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　 　 【摘要】 　 脊髓性肌萎缩(ＳＭＡ)是一种常染色体隐性遗传的神经肌肉罕见病ꎬ其主要特征是脊髓前角运

动神经元缺失导致对称性、进行性肌无力ꎮ 本病目前尚无有效治愈方法ꎬ积极进行康复干预有助于延缓患儿

病情发展、提高生活质量ꎮ 此外近年来针对 ＳＭＡ 的药物治疗也取得一定进展ꎮ 本文拟对近年来关于 ＳＭＡ 的

康复评估、治疗研究进展以及并发症防治情况作一简要综述ꎮ
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　 　 脊髓性肌萎缩(ｓｐｉｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ ａｔｒｏｐｈｙꎬＳＭＡ)是导致婴幼儿

死亡的头号遗传性疾病ꎬ患病率为 １ / ６０００ ~ １ / １００００ꎮ ＳＭＡ 患

者主要表现为近端、对称性、进行性肌无力和肌萎缩ꎬ且下肢无

力程度较上肢显著[１] ꎮ 最常见的 ＳＭＡ 为 ５ｑ ＳＭＡꎬ是由运动神

经元存活基因(ｓｕｒｖｉｖａｌ ｍｏｔｏｒ ｎｅｕｒｏｎꎬＳＭＮ)１ 纯合缺失 /突变引

起的[２] ꎮ ＳＭＮ１ 基因突变导致无法产生足够的功能性 ＳＭＮ 蛋

白ꎬ缺乏 ＳＭＮ 蛋白的患者会发生脊髓前角运动神经元退化ꎬ进
而出现肌无力与肌萎缩[２] ꎮ ＳＭＮ２ 基因也能产生少量的 ＳＭＮ
蛋白ꎬ但约 ９０％的 ＳＭＮ２ 基因转录的 ｍＲＮＡ 缺少外显子 ７ꎬ缺少

外显子 ７ 的 ｍＲＮＡ 翻译生成的 ＳＭＮ 蛋白基本无功能并会迅速

降解[３] ꎮ 目前临床对于 ＳＭＡ 尚无治愈方法ꎬ但积极进行康复

评估、制订合理的治疗计划能在一定程度上延缓疾病进展、防
治并发症及提高患儿生活质量ꎮ 本文将从 ＳＭＡ 的临床分型、康
复评估、治疗及并发症防治等方面作一简要综述ꎮ

ＳＭＡ 临床分型

目前临床根据 ＳＭＡ 患者的发病年龄及能达到的运动里程

碑ꎬ通常将 ＳＭＡ 分为 ４ 种类型[４] ꎮ
一、Ｉ 型 ＳＭＡ
患儿在出生后 ６ 个月内发病ꎬ通常无法独坐ꎬ部分患儿能

头控、抓握ꎮ Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿寿命通常不超过 ２ 年ꎮ
二、Ⅱ型 ＳＭＡ
患儿在出生后 ６~１８ 个月期间发病ꎬ通常可以独坐ꎻ随着疾

病进展ꎬ患儿运动功能逐渐下降ꎬ部分患儿甚至丧失独坐能力ꎮ
多数Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿可存活至成年ꎮ

三、Ⅲ型 ＳＭＡ
患儿在 １８ 月龄后发病ꎬ通常能独走ꎬ但随着疾病进展ꎬ部

分患儿最终失去行走能力ꎮ Ⅲ型 ＳＭＡ 患者其寿命一般不受影

响ꎮ

四、Ⅳ型 ＳＭＡ
患者在成年后发病(成人型)ꎬ通常仅有轻度运动功能障

碍ꎬ其他功能不受影响ꎮ

针对 ＳＭＡ 的康复评估

目前临床针对 ＳＭＡ 的康复评估主要包括患儿肌力、关节活

动度、脊柱形态、运动功能等方面ꎮ 通过康复评估ꎬ可了解患儿

当前的功能状态ꎬ从而更好地预测患儿功能变化及指导治疗ꎬ
也可用于评估药物及康复治疗效果ꎮ

一、费城儿童医院婴儿神经肌肉疾病测试

费城儿童医院婴儿神经肌肉疾病测试( ｔｈｅ Ｃｈｉｌｄｒｅｎ′ｓ Ｈｏｓ￣
ｐｉｔａｌ ｏｆ Ｐｈｉｌａｄｅｌｐｈｉａ Ｉｎｆａｎｔ Ｔｅｓｔ ｏｆ Ｎｅｕｒｏｍｕｓｃｕｌａｒ ＤｉｓｏｒｄｅｒｓꎬＣＨＯＰ￣
ＩＮＴＥＮＤ)是费城儿童医院于 ２００９ 年专为非常虚弱的神经肌肉

疾病患儿设计的量表ꎮ 该量表共有 １６ 个评估项目ꎬ涉及头部、
颈部、躯干以及四肢力量ꎮ Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿的运动功能非常有

限ꎬ因此这部分患儿的运动功能很难被量化ꎮ ＣＨＯＰ￣ＩＮＴＥＮＤ
对运动功能的微小变化较敏感ꎬ所以常用来评估 Ｉ 型 ＳＭＡ 患

儿[５] ꎮ Ｍｅｎｄｅｌｌ 等[６]在研究单剂量基因替代疗法治疗 Ｉ 型 ＳＭＡ
患儿时ꎬ使用 ＣＨＯＰ￣ＩＮＴＥＮＤ 量表评估治疗效果ꎬ发现高剂量组

患儿得分从基线水平迅速增加ꎬ在 １ 个月时平均增加 ９.８ 分ꎬ在
３ 个月时平均增加 １５.４ 分ꎻ另外该量表测试时间较短ꎬＩ 型 ＳＭＡ
患儿在评估过程中耐受性良好ꎮ

二、Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 婴儿神经检查第二部分

Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 婴儿神经检查第二部分(Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ Ｉｎｆａｎｔ
Ｎｅｕｒｏｌｏｇｉｃａｌ Ｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ Ｐａｒｔ ２ꎬＨＩＮＥ￣２)是一项侧重于评估运动

发育里程碑的量表ꎬ包括头部控制、坐位、自主抓握、仰卧位踢

腿、翻身、爬、站立、走共 ８ 个运动里程碑ꎮ 为了追踪 ＳＭＡ 患儿

婴儿期运动发育里程碑的变化ꎬＳａｎｃｔｉｓ 等[７] 从 ＨＩＮＥ 中选取了

第二部分对婴儿整体神经功能及运动发育里程碑进行评估ꎬ确
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认了 Ｉ 型 ＳＭＡ 婴儿在诊断后很少能实现运动发育里程碑的突

破ꎮ ＨＩＮＥ￣２ 评估简单、重复性好ꎬ因此具有较强的实用性ꎮ
ＨＩＮＥ￣２ 的天花板效应好于 ＣＨＯＰ￣ＩＮＴＥＮＤꎻ与 ＷＨＯ 运动里程

碑比较ꎬＨＩＮＥ￣２ 的评价标准更加细致ꎬ因此常用于治疗前、后疗

效对比ꎮ
三、ＷＨＯ 运动发育里程碑

ＷＨＯ 运动发育里程碑共包括独坐、手膝爬、扶站、扶走、独
站、独走共 ６ 个里程碑ꎮ 这些里程碑是独立活动的基础ꎬ且易

于测试和评价ꎬ因此被广泛应用于评估婴幼儿运动能力及发育

水平ꎮ 世界卫生组织纵向收集了多个国家 ４~ ２４ 月龄儿童的大

运动发育情况ꎬ发现约 ９０％的儿童遵循 ５ 个运动里程碑的发育

顺序(除手膝爬)ꎬ有 ４.３％的儿童没有出现手膝爬行[８] ꎮ 由于

ＳＭＡ 患儿很难实现运动里程碑的突破ꎬ因此 ＷＨＯ 运动里程碑

仅用于对患儿当前运动功能进行评估ꎮ
四、Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 运动功能量表￣扩展版

Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 运动功能量表￣扩展版 (Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ Ｆｕｎｃ￣
ｔｉｏｎａｌ Ｍｏｔｏｒ Ｓｃａｌｅ ＥｘｐａｎｄｅｄꎬＨＦＭＳＥ)是在原始 ２０ 项 Ｈａｍｍｅｒ￣
ｓｍｉｔｈ 运 动 功 能 量 表 ( Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ Ｆｕｎｃｔｉｏｎａｌ Ｍｏｔｏｒ Ｓｃａｌｅꎬ
ＨＦＭＳ)基础上增加了 １３ 个粗大运动功能测试(ｇｒｏｓｓ ｍｏｔｏｒ ｆｕｎｃ￣
ｔｉｏｎ ｍｅａｓｕｒｅꎬＧＭＦＭ)项目ꎬ使得量表不仅适用于无法行走的

ＳＭＡ 患儿ꎬ还能用于评估能行走的 ＳＭＡ 患儿ꎮ 有学者对 ３８ 例

Ⅱ、Ⅲ型 ＳＭＡ 患者进行追踪ꎬ发现 ＨＦＭＳＥ 评估Ⅱ、Ⅲ型 ＳＭＡ 患

者功能的结果可靠ꎬ还能捕捉到评分达到 ＨＦＭＳ 天花板的Ⅲ型

ＳＭＡ 患者间的功能差异[９] ꎬ故对于 ＣＨＯＰ￣ＩＮＴＥＮＤ 评分达到天

花板的 ＳＭＡ 患儿ꎬ均需考虑 ＨＦＭＳＥ 评估ꎮ
五、修订上肢模块

修订上肢模块(ｒｅｖｉｓｅｄ ｕｐｐｅｒ ｌｉｍｂ ｍｏｄｕｌｅꎬＲＵＬＭ)主要用来

评估 ＳＭＡ 患者的上肢功能ꎬ该量表从上肢模块 ( ｕｐｐｅｒ ｌｉｍｂ
ｍｏｄｕｌｅꎬＵＬＭ)演变而来ꎬ解决了原始 ＵＬＭ 量表在评估上肢能力

较强患者时遇到的天花板效应问题ꎮ ＲＵＬＭ 共有 ２０ 个评估项

目ꎬ每个项目都与患者重要的日常活动相关ꎬ是评估 ＳＭＡ 患者

上肢功能的可靠量表ꎮ Ｗｏｌｆｅ 等[１０]对一组丧失行走能力的Ⅲ型

ＳＭＡ 患儿上肢功能进行纵向对比ꎬ发现其中 １６ 例患者明显恶

化ꎬ在 ２４ 个月内 ＲＵＬＭ 评分下降了 ３ 分ꎮ
六、６ 分钟步行实验

６ 分钟步行实验(６￣ｍｉｎｕｔｅ ｗａｌｋｉｎｇ ｔｅｓｔꎬ６ＭＷＴ)是测量患者

６ 分钟步行距离的实验ꎮ 相关研究表明ꎬＳＭＡ 患者在 ６ＭＷＴ 测

试过程中其行走速度并不一致ꎬ如第 ６ 分钟时行走速度较第 １
分钟时行走速度下降了 １７％ꎬ因此 ６ＭＷＴ 可作为量化 ＳＭＡ 患

者疲劳程度的工具[１１] ꎮ 当采用 ６ＭＷＴ 对能独走的 ＳＭＡ 患者进

行疲劳程度测试时ꎬ应记录患者每分钟行走距离以及每行走

２５ ｍ所需时间ꎬ从而计算患者的疲劳率ꎮ
七、修订的 Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 量表

修订 的 Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ 量 表 ( ｒｅｖｉｓｅｄ Ｈａｍｍｅｒｓｍｉｔｈ ｓｃａｌｅꎬ
ＲＨＳ)是以 ＨＦＭＳＥ 为基础修订的改良版量表ꎬ其评定内容包括

从坐、摸头到跳远等共 ３６ 项ꎬ能观察到 ＨＦＭＳＥ 量表无法体现

的、小的不连续性变化ꎮ Ｒａｍｓｅｙ 等[１２]研究表明ꎬ联合采用 ＲＨＳ
及 ＷＨＯ 运动里程碑可精确描述 ＳＭＡ 患者的表型及自然史ꎮ

八、神经肌肉病的运动功能测试

神经肌肉病的运动功能测试(ｍｏｔｏｒ ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｍｅａｓｕｒｅꎬＭＦＭ)
是为 ６~６０ 岁神经肌肉疾病患者设计的评估量表ꎮ 该量表评估

内容包括从仰卧位转头到无支持站立共 ３２ 项ꎮ Ｖｕｉｌｌｅｒｏｔ 等[１３]

使用 ＭＦＭ 量表监测 Ｉ、Ⅱ、Ⅲ型 ＳＭＡ 患者的运动功能ꎬ发现

ＭＦＭ 是监测 ＳＭＡ 疾病进展的有效工具ꎮ
九、ＳＭＡ 自理能力量表

ＳＭＡ 自理能力量表(ＳＭＡ ｉｎｄｅｐｅｎｄｅｃｅ ｓｃａｌｅꎬＳＭＡＩＳ)包括自

述和照顾者访谈两个部分ꎬ旨在评估Ⅱ型和非步行Ⅲ型 ＳＭＡ 患

者进行日常生活活动所需要的协助程度[１４] ꎮ 该量表评估内容

包括个人卫生、穿衣、饮食、移动物件、其他共 ５ 个部分ꎬ涵盖了

日常基本生活的各个方面ꎬ是衡量 ＳＭＡ 患者自理能力的重要工

具ꎮ

针对 ＳＭＡ 的治疗

一、药物治疗

根据体内 ＳＭＮ 蛋白水平是否提高ꎬ将治疗药物分为 ＳＭＮ
依赖型和非 ＳＭＮ 依赖型ꎻ其中 ＳＭＮ 依赖型药物又分为基因替

代药物与疾病修正药物ꎮ
(一)ＳＭＮ 依赖型药物

１.基因替代药物:ＡＶＸＳ １０１ 是一种基于腺病毒相关载体的

基因替代药物ꎬ旨在通过单次静脉注射将 ＳＭＮ１ 基因的功能拷

贝传递到运动神经元上[１５] ꎮ 该疗法于 ２０１９ 年 ５ 月获得美国食

品药品监督管理局(Ｆｏｏｄ ａｎｄ Ｄｒｕｇ ＡｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎꎬＦＤＡ)批准ꎬ是
目前首个对神经肌肉疾病有效的基因替代药物ꎮ Ｂａｒｋａｔｓ 等[１６]

研究表明ꎬ在 Ｉ 型 ＳＭＡ 患者中应用 ＡＶＸＳ １０１ 能显著延长患者

寿命ꎬ并提高运动功能ꎮ 该药目前尚未在国内获批ꎬ且仅适用

于 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿ꎮ
２.疾病修正药物:Ｎｕｓｉｎｅｒｓｅｎ 是一种反义寡核苷酸ꎬ通过与

ＳＭＮ２ 基因前 ｍＲＮＡ 中的特定位点结合ꎬ能增加 ＳＭＮ２ 基因

ｍＲＮＡ 转录本中第 ７ 外显子的比例ꎬ使得 ＳＭＮ２ 基因 ｍＲＮＡ 翻

译出有功能的全长 ＳＭＮ 蛋白ꎮ 相关研究表明 Ｎｕｓｉｎｅｒｓｅｎ 的安

全性及耐受性良好ꎬ有助于改善所有类型 ＳＭＡ 患者的运动功

能ꎬ并延缓疾病进展[１７] ꎮ 该药目前已在国内获批ꎮ
Ｅｖｒｙｓｄｉ 是一种小分子剪接修饰剂ꎬ主要通过剪接 ＳＭＮ２ 基

因 ｍＲＮＡ 来增加 ＳＭＮ 蛋白的生成ꎮ 有研究发现ꎬ服用该药的

ＳＭＡ 患者在运动功能测试中的表现明显优于未服用者[１８] ꎮ 该

药是 ＦＤＡ 批准的首个治疗 ＳＭＡ 的口服药物ꎬ口服给药方式显

著提高了患者治疗依从性ꎮ 目前该药已在国内上市ꎮ
(二)非 ＳＭＮ 依赖型药物

ＣＫ￣２１２７１０７ 是骨骼肌快肌中的一种选择性小分子肌钙蛋

白激活剂ꎬ该分子能增加肌钙蛋白 Ｃ 对钙离子的亲和力ꎬ从而

增强肌肉收缩能力[１９] ꎮ ＳＲＫ￣０１５ 是一种单克隆抗体ꎬ可选择性

抑制肌肉生长抑制素ꎬ促进肌肉细胞生长、分化ꎬ对改善肌力具

有重要作用[２０] ꎮ
二、康复治疗

康复干预是治疗 ＳＭＡ 患者的重要手段之一ꎮ 大多数 ＳＭＡ
患者肌力明显减弱ꎬ如有研究表明ꎬＳＭＡ 患者膝关节伸肌强度

仅为预测年龄 /性别参考值的 ５％左右ꎬ而膝关节、肘关节和手

指屈肌强度仅为预测值的 ２０％左右[２１] ꎮ 有学者对 ５０ 例 ＳＭＡ
患者进行为期 ２ 年的康复训练ꎬ发现Ⅱ型、Ⅲ型 ＳＭＡ 患者肌力

及运动能力均获得不同程度改善[２２] ꎮ 虽然康复训练不能逆转

疾病进程ꎬ但有针对性的训练可以预防及减轻关节挛缩、脊柱

畸形、行动障碍等继发症状ꎬ从而提高患儿生活质量[２３] ꎮ 需要
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注意的是ꎬ康复治疗一定要在专业人士指导下进行ꎬ一旦确诊ꎬ
不论患儿功能状态如何ꎬ均需及时介入康复干预ꎮ 此外 ＳＭＡ 患

儿容易疲劳ꎬ因此不推荐高强度训练ꎬ应尽可能保证康复训练

频次稳定ꎮ
(一)Ｉ 型 ＳＭＡ 的康复治疗

部分 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿病情严重ꎬ应首先考虑患儿的呼吸管

理ꎬ尽可能延长患儿寿命ꎬ而功能恢复不做首要考虑ꎮ 因此对

于这部分患儿ꎬ康复治疗仅限于使其实现半坐位ꎮ 症状较轻的

Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿通常能控制头部、抓握ꎬ具备进行康复训练的基

本条件[２４] ꎮ
在 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿中ꎬ矫形器的佩戴及关节牵伸、活动是康

复治疗的关键ꎮ Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿的头部控制通常不稳定ꎬ因此建

议使用颈部支撑工具稳定患儿头部(使颈部保持直立位)ꎬ保证

气道、食道通畅ꎬ从而最大程度减少窒息风险ꎮ 胸部支撑工具

可用来稳定坐姿、保持身体平衡ꎮ 佩戴上肢及下肢矫形器可用

于改善患者运动功能和活动范围ꎮ 踝足矫形器和膝踝足矫形

器可用于下肢牵伸及体位摆放ꎮ 另外关节的主动活动也非常

重要ꎬ应鼓励患儿每天主动活动关节ꎮ 由于 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿运动

功能严重受限ꎬ因此需重视其姿势保持ꎬ尽量使患儿四肢、关节

处于功能位ꎬ以最大程度延缓畸形ꎻ可以使用特制的滚轮、塑性

枕头等维持患儿坐姿、睡姿ꎬ推荐使用可调整倾斜角度的定制

轮椅ꎮ
(二)Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿的康复治疗

针对Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿的主要康复目标是预防关节挛缩和脊

柱侧凸ꎬ保持、恢复并提高运动功能及活动能力[２３] ꎮ 矫形器的

使用原则与 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿类似ꎬ但关节牵伸幅度及活动频次可

适当增加ꎮ 除此之外ꎬ胸腰骶椎矫形器可有效防止脊柱侧凸ꎮ
但需要注意的是ꎬ脊柱侧凸的演变及恶化是由躯干低张力、麻
痹及脊柱￣骨盆结构畸形引起ꎬ佩戴支具只能帮助患儿维持躯干

立线、稳定坐姿ꎬ无法逆转脊柱侧凸演变ꎮ 在青春期或青春期

前失去行走能力的 ＳＭＡ 患儿脊柱侧凸进展速度较快ꎬ提示保持

站立及行走活动有助于延缓脊柱侧凸进展[２４] ꎬ因此辅助站立在

Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿康复中尤为重要ꎮ 辅助站立有利于下肢伸展、促
进骨骼健康及维持脊柱、躯干姿态ꎬ从而延缓脊柱侧凸进展ꎬ推
荐 １６~１８ 月龄 ＳＭＡ 患儿开始使用站立架ꎬ１ ~ ２ ｈ /天ꎬ每天使

用ꎮ 对于Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿ꎬ还应该鼓励其进行以肌肉活动为主的

锻炼ꎬ这有助于改善肌力、增加耐力ꎬ促进日常生活活动、学校

社会活动及职业活动能力提高ꎮ 所有能独坐的 ＳＭＡ 患儿均应

配备一部电动轮椅或轻便的手动轮椅ꎬ轮椅应配备定制的坐姿

保持系统ꎬ尽可能使患儿脊柱处于中立位ꎬ通过指导患儿主动

使用轮椅ꎬ可增强患儿的自我驱动能力ꎮ
(三)Ⅲ型 ＳＭＡ 患儿的康复治疗

Ⅲ型 ＳＭＡ 患儿通常能独走ꎬ但随着疾病进展ꎬ部分患儿独

走能力会逐渐减弱甚至丧失[２５] ꎬ因此Ⅲ型 ＳＭＡ 患儿必须坚持

康复训练ꎬ以维持及促进运动功能ꎮ Ⅲ型 ＳＭＡ 患儿的主要康复

目标除了维持、恢复及促进运动功能外ꎬ还包括提高平衡能力

及耐力ꎮ 在患儿运动、行走训练时ꎬ通常无需使用胸部支具ꎬ因
为它可能会影响患儿步行能力ꎬ并限制机体代偿姿势ꎻ但必要

时可应用胸部支具维持坐姿ꎬ也可适当选用下肢矫形器来维持

膝关节及踝关节柔韧性和稳定性ꎮ 对于功能较好的Ⅲ型 ＳＭＡ
患者ꎬ有氧运动是一种较为经济、方便的干预措施ꎮ 有研究报

道ꎬ有氧运动可能对机体 ＳＭＮ 蛋白水平具有调节作用[２６] ꎮ 一

项单盲随机对照临床试验发现ꎬ低强度日常有氧运动对 ＳＭＡ 患

者具有长期益处ꎬ且对肌肉力量、功能无负面影响ꎬ安全性较

好[２７] ꎬ故推荐 ＳＭＡ 患者进行有氧运动及常规体能训练ꎬ可选择

项目包括游泳、步行、骑自行车、瑜伽、马术、划船、椭圆机锻炼

等ꎮ

ＳＭＡ 并发症及其防治

一、关节挛缩

关节挛缩是 ＳＭＡ 患者最常见的并发症ꎮ 针对关节挛缩ꎬ最
重要的治疗是牵伸、活动等非手术康复治疗ꎬ当关节挛缩引起

明显疼痛及功能损伤时ꎬ应考虑手术治疗ꎮ
二、脊柱侧凸

早期发病的脊柱侧凸在 Ｉ 型和Ⅱ型 ＳＭＡ 患儿中非常普遍ꎮ
对于侧弯较轻的 ＳＭＡ 患儿ꎬ应尽可能采用非手术康复管理来延

缓脊柱侧凸进展ꎮ 当 Ｃｏｂｂ 角超过 ５０°且进展较快或患者无法

正常坐在轮椅上、严重影响生活质量时建议进行手术治疗ꎮ 脊

柱手术的目的是防止脊柱侧凸加重ꎬ保持或恢复脊柱￣骨盆的正

常解剖生理ꎬ改善通气功能ꎬ最终提高生活质量[２８] ꎮ 脊柱侧凸

的术式有生长棒、节段融合、全长融合等ꎬ应根据患儿骨骼生长

情况合理选择ꎮ
三、髋关节脱位

髋关节脱位矫形术是临床常用的手术治疗方式[２９] ꎻ然而考

虑到 ＳＭＡ 患儿对手术的耐受性较差ꎬ加之髋关节脱位较少引起

疼痛ꎬ故只有在患者出现明显疼痛时才考虑手术治疗ꎮ
四、肺部并发症

ＳＭＡ 患儿常出现肺部感染等肺部并发症ꎮ ＳＭＡ 对机体呼

吸系统的影响主要取决于肌肉功能丧失程度ꎬ因此 Ｉ 型 ＳＭＡ 患

儿呼吸系统并发症最严重[３０] ꎮ 目前推荐 ＳＭＡ 患儿预防性进行

呼吸功能训练ꎬ主动咳嗽是呼吸功能训练最为简单、有效的方

式ꎬ延缓及治疗脊柱畸形也是预防患儿呼吸功能下降的重要环

节ꎮ 对于有呼吸困难症状的 ＳＭＡ 患儿ꎬ应及时使用无创正压通

气ꎮ 建议 ＳＭＡ 患儿每年进行流感及肺炎球菌免疫接种ꎬ以降低

肺部感染风险ꎮ
五、吞咽困难

吞咽困难是 ＳＭＡ 患儿常见的临床症状ꎬ以 Ｉ 型 ＳＭＡ 患儿

病情尤为显著ꎮ 对于出现吞咽困难的 ＳＭＡ 患儿ꎬ应以软烂或半

流质食物为主ꎬ以防出现气管阻塞或窒息ꎮ 常用的吞咽训练方

法有闭唇训练、吹气球、口腔按摩等ꎮ 对于伴严重吞咽困难的

ＳＭＡ 患儿ꎬ应及时采取鼻饲等干预ꎬ以保证患儿营养摄入ꎮ

结语

虽然 ＳＭＡ 目前尚无治愈方法ꎬ但对 ＳＭＡ 患儿康复评估后

选用合适的康复手段进行干预ꎬ可有效延缓疾病进展、提高患

儿生活质量ꎮ 相关药物的研发进展也为 ＳＭＡ 的治疗提供了新

的选择及方向ꎬ另外积极防治干预并发症ꎬ可延长 ＳＭＡ 患儿生

命周期、提高生活质量ꎮ
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ｎａｌ ｍｕｓｃｕｌａｒ ａｔｒｏｐｈｙ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｈｉｌｄ Ｎｅｕｒｏｌꎬ１９９４ꎬ９(３):３２６￣３２９.ＤＯＩ:
１０.１１７７ / ０８８３０７３８９４００９００３２１.
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