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Sevgili ebeveynler ve aile,

Bebeginizin yenidogan taramasi (NBS), spinal miiskiiler
atrofi (SMA) icin pozitif bir test sonucu vermistir.

Bu brosur, disi aslanimiz SMALEO ile birlikte, NBS’yi takip eden ilk
duygusal olarak zorlayici asamada sizi destekleyecek ve SMA’l bir aile
olarak tUm sorulariniza yanit verecektir. SMA ne tUr bir hastaliktir? Bu,
¢ocugum i¢in ne anlama geliyor? Mevcut tedavi secenekleri nelerdir?
Daha fazla bilgi icin www.smaleo.de adresini ziyaret edebilirsiniz.

Tedaviye erken baslamanin cocugunuz i¢in 6nemli
oldugunun farkinda olmak 6nemlidir.

SMALEO size hastalidi ve hastaligin bulgularini/belirtilerini, nedenini ve
ayrica mevcut tedavi seceneklerini agiklayacak, boylece néromuskuler
hastallk merkezinizle (NMC) isbirligi icinde cocugunuz igin dnemli
kararlara hizl bir sekilde varmanizi saglayacaktir.

Su anda diisiinmeniz gereken ¢ok fazla sey olsa bile, sakin
kalmaya ve ¢cocugunuzu daha yakindan tanimaya calisin.

Ne olursa olsun: her birimizin igindeki “aslan” zor durumlarda bizim igin
en 6nemli olanla micadele etmemize yardimci olur. Birlikte ilerlemenin
bir yolunu bulacagiz.
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Bu brosiir kesinlikle tiim bilgileri icermez.
Spinal miiskiiler atrofi hakkinda yararh bilgiler
icerir, ancak doktorunuzla yapilacak bir
goriismenin yerine gecmez. Tiim fotograflar
yeniden olusturulmustur ve kurgusal hasta
vakalaridir.



Yenidogan taramasi (NBS) ne icin
yapilir?

NBS, fedavi edilebilir hastaliklarin erken ftanisini kolaylastirir, boylece
sUpheli bir tani dogrulanirsa belirli bir tedavinin zamaninda baslatiimasina
olanak tanrr.

& | B

Kan numunesi Analiz
alma




‘Dogrulayic1 tani testleri nelerdir?

Slpheli SMA tanisi bu dogrulayici testler ile dikkatle dogrulanir ve
tedavi ancak tani dogrulandiktan sonra baglatilir. Tani ancak ikinci bir kan.
numunesi ilk bulguyu dogruladiktan sonra dogrulanmis kabul edilir

Bir sonraki adln'1:_ Dogrulayici tani testleri

» Dogrulayici tani * SMN1 ve : » Dogrulanmis SMA
testleri SMN2 genlerinin tanisi VEYA
analizi « Siiphe dogrulanmadi

smaleo.de sitesinde yer alan kisa bir
video, dogrulayici tani testleri hakkinda
bazi bilgiler sadlar.



http://www.smaleo.de/

Yenidogan icin SMA tanisi ne
anlama gelebilir?

Tarama sirasinda siiphelenilen tan1 dogrulandiktan sonra
bebeginiz icin vakit gecirmeden tedavi baslatilabilir. Boylece,
hastalik belirtisi olmayan ¢ogu ¢cocugun (mevcut bilgilere
gore) normal veya normale yakin gelisim sansi olabilir.

NBS sirasinda erken bulgulari/belirtileri olan ¢ocuklarda prognoz, erken
tani ve dolayisiyla tedavinin erken baslatiimasi ile dnemli dlclde iyilesir.

Bir firsat olarak erken tani

Su anda bir¢ok sey, muhtemelen cocugunuz dogmadan once onlari hayal
ettiginizden farkhdir. '

SMA siiphesi dogrulansa bile NBS’}lf_i bir firsat olé-rak gormeye
calisin. Tedavinin erken baslatilmasi birkag yil oncesine
kadar miimkiin degildi.

Artik 15. sayfada a§1kland1§1 gibi, dogi'ulanmlg bir SMA tanisi
oldugunda siz ve cocugunuz icin gesitli tedavi secenekleri
mevcuttur. ' ; :



-~ SMA nedir?

‘Spinal mUskUIer‘a_Trofi (SMA), kas gli¢csUzIUgu olarak ortaya ¢ikan nadir
ancak tedavi edilebilir bir hastaliktir. Omwurilikteki, hareketlerin kontrol
edilmesinden sorumlu motor néronlar adi verilen &zel sinir hiicreleri SMA
hastalarinda &zellikle etkilenir.®

SMA tanisi baslangicta sadece cocugunuzun viicudunun
kendi basina yeterli miktarda “sagkalim motor néron
proteini” (SMN proteini) iiretemeyecegi anlamina gelir,
ciinkii gerekli SMN1 geni kusurludur.'-¢ :

SMN profteini, beyin ve omurilik arasindaki sinyallerin iletiminden sorumlu
motor noronlarin hayatta kalmasi igin gok 6nemlidir. Hareket kontroll icin
gerekli olan bu sinirler, yeterli miktarda SMN proteini olmazsa yok olur.*-®

Bu durumun meydana gelme hizi ve derecesi, genetik kusura ragmen
vicudun SMN proteinini ne olglde Uretebilecedine baglidir. Bu anlamda,
bozuk SMN1 geniyle (SMN2 geni olarak adlandirilir) yakindan iliskili ikinci
bir genin miktari 6nemli bir rol oynar.

Acikcasi, bunlarin hepsi oldukc¢a karmasiktir konular, bu
nedenle bu karmasik hastalig1 sonraki sayfalarda biraz daha
net bir sekilde aciklamaya calisacagiz.

smaleo.de sitesindeki “Hizli Harekete Gecme” videosu,
erken feshisten sonraki yaklasimi agiklamaktadir.



http://www.smaleo.de/

Basit aciklamayla SMA

Sinyaller, etkilenmemis bireylerde &zel sinirler tarafindan iletilir. Bu
sinirler motor néron olarak adlandirilir ve hareketlilik igin buytk éneme
sahiptirler: Gorevleri, beyinden aldiklari sinyalleri omurilik yoluyla kaslara
iletmektir. Bu sinyaller de kaslarin hareketlerini kontrol eder.

Ozel sinir hiicreleri (motor néronlar)
omurilik yoluyla kaslara sinyaller iletir.

Beyindeki motor
noronlar

sinyalleri iletir

Omurilikteki motor noronlar
« sinyalleri iletir

« kas hareketlerini kontrol eder

Kas

hareketi .
meydana gelir ™



SMAl1 Hastalar

Bu motor néronlar SMA hastalarinda atrofiye ugrar. Sinyaller artik kaslara
iletilmez, kaslar da bunun sonucu olarak klcullr ve giderek zayiflar. Bu
olaya tip dilinde “kas atrofisi” denir.

Motor néronlar SMA'lr hastalarda yok
olur ve bu da kas giicsiizliigiine yol acar.

Beyindeki oo ] %?: " e A s
motor N § B

noéronlar

sinyalleri iletir

Sinyal iletimi yok
Omurilikteki motor @

noronlar
+ genetik bir kusurda yokolur § § .. : v
« artik sinyalleri iletemez i : Kaslar
%, » giderek,daha gligstiz
! hale gelir ve kigiiliir (kas
atrofisi) 1724




SMA’ya ne sebep olur?

SMN proteini .. ’ Motor

noéronlar

W

SMN1 geni Kaslar

SMA, ana SMNI geninin eksik veya famamen yok olmasi seklinde bir
genetik kusurdan kaynaklanir. Bunun sonucu olarak SMN proteini ¢ok
azdir ve bu da motor néronlarin atrofisine ve kaslarin zayiflamasina
neden olur.

1 SMN proteini
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SMAda baska etki yapan faktorler

rol oynar mr?

SMA gelismesi, herkeste farkli bir sayida bulunan SMN2 gen kopyalarinin
(yardimci genler) sayisina da baglidir. Cesitli SMN2 gen kopyalarinin
varligi, daha fazla SMN proteininin olusumuna olanak fanir ve SMNI gen
kusuru kismen telafi edilir. Bununla birlikte, SMN2 geni yalnizca kii¢cik
miktarlarda (yaklasik %10) fonksiyonel SMN proteini olusturur. Bu, su
anlama gelir: Mevcut SMN2 kopyalarinin sayisi ne kadar fazla olursa, SMA
sUreci o kadar elverigli hale gelir.

SMNZ2 gen kopyalarinin
say1s1, dogrulayici

tani testleri sirasinda
belirlenir.

SMN2 geni

Birkac SMN2 geni kopyasi,
SMAnin daha olumlu bir seyri
olacagini anlamina gelebilir.

’
’
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@\

> >

N N
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SMN2 geni
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SMA'nin klinik seyri nedir?

Ilk olarak: Hastalik, farkli bireylerde degisken bir seyir izler. Tedavinin

. erken, hatta ilk belirtiler ortaya clkmadan baslatiimasi cocugunuzun
yasina uygun gelisimine izin.verebilir. Belirleyici faktor erken tanidir.
NBS, olumlu bir seyir icin harika bir f|rsa_‘r_sunar. Artik, bu brosurin 15.
sayfasinda é(;lklanan iyi tedavi secenekleri mevcuttur.

Tedavi edilmeyéf’\ SMA hastalari genellikle baslarini kaldirmakta ve
kollarini ve bacaklarini hareket eTTirfnekTe zorlanirlar. SMA’'da gigneme,
yutma ve nefes alma ile ilgili olanlarin yani sira kalca, sirt ve omuz kaslari
dahil birkac kas grubu etkilenebilecedinden, tek basina yemek yeme,
yutma ve nefes alma da bozulabilir. Bacaklardaki kas atrofisi cogu
durumda genellikle kollardan daha fazladir.

Ancak SMA, beyindeki kiginin zeka kapasitesini belirleyen
- diger sinir hiicrelerini etkilemez. Hastanin duyulari,
diisiinceleri, algis1 ve zekasi etkilenmez.

Spinal muskiiler atrofi, smaleo.de
adresindeki DGM [Deutsche Gesellschaft
fUr Muskelkranke e.V. (Alman Kas
Distrofisi Dernegi)] videosunda da gok
acik bir sekilde agiklanmaktadir.
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http://www.smaleo.de/

SMA kalitim yoluyla nasil
alimmir?

SMA genetik bir kusurdan veya eksik bir genden kaynaklanar.

Genetik bilgilerin, genlerin yarisi babadan ve diger yarisi anneden
alinir. Cocuk, hastaligi ancak her iki ebeveyn de SMNI geninin kusurlu
versiyonunu ¢ocuda iletirse gelistirir.

Neden? Her insanda, kisinin cinsiyeti icin olan genler harig, her genin iki
“kopyasi vardr. Iki kopyadan sadece biri kusurluysa, o kiside diger gen
saglam oldugu icin hastalik gelismez. Bu nedenle, kisinin kendisi SMA’dan
etkilenmez, ancak kusurlu geni gocuguna gegirebilir. Boyle bir kisiye
“hastaligin tastyicisi” denir. Bu arada, kiz ve erkek ¢ocuklar SMA'dan esit
dere_cedé etkilenebilir.

Cocugun genetik - , SMA'dan etkilenmeyen
bilgilerinin yaris1
"anneden, yarisi da > Lyl
babadan alinr. (O sMAdan etkilenen
} }

SMA'dan Tastyicilar (%50) SMA’dan
Etkilenmeyenler(%25) Etkilenenler(%25)
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Ne tiir tedavi secenekleri vardir?

SMA tanisi do@rulandiktan sonra ¢ocugunuzun erken tedavisi gok
onemlidir. Tanidan sonraki ilk temas noktasi her zaman néromuskuler
hastalik merkezinizdeki (NMC) uzmandir. Bunu, kapsamli bir arastirma ve
tedaviyi uygulayan ekiple ayrintili bir goriisme izler.

fyi haber su ki, SMA tedavi edilebilir. Asagida aciklanan
farkli etki mekanizmalarina sahip cesitli tedavi secenekleri
mevcuttur.

. SMA icin iki terapdtik yaklagimi smaleo.de
: adresindeki “Iki tir tedavi” videosu da agik bir
sekilde agiklamaktadir. ;



http://www.smaleo.de/

ilac tedavisi

1. Ana genin (SMN1) degistirilmesi

SMN1

geninin
degistirilmesi
—
@v =—

SMN1 replasman geni

SMA, bir SMN1 gen kusurundan kaynaklanir. Bu tedavi yaklasimi,

kusurlu SMN1 geninin tek bir infiizyonla saglam bir SMNI geni ile
degistirilmesini igerir. Bu nedenle, bu tedavi gen degdistirme anlamina
gelen gen replasman tedavisi olarak da bilinir. Tedaviden sonra

takip ve gocugunuzun gelisimini izlemek i¢cin ndromuskdaler hastalik
merkezinizle (NMC) duzenli olarak iletisim halinde kalmaniz gerekecektir.

2. SMN2 geninden artan protein iiretimi

SMN2 geninden - / /) .
artan protein < SMN proteini o
Uretimi — -

SMN2 geni
SMN2 geninin kopya sayisi kisiden kisiye degisir. SMN2 geninin kopya
sayisl ne kadar fazla olursa, SMA hastaliginin seyri de o kadar olumlu
olur. Bu nedenle, bu tedavi yaklasimin amaci SMN2 geninin iiretimini
artirmaktir. Bu etki mekanizmasi kronik bir tedavi gerektirmistir.
Benzer sekilde, cocugunuzun gelisimini izlemek igin dizenli tedavi
randevularinizin yani sira néromuskuler hastalik merkeziniz ile temasta

kalmaniz gerekecektir.
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Bir bakista en 6nemli nbl;tal_ar;

* Yenidogan taramasi, tedav1 edlleblllr hastallklarm erken
' saptanmasina olanak tanrr.

- «.SMA tanisi yalnizca |k|nC| b1r kan numunesi ilk bulguyu dogruladlglnda
konur i ”

-

* Tani dogrulanirsa belirli onlemlerln hizli b|r §ekllde b|r||kre ba§la'r||ma5|
onemtldlr Bu, olumlu bir sonug: icin bylk bir firsattir.

* SMA, farkll bireylerde degisken bir klinik seyrl izler. Erken tani ve h1z11
tedavi gok onemlidir. ; :

"+ Cesitlii |y| tedav1 segeneklerl mevcuttur

y




Faydal1 adresler:

Initiative ,,Forschung und Therapie fiir SMA“

* www.initiative-sma.de

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e. V.

* www.dgm.org

Deutsche Muskelstiftung

Philipp & Freunde [Philipp and Friends] - SMA Deutschland
eV.

* www.deutsche-muskelstiffung.de

Hasta kuruluslari, dilerseniz sizi daha dnce ¢ocuklarinda SMA deneyimi
olan ailelerle memnuniyetle iletisime gegmenizi saglayacaktir.

Cesitli dillerde daha
fazla bilgiye buradan
ulasabilirsiniz:

‘Cure SMA

b5 wWw.cure_sma.org

SMA Foundation

« www.smafoundation.org

SMA- Europe e.V.

* www.sma-europe.eu ¢
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Sozluk

Spinal miiskiiler atrofi (SMA) ile ilgili en 6nemli terimler
asagida listelenmistir:

Atrofi, dokudaki azalmayi veya doku kaybini tanimlar. Kas atrofisi, kas
dokusunun erimesiyle sonuglanir.

Genler, belirli bir proteine ait olan haritalara benzer. Her gen viicutta
belirli bir gérev gergeklestirir. Genler, her insanda genetik bilgilere
baglanrr.

Genetik kusur, kusurlu veya tamamen eksik bir gen olarak tanimlanir.
Kusurlu bir gen, genetik materyaldeki, mutasyon olarak da adlandirilan
bir degisiklikten kaynaklanir. Bir genin tam yokluguna delesyon (gen
eksikligi) adi verilir.

Dogrulayici tani testleri, yenidogan taramasi sirasinda
suphelenilen taniyi dogrular. Dogrulama, dogru oldugunu onaylama ile
esanlamlidir. Bir insan genetik hastaliklari laboratuvarinda ikinci bir kan
numunesinin ayrintili bir incelemesi SMA slphesini dogrulayabilir ve
boylece taniyi dogrulayabilir.

Motor noronlar hareket icin dnemli olan sinirlerdir. Beyinden
omurilik yoluyla kaslara sinyal iletirler ve ardindan kaslar bu bilgiyi
harekete donusturur.

Yenidogan taramasi (NBS), yenidogan bebegin yasaminin ikinci
veya UgUncu gununde topuk veya damardan alinan kan numunesinin
incelenmesini igerir ve bazi ciddi ancak tedavi edilebilir hastaliklarin
saptanmasina yardimci olabilir. Bu taramayi kabul etmistiniz.

Noromiiskiiler, sinirleri ve kaslari etkileyen anlamina gelir.



Noromiiskiiler hastalik merkezi, SMA gibi
noromuskuler bozukluklarin tanisi ve tedavisi igin 6zel +
bir tedavi merkezidir. Ulke capindaki bu merkezler
Deutschen Gesellschaft fir Muskelkranke e. V.

(DGM) [Alman Kas Distrofisi Dernedi] girisimi Uzerine E
kurulmustur. Bunlar Almanya’nin dort bir yaninda '
bulunur. Tedavi merkezlerinin listesi: dgm- behandlungszentren org

]
-

SMA genetik testi, SMN1 geninin genetik kusurunun varligini ve
SMN2 geninin mevcut kopyalarinin sayisini belirleyen bir kan testidir.
Ornegin, yenidogan taramasi sirasinda stiphelenilen SMA bu testler ile
dogrulanabilir.

SMN proteini Sagkalim motoru néronu, motor ndronlarin hayatta
kalmasi icin gereklidir. Mevcut SMN proteininin miktari, mofor néronlarin,
sagligini ve islevini belirler.

SMN1 geni, SMN proteini icin bir plandir ve viicuttaki SMN proteininin.
gogunu Uretir. Bu gen, SMA’li hastalarda hi¢ yoktur veya kusurludur.

SMN2 geni SMN proteininin Gretimini destekleyebilir. Bir kisinde SMN2
geninden en fazla dért gen kopyasi (nadiren daha fazla) olabilir. Bu sayi,
bir cocukta hastaligin olusumu ve siddeti icin belirleyicidir.

Spinal miiskiiler atrofi (SMA), yetersiz SMN protein diizeyleri
nedeniyle motor néronlarin atrofisine yol acan nadir bir kalitsal

néromuskdler hastaliktir. Bu nedenle, beyinden kaslara daha az sinyal iletilir.
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https://dgm-behandlungszentren.org/

Daha ayrintihi bilgi, faydali baglantilar ve
- indirmeler i¢in liitfen smaleo.de adresinde
ofurum agin.
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