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25.06.2026 PERSEMBE

13:00-13:15

ACILIS

14:00-15:30

14:00-14:30 Klinisyen Gozlyle Nérometabolik Hastaliklarda Hassas Tip
Prof. Dr. Ali DURSUN
14:30-15:00 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Nérometabolik Hastaliklarda Hassas Tip
Prof. Dr. Zerrin YILMAZ GELIK
15:00-15:30 Nadir ve Tanisiz Hastaliklarda bitiincil Genomik Yaklagim
Prof. Dr. Ugur OZBEK
15:30 - 15:50 Kahve Molasi
15:50-17:20
15:50-16:20 Noroloji Bakis Agisi ile Metabolik Olmayan Norogenetik Hastaliklarda Hassas Tip
Prof. Dr. Piraye OFLAZER
16:20- 16:50 Tibbi Genetik Bakis Acisi ile Metabolik Olmayan Norogenetik Hastaliklarda Hassas Tip

Dog. Dr. Giiney BADEMCI, Dr. John T. Macdonald Department of Human Genetics (Online)

16:50-17:20 Metabolik Olmayan Nérogenetik Hastaliklarda Hassas Tip Uygulamalari
Dr. Ogr. Uyesi Arda GETINKAYA

17:20-17:40 Kahve Molasi
17:40-19:10
17:40-18:00 Ortopedi ve Travmatoloji Bakis Agist ile iskelet Displazilerinde Hassas Tip
Dr. Ogr. Uyesi Adnan KANTARCI
18:20-18:40 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile iskelet Displazilerinde Hassas Tip
Prof. Dr. Hiilya KAYSERILI
18:40-19:00 iskelet Displazilerinde Hassas Tip Uygulamalari
Prof. Dr. Yasemin ALANAY
18:50 Sozel Sunumlar
A Salonu B Salonu
Dr. Ggr. Uyesi Engin ATLI Prof. Dr. Ash SUBASIOGLU
Dr. Ggr. Uyesi Semih ASIKOVALI Prof. Dr. Yesim GZDEMIR
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26.06.2026 CUMA

09:00-10:30

09:00- 09:30 Kardiyoloji Bakis Agisi ile Genetik Yaklasim
Prof. Dr. Baris OKCUM

09:30-10:00 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Kardiyak Hastaliklarda Hassas Tip
Dog¢. Dr. Sinem YALCINTEPE

10:00-10:30 Kardiyovaskiiler Hastaliklarda Kisisellestirilmis Tedavi Yaklagimlan
Prof. Dr. Bilgen Bilge GEGKINLI

10:30 - 10:50 Kahve Molasi

10:50-12:20

10:50-11:20 Hematoloji Bakis Agisi ile Hemaglobinopatilerde Hassas Tip

Dog. Dr. Tugican KIRKKIZLAR

11:20-11:50 Tibbi Genetik Bakis Acisi ile Hemaglobinopatilerde Hassas Tip
Prof. Dr. Oya UYGUNER

11:50-12:20 Hemaglobinopatilerde Hassas Tip Uygulamalari
Prof. Dr. Ayga AYKUT

12:20-13:20 Ogle Yemegi

13:20-14:00 UYDU SEMPOZYUMU genomize

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Ahmet DURSUN, Prof. Dr. Mahmut Cerkez ERGOREN
Konusmaci: Dr. Tolga Aslan
Gegtigimiz Yilda Genomize: Glincel Calismalar, Gelismeler ve Alandaki Yenilikler

14:00-15:30
14:00-14:30 Oftalmoloji Bakis Agisi ile Goz Hastaliklarinda Genetik ve Hassas Tip

Dog. Dr. Riiveyda GARIP
14:30-15:00 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Géz Hastaliklarinda Genetik Etiyoloji

Prof. Dr. Zihni Ekim TASKIRAN
15:00-15:30 Kalitsal G6z Hastaliklarinda Hassas Tip Uygulamalari

Prof. Dr. Ayse GNER
15:30- 15:50 Kahve Molasi
15:50-17:20
15:50-16:20 Perinatoloji Bakig Agisi ile Prenatal ve Uremeye Yardimei Tekniklerde Hassas Tip

Prof. Dr. Cenk SAYIN
16:20 - 16:50 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Prenatal ve Ureme Genetiginde Hassas Tip

Prof. Dr. Birsen KARAMAN
16:50-17:20 Prenatal ve Ureme Genetiginde Hassas Tip Uygulamalari

Prof. Dr. Tiimay IPEKCI
16:30 S6zel Sunumlar

C Salonu B Salonu
Dog. Dr. Tahir ATIK Dog¢. Dr. Esra ARSLAN ATES
Dr. Ggr. Uyesi Nihan Bilge KAMER Dog. Dr. Hilmi BOLAT
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27.06.2026 CUMARTESI

09:00-10:30

09:00-09:30 Medikal Onkoloji Bakis Agisi ile Solid Timérlerde Hassas Tip
Prof. Dr. Irfan GIGIN

09:30-10:00 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Solid Timérlerde Hassas Tip
Prof. Dr. Kanay YARARBAS

10:00-10:30 Solid Timarlerde Hassas Tip uygulamalari
Prof. Dr. Esra ERDAL

10:30 - 10:50 Kahve Molasi

10:50-12:20

10:50-11:20 Hematoloji Bakis Agisi ile Hematolojik Malignitelerde Hassas Tip

Dog¢. Dr. Onur KIRKIZLAR

11:20-11:50 Tibbi Genetik Bakis Agisi ile Hematolojik Malignitelerde Hassas Tip
Prof. Dr. Ozgiir GOGULU

11:50-12:20 Hematolojik Malignitelerde Hassas Tip uygulamalari
Dog. Dr. Can KUCUK

12:20-13:40 Ogle Yemegi

13:40 - 14:00 UYDU SEMPOZYUMU - GENOKS

Oturum Baskanlan: Uzm. Dr. Irem KALAY
Yeni Nesil Dizilemeden Uzun Okumaya
Konusmaci: Cihangir TASKAN

14:00-15:30

14:00-14:30 Fonksiyonel Zebrabaligi Kanser Modelleri ve Kisisellestirilmis Tedavi uygulamalari
Dr. Ogr. Uyesi Giilgin GAKAN

14:30-15:00 Hassas Tip: Laboratuvardan Klinige, Klinikten Laboratuvara Translasyonel Yaklagimlar
Prof. Dr. Sehime GULSUN TEMEL

15:00-15:30 Nadir Hastaliklarin Tanisinda Yeni Nesil Dizileme Teknolojisi ve Otesi
Prof. Dr. Ahmet Okay CAGLAYAN

15:30 KAPANIS SEROMONISI - ODULLER
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P-11 Sma Tamis1 Olup Onasemnogene Abeparvovec-Xio01 Tedavisine Aday Olan
Hastalarda Smn2 Kopya Sayilar1 ve Analizi
Title SMN2 Copy Numbers and Analysis in Patients Diagnosed with SMA Who Are
Candidates for Onasemnogene Abeparvovec-xioi Treatment

Elif Unlii!, Reyhan Oflazoglu?, Pinar Cobanoglu?, Beril Sahin?, Ela Altun?, Zeynep Tunca? ,
Prof. Dr. Fatma Silan®

' Canakkale Onsekiz Mart Universitesi Tip Fakiiltesi, 3. Smif Ogrencisi, Canakkale,
Tiirkiye
2 Canakkale Onsekiz Mart Universitesi T1p Fakiiltesi, 1. Sinif Ogrencisi, Canakkale,
Tiirkiye
3 Canakkale Onsekiz Mart Universitesi T1p Fakiiltesi, T1ibbi Genetik Anabilim Dal,
Canakkale, Tiirkiye
OZET
Giris ve Amag¢: Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA), SMNI1 genindeki ekzon 7 homozigot
delesyonu sonucu gelisen motor noron hastaligidir. Klinik fenotipin agirligini, translasyon
fonksiyonunun %10'unu koruyan psddogen SMN2min kopya sayisi belirler. Viral gen
transferine dayanan onasemnogene abeparvovec-xioi (Zolgensma) tedavisi yiiksek maliyeti
sebebiyle sosyal giivenlik kapsaminda olmayip, aileler sivil toplum ve valilik onayl
kampanyalara yonelmektedir. Bu calismanin amaci, dijital platformlarda bagis kampanyasi
ylriitiilen hastalarin SMN2 kopya sayilarini, demografik dagilimlarini ve tani yaslarini analiz
etmek ve tip fakiiltesi 6grencilerinde SMA bilgi yiizeyini artirmaktir.

Yontem: Datalarin toplanmasi ve analizi iiniversitemizden aldigimiz etik onay sonrasinda
yapilmistir. Kamuya agik dijital platformlarda (Google, Instagram, Facebook...) ebeveynler ve
STK'lar tarafindan paylasilan, valilik onayli bagis kampanyasi bulunan 130 SMA hastasina ait
genetik raporlar retrospektif olarak taranmis ve anonimlestirilmistir. Olgularin SMN2 kopya
sayilari, cinsiyetleri ve tan1 yaglar1 (dogum ile test tarihi arasindaki siire) istatistiksel analize
tabi tutulmustur.

Bulgular: Degerlendirilen 130 hastanin %50.8'1 (n=66) kiz, %49.2'si (n=64) erkektir. SMIN2
kopya sayis1 dagiliminda hastalarin %82.3"tiniin (n=107) 2 kopya, %12.3"liniin (n=16) 3 kopya
ve %5.4'Uniin (n=7) 4 kopya tasidig1r saptanmistir. Medyan tani yast 29.0 giin olarak
bulunmustur. SMN2 kopya sayis1 2 olan hastalarin ortalama tani stiresi 125.4 giin (min-maks:
0-752 giin) iken, 3 kopya tasiyanlarda bu siire 269 giine (min-maks: 5-1110 giin) ¢ikmistir. Net
kampanya verisi bulunan olgulardan 2 kopya grubunun yalnizca %8.4'i kampanyasin1 %100
tamamlayabilmistir.

Sonugc: Dijital platformlarda yardim arayan hastalarin biiyiik ¢ogunlugu (%82.3) agir progresif
fenotipe sahip olan 2 kopya SMN2 tastyicilaridir. Kopya sayis1 azaldik¢a semptomlarin erken
baslamasina bagli olarak tani yasi one kaymaktadir. Zaman hassasiyeti yiliksek bu olgularin
kampanyalarinda fonlanma oranlarinin diislik kalmasi, klinik etkinligin korunmasi agisindan
yenidogan tarama programlarinin ve erken gen tedavisinin hayati onemini sayisal olarak
kanitlamaktadir.

Anahtar Kelimeler: SMA, SMN2 Kopya Sayisi, Onasemnogene Abeparvovec, Erken Tani
ABSTRACT

Introduction and Objective: Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a motor neuron disease that
develops as a result of a homozygous deletion of exon 7 in the SMN/ gene. The severity of the
clinical phenotype is predominantly determined by the copy number of the pseudogene SMN2,
which retains approximately 10% of functional protein expression. onasemnogene
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abeparvovec-xioi (Zolgensma) treatment, which is based on viral gene transfer, is not covered
by social security due to its high cost, forcing families to turn to non-governmental and
governorate-approved crowdfunding campaigns. The aim of this study is to analyze the SMN2
copy numbers, demographic distributions, and ages at diagnosis of patients conducting
fundraising campaigns on digital platforms.

Method: Genetic reports of 130 SMA patients with governorate-approved donation campaigns
shared by parents and NGOs on public digital platforms (Google, Instagram, Facebook) were
retrospectively reviewed and anonymized. The SMN2 copy numbers, sexes, and ages at
diagnosis (the duration between birth and the genetic test date) of the cases were subjected to
statistical analysis.

Findings: Of the 130 patients evaluated, 50.8% (n=66) were female and 49.2% (n=64) were
male. Regarding the distribution of SMN2 copy numbers, it was determined that 82.3% (n=107)
of the patients carried 2 copies, 12.3% (n=16) carried 3 copies, and 5.4% (n=7) carried 4 copies.
The median age at diagnosis was found to be 29 days. While the mean duration to diagnosis for
patients with 2 copies of SMN2 was 125.4 days (min-max: 0-752 day), this period extended to
269 days( min-max: 5-1110 days) for those carrying 3 copies. Among the cases with definitive
campaign data available, only 8.4% of the 2-copy cohort were able to fully complete their
fundraising campaigns.

Conclusion: The vast majority (82.3%) of patients seeking aid on digital platforms are carriers
of 2 copies of SMN2, which corresponds to the most severe, progressive phenotype. As the copy
number decreases, the age at diagnosis shifts earlier due to the premature onset of clinical
symptoms. The low funding rates in the campaigns of these highly time-sensitive cases
quantitatively demonstrates the vital importance of newborn screening programs and early gene
therapy for preserving clinical efficacy.

Keywords: SMA, SMN2 Copy Number, Onasemnogene Abeparvovec, Early Diagnosis
GIRIS

Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA), spinal kord anterior boynuz hiicrelerindeki alfa motor
noronlarin progresif dejenerasyonu ve buna baglh gelisen simetrik proksimal kas atrofisi ile
karakterize, otozomal resesif gegisli ndromiiskiiler bir hastaliktir. Hastalik, insan genomunda
5q13.2 lokusunda yer alan SMNI1 genindeki ekzon 7 bdlgesinin homozigot delesyonu veya
mutasyonu sonucunda fonksiyonel SMN proteininin sentezlenememesi nedeniyle ortaya ¢ikar.
Bununla birlikte, hastaligin klinik ciddiyeti ve fenotipik heterojenligi, SMNI1 geninin hemen
yaninda yer alan ters psddogen SMN2 kopya sayisi ile yakindan iliskilidir. SMN2 geni,
alternatif kirpilma (splicing) mekanizmasi nedeniyle ancak %10 oraninda tam uzunlukta ve
fonksiyonel protein {liretebilmektedir. Dolayisiyla, bir hastadaki SMN2 kopya sayisinin
fazlaligi, fonksiyonel protein miktarini goéreceli olarak artirarak klinik seyrin daha hafif (Tip 111
veya IV) olmasini saglarken; kopya sayisinin 2 gibi diisiik seviyelerde olmasi, ilerleyici
solunum kasi tutulumu ile karakterize, siit cocuklugu doneminde dramatik 6liimciil sonuglar
doguran Tip I veya Tip II fenotiplerine yol agmaktadir.

Son yillarda SMA tedavisinde devrim niteliginde molekiiler ve genetik yaklagimlar
gelistirilmistir. Bunlardan ilki, SMN2 genindeki kirpilma mekanizmasint modifiye ederek
fonksiyonel protein iiretimini artiran ve Sosyal Giivenlik Kurumu (SGK) tarafindan belirli
kriterlerle karsilanan Nusinersen (Spinraza) tedavisidir. Ancak adeno-iliskili viriis serotip 9
(AAV9) vektori araciligiyla hastaya eksik olan SMN1 geninin fonksiyonel bir kopyasini
dogrudan transfer eden tek dozluk intravendz gen tedavisi onasemnogene abeparvovec-xioi
(Zolgensma), hastaligin patofizyolojisini kokten degistiren en yenilik¢i yaklasim olmustur.
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Zolgensma tedavisinin terapdtik penceresi motor néron kayiplart kalict hale gelmeden once,
yani yasamin ilk aylarinda veya semptomlar heniiz belirginlesmeden 6nceki evrede ¢ok daha
yliksektir. Ancak bu tedavi sosyal giivenlik kapsaminda tam olarak fonlanamamakta ve yaklasik
1.8 milyon dolar1 bulan tedavi maliyeti sebebiyle aileler, sivil toplum kuruluslar1 rehberliginde
valilik onayl bireysel bagis kampanyalar1 diizenleyerek dijital platformlar {izerinden bu fonu
toplamaya ¢aligmaktadir. Bu ¢alismanin amac, dijital ve sosyal medya platformlar iizerinden
valilik onayli kampanya yiiriiten hastalarin SMN2 kopya sayilarini, tan1 yaglarin1 ve fonlanma
dinamiklerini retrospektif olarak inceleyerek, en acil tedaviye ihtiya¢ duyan hasta kohortunun
genetik profilini ortaya koymak ve toplumsal/bilimsel farkindaligi artirmak ve tip fakiiltesi
ogrencilerinin bilgi diizeyini artirmaktir .

YONTEM

Bu arastirma 2025-2026 egitim dgretim yilinda dénem 3 dgrencisi E.U siipervizorliigiinde
donem 1 dgrencileri ile gergeklestirilmistir. Datalarin toplanmasi ve analizi iiniversitemizden
aldigimiz etik onay sonrasinda yapilmistir. Geleneksel hastane argivi taramalarindan farkl
olarak, bu calismada "Dijital Saglik Veri Analizi" ve "Sosyal Medya Kohort Analizi"
metodolojisi kullanilmigtir. Arastirmanin 6rneklemini, Tiirkiye genelinde yasal izin siireglerini
tamamlamis, valilik onayli yardim kampanyas1 baglatan ve genetik raporlarini kamuya agik
platformlarda (Google, Instagram, Facebook vb.) seffaf bir sekilde paylasan SMA hastalar
olusturmustur.

Kriterlere uyan toplam 130 olgu ¢alismaya dahil edilmis, hastanemiz genetik laboratuvarindan
higbir veri kullanilmamaistir. Toplanan veriler igerisindeki isim, soyisim, spesifik dogum tarihi
ve kampanya baslangi¢ tarihleri gibi kisisel veriler, liclincli sahislarin erisimine kapatilarak
tamamen anonimlestirilmistir. Genetik raporlarda MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification) veya qPCR yontemleriyle dogrulanmis olan kesin "SMN2 kopya sayist",
"cinsiyet", "dogum tarihi" ve "genetik test (tani) tarihi" parametreleri veri tabanina
kaydedilmistir. Istatistiki analizlerde, u¢ ve hatali tarih verileri filtrelendikten sonra dogum
tarihi ile test tarihi arasindaki fark giin bazina indirgenerek "Tam Yas1" hesaplanmistir. Dijital
platformlardaki kampanya ilerleme yiizdeleri iizerinden fonlanma basar1 durumlar: kategorize
edilerek ¢apraz tablolama yapilmistir. Dogum tarihi sadece y1l olarak belirtilen ve giin bazinda
uc deger (outlier) lireten olgular ile test tarihi eksik olan hastalar, tan1 yasi ortalamasi
hesaplamalarindan dislanarak analiz edilmistir.

BULGULAR

Analiz edilen 130 SMA hastasindan olusan kohortun demografik yapisi incelendiginde,
biyolojik cinsiyet dagiliminin tam bir denge sergiledigi goriilmistiir: Olgularin %50.8'1 (n=66)
kiz, %49.2's1 (n=64) erkektir. Bu dengeli dagilim, hastaligin otozomal resesif kalitim modeliyle
tam uyumluluk gostermektedir.

Kohorttaki molekiiler genetik prognostik belirte¢ olan SMN2 kopya sayis1 dagilimi ve kopya
say1larina gore filtre edilmis net tan1 yagslar istatistikleri Tablo 1'de ayrintili olarak sunulmustur.
Tablo 1. Hastalarin SMN2 Kopya Sayilarina Gore Dagilimi ve Tan1 Yasi Istatistikleri

SMN2 Kopya|Hasta Saysi|Yiizde Ortalama  Tam | Medyan

Sayisi (n) (%) Yasi (Min - Maks) | Tam  Yas1
(Giin) (Giin)

2 Kopya 107 %82.3 125.4 (0 - 752) 34.0

3 Kopya 16 %12.3 269.0 (5 - 1110) 15.0

4 Kopya 7 %S5.4 102.6 (13-282) |51.0

Toplam / Genel | 130 %100.0 140.7 (0 - 1110) 29.0
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SMN?2 kopya sayist ile tani alma hizi arasinda ters yonlii giiclii bir klinik iliski saptanmistir.
Semptomlar1 en erken ve agir progresif baslayan 2 kopya grubunda medyan tani yasi 34 giin
(ortalama 125.4 giin, (min: 0, maks: 752 giin)) iken; genetik koruyuculugu daha yiiksek olan 3
kopya grubunda medyan tan1 yasinin 15 giine (ortalama 269.0 giin, yaklasik 9 ay, (min: 5, maks:
1110 giin) kaydig1 saptanmistir. Bu durum, kopya sayisi arttik¢a tani siiresinde ortalama 143.6
giinliik (~4.8 aylik) bir klinik gecikme yasandigini sayisal olarak dogrulamaktadir.

Dijital platformlardaki yardim kampanyalarinin basari oranlari incelendiginde, net verisi
bulunan olgular i¢inde 2 kopya tasiyan en kritik durumdaki 107 bebekten yalnizca 9 tanesinin
(%8.4) kampanyasini %100 tamamlayarak gen tedavisine ulasabildigi, geriye kalan 98 hastanin
(%91.6) ise ortalama %359.95 fonlanma diizeyi ile aktif olarak beklemeye devam ettigi
goriilmiistiir. Buna karsin, klinik tablosu daha hafif olan ve sayica az olan 4 kopya tasiyan
hastalarin %42.8'1 (n=3) kampanyasini basartyla tamamlamstir.

SONUC VE TARTISMA

Sosyal mecralarda gen tedavisi fonuna ulagsmaya c¢alisan SMA hastalarimin ezici bir
cogunlugunun (%82.3) 2 kopya SMN2 tasidigi gosterilmistir. Bu veri, internet ortaminda
bireysel yardim arayan popiilasyonun aslinda en agresif ve Oliimciil seyirli Tip I SMA
olgularindan meydana geldigini somut bir sekilde kanitlamaktadir. Nusinersen gibi tedavilerin
basarisinin dahi 2 ve iizeri kopyalarda anlamli oldugu, Zolgensma'nin ise zaman hassasiyeti
tasidig1 bilinmektedir. 2 kopya tastyan bebeklerin ortalama 125.4 giinde (yaklasik 4.2 ayda) tani
almasi, klinik semptomlarin hizla agiga ¢ikmasiyla aciklanabilir; ancak bu gruptaki hastalarin
kampanyalarint %100 tamamlama oraninin sadece %8.4 seviyesinde kalmasi ciddi bir halk
saglig1 ve biyoetik problemine isaret etmektedir. Dijital platformlarda yiiriitiilen kampanyalarin
cogu tip 1 olmakla birlikte spinraza tedavisine 1y1 yanitli olan tip 2 ve tip 3 hastalar icin de
kampanyalar diizenlenmektedir. SMA’da prognozu belirleyen baslica faktor SMN2 kopya
sayist olmakla birlikte SMA tip 2 bir hastanin 3 yasinda tani almasi, hastanin kampaya
baslangic1 ve kampanya giincel olarak devam ederken ayakta durabilmesi ve yiiriiyebilmesi
baska faktorlerin de klinik prognozu etkiledigine isaret etmektedir.

Klinik tablosu hafif olan 4 kopya grubunun kampanyay1 tamamlama oraninin (%42.8), zamana
kars1 yarigsan 2 kopya grubundan belirgin derecede yiiksek olmasi; en acil ve kritik durumdaki
bebeklerin seslerini dijital platformlarda ve lojistik siliregleri yonetmekte zamansal olarak
dezavantajli oldugunu gostermektedir. Motor néron dliimleri kalict hale gelmeden 6nce ilaca
ulagmasi gereken bu bebeklerin bireysel kampanyalarin insafina birakilmamasi gerektigi, elde
ettigimiz sayisal kanitlarla sabittir.
Sonug olarak, ¢aligmamiz ulusal yenidogan SMA tarama programlarinin klinik takibinin ve
genetik tan1 hizinin ne kadar hayati oldugunu ortaya koymaktadir. Dijital saglik veri analizi
yontemiyle elde edilen bu bulgular, tip Ogrencilerinin nadir hastaliklara ve saglik
politikalarindaki finansal lojistige olan bakis agilarin1 genisleterek, gelecegin tip hekimlerinin
bilgi birikiminin artmasina klinik bir temel sunmaktadir. Zamanla yarisan 2 kopya hastalarinin
gen tedavisine adil ve merkezi bir sistemle erisebilmesi i¢in gerekli uluslararasi ve ulusal saglik
politikalarinin  gelistirilmesi elzemdir. Fonlanma oranlarinin diisiik kalmasi, iilkemizde
liretimine baglamasinin dnemini ve aciliyetini gostermektedir. SMA ve diger nadir hastaliklara
yonelik tedavilerin iilkemizde gelistirilmesi hastalarimizin tedaviye ulasilabilirligini
koruyacaktir.
KAYNAKCA

1.  American Medical Association. AMA Manual of Style: A Guide for Authors and Editors.

11th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2020.

2. Prior TW, Leach ME, Finanger E, et al. Spinal Muscular Atrophy. In: Adam MP, Feldman
J, Mirzaa GM, et al., eds. GeneReviews®. Seattle, WA: University of Washington; 1999-
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SMN?2 kopya sayist ile tani alma hizi arasinda ters yonlii giiclii bir klinik iliski saptanmistir.
Semptomlar1 en erken ve agir progresif baslayan 2 kopya grubunda medyan tani yasi 34 giin
(ortalama 125.4 giin, (min: 0, maks: 752 giin)) iken; genetik koruyuculugu daha yiiksek olan 3
kopya grubunda medyan tan1 yasinin 15 giine (ortalama 269.0 giin, yaklasik 9 ay, (min: 5, maks:
1110 giin) kaydig1 saptanmistir. Bu durum, kopya sayisi arttik¢a tani siiresinde ortalama 143.6
giinliik (~4.8 aylik) bir klinik gecikme yasandigini sayisal olarak dogrulamaktadir.

Dijital platformlardaki yardim kampanyalarinin basari oranlari incelendiginde, net verisi
bulunan olgular i¢inde 2 kopya tasiyan en kritik durumdaki 107 bebekten yalnizca 9 tanesinin
(%8.4) kampanyasini %100 tamamlayarak gen tedavisine ulasabildigi, geriye kalan 98 hastanin
(%91.6) ise ortalama %359.95 fonlanma diizeyi ile aktif olarak beklemeye devam ettigi
goriilmiistiir. Buna karsin, klinik tablosu daha hafif olan ve sayica az olan 4 kopya tasiyan
hastalarin %42.8'1 (n=3) kampanyasini basartyla tamamlamstir.

SONUC VE TARTISMA

Sosyal mecralarda gen tedavisi fonuna ulagsmaya c¢alisan SMA hastalarimin ezici bir
cogunlugunun (%82.3) 2 kopya SMN2 tasidigi gosterilmistir. Bu veri, internet ortaminda
bireysel yardim arayan popiilasyonun aslinda en agresif ve Oliimciil seyirli Tip I SMA
olgularindan meydana geldigini somut bir sekilde kanitlamaktadir. Nusinersen gibi tedavilerin
basarisinin dahi 2 ve iizeri kopyalarda anlamli oldugu, Zolgensma'nin ise zaman hassasiyeti
tasidig1 bilinmektedir. 2 kopya tastyan bebeklerin ortalama 125.4 giinde (yaklasik 4.2 ayda) tani
almasi, klinik semptomlarin hizla agiga ¢ikmasiyla aciklanabilir; ancak bu gruptaki hastalarin
kampanyalarint %100 tamamlama oraninin sadece %8.4 seviyesinde kalmasi ciddi bir halk
saglig1 ve biyoetik problemine isaret etmektedir. Dijital platformlarda yiiriitiilen kampanyalarin
cogu tip 1 olmakla birlikte spinraza tedavisine 1y1 yanitli olan tip 2 ve tip 3 hastalar icin de
kampanyalar diizenlenmektedir. SMA’da prognozu belirleyen baslica faktor SMN2 kopya
sayist olmakla birlikte SMA tip 2 bir hastanin 3 yasinda tani almasi, hastanin kampaya
baslangic1 ve kampanya giincel olarak devam ederken ayakta durabilmesi ve yiiriiyebilmesi
baska faktorlerin de klinik prognozu etkiledigine isaret etmektedir.

Klinik tablosu hafif olan 4 kopya grubunun kampanyay1 tamamlama oraninin (%42.8), zamana
kars1 yarigsan 2 kopya grubundan belirgin derecede yiiksek olmasi; en acil ve kritik durumdaki
bebeklerin seslerini dijital platformlarda ve lojistik siliregleri yonetmekte zamansal olarak
dezavantajli oldugunu gostermektedir. Motor néron dliimleri kalict hale gelmeden 6nce ilaca
ulagmasi gereken bu bebeklerin bireysel kampanyalarin insafina birakilmamasi gerektigi, elde
ettigimiz sayisal kanitlarla sabittir.
Sonug olarak, ¢aligmamiz ulusal yenidogan SMA tarama programlarinin klinik takibinin ve
genetik tan1 hizinin ne kadar hayati oldugunu ortaya koymaktadir. Dijital saglik veri analizi
yontemiyle elde edilen bu bulgular, tip Ogrencilerinin nadir hastaliklara ve saglik
politikalarindaki finansal lojistige olan bakis agilarin1 genisleterek, gelecegin tip hekimlerinin
bilgi birikiminin artmasina klinik bir temel sunmaktadir. Zamanla yarisan 2 kopya hastalarinin
gen tedavisine adil ve merkezi bir sistemle erisebilmesi i¢in gerekli uluslararasi ve ulusal saglik
politikalarinin  gelistirilmesi elzemdir. Fonlanma oranlarinin diisiik kalmasi, iilkemizde
liretimine baglamasinin dnemini ve aciliyetini gostermektedir. SMA ve diger nadir hastaliklara
yonelik tedavilerin iilkemizde gelistirilmesi hastalarimizin tedaviye ulasilabilirligini
koruyacaktir.
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