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Spinal Müsküler Atrofi (SMA)
 SMA, Spinal kord ve beyin kökündeki ön boynuz hücrelerinin 

ilerleyici / progressive dejenerasyon ve kaybı sonucu ortaya çıkan 

kas zayıflığı ve atrofisi ile karakterize  kalıtsal bir hastalıktır. 

 Otozomal resesif olarak kalıtılır. 

 İnsidansı 1/6000 – 1/10.000 canlı doğum. 

 Taşıyıcı sıklığı coğrafyaya bağlı olarak 1/40 – 1/60 arasında değişiklik 

gösterir. 

 Ebeveynler taşıyıcı ise %25 oranında hasta çocuğa sahip olma riskleri 

vardır. 

 Yılda yaklaşık 200 SMA hastası çocuk doğumu gerçekleşmektedir. 



Spinal Müsküler Atrofi (SMA)
 4 tip SMA vardır;

 Tip I : En ciddi tipi. İnfantil akut SMA veya Werdnig-Hoffman

hastalığı olarak bilinir. Tüm vakaların %60’ını oluşturur. 

 Tip II: İnfantil kronik SMA.

 Tip III: Juvenil tip SMA, Wohlfart-Kugelberg-Welander hastalığı 

olarak da bilinir. 

 Tip IV: Erişkin başlangıçlı SMA.



SMA Genetik Tanı

 SMN1 geninde delesyon / duplikasyon analizi yapılır. 

 Kantitatif PCR ve MLPA yöntemleri ile % 95-98 oranında tanı 

konulabilir. 

 DNA dizi analizi ile %2 – 5 oranında gen içi patojenik diğer 

mutasyonlar da taranabilir. 

 Piyasadaki SMA genetik tanı kit yöntemleri;

 MLPA (Multiplex Ligation-Dependent Probe) (Hollanda)

 Digital Drop PCR (ddPCR) (Bio-Rad/USA).

 Taqman Allelic Discrimination (Thermo Scientific/USA).
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SMA Genetik Tanı
 MLPA ve ddPCR kitlerinin dezavantajları;

 Prosedür sayısının fazlalığı (pcr, amplikon yükleme, özel ekipman ile 

analiz).

 Deneyimli personel gerekliliği.

 Test süresinin 1 gün olması. 

 Ara prosedürlerden kaynaklanan hata payı.

 Maliyet

 Taqman Allelic Discrimination dezavantajı;

 Dağılımdaki düşük hassasiyet/özgüllük nedeniyle yanlış sonuç verme. 



 5' Nükleaz yöntemi ve Akıllı Oran (Intelligent Ratio -

IR) (1) kombinasyonu ile tasarlanmıştır.

 SMN1 Ekzon 7 delesyonu ve 840. pozisyondaki C>T 

değişimi.

 SMN1 Ekzon 8 delesyonu.

 Kit «Ready–to–use» master miks içerir. 

 DNA ölçümüne gerek yoktur.
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 Sonuçlar özel bir yazılım (IntRa-Q yazılımı) aracılığıyla yüksek 

doğruluk ve hassasiyet ile analiz edilir.

 Test süresi 96 örnek için maksimum 50 dk’dır. 

 Kolay, hızlı ve tekrar edilebilir. 

 Özel bir donanım ve nitelikli eleman gerektirmez.

 Maliyet etkindir.



 Prosedür;

 DNA Ekstraksiyonu;

 Spin kolon DNA ekstraksiyonu

 Otomatik DNA ekstraksiyonu
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Tüp Bölge Boya

Master Miks

SMN1 Ekzon 7 FAM

SMN1 Ekzon 8 HEX

Referans Geni Texas RED



 Prosedür;

 15 µl master miks içerisine 5 µl DNA eklenmesi yeterlidir. *.

 PCR Programı;

 PCR süresi;

 Kan örnekleri için 43 dakika.

 DBS örnekleri için 48 dakika.

* Beyaz PCR tüpü/ Strip kullanılması tavsiye edilir.
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96 °C 2 sn.
Kan için 30 döngü

&
DBS için 35 döngü

60 °C 40 sn.



 Amplifikasyon pik görüntüsü;

TAŞIYICI

NORMAL

Texas Red

Texas Red

Fam and Hex
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Fam and Hex



 Amplifikasyon pik görüntüsü;

HOMOZİGOT DELESYON
Fam and HEX

Texas Red
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 Taşıyıcı ve homozigot delesyon tespiti için;

 Intra-Q yazılımı uyumluluğundan dolayı kit yalnızca Bio-Rad

CFX96 ile kullanılabilir.

 Sadece homozigot delesyon tespiti için kit tüm cihazlarla 

uyumludur. 
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 IntRa-Q yazılımı ile sonuçların görüntülenmesi – Ekzon 7
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 IntRa-Q yazılımı ile sonuçların görüntülenmesi – Ekzon 8

IntRa-Q Yazılımı
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