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آتروفی عضلانی 

 (SMAنخاعی )

 بنیاد ژنتیک استان تهران

 

 

(Spinal Muscular Atrophy )SMA  یب آترٍفی

بیوبری شًتیکی اظت کِ بب تحلیل  ػضلاًی ًخبػی

ایي بیوبری در احر اختلال در ذ. ػضلات ّوراُ هی ببؼ

 بب کبّػػولکرد اػصبة کٌترل کٌٌذُ حرکبت ارادی 

کِ هعئَل ػولکرد  دّذرخ هی SMN پرٍتئیي طبیؼی

شى ایي پرٍتئیي بر رٍی ی هیببؼذ. صحیح ظلَلْبی ػصب

 ٍاقغ ؼذُ اظت. 5ٍهَزٍم ؼوبرُ ببزٍی بلٌذ کر

زاظت ٍ ًفر یك ًفر ًبقل شى بیوبری 40از ّر : فراٍاًی

تَلذ  6000در  1احتوبل ابتلا بِ ایي بیوبری بِ ًعبت 

 .ببؼذهی
بیوبری از طریق ٍالذیي ًبقل بیوبری بِ فرزًذ  از آًجب کِ

ى در ازدٍاجْای فاهیلی آفراٍاًی  ،هٌتقل هی گردد

تفبٍت خبصی در فراٍاًی ایي  تیشتر دیذُ هیشَد.

 بیوبری بیي  دختراى ٍ پعراى ٍجَد ًذارد.
 

 :علائن

بعتِ بِ هیساى  ؼذت ٍ زهبى برٍز ػلائن اٍلیِ بیوبری

ّر چِ هیساى  .کٌذهی تغییر SMNکبّػ پرٍتییي 

پرٍتئیي بیؽتر ببؼذ ؼذت ػلائن کوتر ٍ ظي اٍلیِ برٍز 

ایي بیوبری  ػلائن بیوبری ببلاتر خَاّذ بَد. بر ایي اظبض

 :بِ چْبر گرٍُ تقعین هی ؼَد

 

: تْراى، اکببتبى، خیبببى ًفیعی، دفتر ظتبدی ًؽبًی
، ٍاحذ 5رٍبرٍی ٍرزؼگبُ راُ آّي، ظبختوبى ظبیِ، طبقِ
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 تبػلائن اٍلیِ ایي بیوبری  (:ٍردیٌگ ّافوي) Iتیپ 

ضؼف ػضلاًی در هبتلایبى  .کٌذؼػ هبّگی برٍز هی

ببػج برٍز هؽکلات تٌفعی ٍ هؽکلاتی در قذرت هکیذى 

ؼَد. ایي افراد بذٍى کوك ّرگس قبدر بِ ٍ بلغ ًَزاداى هی

ًؽعتي ًخَاٌّذ بَد. ضؼف در ػضلات صَرت ٍ اختلال 

ػضلات زببى ًیس در هَاردی دیذُ ؼذُ اظت. در حرکت 

حذٍدا دٍ ظبل  SMA طَل ػور هبتلایبى بِ ایي ًَع

 .خَاّذ بَد

 

ظي برٍز ػلائن ایي بیوبری  (:ًَع حذ ٍاسط) IIتیپ 

تَاًٌذ هبّگی هی ببؼذ. ایي کَدکبى هی 18تب  6بیي 

ٍضؼیت خَد را در حبلت ًؽعتِ حفظ کٌٌذ. ضؼف ٍ 

هرکس بذى زٍدتر ًوبیبى ِ بًسدیك  ظعتی در ػضلات

ؼًَذ. ّب ضؼیف هیؼَد. در هبتلایبى پبّب پیػ از دظتهی

بسرگتریي هؽکل ایي افراد ضؼف ػضلات تٌفعی اظت کِ 

ّبی هکرر در ایي بیوبراى ؼَد. خن تَاًذ ببػج ػفًَتهی

 .ؼذگی ظتَى فقرات ًیس در ایي افراد هؽبّذُ هی ؼَد
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ّب تٌفط را بب ایي حبلت هوکي اظت بب فؽبر بِ ریِ
هؽکل ّوراُ ظبزد. طَل ػور ایي افراد هوکي اظت 

 .کوتر از افراد ًرهبل ببؼذ

 
ظي  (:خفیف SMA ٍلاًذر یا-کَگلثرگ) IIIتیپ 

اظت. ضؼف ٍ ظبل  18برٍز ایي ًَع بیوبری بؼذ از 

ظعتی ػضلات بِ ٍیصُ ػضلات پب بِ ٌّگبم راُ رفتي ٍ 

ّب در ظٌیي دٍ تب ظِ ظبلگی در ببلا ٍ پبییي رفتي از پلِ

هبتلایبى کبهلا هؽَْد اظت. البتِ اکخر افراد هبتلا بِ ایي 

ظبلگی قبدر بِ  40تب  30ظٌیي هؼوَلا تب  SMA ًَع از

راُ رفتي ّعتٌذ ٍ تٌْب در هَاردی ًبچبر بِ اظتفبدُ از 

ؼًَذ. ٍضؼیت تٌفعی ٍ ّوچٌیي خن ؼذگی ٍیلچر هی

احتوبلی ظتَى فقرات را ًیس در ایي بیوبراى ببیذ در ًظر 

 .گرفتِ ؼَد. طَل ػور ایي افراد طبیؼی اظت

خفیف ، SMA یي ًَعا (:ًَع تسرگسالی) IVتیپ 

تریي ًَع بیوبری اظت کِ بب ظعتی ػضلاًی در 

 .بسرگعبلی ّوراُ هی ببؼذ

 تشخیص:
بب هؼبیٌبت ببلیٌی تَظط پسؼك  SMA تؽخیص بیوبری

ّبى فیسیکى، گرفتي ًَارّبى ػصبى هتخصص، اًجبم تعت

ٍ ّوچٌیي هطبلؼِ ظَابق   (EMG)ٍ الکترٍ هیَگرام
 گیرد. خبًَادگى اًجبم هی

 

جْت تشخیص ًْایی ایي تیواری تررسی 

در ایي حبلت تٌْب ًوًَِ خَى  .گیردهیاًجام  شًتیکی

 ،در اکخر هَارد DNA تعتبیوبر )ٍ ًِ ػضلِ( کبفی اظت.  

از دیگر هسایبی ایي  .کٌذابتلای فرد بِ بیوبری را تأییذ هی
رٍغ ایي اظت کِ ًِ تٌْب بیوبر بلکِ پط از پیذا کردى ًَع 
جْػ هیتَاى افراد هؽکَک ًبقل در خبًَادُ را ًیس بب ّسیٌِ 

 ٍقت کوتری ؼٌبظبیی ًوَد.ٍ 

 پیشگیری:
زهبیػ پیػ از ٍ پذر ًبقل شى هؼیَة ببؼذ آ چٌبًچِ هبدر

اًجبم  تَلذ برای پیذا کردى جٌیي هبتلا در دٍراى ببرداری
 .ؼَدهی

 11ّبی پیػ از تَلذ هی تَاًذ بؼذ از حذٍد ًَاع آزهبیػا
ّفتِ پط از ببرداری بِ اجرا دربیبیذ. ًوًَِ برداری از 

ببرداری اًجبم ٍ  14تب  11در ّفتِ  (CVS) بی جفتپرزّ
در . ؼَدببرداری اًجبم هی 14تعت هبیغ آهٌیَى بؼذ از ّفتِ 

صَرتی کِ آزهبیػ پیػ از تَلذ ابتلا جٌیي بِ بیوبری را 
خبًَادُ هیتَاًٌذ در صَرت توبیل دظتَر ظقط هؽخص کٌذ 

 را از هراجغ قبًًَی درخَاظت ًوبیٌذ

 :درهاى
 هعتور تَاًبخؽی درهبىایي بیوبری درهبى قطؼی ًذارد اهب 

جْت کبّػ ٍ جلَگیری از ػَارض ایي بیوبری هَرد تبییذ 
 .اظت

 

 ًحَُ ٍراثت:

بیوبری هؼوَلا از طریق ٍالذیي ًبقل بیوبری بِ فرزًذ 

 ى در ازدٍاجْای فاهیلی آفراٍاًی هٌتقل هی گردد ٍ 

 تیشتر دیذُ هیشَد.تسیار 

بب تَجِ بِ ایٌکِ ایي بیوبری از ًَع هغلَة غیر جٌعی بِ 
در ّر ببداری صرف  ،در ٍالذیي ًبقلتَارث هیرظذ بٌببرایي 

%، 25ًظر از جٌط جٌیي احتوبل ابتلای ًَزاد بِ بیوبری 
% ٍ ؼبًط ظبلن ٍ غیر 50احتوبل ظبلن ٍلی ًبقل بَدى 

 هی ببؼذ.% 25ًبقل بَدى 

کٌذ لذ هعیي ًویًِ جٌسیت کَدک ٍ ًِ ترتیة تَ

کِ کذام کَدک یا چِ تعذاد از تچِ ّا در خاًَادُ 

ای کِ شى هعیَب دارًذ ایي تیواری را خَاٌّذ 

 داشت. 

 


