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MOLEKULER GENETIK RAPORU

Hastanin Adi - Soyadi Alya AY
Protokol No/TC No: 23558576 /***52416
Rapor Numarasi 252857
Dogum Tarihi/ Cinsiyeti 2023/K
Basvuru Tarihi 23.02.2023
Rapor Tarihi 02.03.2023
Refere Eden Hekim/Kurum Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) olasiliginin arastirilmasi
Klinik Bulgular/On Tan1/Tam Dr. idil AKINBINGOL
Materyal Tiiri EDTA’l periferik kan 6rnegi
Ornek Alim Tarihi/Saati 23.02.2023/14:50
Laboratuvara Teslim Tarihi/Saati 23.02.2023/14:57
Uzmanin Materyal Onay Saati 15:00
Ornek Alimi Materyal merkezimizde alinmistir.
Arastirilan Gen *SMNte! (SMN1) ve SMNcen (SMN2) genleri
Kullanilan Yéntem Delesyon-Duplikasyon analizi
SALSA MLPA P021-A2 SMA probemix

Genetik Temel:

Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) 6n boynuz hiicrelerinini dejenerasyonu sonucunda olusan progressif kas gii¢csiizliigii ile karakterize,
otozomal resesif bir hastaliktir. Yetersiz kilo alma, uyku bozukluklari, pnémoni, skolyoz ve eklem kontraktiirleri sik
komplikasyonlaridir.

SMA tip 0: prenatal baslangigly, ciddi eklem kontraktiirleri, fasiyel dipleji ve solunum yetersizligi ile seyreden tiptir.

SMA tip I: 6 aydan 6nce baslar. Oturamaz.

SMA tip II: 6-12 ay arasinda bagslar. Oturur, yiiriiyemez.

SMA tip III: 12 ay- ¢ocukluk ¢aginda baslar. Yiriir, kosamaz.

SMA Tip IV: Eriskin tipi.

Olgularin %95-98’inde homozigot ekzon 7-8 delesyonu tespit edilir. % 2-5 olguda ekzon 7 ve 8 mutasyonlarinin birlesik
heterozigozitesi ya da nokta mutasyonlar1 hastaligin nedenidir. Bu son gruptaki hastalar bu ¢alismada kullanilan test yontemi ile
tespit edilemez.

ISCN rsa 5q13.2(SMN1exons7-8)x0, (SMN2exons7-8)x2

MLPA Analizi Sonucu Patojenik bir degisiklik tespit edilmistir.
SMNte! (SMN1) geni ekzon 7-8 homozigot delesyonu tespit edilmistir.
SMNeen (SMN2) geni kopya sayisi 2 olarak tespit edilmistir.

Yorum

Bu ¢alisma sonucu “Spinal Miiskiiler Atrofi” tanisim yiiksek olasilikla desteklemektedir.

Hastanin anne ve babasindan ayni yontem ile ¢alisma yapilarak tasiyici (heterozigot delesyon) olduklarinin gosterilmesi onerilir.
Ailedeki tasiyicilik riski olan bireylerden, dzellikle akraba evliligi yapanlarda ayni ¢alismanin yapilmasi énerilir.

Aileye genetik danismanlik verilmesi gereklidir.

Not AILEYE GENETIiK DANISMA VERILMESi GEREKLIDIR. AILENIN HER GEBELiGINDE
MLPA YONTEMI iLE PRENATAL TANI YAPILMASI GEREKLIiDIR.

Kalite calismalari:EMQN (European Molecular Genetics Quality Network)/GenQA (Genomics Quality Assessment)
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*|saretli testler akreditasyon kapsamindadir.
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