, Rudnik-Schoneborn S. Natural history in proximal spinal muscular atrophy.
Clinical analysis of 445 patients and suggestions for a modification of existing
classifications. Arch Neurol. 1995; 52(5):518-523. Piepers S, et al. A natural history
study of late onset spinal muscular atrophy types 3b and 4. J Neurol. 2008;
255(9):1400-1404.

Lefebvre S, et al. Identification and characterization of a spinal muscular atrophy-

determining gene. Cell. 1995; 80(1):155-165.

53



12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

Lefebvre S, et al. Correlation between severity and SMN protein level in spinal
muscular atrophy. Nat Genet. 1997; 16(3):265— 269.

Mailman MD, et al. Molecular analysis of spinal muscular atrophy and modification
of the phenotype by SMN2. Genet Med. 2002; 4(1):20-26.

BYERS RK, BANKER BQ. Infantile muscular atrophy. Arch Neurol. 1961;5(2):140-
64.

Wirth B, Brichta L, Hahnen E. Spinal muscular atrophy: from gene to therapy. Iginde:
Seminars in pediatric neurology. Elsevier; 2006. s. 121-31.

Saracaloglu A, Demiryiirek AT. Spinal muskiiler atrofi (SMA) tedavisinde yeni
yaklagimlar ve onayli ilaglar. New approaches and approved drugs in spinal muscular
atrophy (SMA) treatment [Internet]. 05 Temmuz 2021 [a.yer 29 Subat 2024]; Erisim
adresi: https://acikerisim.uludag.edu.tr/items/d601b890-4¢8d-4d33-90c¢9-
a36257c07e7e/full

Riiya DUZ, Mustafa Resat DABAK. SMA taramasinin birinci basamak saglik

hizmetlerinde yapilmasina iligkin aile hekimligi asistanlarinin SMA hastalig1
hakkinda bilgi diizeyi [Tipta Uzmanlik Tezi]. Saglik bilimleri tiniversitesi; 2022.
Hacer Kader KAYA CIRIL, Berrin TELATAR. Aile hekimlerinin spinal muskiiler
atrofi(sma) hastalig1 ve sma tarama programu ile ilgili bilgi diizeyinin
degerlendirilmesi [Tipta Uzmanlik Tezi]. Saglik bilimleri iiniversitesi; 2023.

Fatih Riistem SARIYERLI, Siileyman OZSARI. Bolu ilinde spinal miiskiiler atrofi
hastalig1 ile ilgili aile hekimlerinin bilgi, tutum ve farkindalik diizeyleri [Tipta

Uzmanlik Tezi]. Abant izzet Baysal Universitesi Tip Fakiiltesi; 2023.

54



