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RefKit Spinal Kas Atrofisi
qPCR Tarama Kiti
SMN1

Spinal Kas Atrofisi (SMA), omurga ve beyinkéki motor néronlarini etkileyen, ilerleyen
ve simetrik kas zayifligina yol agan nérodejeneratif bir hastaliktir. SMA, yasam motor
néron (survival motor neuron) (SMN) geninde meydana gelen mutasyonlar sonucu
olugur ve kendisini otozomal resesif bir hastalik olarak gésterir. 5q13 kromozom
bolgesinde yer alan SMN geni, SMN1ve SMN2 olmak Uzere iki formda bulunur. SMN1
fonksiyonel protein Uretimini saglarken, SMN2 transkriptleri cogunlukla fonksiyonel
olmayan proteinler Uretir. SMA, genellikle SMN1 geninde meydana gelen
mutasyonlarin bir sonucu olarak, SMN1 kaybindan kaynaklanir. SMN2 kopya sayisinin
fazlalidi ise, SMA hastalarinda semptomlarin daha hafif seyretmesini saglamaktadir.
SMA nedeniyle meydana gelen bebek élUmlerinin dinya genelinde fazlalidi ve tasiyici
frekansinin dnemli élgUde fazla olmasi, Ulkelerde rutin SMA taramalarinin biyik 6nem

kazanmasina neden olmaktadir.
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RefKit Spinal Kas Atrofisi Tarama Kiti - SMN1 (RefKit Spinal Muscular Atrophy qPCR Screening
Kit - SMN1), periferik kan érnekleri ve kuru kan spot’larindan izole edilen DNA'lardan Kantitatif
Gergek Zamanli PCR (RT-PCR) yéntemini kullanarak, SMN1 geninde exon 7 bélgesindeki
c.840Cyi tespit eder ve bdylece SMN1 geni bakimindan saglikli, tasiyici ve hasta bireylerdeki
kopya sayilarini verir. Probe tabanli bu RT-PCR teknolojisinde, 2 farkl primer-probe seti
kullanilir. Bu setlerden bir tanesi SMN1 genini, digeri ise dahili kontrol olarak CFTR genini tespit
eder. Kit, izole edilen érneklerden kopya sayisini belirleyebilmek i¢in harici kontrol olarak
saglikli birey kontrolU igcermektedir.

Ordering Information:

RP21-B48 RefKit Spinal Muscular Atrophy qPCR Screening Kit - SMN1 48 rxns

RP21-B480 RefKit Spinal Muscular Atrophy qPCR Screening Kit - SMN1 480 rxns
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