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  بیماری ینیبال علائم

مشکل در بلع و خوردن  ،یشامل ضعف عضلان یماریب نیا

مشکل در سرفه کردن، احساس  ،یغذا، مشکلات تنفس

 یم نهیس یو فرورفتگ هیعروق قلب و ر یو گرفتگ یخفگ

 باشد.

 یماریب یصیو تشخ یریشگیپ یتست ها

نوزادان با ضعف و  یتمام یبرا SMA یصیتست تشخ انجام

 شود.  یم شنهادیپ ف،یقابل توص ریغ یپوتونیه

 عوامل موثر در تشخیص:

 ییاز دست دادن توانا ،یاز مشکلات حرکت یا خچهیتار 

در  یماریو علائم ب مالیضعف عضلات پروکس ،یحرکت

 یوپسیو ب EMG. در ابتدا از ییانتها یحرکت ینورون ها

 یشده است ول یاستفاده م SMA یابیارز یعضلات برا

 کیژنت یاز تست ها یعیوس فیامروزه با وجود ط

 یاستفاده م نیشیپ یروش ها به ندرت از یمولکول

توان از تولد  یاز تولد، م شیپ صیبا تشخ نیشود. همچن

 نمود. یرینوزادان مبتلا جلوگ

 

با  یماریب یصیتشخ یتست ها ران،یدر حال حاضر در ا

 شود که: یانجام م ینیوالد یبرا یا مهیپوشش ب

 مبتلا به  فرزندSMA  .داشته باشند 

 در  نیجن تیوضع نییتع یصیتست تشخ نیهمچن

و  1 پیت SMAفرزند  یدارا نیوالد یبرا یدوران باردار

 است. یا مهیپوشش ب یدارا2

 

 در بیماری ییو دارو یدرمان یکردهایرو

 یتیدرمان حما- 

 یدرمان ها شتریب SMA مارانینسبت به ب یدرمان کردیرو

 ت.اس یو بازتوان یتیحما

 ییدرمان دارو-

 توسط شرکت Nusinersen کیبا نام ژنر اسپینراز  یدارو

 2016سال  دسامبر23 خیو در تار ساخته شده کایآمربایوژن 

      دییدارو مورد تا نیکرده است. ا افتیرا در FDA هیدییتا

 EMA یلیم 12  دارو نیشده ا هیمقدار دوز توص ست.ه زین 

است و به صورت آمپول در کانال  تریل یلیم 5گرم در 

تزریق است که  4درمان اولیه طی . شودی م ماریب ینخاع

روز از هم و دوز چهارم با  14سه تزریق ابتدایی با فاصله 

 سی روز از دوز سوم است.فاصله زمانی 

 نرازایاسپ یعوارض دارو
 یشامل عفونت ها نرازا،یاسپ ینخاع قیتزر عیشا عوارض

 سکیر شیاست. افزا بوستیو  یدستگاه تنفس

 تیشدن انعقاد خون و سم یعیطب ریغ ،یتوپنیترومبوس

 یتست ها نیاز موارد قابل ذکر است. بنابرا یویکل

 ن،یپروترومب زمانکت ها، لاجهت شمارش پ یشگاهیآزما

 یها نیپروتئ نیفعال و همچن یجزئ نیستلازمان ترومبوپ

دوز  هر در شروع و قبل از ،یموجود در ادرار به صورت کم

 .گردد یم شنهادیپ
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    SMA است ینخاع لانیعض یآتروف یماریب ینوع. 

 در  یخود را به صورت ناتوان ینیاثرات بال ،یماریب نیا

 دهد. ینشان م ستادنیتحرک، نشستن و ا

 تولد زنده است.  10000در  1حدود  بایتقر یماریب وعیش 

 تا  ،یستروفید مارانیاز ب تیم انجمن حمابر اساس اعلا

 نیشده اند که از ا ییدر کشور شناسا ماریب 150 نکنو

  .باشند یم 1نوع  پینفر آنان از ت 50 تعداد

  یماریب یها یژگیو

 .باشد یم شروندهیپ نخاعی – یعصب یکیژنت یماریب کی

 است کسانیدر دختران و پسران  یماریب نیا وعیش. 

 رسد ینهفته به ارث م یبه صورت اتوزوم. 

 موجود در قاعده مغز و  یعصب یسلول ها یماریب نیدر ا

 جادیرود که در ا یم نیاز ب جینخاع بتدر ییشاخ جلو

 .دارد یحرکات بدن نقش اصل

 باشد. یم یتا بزرگسال ینیاز دوران جن یماریشروع ب 

 کی پیت یمختلف است که فراوان پیت 5 یدارا یماریب نیا

  یها پیاست. در ت یماریموارد ب یدرصد از تمام 60 بایتقر

 باشد. یکوتاه م اریبس مارانیو دو طول عمر ب کیصفر، 

مرگ  یعیو سن طب یحرکت یسن بروز، حداکثر عملکرد ها

 جدول صفحه یعدبه شرح  یماریب نیمختلف ا یها پیت یبرا

 :می باشد

تیپ 

 بیماری

حداکثر  سن بروز

دستاوردهای 

عملکرد 

 حرکتی

سن 

طبیعی 

 مرگ

فاقد هیچ گونه  جنینی صفر

 توانایی

 6کمتر از 

 ماهگی

کمتر از شش  یک

 ماهگی

نشستن تنها با 

کمک های 

 حمایتی

کمتر از دو 

 سالگی

بین شش الی  دو

 ماهگی 18

ستن به شن

 صورت مستقل

بالاتر از دو 

 سالگی

 18بالاتر از  سه

 ماهگی

ایستادن و راه 

 رفتن

 جوانی

 بزرگسالی چهار

 (3و  2) دهه  

ره رفتن طی 

 جوانی

 بزرگسالی

  یماریمختلف ب یها پیت

 :شود یم یبند میتقس پیبه پنج ت SMA یماریب

 صفر پیت .1

رخ داده و در زمان تولد خود را با علائم  ینیصفر در زمان جن پیت

 نیدهد. طول عمر ا ینشان م دیشد یضعف و مشکلات تنفس

 .باشد یکمتر از شش ماه م پیت

 

 کی پیت .2

 یم یمارینوع ب نیدتریهافمن و شد نگیآن ورد گرید اسم

 یدهد. پاها یرخ م یباشد که در نوزادان قبل از شش ماهگ

به  ازیبلند شدن ن یندارد و برا یکودکان قدرت کاف نیا

 نهیس یو بلع مشکل دارند و دارا هیکمک دارند. در تغذ

باشند که منجر به عدم رشد  یبه صورت مقعر م ییها

در سرفه کردن مشکل  مارانیب نیشود و ا یها م هیمناسب ر

  .دارند

 دو پیت .3

در  مارانیب نیکند. ا یبروز م یسالگ 2 ای یماهگ 15م از لائع 

 .نشستن و بلع مشکل دارند

 سه پیت .4

 اینوجوانان  SMA کند و به نام یبروز م یکودک نیسن از

رفتن از  لادر با مارانیب نیباشد. ا می ولاندر –کوگل برگ 

 یم نیدر راه رفتن مداوم زم نیهمچن .پله مشکل دارند

 .نتوانند راه بروند چگاهیخورند و ممکن است ه

 چهار پیت   .5

تا  18از سن  یماریدهد شروع ب یرخ م یدر بزرگسال عمدتا

 دارند. یباشد مشکلات تنفس و بلع کمتر یم یسالگ 35

  


