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01 疾病概述与流行病学



SMA是一种常染色体隐性遗传病，由于脊髓前角细胞变性导致肌无力和肌萎缩。根据起病年龄和临床病程，

SMA可分为多种类型。

脊髓性肌萎缩症（SMA）定义

SMA主要分为SMA I型（婴儿型）、SMA II型（中间型）、SMA III型（青少年型）和SMA IV型（成人型）。各

类型在起病年龄、症状严重程度和预后方面存在差异。

SMA分类

脊髓性肌萎缩症定义及分类



发病原因及机制探讨

SMA的发病机制涉及多个方面，包括神经元变性、胶质细胞增生、轴突运输障碍和突

触传递异常等。这些因素共同作用，导致肌肉无力和萎缩。

发病机制

SMA主要由SMN1基因突变引起，SMN1基因负责编码运动神经元存活蛋白。当

SMN1基因发生突变时，运动神经元存活蛋白表达减少，导致脊髓前角细胞变性。

遗传因素

尽管SMA主要由遗传因素引起，但一些环境因素如宫内感染、缺氧、中毒等也可能参

与发病过程。

环境因素
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年龄分布

SMA的起病年龄因类型而异，SMA I型通常在婴儿期起病，而

SMA II型、III型和IV型的起病年龄逐渐推迟。
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发病率

SMA的发病率约为1/6000-1/10000，不同种族和地区间发病

率存在一定差异。

02

地区差异

SMA在全球范围内的分布相对均匀，但某些地区或种族可能存

在较高的发病率。例如，亚洲地区的发病率相对较高。

流行病学特点及地区差异



诊断标准与鉴别诊断方法

诊断标准

SMA的诊断主要依据临床表现、家族

史、基因检测和肌电图检查结果。具

体标准包括肌无力、肌萎缩、肌张力

降低、腱反射减弱或消失等。

鉴别诊断方法
SMA需要与多种疾病进行鉴别诊断，

如先天性肌营养不良、脊髓灰质炎、

多发性硬化等。鉴别方法包括详细的

病史询问、体格检查、实验室检查和

影像学检查等。



02 临床表现与评估



脊髓性肌萎缩症患者通常
表现为四肢近端肌无力，
如肩部、大腿等部位的肌
肉力量减弱。

肌无力 肌肉萎缩 运动功能受限

随着病情发展，患者可出
现明显的肌肉萎缩，表现
为肌肉体积减小、皮下脂
肪增多。

由于肌无力和肌肉萎缩，
患者的运动功能受到不同
程度的影响，如行走、跑
步、跳跃等动作受限。
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典型临床表现描述



轻度

患者表现为轻度肌无力和肌肉萎缩，能够独立行走，但运动能力
较正常人差。

中度

患者肌无力和肌肉萎缩较为明显，行走困难，需要借助辅助器具
如拐杖、轮椅等。

重度

患者肌无力和肌肉萎缩严重，完全丧失行走能力，需要长期卧床，
生活不能自理。

严重程度分级标准介绍



通过测量肌肉电活动来评估神经肌肉功能状态，
有助于脊髓性肌萎缩症的诊断和严重程度评估。

肌电图检查

通过取少量肌肉组织进行病理学检查，可以明确
肌肉萎缩的原因和程度。

肌肉活检

如X线、CT、MRI等，可以观察骨骼和肌肉结构的
改变，辅助评估病情严重程度。

影像学检查

辅助检查手段在评估中应用



身体功能受限

脊髓性肌萎缩症导致患者身体功

能受限，如行走、跑步等日常活

动受限，严重影响患者的生活质

量。

心理健康问题

由于身体功能受限和长期治疗带

来的压力，患者容易出现焦虑、

抑郁等心理健康问题。

社会参与障碍

脊髓性肌萎缩症患者由于身体功

能受限和心理问题，往往难以正

常参与社会活动和工作学习，导

致社会参与障碍。

患者生活质量影响因素分析



03 治疗原则与方法选择



推荐使用诺西那生钠等反义寡核苷酸类药物，以及利司扑兰等基因
修饰类药物进行治疗。

药物选择

确诊后应尽早开始药物治疗，以延缓疾病进展。

用药时机

通过定期评估患者的运动功能、生活质量等指标，及时调整治疗方案。

效果评价

药物治疗策略及效果评价



营养支持
保证患者充足的营养摄入，特别是蛋白质和维生素D的补充。

心理干预
提供心理支持和辅导，帮助患者和家属应对情绪和压力问题。

康复训练
包括物理疗法、作业疗法等，可改善患者的肌肉力量和运动功能。

非药物治疗途径探讨



综合考虑患者的年龄、病情严重程度、合并症等
因素，制定个体化的治疗方案。

根据患者的具体情况，灵活调整药物剂量和用药
方式。

与患者和家属充分沟通，解释治疗方案的利弊和
风险，共同决策。

个体化治疗方案制定原则
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