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引言
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01

探讨儿脊髓性肌萎缩症

（SMA）基因治疗的研究进

展和前景。

02

分析SMA基因治疗的原理、

方法和技术。

03

阐述SMA基因治疗在临床试

验和实际应用中的效果和挑

战。

目的和背景



国内外研究现状

国外研究现状

在SMA基因治疗领域，国外已经开展了大量的研究工作，包括基因替代、
基因编辑和基因调控等多种方法。

目前，已有多种SMA基因治疗药物进入临床试验阶段，其中一些药物已经
获得批准上市。



• 国外在SMA基因治疗技术的研发、临床试验和监管等
方面积累了丰富的经验。

国内外研究现状



国内研究现状

目前，国内已有多个研究团队和企业开

展SMA基因治疗药物的研发和临床试验

工作。

我国在SMA基因治疗领域的研究起步较

晚，但近年来发展迅速。

国家在SMA等罕见病的诊疗和保障方面

给予了高度关注和支持，为SMA基因治

疗的研究和应用提供了有力保障。

国内外研究现状



儿脊髓性肌萎缩症概述
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01

基因突变

SMA主要由SMN1基因突变引

起，导致SMN蛋白表达不足，

进而影响脊髓前角运动神经元

的正常功能。

02

遗传方式

SMA为常染色体隐性遗传病，

父母双方若均为携带者，则子

女有25%的概率患病。

03

其他因素

除基因突变外，环境因素、表

观遗传学改变等也可能参与

SMA的发病过程。

发病原因及机制



SMA患者主要表现为进行性肌无力、肌萎缩和肌张力降低，

严重者可导致呼吸衰竭和死亡。根据发病年龄、病情严重程

度和进展速度，可分为婴儿型、中间型和成人型。

临床表现

根据临床表现和遗传学特征，SMA可分为SMA-I、SMA-II、

SMA-III和SMA-IV等四种类型。其中，SMA-I型患者病情最

为严重，常在2岁内死亡；SMA-II型和SMA-III型患者病情相

对较轻，可存活至成年；SMA-IV型患者症状最轻，可仅有轻

度肌无力表现。

分型

临床表现与分型



诊断标准及预后

结合患者临床表现、家族史、基因检测和肌肉活检等结果进行综合诊断。基因检测是确

诊SMA的金标准。

诊断标准

SMA患者的预后因病情类型和严重程度而异。一般来说，婴儿型患者预后较差，而中

间型和成人型患者经过积极治疗和康复训练，可显著提高生活质量。近年来，随着基因

治疗技术的发展和应用，SMA患者的预后有望得到进一步改善。

预后



基因治疗原理与技术
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01

基因治疗定义

02

发展历程

基因治疗是指通过改变人类基因组的遗传信息来治疗疾病的方法。它

涉及将外源基因导入患者体内，以纠正或补偿缺陷基因的功能，从而

达到治疗疾病的目的。

基因治疗经历了多年的研究和发展，从最初的理论探讨到临床试验，

再到如今的广泛应用。随着技术的不断进步和临床经验的积累，基因

治疗已成为一种具有广阔前景的治疗方法。

基因治疗定义及发展历程



通过特定的基因编辑技术，将患者体内

的缺陷基因进行敲除，从而消除疾病根

源。

基因敲除技术

利用基因编辑技术对患者体内的缺陷基

因进行修复，恢复其正常功能。

基因修复技术

将外源正常基因导入患者体内，替代缺

陷基因的功能，从而达到治疗目的。

基因替代技术

通过特定的技术手段，抑制患者体内缺

陷基因的表达，减少其对机体的损害。

基因沉默技术

常见基因治疗技术介绍
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