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1. TÜRKÇE ÖZET 
 

Giriş ve Amaç: Spinal Müsküler Atrofi’nin (SMA) erken teşhisi çok önemlidir. Bu 

çalışma, evlilik hazırlığı yapan bireylerin SMA taramasına yönelik farkındalık ve tutumlarını 

değerlendirmektedir. 

 

Yöntemler: Bu kesitsel çalışma, Haziran-Eylül 2023 tarihleri arasında Erzincan 

Merkez ilçesindeki üç aile sağlığı merkezinde yürütülmüştür. Demografik veriler toplamak ve 

katılımcılar arasında SMA ile ilgili bilgi ve tutumları değerlendirmek için araştırmacı 

tarafından tasarlanan 23 maddelik bir araç kullanılmıştır. 

 

Bulgular: Çalışmaya 197 kişi katılmış olup yaş ortalaması 29,45±7,48 olarak 

belirlenmiştir. SMA taramasının uygulanmasını destekleyenlerin oranı %84,8 (n=167) iken, 

test yaptırma isteği %72,6 (n=143) olarak belirlenmiştir. 

 

Test yaptırma isteği ile eğitim düzeyi, engelli yakın akrabanın olmaması, SMA genetik 

geçişli olduğunu düşünmeme, taramaları uygun bulma, test sonuçlarının evlilik üzerinde olan 

etkisi ve evlendikten sonra tarama yapılamayacağı inancı gibi değişkenler arasında anlamlı bir 

ilişki bulunmuştur. 

 

Sonuç: Çoğu kişi SMA’nın ciddiyetini kabul etse de önlenebilirliğini anlama 

konusunda kayda değer bir eksiklik vardır ve bu da genetik tarama alımını artırmak için 

hedefli eğitim müdahalelerine ihtiyaç olduğunu göstermektedir. 

 

Anahtar Kelimeler: Spinal Müsküler Atrofi, Genetik Tarama, Tanısal Tarama Programları, 

İkincil Önleme  
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2. ABSTRACT 
 

Background and Purpose: Early diagnosis of Spinal Muscular Atrophy (SMA) is 

crucial. This study assesses the awareness and attitudes toward SMA screening among 

individuals preparing for marriage. 

 

Methods: This cross-sectional study was conducted in three family health centers in 

the central district of Erzincan from June to September 2023. A researcher-designed 23-item 

instrument was utilized to collect demographic data and assess knowledge and attitudes 

regarding SMA among participants. 

 

Results: The study was participated in by 197 individuals, with an average age 

determined to be 29.45±7.48. The proportion of those supporting the implementation of SMA 

screening was 84.8% (n=167), while the intention to undergo the test was identified at 72.6% 

(n=143). 

 

A significant relationship was found between the willingness to be tested and variables 

such as the level of education, absence of disabled close relatives, not considering SMA to be 

genetically inherited, finding screenings appropriate, the perceived impact of test results on 

marriage, and the belief that screening could not be conducted after marriage. 

 Conclusion: While most recognized SMA's severity, there's a notable deficit in understanding 

its preventability, suggesting the need for targeted educational interventions to enhance 

genetic screening uptake. 

Key Words: Spinal Muscular Atrophy, Genetic Screening, Diagnostic Screening Programs, 

Secondary Prevention
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3. GİRİŞ VE AMAÇ 

 
 

Spinal kas atrofisi (SMA), omurilikte alfa motor nöron dejenerasyonu ile karakterize, 

ilerleyici proksimal kas güçsüzlüğü ve felce neden olan otozomal resesif nöromüsküler bir 

hastalıktır(1).  

 
Tahmini insidans 6.000'de 1 ila 10.000 canlı doğumda 1 ve taşıyıcı sıklığı 1/40-

1/60'tır(1).  

 

SMA, proksimal kaslarda yaygın kas zayıflığı ve atrofi ile karakterizedir. Bu hastalığa 

hayatta kalma motor nöron 1 (SMN1) geninin homozigot mutasyonları neden olur ve tanı testi 

çoğu hastada SMN1 geninin homozigot delesyonunu gösterir, genellikle SMN1 ekson 7'nin 

yokluğunu gösterir (1). SMN1 gen bölgesi 5.kromozom uzun kolunda yer alan q13 bölgesinde 

yer alır. 

 

SMA'nın baskın klinik özellikleri kas güçsüzlüğü ve motor nöron disfonksiyonuna 

neden olan atrofidir. Zayıflık genellikle simetriktir ve proksimal olarak baskındır. Şiddet 

skalası, yetişkinlikte fark edilen hafif proksimal ekstremite zayıflığından yenidoğan 

döneminde solunum yetmezliği ile birlikte ciddi güçsüzlüğe kadar değişebilir(2). Tıbbi ve 

teknolojik gelişmeler sonucunda hastalığın erken tanı veya önlenmesinde tarama programları 

uygulanmaktadır. 

 

Ülkemizde birinci basamakta evlilik öncesi SMA taramasına 2021 yılı aralık ayında 

başlanmıştır(3). 

 

Taramanın amacı evlilik öncesi bireylerde taşıyıcılığı belirleyerek ailelere genetik 

danışmanlık vermektir. Böylece SMA’nın uzun dönem morbidite ve mortalitesinin azaltılması 

amaçlanmaktadır. 
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Bu çalışmamızda Erzincan ili Merkez ilçesine bağlı aile sağlığı merkezlerine evlilik 

raporu için başvuran bireylerin SMA taraması hakkında bilgi ve tutumlarını ölçmeyi 

amaçladık. 

 

4. GENEL BİLGİLER 

 

4.1 SMA Tarihçesi 
 

SMA ilk olarak 1891'de Guido Werdnig tarafından 2 bebek kardeşte tanımlanmıştır. 

Daha sonra 1893'ten 1900'e kadar Johan Hoffmann tarafından 7 ek vakada tanımlanmış ve 

Werdnig-Hoffmann hastalığı olarak adlandırılmıştır. 

 

Werdnig-Hoffmann hastalığı ilk başlarda şiddetli infantil form olarak bilinse de 

1900lü yıllara kadar tanımlanan 9 vaka da orta şiddet düzeyindeydi. Şiddetli infantil SMA ilk 

olarak 1899'da Sylvestre ve 1903’te Beevor tarafından tanımlanmıştır. Hastaların uzun süreli 

sağkalımla ayakta durma ve yürüme yeteneğini korudukları daha hafif bir SMA formu, 

1950'lere kadar Wohlfart, Fez ve Eliasson tarafından ve daha sonra Kugelberg ve Welander 

tarafından daha ayrıntılı olarak tanımlanmıştır(4). 

 
Tüm bu tanımlanan olgularda hastalığın ön boynuz hücre dejenerasyonu 

ile oluştuğunu ve interkostal, aksiyal, bulbar kasları etkileyen simetrik, ilerleyen, 

proksimal kas güçsüzlüğü özelliklerini taşıdığı vurgulanmıştır(4). 

 
Sonraki dönemlerde, şiddetteki değişkenlik daha da tanımlandı ve 

SMA'nın infantil, genç ve yetişkin formlarının bir veya birden fazla hastalığı 

temsil edip etmediği konusunda tartışmalar ortaya çıkmıştır(5). 

 
İlerleyen yıllarda yapılan elektrofizyolojik çalışmalarda ilerleyici kas 
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güçsüzlüğü yaşayan hastalar geç başlangıçlı ya da juvenil SMA olmak üzere daha 

hafif formları tanımlanmıştır. Hastaların hemen hepsinde hastalık yavaş ilerlemiş 

ancak bulgular infantil SMA ile benzerlik gösterdiğinden aynı hastalık olduğu 

düşünülmüştür(6). 

 

4.2 SMA Epidemiyolojisi 
 

Yapılan çalışmalarda tüm SMA türleri bir arada incelendiğinde genel 

olarak SMA’nın insidansı 10.000 doğumda 1-2 ve SMA tip I vakaların yaklaşık 

%60 kadarını oluşturmaktadır(7).SMA nadir görülen bir durum olduğundan 

prevelans ve insidans ile ilgili çalışmalar kısıtlıdır. Ve bu çalışmaların çoğu 

geçmişte yapılmış olup genetiğe göre değil kliniğe göre yapılmıştır(7). 

 

Batı İsveç’te yapılan bir çalışmada çocukluk çağında SMA’nın insidansı  

11 800 canlı doğumda 1 olarak bulunmuştur(8). Doğumdan kısa süre sonra vefat 

eden, değerlendirme için gelmeyen veya daha sonradan bölgeden taşınmış 

insanlar olabileceğinden bu insidans rakamları minimum olarak alınmıştır(8). 

Kuzeydoğu Suudi Arabistan’da yapılan bir çalışmada SMA hastalığı çok yaygın 

olarak bulunmuş olup , bu yüksek prevelans kısmen açıklayabilecek akraba 

evliliği gözlenmiştir(9). 

 

Polonya’da yapılan bir araştırmada SMA insidansı Varşova eyaletinde 

7.127’de iken Polonya’nın genelinde 9.320’de 1 olarak tahmin edilmiş olup 

teşhisler arasında SMA1 %69 ile baskın olarak bulunmuştur(10). Güney Afrika’da 

yapılan bir çalışmada sırası ile siyah ve beyaz nüfus popülasyonda 50’de 1 ve 

23’te 1 taşıyıcı oranı ve 3574’te 1 ve 1945’te 1 tahmini doğum insidansı 

bulunmuş olup SMA’nın daha önce düşünülenden daha yaygın olduğunu 

göstermiştir(11). 

 

4.3 SMA’nın Moleküler Genetiği 
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Araştırmacılar 1990 yılında 5.kromozom uzun kolunda SMA gen 

lokasyonunu tanımlamışlar(12).1995 yılında ise SMN genindeki delesyonlar ve 

mutasyonların hastalığa neden olduğu tanımlanmıştır(13). SMN geni insan 

genomunda birden    fazla olarak bulunur: Bir SMN1 ve birkaç SMN2 geni olmak 

üzere(13). SMN proteini organizmaların tüm dokularında eksprese edilir ancak 

yüksek seviyeleri sadece motor nöronlarda eksprese edilir ve mayadan insana 

yüksek oranda korunur(14). SMN2 gen kopyası ise insana özgüdür örneğin; 

şempanzeler birden fazla SMN gen kopyasına sahip iken SMN2 gen kopyasına 

sahip değillerdir(15). 

 

SMN dokuz ekzondan oluşur ve ekzon 7nin sonlarına doğru dur kodonu 

bulunur ve SMN2’nin kod dizilişi SMN1’ninkinden ekzon 7deki tek bir nükleotid 

ile farklılık gösterir(16). SMN1 motor nöronların hayatta kalması için 

vazgeçilmez iken, insanların sadece  %5-10’unda her iki kopya bulunmadığından 

SMN2’den vazgeçilebilir(13). 

 

Klinik olarak tipik SMA hastalarının %94’ünde SMN1 ekzon 7’nin her iki 

kopyasında da eksiklik görülmüştür ve bununla birlikte bu hastaların SMN2 

geninin en az bir kopyasını muhafaza ettiği görülmüştür(17). SMN2, SMN1 

tarafından üretilen proteinlerin kaybını telafi edemez ve bununla birlikte SMN2 

kopya sayısı arttığı zaman daha hafif bir fenotip üretilebilir(18). 

 

SMA genellikle aynı ailedeki bireylerde daha sık rastlandığı için otozomal 

resesif olduğu düşünülmüştür(19). SMA hastalığı taşıyıcı olma oranı ve görülme 

sıklığı ırktan ırka değişmekte olup beyaz/Asya ırklarında sık görülürken siyahi 

ırkta daha nadir görülmektedir(20). 

 

Akraba evliliklerinde otozomal resesif geçiş gösteren hastalıkların görülme 

sıklığı topluma göre daha fazladır. Her iki ebeveyn de SMA hastalığı için resesif 

gen taşıyorsa çocuklarında SMA hastalığının görülme sıklığı %25’tir. Evlilik 

öncesi SMA taşıyıcılığı tarama testinin önemi burada ortaya çıkmaktadır. 
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4.4 SMA Hastalığı Patolojisi  

 
SMA, omuriliğin ön boynuzundaki motor nöronlarda seçici kayıp ile 

karakterize olup, motor nöronların dejenerasyonu gerçekleşir ve ardından iskelet 

kaslarının atrofisi le sonuçlanır(21). SMN proteini tüm dokularda ekspresse 

edildiği için motor nöron, nöromüsküler kavşak ve iskelet kası dışında diğer 

sistemlerin de etkilenmesi beklenebilir bir durumdur. Her dokunun SMN protein 

eksiliğine olan cevabı farklı olup yapılan çalışmalarda bunun nedeni hala henüz 

anlaşılamamıştır(22). 

 

Yapılan çalışmalarda, SMA hastalarının otopsi ve biyopsi örneklerinde 

mitokondriyal disfonksiyon ve oksidatif stres bildirilmiştir(23). Ancak, SMA 

patogenezi ile mitokondriyal disfonksiyon arasındaki ilişki belirsizliği 

korumaktadır (23). 

 

Motor nöronlarda ise bazı motor nöronlar SMN protein eksikliğine daha 

duyarlı iken bazıları çok duyarlı değildir. Bu durum duyarlı olan motor nöronların 

ölümü ile sonuçlanmaktadır. Bazı motor nöronlarda ise SMN proteini nöron 

koruyucu olarak görev almaktadır(12). 

 

Yapılan çalışmalar motor nöron kaybının ve kas atrofisinin fetal dönemde 

başladığını göstermektedir(24). Doğum sonrası SMA hastalarında yapılan 

çalışmalarda, kas kültürlerinde yapısal anormallikler ve desmin, miyosin ve 

vimentin dahil olmak üzere çeşitli proteinlerin ekspresyonlarında düzensizlik 

saptanmıştır(25). Miyosin kas kasılmasında rol alan bir grup motor proteindir. 

Desmin ve vimentin ise kas lifinde bulunan ara filament proteinleridir ve kas 

hücresi mimarisi ve gelişimi için önemlidirler. Doğumdan sonraki dönemde motor 

nöron dejenerasyonunun artması ile kas uyarımı azalır ve kas atrofileri artmaya 

başlar(25).  

 

SMA tanılı hastalarda bütün kas grupları aynı oranda etkilenmiyor olup, 

alt ekstremite üst ekstremiteden daha fazla etkilenmekte ve proksimal kas 
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güçsüzlüğü görülmektedir(26). Diyafragma nispeten korunuyor olup, hastalığın 

ileri dönemlerinde distal kaslar da ciddi şekilde etkilenebilmektedir(26). 

 

Genetik olarak doğrulanmış SMA hastalarında bir dizi konjenital kalp 

hastalığı bildirilmiştir. Bunlar; atrial septal defekt, atrioventriküler septal defekt, 

aort kapak darlığı, şiddetli aort koarktasyonu, triküspit atrezi, hipoplastik sol kalp 

sendromunu içeren bir dizi kalp hastalığıdır(27). Kardiyak aritmiler ve 

anormallikler ağır SMA hastalarının en sık bildirilen periferik patolojilerinden 

biridir(28). Kalpteki yapısal kusurlar motor nöron patolojisinden önce gelir ve kas 

felcinden bağımsız olarak gelişebilir(29). 

 

Ağır hastalarda ve bazı genç SMA tip II hastalarda görülen ve yaşlandıkça 

normale dönebilen anormal yağ asidi metabolizması en yaygın görülen metabolik 

bozukluktur(30). Yağ asidi metabolizması bozukluğunun diğer kanıtı, şiddetli 

SMA’lı bazı bebeklerin otopsi örneklerindeki karaciğer yağ vakuolizasyonu 

gösteren bulgulara dayanmaktadır(30). SMA tip I, II ve III hastalarında anormal 

derecede karaciğer protein düzeyleri saptanmıştır(30). 

 

Yapılan çalışmalarda, diabetes mellitus ve SMA arasındaki ilişki yeterli 

düzeyde kanıtlanmamışken, bazı SMA tip II ve III hastalarında ara sıra diyabet ve 

glikoz metabolizmasında bozukluk bildirilmiştir(31). Patolojik kusur, insülin 

üreten beta hücrelerinin kaybı ve buna karşılık olarak glukagon üreten alfa 

hücrelerinin sayısında artış olarak gösterilmiştir(27). Kas dokusu , vücutta 

insüline duyarlı en önemli doku olduğundan ve glikoz metabolizmasında aktif rol 

oynadığından SMA hastalarında diyabetik bozukluklar sık görülmektedir(32). 

 

Pulmoner komplikasyonlar, en sık bildirilen ve bebeklik dönemindeki 

ciddi SMA hastalarında ölüme neden olan en sık durumdur(27). SMA 

hastalarında, interkostal kas zayıflığı ve torasik kafes deformasyonu sonucu 

pulmoner hacim ve solunum kapasitesi azalır(27). Hava yolu obstrüksiyonu, hava 

yolu enfeksiyonu, artmış mukus üretimi, aspirasyon nedenli pnömoni, salgıları 

temizleme yeteneğinin azalması, akciğer hasarı ve solunum arresti görülen 

komplikasyonlar arasındadır(27). 
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Skolyoz, SMA hastalarında ilerleyici kas zayıflığına sekonder olarak 

görülen yaygın bir komplikasyondur(33). 

 

 

 

4.5 SMA Klinik Özellikleri ve Sınıflandırılması 

 
SMA, ilerleyici dejenaratif ve omurilikteki alt motor nöronların ve beyin 

sapı çekirdeklerinin irreversıbl kaybından kaynaklanan atrofi ve kas zayıflığı ile 

karakterize bir hastalıktır(18). Kas zayıflığının başlangıcı doğum öncesi zaman ve 

yetişkinliğe kadar değişiklik gösterir(18). Simetrik olarak görülen kas zayıflığı 

daha çok proksimaldedir ve ilerleyici özellik gösterir(18). 

 

SMA başlangıç zamanı ve klinik özellikleri nedeni ile 5 alt tipe ayrılır: 

1. SMA tip 0 

2. SMA tip 1 

3. SMA tip 2 

4. SMA tip 3 

5. SMA tip 4 

 

4.5.1 SMA Tip 0  

 
Spinal müsküler atrofi tip 0, hastalığın en şiddetli fenotipidir. Başlangıç 

zamanı prenatal dönemdir(34).Hastalar doğumda kontraktür, güçsüzlük ve 

solunum yetmezliği ile başvururlar ve tipik olarak haftalar içinde ölümcül olarak 

seyreder(34). Hastalarda kas güçsüzlüğünün yanı sıra, eklem kontraktürleri ve 

atrial septal defekt öyküsü olabilir (18). 

 

4.5.2 SMA Tip 1  
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 Spinal müsküler atrofi tip 1 hastalığı daha önceleri Werdnig-Hoffmann hastalığı 

olarak tanımlanmış olup SMA tiplerinin arasında en sık görülen tiptir (12). Hastalık 

yaşamın ilk 6ayı içinde başlar ve hastalar 2 yıl içinde kaybedilir (12). Bu hastalarda 

hipotoni, simetrik flask paralizi ve başını dik tutamama görülür ve hastalar desteksiz 

oturamazlar(12). Yenidoğan döneminde ve ilk birkaç ayda bulbar kas zayıflığı mevcuttur 

ve bundan dolayı bebeklerde emme zayıflığı ve yutma sorunu olmaktadır(18). Sonuç 

olarak bu bebeklerde büyüme gelişme geriliği ve sık aspirasyon öyküsü olmaktadır. 

 
 Diyafram kaslarının hastalığın ilk başlarında korunmasına bağlı olarak hastalarda 

interkostal kas zayıflığı, paradoksik solunum ve karakteristik olarak “ çan şeklinde” göğüs 

görülür(18). 

 

 Hastaların yaşam süresi mekanik ventilasyon ve yeni nesil ilaçlarla uzatılabiliyor olsa 

da; hastalar genellikle aspirasyon pnömonisinin neden olduğu solunum yetmezliği ile 

çocukluk çağına gelmeden yaşamlarını yitirmektedirler(18). 

 

4.5.3 SMA Tip 2 

 
Spinal müsküler atrofi tip 2, genellikle 6. ile 12.ay arasında çıkar ve semptomların 

ortalama başlangıç zamanı 8.aydır (35). Hastalar yardım almadan oturabilir, bazıları destekli 

olarak ayakta durabilir ancak yürüyemezler(12). SMA’nın ara formu olan bu tipte kollardaki 

güçsüzlükten daha fazla olan ilerleyici proksimal bacak güçsüzlüğü olarak ortaya 

çıkmaktadır(36). 

Ellerde tremor sık görülür(18). Kifoskolyoz, sık görülür ve hastalığın ileri 

dönemlerinde solunum problemlerine neden olur(18). Hastaların bilişleri normaldir ve 

kardiyak anomali gelişmesi olası değildir(37). Tip 1 hastalarda görüldüğü gibi, zayıf bulbar 

fonksiyon ve interkostal kas zayıflığı nedeni ile, trakeal sekresyonların temizlenmesi zorlaşır 

ve hastalar solunum yetmezliği nedeni ile kaybedilir(12). Hastaların çoğunluğu 25 yaşına 

kadar hayatta kalırlar ve yeni tedaviler ile bu yaş süresi uzayabilmektedir(18). 

  
4.5.4 SMA Tip 3 
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Spinal müsküler atrofi tip 3, 18.aydan sonra ortaya çıkmaya başlar ve ortalama 

başlangıcı 39.aydır (35). Alt ekstremite, üst ekstremiteden daha fazla etkilenir. Hastalar 

bağımsız olarak yürüyebilirler fakat proksimal kas güçsüzlüğünden dolayı sık düşmeler 

görülür veya merdivenlerden inip çıkarken zorluklar görülür(18). 

 
Bulguların ortaya çıkış zamanına göre iki gruba ayrılır: Semptomlar 18 ay ile 3 yaş 

arasında başlıyorsa tip 3a, 3 yaş ile 21 yaş arasında başlıyorsa tip 3b(38). Solunum kası 

güçsüzlüğü çok azdır veya yoktur(18). Kardiyak ve bilişsel fonksiyonları normaldir(18). 

  
4.5.5 SMA Tip 4 

 

Spinal müsküler atrofi tip 4, 20li veya 30lu yaşlarda kas güçsüzlüğü ile ortaya 

çıkar(18).  

Kardiyak ve bilişssel işlevler ve yaşam beklentisi normaldir(18). SMA’nın en az 

görülen tipidir (39). 

 

4.6 SMA Hastalığı Tanısı 

 
SMA hastalığı nadir görülen bir hastalık olduğu için tanısını koymak da 

güçtür. Tanıdan genellikle fizik muayene sırasında şüphelenilir. Hastada motor 

zorluklar veya regresyon öyküsü, hipotoni, proksimal kas güçsüzlüğü mevcut ise 

SMA hastalığından şüphelenmek gerekir. Hastanın kliniği; hastalığın tipi ve 

başlangıç yaşına göre değişebilir. 

 

Hastanın SMA olduğundan şüpheleniliyorsa yapılacak ilk tanı testi SMN1 

geni homozigot delesyonunun araştırılmasıdır(40). SMN1 genindeki ekzon 7 

yokluğu tanıyı doğrular(40). Test %95 hassasiyet ve %100 özgüllüğe sahiptir(40). 

İlk tanı testi sonuç vermez ise CK değerleri ve EMG gibi elektrofizyolojik testler 

ve daha ileri laboratuvar çalışmaları yapılabilir(41). 
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Prenatal tanı, ebeveynlerin ikisi de SMA taşıyıcısı ise yapılabilmektedir. 

SMA otozomal resesif aktarıldığı için taşıyıcı çiftlerin her gebelikte %25 SMA’lı 

çocuk sahibi olma riski vardır. Prenatal tanı testi hamileliğin 10.haftasından 

itibaren koryon villus örneklemesinden(CVS), 15.haftadan itibaren ise 

amniyosentez ile yapılabilir(42). 

 

4.7 SMA Taşıyıcılık Taraması  

 
Ülkemizde SMA taşıyıcılık oranı yüksek olması nedeni ile 2021 yılından 

itibaren hasta bebek olsun veya olmasın tüm çiftlere taşıyıcılık testi 

önerilmektedir. Yapılan testlerde çiftlerde taşıyıcılık saptanırsa aile hekimleri 

tarafından çiftlere genetik danışmanlık verilir(42). Evlilik öncesi SMA taşıyıcı 

taraması akış şemasına göre bireyler yönlendirilir (bkz. Ek-4). Taramaya katılmak 

isteyen ve istemeyen kişilerden SMA tarama testi onam formu alınır (bkz. Ek-5). 

Bireyler akış şemasına uygun olarak değerlendirilir ve gerekirse ileri tetkik ve 

tedavi için sevk formu ile sevk edilir (bkz. Ek-6). 

 

4.8 SMA Yenidoğan Taraması  

 
SMA hastalarında fenotip ile SMN2 gen kopyası arasındaki klinik 

korelasyon göstermesi SMN2 geninin tedavi stratejilerinde önemli rol oynayacağı 

gösterilmiştir(43). SMN2 geninden elde edilen tam uzunlukta SMN protein 

seviyelerini arttırmaya çalışan yeni tedavi seçenekleri araştırılmaktadır(43). 

Mevcut ve gelecekteki tedavilerin başarısı, irreversıbl nöron kaybından önce 

tedaviye başlamak için bireylerin daha erken tespit edilmesine bağlı olabilir. 

Örneğin; tip1 SMA’lı bebeklerde ilk 3 ayda hızlı motor nöron kaybı olmakta ve 

hastaların %95’ten fazlası ilk 6 ayda kaybedilmektedir. Tip1 SMA’lı bebekler için 

faydalı olabilecek tedaviye yenidoğan döneminde başlanması gerekmektedir(43). 

 

Yenidoğan taraması, irreversıbl organ hasarı başlamadan önce tedaviye 

başlama ve en erken hastalık belirtilerini ileriye dönük belgeleme fırsatı 

sağlayacaktır(43). 
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Ülkemizde yenidoğanlarda SMA taramasına 2022 yılı Mayıs ayında 

başlanmıştır (44). SMA hastalığı yenidoğan taraması için akış şeması Ek-7’te 

gösterilmiştir. 

 

4.9 SMA Komplikasyonları 

 
Gastrointestinal sorunlar arasında kabızlık, gecikmiş mide boşalımı ve 

aspirasyon riski yüksek olup yaşamı tehdit eden gastroözafageal reflü olabilir(18). 

Büyüme yetersizliği ve yetersiz kilo alımı yaygındır(18). SMA tip2 ve tip3 

hastalarda obezite gelişme riski vardır(45). 

 

Solunum yetmezliği SMA tip1 ve tip2 hastalarında en sık ölüm 

nedenidir(18). Azalmış solunum fonksiyonu, hava yolu sekresyonlarının yetersiz 

temizlenmesi, uyku sırasında hipoventilasyon ve tekrarlayan pnömoni atakları 

görülebilir(18). 

 

Skolyoz, kalça çıkığı ve eklem kontraktürleri SMA’lı hastalarda sık 

görülen komplikasyonlardır. Skolyoz SMA tip2 hastalarının çoğunda ve tip3 

hastaların yarısında büyük bir sorundur(18). Destekleyici bakım verilmezse çoğu 

hastada ilerleyen dönemde torasik kifoz gelişebilir(45). İlerleyen skolyoz 

olgularında akciğer fonksiyonu bozulur ve kardiyak debinin azalmasına neden 

olabilir(46). 

 

Uzun süreli açlık dönemlerinde dikarboksilik asidüri ve düşük serum 

karnitin düzeyleri ile şiddetli metabolik asidoz SMA’nın metabolik 

komplikasyonlarıdır(47). Bu komplikasyonların nedeni tam olarak 

açıklanmıştır(18). 

 

4.10 SMA Tedavisi 
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Tarihsel olarak bakıldığında, hiçbir ilaç SMA’nın ilerlemesini durduracak 

kadar etkili değildi. Bu yüzden SMA tedavi edilemez bir hastalık olarak kabul 

edilmiştir. Ancak 21.yy başlarında Nusinersen’in ortaya çıkmasıyla SMA 

hastalarının tıbbi durumu tamamen değişmiştir(48). Nusinersen (Spinraza® ) 2016 

yılında ABD’de 2017 yılında Avrupa ve Japonya’da onaylanmıştır(48). 

Nusinersen, SMA proteinin ekspresyonunu arttıran bir antisense 

oligonükleotiddir(49). 
 

Onasemnogene abeparvovec ( Zolgensma®  ), nusinersenden sonra klinik 

uygulamaya geçen bir sonraki yeni ilaçtır(48). İlaç SMN geni transferi için 

geliştirilmiştir(48). 2019’da ABD’de 2020’de Avrupa ve Japonya’da onay 

almıştır. 

 

Risdiplam (Evrysdi®  ), klinik uygulamaya sokulan üçüncü ilaçtır, ancak 

SMA için FDA onaylı ilk reçeteli ilaçtır(48). 2020’de ABD’de 2021’de Avrupa ve 

Japonya’da onay almıştır. Başlangıçta 2 aylıktan büyük SMA’lı hastalar için 

kullanılırken, şimdi her yaştan SMA’lı pediatrik ve yetişkin hastalar için 

kullanılabilmektedir(48). Risdiplam, SMN2 pre-mRNA eklemesini değiştiren 

küçük moleküllü bir bileşik içeren oral çözeltidir. SMA hastalarının evlerinden 

çıkmadan tedavi görmelerini sağlar(48). 

 

Bahsedilen ilaçların tüm SMA tiplerinde kullanılamaması ve tedavilerin pahalı 

olmasından dolayı her hastaya ulaşılamaması SMA hastalığı için taramanın 

önemini bir kez daha ortaya koymaktadır. Burada görev yine koruyucu hekimlik 

yapan birinci basamak aile hekimlerine düşmektedir. 

 

5. GEREÇ ve YÖNTEM 

 

5.1 Araştırmanın Tipi, Yapıldığı Yer ve Zaman 

 

Araştırmamız kesitsel, anket çalışmasıdır. Çalışmamız Haziran 2023 – Eylül 2023 

tarihlerinde Erzincan ili Merkez ilçesine bağlı Karaağaç, Kavakyolu ve Demirkent Aile 



 

 
13 

Sağlığı Merkezlerinde yapılmıştır. 

 

5.2 Araştırmanın Uygulama Şekli ve Veri Toplama Aracı 

 
Çalışmamız Erzincan ili Merkez ilçesine bağlı Karaağaç, Kavakyolu ve Demirkent 

Aile Sağlığı Merkezlerine evlilik için başvuran bireylere anket olarak tasarlandı ve çalışmaya 

toplam 197 kişi dahil edildi. Veri toplamak için güncel literatür ve rehberler öncülüğünde 

anket formu hazırlandı. Anket formu sunulmadan önce bireylere çalışma hakkında bilgi 

verildi ve katılımcıların onamları alındı. Anket formları katılımcılar tarafından yüz yüze kâğıt 

üzerinden dolduruldu. 

 

Anketimizin ilk bölümünde sosyodemografik verilerin ve diğer bilgilerin sorgulandığı 

10 adet soru yer alırken devamında SMA hastalığı ve SMA taraması hakkında bilgi 

düzeylerini değerlendirmeye yönelik 11 adet beşli likert soru bulunmaktadır. Likert soruları 

için katılımcılardan, her bilgi sorusu için ‘Tamamen Katılıyorum’, ‘Katılıyorum’, ‘Fikrim 

Yok’, ‘Katılmıyorum’, ‘Tamamen Katılmıyorum’ seçeneklerinden onlar için uygun olan bir 

tanesini seçmeleri istendi. Anketin son 2 sorusunda ise katılımcıların SMA tarama testi 

yaptırmak isteyip istemedikleri ve nedeni sorgulandı. 

 

5.3 Araştırmanın Örneklem Büyüklüğü 

 
TÜİK 2022 nüfus verilerine göre 2022 yılında Erzincan ili Merkez ilçede evlilik sayısı 

1309 olarak kaydedilmiştir. Çalışma süresi boyunca Merkez ilçede yaklaşık 350 evlilik 

gerçekleşeceği öngörülmüştür. Örneklem büyüklüğü %5,  örneklem hatası ve p=0,5, q=0,5 

değerleri ile minimum 184 olarak hesaplanmış ve çalışma kapsamında 197 kişi ile görüşmeler 

gerçekleştirilmiştir. 

 

5.4 Araştırmaya Dahil Olma ve Olmama Kriterleri 
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5.4.1 Dahil Olma Kriterleri  

 
• 18- 65 yaş aralığında olmak 

• Evlilik raporu için erzincan ili merkez ilçesinde bulunan demirkent, kavakyolu, karaağaç 

ASM’lerinden birine başvuruda bulunmak 

• Erzincan ili merkez ilçesinde yaşıyor olmak 

 
5.4.2 Dahil Olmama Kriterleri 

 
• Çalışmaya katılmayı kabul etmemek 

• Mental retarde olmak veya sorulara cevap verebilecek biliş seviyesinde olmamak 

 
5.5 Verilerin Analizi Ve İstatistik 

 
Veri analizi IBM SPSS İstatistik 23 (SPSS Inc., Chicago, IL, ABD) kullanılarak 

yapıldı. Verilerin normal dağılımı Kolmogorov-Smirnov testi ile test edilmiş, sayısal veriler 

ortalama ± standart sapma veya ortanca (min-maks) olarak, kategorik değişkenler ise frekans 

ve yüzde olarak rapor edilmiştir. 

 

Tanımlayıcı istatistiksel analizler yapıldı, iki kategorik değişken arasındaki ilişki Ki-

Kare ve Fisher's Exact testleri ile incelendi ve iki bağımsız örneğin ortalamaları Bağımsız 

Örnekler t testi kullanılarak karşılaştırıldı. İstatistiksel anlamlılık düzeyi p<0,05 olarak 

belirlendi.  

 

5.6 İzinler ve Etik Kurul Onayı 

 
Erzincan ili Merkez ilçesine bağlı üç aile sağlığı merkezindeki çalışmamız 20.05.2023 

tarihinde Erzincan Valiliği ve İl Sağlık Müdürlüğü tarafınca onaylanmıştır (bkz. Ek-1 ve Ek-

2). Etik kurul onayı ise; Erzincan Binali Yıldırım Üniversitesi Klinik Araştırmalar Etik 

Kurulu tarafından 13.04.2023 tarihinde 2023-08/4 karar no ile verilmiştir (bkz. Ek-3). 
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6. BULGULAR 

 
Çalışmamıza katılanlar 94 (%47,7)’ü erkek, 103 (%52,3)’ü kadın olmak üzere toplamda 

197 kişi katılmıştır. Katılımcıların yaşlarının ortalaması 29,45 (±7,48) iken, en küçük yaş 18, 

en büyük yaş 61’di.  

 

 
Şekil-1: Yaş Tablosu 

   
SMA hastalığını daha önceden duyanların sayısı 178 kişi (%90,4) iken, duymayan 

kişilerin sayısı 19(%9,6)’dur. Duyanlar ise ortalama 4,37 yıldır (max:10, min:1) hastalıktan 

haberdardır. 

 

Katılımcıların eğitim düzeyine baktığımızda ise; okuryazar olmayan ve ilkokul 

mezunu 9 (%4,6), ortaokul 21 (%10,7), lise 65 (%33) ve üniversite 102 (%51,8) kişidir. 

 

Katılımcılara ‘akraba evliliği var mı?’ sorusu soruldu ve 171 kişi (%86,8) hayır 

cevabını verirken 26 kişi (%13,2) evet cevabını verdi. 1. 2. Derece ailede engelli hasta var mı 

sorusuna ise 185 kişi (%93,9) hayır cevabını verirken, 12 kişi (%6,1) evet dedi. 
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Katılımcıların 193 (%98)’ünde kronik hastalık bulunmazken 4 (%2)’ünün kronik 

hastalığı bulunmaktadır. 

 

 

 
 

Şekil 2 : Meslek Grupları 
  
 

Katılımcılara SMA hastalığını nereden duyduklarını sorduğumuzda ise büyük 

çoğunluğu (100 kişi, %56,2) sosyal medya üzerinden haberdar olduğunu belirtti. 

 

işçi; 32,50%

memur; 26,90%

çalışmıyor; 13,70%

serbest meslek; 
13,20%

ev hanımı; 11,20%

emekli; 2,50%
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Şekil 3 : SMA’yı Nereden Duydunuz 

 

 

SMA tedavisi SGK tarafından karşılanmaktadır sorusuna katılımcıların 24 (%12,2)’ü 

‘hepsini karşılamaktadır’, 90 (%45,7)’ı ‘bir kısmını karşılamaktadır’, 83(%42,1)’ü ise 

‘karşılamamaktadır’ yanıtını verdi. 

 

Tablo 1: Likert sorularına verilen cevaplar 

 Tamamen 

katılıyorum+ 

katılıyorum 

 

n(%) 

Fikrim yok 

 

 

       

n(%) 

Katılmıyorum+ 

Tamamen 

katılmıyorum 

 

n(%) 

SMA genetik geçişli bir 

hastalıktır. 

80(%40,6) 100 (%50,8) 17(%8,6) 

SMA tedavisi ile tamamen 

iyileşme mümkündür. 

52(%47,2) 113(%57,4) 32(%16,2) 

SMA önlenebilir bir 

hastalıktır. 

93(%47,2) 89(%45,2) 15(%7,6) 

sosyal medya; 100 televizyon; 42 doktor; 12 yakın çevre; 9 diğer; 15

sosyal medya; 
56,20% televizyon; 23,60% doktor; 6,70% yakın çevre; 5,10% diğer; 8,40%

99%

99%

99%

100%

100%

100%

sosyal medya televizyon doktor yakın çevre diğer

kişi yüzde
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SMA kampanyalarını doğru 

buluyorum. 

138(%70,1) 41(%20,8) 18(%9,1) 

Erkekler ve kızlar eşit 

oranda hasta olur. 

57(%28,9) 96(%48,7) 44(%22,3) 

SMA taraması yapılmasını 

doğru buluyorum. 

167(%84,8) 23(%11,7) 7(%3,6) 

SMA sık görülen bir 

hastalıktır. 

55(%27,9) 85(%43,1) 57(%28,9) 

SMA testi pozitif çıkarsa 

evliliğe engeldir. 

31(%15,7) 84(%42,6) 82(%41,6) 

SMA’lı çocuğu olanın 

sağlam çocuğu olmaz. 

9(%4,6) 100(%50,8) 88(%44,7) 

SMA testi evlendikten sonra 

da yapılabilir. 

98(%49,7) 65(%33,0) 34(%17,3) 

 

 

Katılımcılara SMA testini yaptırıp yaptırmayacakları sorulduğunda 54 kişi (%27,4) 

‘hayır’ cevabını verirken, 143 kişi (% 72,6) ‘evet’ cevabını vermiştir. Hayır cevabını 

verenlere testi yaptırmama nedenleri sorulduğunda ise en çok verilen cevap ‘ cevap vermek 

istemiyorum’ ( 32 kişi, %59,3) oldu. 9 kişi (%16,7) ‘kürtaj düşünmüyorum’,  8 kişi (%14,8) ‘ 

vaktim yok daha sonra yaptıracağım’ , 5 kişi (%9,3) ise ‘ çocuk düşünmüyorum’ cevabını 

verdi.  

 

Kadınlar ve erkeklerin, SMA testi yaptırma oranları karşılaştırıldığında anlamlı bir 

fark saptanamadı. ( p=0,228) 

 

Eğitim düzeyleri ile SMA testi yaptırma istekleri karşılaştırıldığında ise, eğitim düzeyi 

arttıkça SMA testi yaptırma oranlarının arttığı tespit edildi. ( p=0,017) 
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Çiftler arasında akrabalık olması ve SMA testi yaptırma istekleri karşılaştırıldığında; 

akrabalık ile test yaptırma arasında anlamlı bir fark bulunamadı. (p=0,316) 

 

1.Ve 2. Derece akrabalarında engelli birey bulunan katılımcıların SMA testi yaptırma 

isteğinin daha fazla olduğu gözlemlendi. (p=0.020) 

 

Katılımcıların SMA hastalığını daha önceden duyup testi yaptırma isteklerine 

bakıldığında aralarında anlamlı bir ilişki bulunamadı. (p=0,131) 

 

SMA genetik olarak kalıtsal bir hastalıktır likert sorusuna ‘kesinlikle katılıyorum’ ve 

‘katılıyorum’ diyenlerin %78,8’i SMA testi yaptırmak istediği gözlemlendi. (p=0.039) 

 

SMA kampanyalarını doğru buluyorum likert sorusuna ‘kesinlikle katılıyorum’ ve 

‘katılıyorum’ cevabını verenlerle test yaptırma oranı arasında anlamlı bir ilişki saptandı. 

(p=0,024) 

 

SMA taraması yapılmasının doğru olduğunu düşünüyorum likert sorusuna ‘kesinlikle 

katılıyorum’ ve ‘katılıyorum’ diye cevap verenlerin %77,8 i test yaptırmak istediğini 

belirterek bu iki belirteç arasında anlamlı bir ilişki gözlemlendi. (p<0,001) 

 

SMA testinin pozitif çıkması evliliğe engeldir likert sorusu ile SMA testi yaptırma 

ilişkisine bakıldığında evliliğe engel olduğunu düşünenlerin %87,1’i testi yaptırmaya istekli 

olduğu görüldü. (p=0,001) 

 

SMA testi evlendikten sonra da yapılabilir likert sorusuna katılmayanların %85,3’ü 

testi evlenmeden önce yaptırmak istedi. Evlendikten sonra da yapılabilir diyenlerin de 

%77,6’sı testi yaptırmak istedi. (p=005) 

 

Katılımcıların SMA önlenebilir bir hastalıktır likert sorusuna verdiği cevaplar ile SMA 

testi yaptırma istekleri karşılaştırıldığında aralarında anlamlı bir ilişki saptanamadı. (p=0,133) 

 

Eğitim düzeyi ile SMA genetik geçişli bir hastalıktır değişkenleri karşılaştırıldığında 

eğitim düzeyi arttıkça likert soruya verilen doğru cevabın artığı görülmüştür. Aralarında 

anlamlı bir ilişki görülmüştür. (p=0,001) 
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Tablo 2: Eğitim Düzeyi – SMA Genetik Geçişli Bir Hastalıktır 

 

 

SMA kampanyalarını doğru buluyorum likert sorusu eğitim düzeyi ile 

karşılaştırıldığında anlamlı bir ilişki görülmüştür. (p=0,010) 

 

 

Tablo 3: Eğitim Düzeyi-SMA Kampanyalarını Doğru Buluyorum 

 

SMA kampanyalarını doğru buluyorum 

Total 

tamamen 
katılıyorum+ 
katılıyorum fikrim yok 

katılmıyorum
+tamamen 

katılmıyorum 
eğitim 
düzeyi 

ortaokul ve 
altı 

18 11 1 30 

lise 48 15 2 65 
üniversite 72 15 15 102 

Total 138 41 18 197 
 

 

Eğitim düzeyi ile erkekler ve kızlar eşit oranda hasta olur değişkenleri 

karşılaştırıldığında anlamlı bir ilişki bulunamadı. (p=0,304) Eğitim düzeyinden bağımsız çoğu 

kişinin likert soru hakkında fikri yoktu. 

 

 

 

 

 

 

 

SMA genetik geçişli bir hastalıktır 

Total 

tamamen 
katılıyorum+ 
katılıyorum fikrim yok 

katılmıyorum+ 
tamamen 

katılmıyorum 
eğitim düzeyi ortaokul ve altı 5 24 1 30 

lise 22 37 6 65 
üniversite 53 39 10 102 

Total 80 100 17 197 
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Tablo 4: Eğitim Düzeyi-Erkekler ve Kızlar Eşit Oranda Hasta Olur 

 

erkekler ve kızlar eşit oranda hasta olur 

Total 

tamamen 
katılıyorum+ 
katılıyorum fikrim yok 

katılmıyorum
+tamamen 

katılmıyorum 
eğitim 
düzeyi 

ortaokul ve 
altı 

4 18 8 30 

lise 22 31 12 65 
üniversite 31 47 24 102 

Total 57 96 44 197 
 

 

SMA sık görülen bir hastalıktır likert sorusu ile eğitim düzeyi karşılaştırıldığında 

eğitim düzeyinden bağımsız çoğu kişinin soru hakkında fikri yoktu ve aralarında anlamlı bir 

ilişki gözlemlendi. (p=0,024) 

 

Tablo 5: Eğitim Düzeyi-SMA Sık Görülen Bir Hastalıktır 

 

SMA sık görülen bir hastalıktır 

Total 

tamamen 
katılıyorum+ 
katılıyorum 

fikrim 
yok 

katılmıyorum
+tamamen 

katılmıyorum 
eğitim 
düzeyi 

ortaokul ve 
altı 

10 17 3 30 

lise 18 32 15 65 
üniversite 27 36 39 102 

Total 55 85 57 197 
 

SMA testi evlendikten sonra da yapılabilir sorusuna eğitim düzeyi arttıkça doğru 

cevap verenlerin sayısı artmış olup aralarında anlamlı bir ilişki saptanmıştır. (p=0,029) 

 

SMA testi evlendikten sonra da yapılabilir değişkeni ile SMA testi pozitif çıkarsa 

evliliğe engeldir değişkeni arasında anlamlı bir ilişki görülmüştür (p<0,001). Evlendikten 

sonra yapıldığını düşünenlerin çoğu test pozitif çıkarsa evliliğe engel olduğunu 

düşünmemektedir. 
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Tablo 6: SMA Testi Evlendikten Sonra da Yapılabilir-SMA Testi Pozitif Çıkarsa 

Evliliğe Engeldir 

 

SMA testi pozitif çıkarsa evliliğe engeldir 
tamamen 

katılıyorum+ 
katılıyorum fikrim yok 

katılmıyorum
+tamamen 

katılmıyorum 
SMA testi evlendikten 
sonra da yapılabilir. 

tamamen katılıyorum+ 
katılıyorum 

14 30 54 

fikrim yok 10 44 11 
katılmıyorum+tamame
n katılmıyorum 

7 10 17 

Total 31 84 82 
 

Katılımcıların arasında akraba evliliği yapanlar ile eğitim düzeyi karşılaştırıldığında 

aralarında anlamlı bir ilişki bulunmuştur (p=0,039). Ortaokul ve altı eğitim düzeyi olanlarda 

akraba evliliği oranı %26,6, lise düzeyi %7,69 ve üniversite eğitimli olanlardan %12,7’si 

akraba evliliği yapmıştır. 

 

Tablo 7: Eğitim Düzeyi-Akraba Evliliği Var mı? 

 

akraba evliliği var 
mı 

Total Hayır evet 
eğitim ortaokul ve 

altı 
22 8 30 

lise 60 5 65 
üniversite 89 13 102 

Total 171 26 197 
 

Katılımcıların SMA hastalığını bilme süresi uzadıkça SMA genetik geçişli hastalıktır 

sorusuna doğru yanıt verme oranları artmıştır ve aralarında anlamlı bir ilişki gözlemlenmiştir. 

(p=0,030) 

 

SMA taramasını doğru buluyorum değişkeni ile SMA’yı kaç senedir biliyorsun 

değişkeni arasında anlamlı bir ilişki bulunmuştur. (p=0,006) 

 

Hastalığı ne zamandır bilmesi ile ‘SMA’lı çocuğun sağlam çocuğu olmaz’, ‘SMA testi 

pozitif çıkarsa evliliğe engeldir’, ‘erkekler ve kızlar eşit oranda hasta olur’, ‘SMA testi 
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evlendikten sonra da yapılabilir’, ‘SMA tedavisi ile iyileşme tamamen mümkündür’ 

değişkenleri arasında anlamlı bir ilişki yoktur. (p=0,328, p=0,194, p=0,178, p=0,948, 

p=0,066) 

 

Katılımcılara SMA’yı nereden duydun diye sorulduğunda büyük bir çoğunluğu sosyal 

medya ve televizyondan (%56,2 ve %23,6) duyduğunu belirtmiş olup buralardan duyanların 

SMA kampanyalarını doğru bulduğu görülmüş ve aralarında anlamlı ilişki gözlemlenmiştir. 

(p=0,020) 

 

 

 

7. TARTIŞMA 
 

Bu çalışmada Erzincan Merkez ilçesindeki aile sağlığı merkezlerine evlilik muayenesi 

için başvuran bireylerin SMA taramasına yönelik bilgi düzeyleri ve tutumları araştırılmıştır. 

Bulgular, katılımcıların önemli bir kısmının SMA taramasının önemi konusunda yeterli 

farkındalığa sahip olmadığını ve bunu evlilik öncesi süreçte zorunlu/rutin bir prosedür olarak 

algıladığını göstermektedir. Bu durum, genetik hastalıkların önlenmesi ve sağlıklı nesillerin 

yetişmesi açısından önemli bir eksiklik olarak değerlendirilebilir. 

 

Katılımcılara sadece SMA’yı daha önce duyup duyamadıkları ve ne kadar süredir 

duydukları sorulmuştur. 197 kişiden 178’i (%90,4) SMA hakkında daha önceden bilgi sahibi 

olduğunu belirtmiş ve ortalama 4,37 yıldır hastalık hakkında bilgi sahibi olduklarını ifade 

etmişlerdir (min.=1 max=10 ). Buna karşılık 19 kişi (%9,6) SMA’yı daha önce hiç 

duymadığını belirtmiştir. Televizyon ve sosyal medyanın birinci bilgi kaynakları olması da 

dikkat çekicidir. Sosyal medya, nadir hastalık farkındalığını desteğini arttırmada kritik bir rol 

oynamaktadır. Her ne kadar bilgi edinmede önemli bir yeri olsa da yanlış bilgi ve 

yönlendirme açısından da kötü yanları mevcuttur. 197 kişinin sadece %6,7’si (n=12) SMA’yı 

doktordan duyduğunu ifade etmiştir. Erken teşhis ve tedavi gerektiren hastalıklarda birinci 

basamakta görev alan doktorların önemi oldukça büyüktür. Evlilik için başvuran her bireye 

SMA hakkında bilgi vererek, bireylerin hem farkındalığını arttırmış olup hem de yanlış bilgi 

edinmelerinin önüne geçmiş olurlar. 
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Katılımcıların %84,8’i (n=167) SMA taramasını desteklerken, ancak %72,6’sı (n=143) 

test yaptırmayı istediklerini belirtmiştir. Bu yüksek destek düzeyi, katılımcıların hastalık 

hakkında yeterli bilgi sahibi olmamalarına rağmen, evlilik öncesi tarama prosedürlerinin 

zorunlu olmasının bir sonucu olarak yorumlanabilir. Sağlık taramalarına katılımı etkileyen 

faktörler arasında algılanan risk, doktor tavsiyeleri, kişisel hassasiyet, olumsuz sonuçlar alma 

endişesi ve erken teşhisin faydalarına olan inanç yer almaktadır (50). Ancak bu çalışmadan, 

katılımcıların tarama programlarına katılımının, bu programların evlilik sürecinin bir parçası 

olarak zorunlu olmasından kaynaklandığı anlaşılmaktadır. Bu durum, tarama programlarının 

etkinliğini artırma ve katılımı teşvik etme potansiyeline sahip olmakla birlikte, toplumun 

hastalık hakkındaki bilgi ve farkındalık düzeyini artırmaya yönelik daha fazla çaba göstermesi 

gerektiğine de işaret etmektedir.   

 

Ayrıntılı bilgi sorulmadan, katılımcılara SMA hakkında genel bilgiler sorulmuş olup 

çoğunun bu bilgiler hakkında herhangi bir fikri yoktu. Bu bulgular, toplumda SMA hakkında 

genel bir farkındalık olsa da bu farkındalığın hala yeterli düzeyde olmadığını göstermektedir. 

Önceki çalışmalar, genetik hastalıkların erken tanı ve tedavisinde halkın bilgi düzeyinin kritik 

önemini vurgulamaktadır (51). Ayrıca, genetik danışmanlık ve tarama programlarının 

etkinliği üzerine yapılan araştırmalar, toplumdaki bilgi düzeyinin bu programların başarısında 

belirleyici bir faktör olduğunu ortaya koymuştur (52). Öte yandan, hastalıktan haberdar olma 

süresi ile SMA taraması yaptırma isteği arasında anlamlı bir ilişki bulunamamıştır. Bu durum, 

sahip olunan bilginin yüzeysel olduğunu düşündürebilir. Bu bağlamda, çalışmamızın 

sonuçları, genetik hastalıkların önlenmesi ve yönetimi konusunda toplumsal farkındalığın 

artırılmasının önemini vurgulamaktadır. 

 

SMA tarama testini katılımcıların %27,4’ü (n=54) yaptırmak istememiştir. Nedeni 

sorulduğunda ise büyük bir çoğunluğu (n=32) cevap vermek istememiştir. Bazı bireylerin 

genetik testlere katılmayı reddetmelerinin ardında yatan nedenler, genellikle katılımcıların 

araştırmalara karşı genel bir itirazlarından ziyade, projenin doğası veya süreci hakkında 

yanlış anlamalar veya engellerden kaynaklanmaktadır. Örneğin, İskoçya'da yaşlı bireylerin 

bir araştırma projesine katılmayı reddetme sebepleri incelendiğinde, katılımcıların büyük 

çoğunluğunun ilk etapta katılmama kararının, araştırmalara ilkesel olarak karşı 

olmalarından değil, projenin kendisiyle ilgili yanlış anlamalar veya engellerden 

kaynaklandığı görülmüştür (53). Ayrıca, katılım oranlarını artırmak için zaman ve yer 

seçiminde esneklik sağlamak ve katılımcılara ölçümler hakkında geri bildirim vermek gibi 
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faktörlerin, gelecekteki katılım istekliliğini artırabileceği belirtilmiştir (54). Bu bulgular, 

genetik testlere katılımı reddeden bireylerin kararlarının, genellikle araştırmalara karşı genel 

bir itirazdan ziyade, spesifik engeller ve yanlış anlamalardan kaynaklandığını 

göstermektedir. Bu nedenle, katılım oranlarını artırmak için, araştırma ve bağlam özelindeki 

katılım sorunlarını ele almak ve potansiyel yanlış anlamaları veya endişeleri gidermek 

önemlidir. 

 

Beklendiği gibi, test yaptırma isteği katılımcıların eğitim düzeyi ile artmıştır. 

Literatürdeki çalışmalar, eğitim seviyesinin genetik test yaptırma isteğinde önemli bir faktör 

olduğunu, daha yüksek eğitim seviyesinin genellikle genetik testlere yönelik daha fazla bir 

anlayış ve daha temkinli bir yaklaşımla ilişkili olduğunu göstermektedir (55). Bu durum, 

farklı eğitim katmanlarında ve halk sağlığı politikasında bilinçli karar vermeyi 

kolaylaştırmak için hedefe yönelik eğitim programlarına duyulan ihtiyaca ilişkin çıkarımlara 

yol açmaktadır. 

 

Katılımcıların ailelerinde engelli birey bulunanların SMA tarama testini yaptırma 

isteği arasında anlamlı bir ilişki görülmüştür. Yapılan bir çalışmada, engelli bireylerin 

kardeşleri, prenatal genetik testler ve engellilik hakkındaki tutumlarını, engellilikle kişisel 

ve geniş çaplı deneyimlerine dayanarak şekillendirmekte ve bu tutumlar, genetik testlerin 

sosyal anlamları hakkında daha geniş bir bakış açısı sunmaktadır (56). Sonuç olarak, 

genetik testler engelli bireyi olan aileler için hem tanısal hem de duygusal bir değere 

sahiptir. Bireyler, engelli olan bireyin durumunun nedenini anlamak ve gelecekteki üreme 

kararları için bilgi edinmek istemektedirler. Ayrıca, genetik testlerin sonuçları ebeveynlerin 

yaşam kalitesini iyileştirebilir ve engellilikle ilgili sosyal anlayışları derinleştirebilir. 

 

SMA testi pozitif çıkınca evliliğe engel olduğunu düşünenlerin çoğu (%87,1) testi 

yaptırmaya istekli olduğunu belirtmiştir. Burada SMA hakkında yeterli bilgiye sahip 

olmalarının aksine evlenmelerine engel olacağını düşündükleri için test yaptırmaya istekli 

oldukları düşünülebilir. Burada yine SMA’yı duyanların sayısının çok olmasına rağmen, 

bireylerin yüzeysel bilgiye sahip oldukları anlaşılmaktadır. Bu bağlamda, evlilik için 

başvuran bireylere testler hakkında yeterli bilgiyi vermek görevi sağlık profesyonellerine 

düşmektedir. 
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Eğitim düzeyi arttıkça SMA’nın genetik geçişli hastalık olduğu bilgisine doğru 

cevaplar verilirken, erkekler ve kızlar eşit oranda hasta olur ve SMA sık görülen bir 

hastalıktır bilgisi hakkında eğitim düzeyinden bağımsız katılımcıların çoğunun bir fikri 

yoktu. Bu da mevcut kaynaklara ve devam eden eğitim programlarına rağmen, genetik 

okuryazarlık ve bireylerin genetik bozuklukları anlamasını iyileştirmek için ele alınması 

gereken bir boşluk olduğunu göstermektedir. Çeşitli profesyonel alanlarda gelişmiş genetik 

eğitimine kabul edilen bir ihtiyaç vardır. 

 

Katılımcıların eğitim düzeyi ile akraba evliliği yapma oranları karşılaştırıldığında 

beklendiği gibi eğitim düzeyi düşük olanların akraba evliliği yapma oranı fazladır (ortaokul 

ve altı %26,6). Lise düzeyi eğitim görenlerde oran en düşük iken ( %7,69) üniversite eğitimi 

görenlerde oran beklenilmedik düzeyde yüksek çıkmıştır (%12,7). Çalışmalara bakıldığında, 

eğitim seviyesi yüksek olan bireyler arasında bile, akraba evliliği yaygınlığının beklenen 

düzeyden daha yavaş azaldığı ve bu durumun aile geçmişi ve kişisel tercihlerle alakası 

olduğu bulunmuştur (57). Türkiye’de yapılan bir çalışmada eğitim düzeyi yükseldikçe, 

akraba evliliklerine görüşün olumsuzlaştığı ve bu tür evliliklerin kabul edilebilirliği azaldığı 

gözlenmiştir(58). Eğitim seviyesi ile akraba evliliği arasındaki ilişki, eğitim seviyesi 

arttıkça akraba evliliklerine karşı tutumun olumsuzlaştığı ve bu tür evliliklerin kabul 

edilebilirliğinin azaldığı yönünde bir eğilim göstermektedir. Eğitim, bireylerin evlilik 

tercihlerini etkileyen sosyokültürel normlar ve değerler üzerinde değişiklik yaratarak, 

akraba evliliklerinin azalmasına katkıda bulunabilir. Bununla birlikte, eğitim seviyesi 

yüksek olan bireyler arasında bile akraba evliliklerinin devam ettiği ve bu durumun aile 

geçmişi ve kişisel tercihlerle ilişkili olduğu görülmektedir. Bu bulgular, eğitimin akraba 

evlilikleri üzerindeki etkisinin karmaşık ve çok boyutlu olduğunu göstermektedir. 

 

Katılımcılara SMA’yı nereden duyduğu sorulduğundan büyük bir çoğunluğu buna 

sosyal medya(sosyal medya + televizyon) olarak cevap vermiştir. Buradan duyanların ise 

yine büyük çoğunluğu SMA kampanyalarını doğru bulduğunu ifade etmiştir. Sosyal medya 

kampanyaları, sağlıkla ilgili davranış ve tutumları önemli ölçüde etkileme potansiyeline 

sahiptir. Sosyal medya kampanyalarının bireyler üzerinde çok yönlü bir etkisi vardır. Nadir 

hastalıklar için bir destek ve savunuculuk platformu görevi görürler ve farkındalık 

yaratmada etkili olabilirler. Bununla birlikte, yanlış bilgilerin yayılması, bu olumlu etkileri 

baltalayabilecek bir zorluk olmaya devam etmektedir. Sosyal medyanın sağlık kampanyaları 

için etkili bir şekilde kullanılması, olumlu sonuçları en üst düzeye çıkarmak ve halk sağlığı 
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üzerindeki olumsuz etkileri en aza indirmek için mesaj çerçevelemesinin ve içeriğin dikkatli 

bir şekilde ele alınmasını gerektirir. 

 

Araştırmalar, bireylerin sağlık taramalarının doğruluğuna ve bu testlerin 

geçerliliğine ilişkin inançlarının tarama testlerine katılma isteklerini etkileyebileceğini 

göstermektedir (59). SMA taramalarının doğruluğuna olan inanç, negatif bir tarama 

sonucunun evliliğe engel olabileceği algısı ve taramaların evlilikten sonra yapılamayacağı 

inancı, test yaptırma isteği ile önemli ölçüde ilişkilidir. Bu tür inançlar, bireylerin tarama 

testlerine katılımını ve bu testlerin zamanlamasına ilişkin tercihlerini etkileyebilir. 

Özellikle, evlilik öncesi tarama testlerinin önemine dair inanç, evlilik öncesinde bu testleri 

yaptırma isteğinin daha yüksek olmasına yol açabilir. Sağlık profesyonelleri ve politikacılar, 

tarama programını geliştirirken ve uygularken bu inançları göz önünde bulundurmalıdır.  

 

Bu çalışmanın sınırlılıkları arasında Erzincan Merkez ilçesindeki sadece üç aile 

sağlığı merkezinde yürütülmesi yer almaktadır; bu da bulguların Erzincan’ın daha geniş 

nüfusuna veya diğer bölgelere genellenebilirliğini sınırlayabilir. Ayrıca, literatürde 

standartlaştırılmış bir ölçüm aracının bulunmaması nedeniyle araştırmacı tarafından 

geliştirilen bir anketin kullanılması, anketin geçerliliğini ve güvenirliliğini sınırlayabilir. 

Son olarak, evlilik öncesi sağlık raporu için başvuran her bireyin potansiyel çocuk sahibi 

olabileceği varsayımı, doğurganlığını ve çocuk sahibi olma isteğini bağımsız değişkenler 

olarak dikkate almamaktadır. Ancak bu metodolojik tercih, kadınların doğurganlık 

durumunun biyokimyasal olarak doğrulanamayacağı ve sadece öz beyana dayalı olacağı 

gerçeğinden kaynaklanmaktadır. Dahası, genç bir kadın bile doğurgan olmayabilir. Bununla 

birlikte, çalışmamıza dahil edilen katılımcıların yaş ortalamasının nispeten düşük olması bu 

sınırlamayı en aza indirmektedir.  

 

 

8. SONUÇ ve ÖNERİLER 

 
Bu çalışmamızda Erzincan ili Merkez ilçesindeki aile sağlığı merkezlerine evlilik 

raporu için başvuran bireylerin SMA taramasına ilişkin bilgi düzeyleri ve tutumları 

incelenmiştir. Bulgular, nüfusun önemli bir kısmının taramayı desteklediğini ve testi 
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yaptırmaya istekli olduğunu göstermektedir. Katılımcıların birçoğu SMA hastalığını 

duymasına rağmen, bilgi düzeyleri yeterli değildir. Bilgi düzeyleri yetersiz olduğu halde 

önemli bir kısım testi yaptırmayı kabul etmiştir. Bu sonuç; testi evlenmeden önce bir 

zorunluluk olarak gördüklerini ve yaptırmazlarsa evliliğe engel olduğunu düşündükleri için 

testi yaptırmaya isteki olduklarını gösterebilir. 

 

Katılımcıların önemli bir kısmı SMA hastalığını sosyal medyadan duymuş olup; 

günümüzde sosyal medyanın önemli bir bilgi kaynağı olduğunu göstermektedir. Fakat sosyal 

medyada bireyler yanlış bilgi ile bilgilendirilip, farklı şekilde yönlendirilebilirler. SMA 

hastalığı ile ilgili sosyal medya kampanyalarının bireylerin bu hastalığı duymasında katkısı 

büyüktür. Bireyleri doğru bilinçlendirmek ve yönlendirmek için sağlık çalışanlarının önemi 

büyüktür. Bireyler sosyal medyadan ziyade bilgileri sağlık çalışanlarından duyma oranının 

arttırılması gerekmektedir. 

 

Bulgulara bakıldığında eğitim düzeyinden bağımsız olarak SMA hastalığı ile ilgili 

genel bilgilere çoğu kişinin ya bir bilgisi yoktu ya da yanlış cevapları mevcut idi. Bu da 

eğitim programlarının genetik hastalıklar hakkında yetersiz olduğunu göstermektedir. 

Bireylerin böyle nadir hastalıklar hakkında bilinçlenmesinin en önemli adımı eğitim olup, 

eğitim programlarında bilinç düzeylerini arttıracak çalışmalar yapılabilir.  

 

Mevcut bulgular, sağlık profesyonellerinin ve politika yapıcıların genetik tarama 

programlarının etkinliğini arttırmak ve halkın bilgi düzeyini yükseltmek için daha fazla çaba 

göstermeleri gerektiğini göstermektedir. Bu çalışma genetik taramaların, halk sağlığı 

üzerindeki etkisinin anlaşılmasında ve bu alandaki politikaların şekillendirilmesinde önemli 

bir adım olarak değerlendirilebilir.  
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10. EKLER 

 

 
Ek-1: Erzincan Valiliği araştırma izni 

 
Ek-2: Erzincan İl Sağlık Müdürlüğü araştırma İzni 

 
Ek-3: Etik kurul onayı 

 
Ek-4: Evlilik öncesi SMA taşıyıcı taraması akış şeması 

 
Ek-5: SMA tarama testi onam formu 

 
Ek-6: Evlilik öncesi SMA/Hemoglobinopati sevk formu 

 
Ek-7: Yenidoğan SMA taşıyıcı taraması akış şeması 
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Ek-1: Erzincan Valiliği Araştırma İzni 
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Ek-2: Erzincan İl Sağlık Müdürlüğü araştırma İzni 
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Ek-3: Etik kurul onayı 
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Ek-4: Evlilik öncesi SMA taşıyıcı taraması akış şeması 
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Ek-5: SMA tarama testi onam formu 
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Ek-6: Evlilik öncesi SMA/Hemoglobinopati sevk formu 
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Ek-7: Yenidoğan SMA taşıyıcı taraması akış şeması 

 
 
 

 
 

 
 

 
 

 
 

 
 

 
 

 

SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ (SMA) AKIŞ ŞEMASI

TÜM BEBEKLERDEN İLK 48 SAATTE ALINAN
KURU KAN ÖRNEĞİ

Uygunsuz kan örneği Uygun kan örneği

Tarama laboratuvarında
SMN1 Geni Moleküler Analizi

Kan örneği tekrarı

Şüpheli SonuçMutasyon Saptanmadı

Kuru kan örneğinden moleküler 
yöntemle doğrulama

Periferik kan örneği İstenir

Üç gün İçerisinde Periferik Kan 
örneği Laboratuvara ulaşırsa

Üç gün İçerisinde Periferik Kan 
Örneği Laboratuvara ulaşmazsa

Sonuç Raporlanır (Ön Rapor)Periferik Kan örneğinden 
moleküler yöntemle doğrulama

Mutasyon 
Saptanmadı

Homozigot
mutasyon var

Pediatrik Nöroloji 
Kliniğine SevkTakipten Çıkar

Takipten Çıkar

Homozigot
mutasyon var

Pediatrik Nöroloji 
Kliniğine Sevk
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Ek-8: Tez anket formu  

 

1. Yaşınız  ……. 
 

2. Cinsiyet   a)Kadın    b)Erkek 
 

3. Eği;m düzeyi 
a. Okuryazar değil 
b. İlkokul 
c. Ortaokul 
d. Lise 
e. Üniversite 

 
4. Meslek 

a. İşçi 
b. Memur 
c. Emekli 
d. Ev hanımı 
e. Serbest meslek 
f. Çalışmıyor 

 
5. Akraba evliliği var mı ? 

a. Evet 
b. Hayır 

 
6. Kronik hastalığınız var mı? 

a. Evet 
b. Hayır 

 
7. 1. 2. Derece ailede engelli hasta var 

mı? 
a. Evet 
b. Hayır 

 
8. SMA hastalığını hiç duydunuz mu? 

a. Evet 
b. Hayır 
 

9. SMA hastalığını kaç senedir 
biliyorsunuz ?....................... 
 

10. Nereden duydunuz ? 
a. Televizyon 
b. Sosyal medya 
c. Doktor 
d. Yakın çevre 
e. Diğer 

 

11. SMA nın tedavisi SGK tara\ndan 
karşılanmaktadır. 

a. Hepsini karşılamaktadır. 
b. Bir kısmını karşılamaktadır. 
c. Karşılamamaktadır. 

 
12. SMA gene;k geçişli bir hastalık_r. 

a. Tamamen ka_lıyorum 
b. Ka_lıyorum 
c. Fikrim yok 
d. Ka_lmıyorum 
e. Tamamen ka_lmıyorum. 

 
13. SMA tedavisi ile tamamen iyileşme 

mümkündür. 
a. Tamamen ka_lıyorum 
b. Ka_lıyorum 
c. Fikrim yok 
d. Ka_lmıyorum 
e. Tamamen ka_lmıyorum 

 
14. SMA önlenebilir bir hastalık_r. 

a. Tamamen ka_lıyorum 
b. Ka_lıyorum 
c. Fikrim yok 
d. Ka_lmıyorum 
e. Tamamen ka_lmıyorum 

 
15. SMA kampanyalarını doğru 

buluyorum. 
a. Tamamen ka_lıyorum 
b. Ka_lıyorum 
c. Fikrim yok 
d. Ka_lmıyorum 
e. Tamamen ka_lmıyorum 

 
16. Erkekler ve kızlar eşit oranda hasta 

olur. 
a. Tamamen ka_lıyorum 
b. Ka_lıyorum 
c. Fikrim yok 
d. Ka_lmıyorum 
e. Tamamen ka_lmıyorum 
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