
 
 

  یص و درمان اس ام ایتشخ یھاست؟ علت، علائم، راهیچ SMA یماریب
است کھ باعث ضعف   یو ارث  یکیژنت  یماری) یک بSMA(  ینخاع   یعضلان  یآتروف 
ک  یش ژنتی کھ آزما  یدر حال .  شودیبدن در کودکان و بزرگسالان م  ل عضلاتیو تحل

تشخیم  SMA  یمار یب بھ  ا یتواند  بیص  ز  یمارین  ا  یادیکمک  با  حال، یکند؛  ن 
ن  یبھ ھم.  درمان آن ندارند  یھاو راه  یمار ی ن بیاز ا  یاز افراد، اطلاعات کاف   یار یبس
ایدل در  ما  داریل،  قصد  مقالھ  چی ن  ھمھ  ا ی م  درباره  بیز  کھ  موضوع   sma  یمارین 
و روشیتشخ   یھا ست، علت بروز آن، علائم، راهیچ بررس  یدرمان   یھا ص    ی آن را 
  م.یکن
  
  ست؟ یچ sma یماریب
  و   یعضلان  ،یعصبک اختلال  ی  )SMA  )Spinal Muscular Atrophy  یمار یب

ن عارضھ  یا   وند.ر  یل میف و تحلیبدن ضع  یدر آن عضلات اسکلتاست کھ    یک یژنت
sma  بزرگ با از دست رفتن نوع خاص در  نوزادان    ی عصب  یھا سلولاز    یسالان و 

در   پانخاع  بدن  قسمت  پ  ینیی و  بروز  م ی مغز  نورونسلولن  یاکند.  یدا  کھ    ی ھاھا 
قدام   یھا سلولا  ی  یتحتان   یحرکت  م ینام  یشاخ  کنترل    شوند،یده  را  عضلات  حرکت 

در بروز بن سلولیکنند؛ اما نقش ایم   ست؟ یچ sma  یماریھا 
ا  یزمان سلولیکھ  ب ن  از  م یھا  ماھروندین  کھ    یعصب  یھاگنالیس  گرید   ھاچھی ،  را 

حرکت مباعث  رایشان  مغز    شود  اینم افت  یدر از  نھایکنند.  در  امر،  باعث  ین  ت، 
   Spinal Muscular Atrophy  یمار ی ب.  شودیف و کوچک شدن عضلات م یضع

ت مرگ  ی شرونده و در نھای پ  در نخاع منجر بھ ضعف ی شاخ قدام  یبا زوال سلول ھا
م ا  یرخ  در  بی دھد.  کودک  یمار ین  دوران  شکل  ب  یسھ  حالت  یک  در    یماریو 

اند.  ییشناسا  یبزرگسال  مقالھ    شده  ادامھ  بررس   "ستیچ  sma  یمار ی ب"در  علت    یبھ 
 م.یپردازیم  یمارین بیا

  
  ست؟ یچ SMA یماریعلت ب

  ی مارین بخش، علت بی. در ادیست، آشنا شدیچ  sma  یماریبا مفھوم ب  یدر بخش قبل
SMA   بزرگسالان را بررس   ی کیژنت  یمار ی بیک    یاس ام ا .  میکنیم   یدر نوزادان و 



 
 

کھ    دیابردهخود بھ ارث    یک یولوژی ن بیرا از والد  ییھاژنکھ شما    ین معنی بھ ا  است؛
  اند.در شما شده  یمارین بیابروز  باعث 

کل  طور  نورونیبھ  صح   یبرا  یحرکت  یھا،  پروتئخود    حیعملکرد  نام   ی نیبھ    بھ 
SMN  )دارند.یبقا) ن  یرون حرکت ون ن  sma  یمار ی ب  از  ز  یدر نوزادان و بزرگسالان 
ا  جاد مشکلی ال  یبھ دلاغلب   سازنده  پروتئ یدر ژن  نامین  بھ  مSMN١   ن    دھد. یرخ 
  ی ن کافی پروتئ تواندینم ،  کندیم ر یی تغ یبھ نوع ا ی  کندیدا میپن ژن جھش  یا  کھ یھنگام 

صحع  یبرا  نتبسازد.    یحرکت  یھا نورونح  یملکرد  نورونیدر    ی حرکت  یھا جھ، 
  کنند.ارسال    ھاچھیماھرا بھ   ییھاگنالیس  توانندینمو   شوندیمشکستھ  

خود  ن یوالد یک از  را از ھر SMN١ ک نسخھ از ژنیکودک ھر بھ طور معمول،  
کنند.  یدا میپجھش  ن، یافت شده از والدین کودکان، ھر دو ژن در ی کند؛ در ایم افت یدر

از  ی  کھ  یودکک  ین یعن یا ن  یافتھ از والدیک ژن جھش  ین و  یوالداز    یکیک ژن سالم 
را  گر  ید در او مشاھده    sma  یمار ی از ب  یانشانھچ  ی، احتمالاً ھ کندیم افت  یدرخود 

منتقل   اوبھ فرزندان    تواندینده م یدر کودک، در آ  افتھیجھش  ن ژن  ینخواھد شد؛ اما ا
  ی در علم پزشک  افتھ استیک ژن جھش  یک ژن سالم و  ی  یدارا ن فرد کھ  یا. بھ  شود

ایگویم  "ناقل" در  آزمایند.  ژنتی ن صورت،  بیش  ن  یابھ    تواند یم  SMA  ی ماریک 
تا   کند  کمک  آافراد  کھ  خیناقل ھستند  ا  یمتوجھ شوند  داردیا  احتمال  چقدر  و    کھ   ر 

بآنفرزند   بھ  ا  یماریھا  ام  اد  مبتلا شود.  یاس  ادر  از  یامھ  مقالھ   sma  یمار یب "ن 
 د.یشویآشنا م  یمارین بیبا انواع ا  "ستیچ
  

   ست؟ یچ sma یماریانواع ب
ب  sma  یمار یب نوزادان بر اساس شدت  و  در    یمار یدر بزرگسالان  بروز آن  و سن 

بھ    "ست یچ  sma  یمار ی ب"ن بخش از مقالھ  یشود. در ایم   یبند پنج نوع مختلف طبقھ
ب  یبررس  م:یپردازیم  یس ام اا  یماریانواع 

  
  . نوع صفر١
شود و یک اختلال یم ده  یز نامی ش از تولد نیپ  ینوع صفر کھ اس ام ا   SMA  یمار یب

تولد  نادر است؛  یمادرزاد  ن نوع کھ  ی در ا.  دھدیم ر قرار  یتاثن را تحت  ی، جنقبل از 
ار  یبس یبا ضعف عضلان نوزاد کند و یدا م ین کاھش پیشدت آن بالا است، حرکات جن



 
 

دارند و   ی ، معمولا مشکلات تنفسیمار ی ن نوع بی د. نوزادان مبتلا بھ ای آیا م ید بھ دنیدش
 کنند.یشتر از چند ماه عمر نمیب

  
  . نوع یک٢
گاھ  کینوع    SMA  یمار یب ب  یکھ  ھافمنیورد  یماریبنام    ااوقات  شناختھ    نگ 
از تولد وج  SMAاین نوع  شود؛  یم در شش ماھھ اول پس  یا  ھنگام تولد و  ود   در 

دارد و در آن ھیپوتونی شدید  وفقدان حرکات خودبخودی دیده می شود. گاھی اوقات  
وجود دا  جنین در داخل رحم  این کودکان دارای  رکاھش قدرت و فراوانی حرکات  د. 

و در اثر ضعف ماھیچھ ای شدید کھ بر روی عملکردھای   توانایی ذھنی طبیعی بوده 
ماھگی فوت می    ١٢سال اول زندگی و اغلب قبل از    ٢اثر می گذارد در    بلعتنفسی و

  کنند.

  

  . نوع دوم٣
تا   ٦بوده و سن شروع بیماری بین    اولنوع    خفیف تر ازکھ    نوع دوم  SMA  یمار یب

ھای اصلی    ١٢ مشخصھ  ھیپوتونی جز  و  ماھیچھ ای  ضعف  گرچھ  است.  ماھگی 
بیماری ھستند. این کودکان می توانند بدون کمک گرفتن بنشینند ولی ھرگز نمی توانند  
بھ طور مستقل حرکت کنند، سرعت پیشرفت بیماری آھستھ بوده و اکثر کودکان مبتلا  

زنده می مانند.   فقط تا اوایل دوران بلوغ 

  . نوع سوم٤
  ١٢کوگلبرگ ولندر نیز شناختھ می شود، بعد از    کھ بھ نامنوع سوم    SMA  یمار یب

راه رفتن محدودیت   در  بیماران  و  می شود  ای  ماھگی ظاھر  دارند. ضعف ماھیچھ 
صندلی   از  بلوغ  اوایل  در  مبتلا  افراد  از  بسیاری  باعث می شود   آھستھ  پیشرونده 
عفونت ھای   مانند  عواملی  تاثیر  تحت  کنند، بقای بلند مدت می تواند  چرخدار استفاده 

قرار گیرد.  وزمکرر تنفسی و بر   اسکولیوز 

  

  . نوع چھارم٥



 
 

  ی مارین بیاعلائم  دھد. یر قرار میا تحت تاث نوع چھارم، بزرگسالان ر  SMA یمار یب
sma    ،از  در بزرگسالان بعد  ج در طول  یو بھ تدر  شودیظاھر م   یسالگ   ٣٥معمولاً 
شدت آن  زمان آنجاشودیمبدتر  ،  از  ایپکھ    یی.  بی شرفت  کند   یمار ین  صورت    یبھ 

بھ  یاریبس  رد؛یگ یم مبتلا  افراد  بی ا  از  نوع  شروع  بعد    ھاسالتا    یمار ی ن  ن  یاولاز 
  شوند.یمتوجھ آن نم ،علائم

  
    در بزرگسالان و نوزادان SMA یماریعلائم ب

بھ بررس یچ  SMA  یمار ی د، علت بیمتوجھ شد  یدر بخش قبل  در ادامھ،  علائم    یست. 
در   sma  یمار ی ، بیبھ طور کل.  میپردازیدر نوزادان و بزرگسالان م  sma  یمار یب

پ  کھ علائم    یمختلف  یشرویحالات  دارد  برخوجود  در  زودتر ظاھر    یآن  افراد  از 
ام ا   یمار ی علائم بن  یتر یشود. ضعف عضلات کھ از اصل یم و    در بزرگسالان  یاس 

.  استستال  ی از عضلات دشتر  یبدن ب  مالیعضلات پروگزکودکان است، شدت آن در  
تواند  یکھ در نوزادان م  ی؛ بھ طور شودید م یبا گذشت زمان تشد یضعف عضلان ن یا

وپا رفتن، راه رفتن، نشستن و کنترل حرکات سر  ھا در چھاردستآن  ییاتوان  یبر رو
تاثآن ھمچنیھا  بگذارد.  حادتر، ایر  در مواد  تنفس   یبر رو   ی مارین بین،  و    یدستگاه 

ن  یگوارش   گذارد.یر میز تاثیکودکان 
 رند:یبھ شرح ز  یماریبر اساس نوع و شدت ب   SMAیماریب  یر نشانھ ھایسا
  
  صفر نوع sma. علائم  ١

 نیکاھش حرکات جن 
 مفاصل  یدگییا خم  پوزیآرتروگر 
 یپوتونی(ھ  یکاھش تون عضلان( 
 یعضلاند  یعف شدض 
 دیشد  یمشکلات تنفس  

 
  نوع یک sma. علائم  ٢

 کنترل محدود سر 
 یپوتونیھ 



 
 

   یآرفلکس(  رفلکسعدم( 
 گاهھیتکدر نشستن بدون    یناتوان 
 شکل  یازنگولھنھ یو قفسھ س  یعیر طبیتنفس غ  یالگو 
   اختلال رشد شود.منجر بھ   تواندیممشکل در بلع کھ 
 ضعف عضلات صورت  

 
  نوع دوم sma. علائم  ٣

 یو آرفلکس  یپوتونیھ 
 ر  یاو تحت تاث یشتر از بازوھا یکودک را ب  یشرونده کھ پاھایپ  یضعف عضلان

 .دھدیمقرار  
 یکَژپشُت(  وزیاسکول( 
 شود.  یویر  یماریمنجر بھ ب  تواندیمکھ  نھیدر قفسھ س  یضعف عضلان 
 وکلونوس)یمینیم  یپل( دست  یناگھان  یاسپاسم عضلان 
 فک پا  یخشک دلییمفصل  بھیجوش خوردن ر ل  ین بھ  دندان  فک   استخوان  شھ 

 لوز)ی(آنک
 یانقباضات مفصل  

 
  نوع سوم sma. علائم  ٤

ً شامل ضعف عضلان سھ،    نوع  sma  علائم   پاھا   در آن،  کھشود  یمشرونده  ی پ  یعمدتا
 رند.یگیمر قرار  یتحت تأث  بازوھاشتر از  یب

  
  نوع چھارم sma. علائم  ٥

در  . می اشاره کنف پا یضعف خفم بھ ی توانیز مینوع چھار ن  smaیمار ی ب یاز نشانھ ھا 
نکتھینھا با  ی ات،  بگی کھ  نظر  در  ایری د آن را  کھ ھ ید  است  راھین  درمان    یبرا   یچ 

ک  یش ژنتیبا آزما SMA یمار ی ص بی ن، تشخی بنابرا وجود ندارد؛ smaیمار یب  یقطع
ا  یر یجلوگ  یبرا   یحل خوبتواند راهیم  یاز ھمان دوران باردار   ی مارین بیاز بروز 

  باشد.



 
 

برا شویا  یاما  متوجھ  روش تشخ ین کھ  ب ید  درمان  ادامھ  یچ  sma  یمار یص و  ست، 
  د.یمقالھ را دنبال کن

  
  SMAژنتیک بیماری 

ارای الگوی توارث اتوزومی مغلوب می باشد. یعنی ھر دو  آتروفی عضلانی نخاعی د 
استثناء چندین شکل   بھ  کند.  پیدا  بروز  بیماری  تا  باشد  دارای جھش  باید  این ژن  الل 

است.در ھمھ بیماران    Xکھ بھ صورت غالب یا وابستھ بھ کروموزوم    SMAنادرتر  
  SMN١درصد موارد ژن    ٩٨تا    ٩٥با شروع بیماری در خردسالی    SMAمبتلا بھ  

در اگزون ھای    ٥کھ روی کروموزوم   دارد  می    ٧- ٨قرار  نشان  حذف ھموزیگوت 
در   بیماران    ٢تا    ١دھند.  کھ حذف    SMAدرصد  خردسالی  در  بیماری  شروع  با 

ھای   شده    ٧-٨اگزون  شناسایی  نقطھ ای  ندارند جھش  الل ھای خود  از  یکی  در  را 
  است.
جھش پیدا می کند بنابراین تست ھای تشخیصی بسیار    SMA ر ھمیشھ د  SMN١ژن 

بیماری   حامل  دو  اینکھ ھر  (با فرض  والدین  درخواست  در صورت  و  مطمئن ھستند 
مبنای   بر  ژن  این  حاملین  تشخیص  است.  گزینھ  یک  تولد  از  پیش  تشخیص  باشد)، 

تعداد نسخھ ھای ژن   در یک فرد انجام می شود. بھ    ٧دارای اگزون    SMN١تعیین 
در صورت ناقل بودن،   انجام داده و  ابتدا یکی از والدین آزمایش را  این صورت کھ 
والد دیگر نیز باید مورد آزمایش قرار گیرد و در صورتی کھ او ھم ناقل باشد در این  

بھ   مبتلا  ابتلا فرزند  شناسایی    ٪٢٥حدود    SMAصورت  احتمال  کھ با  بود  خواھد 
مبتلا   فرزند  شدن  متولد  از  تولد  از  قبل  تشخیص  با  توان  ناقل می  عنوان  بھ  والدین 

کرد.   جلوگیری 
از   در برخی  تفسیر داده ھای حاصل از آزمایش ناقلیت ممکن است مشکل باشد زیرا 

طبیعی ھست کھ علت حضور دو نسخھ از ژن    SMN١حاملین تعداد نسخھ ھای ژن  
SMNدر ژن    ١ نقطھ ای  جھش  یا  و  یک کرومزوم می باشد  روی  با آرایش سیس 
SMNحدود    ١ در  دارای    ٪٤می باشد.  عادی  بر    SMN١نسخھ از ژن    ٢جمعیت 

این   بر  علاوه  ھستند.  منفرد  کرومزوم  یک  بھ    ٪٢روی  مبتلا  دارای    SMAافراد 
ھستند. بھ این معنا کھ فقط یکی از والدین آنھا حامل جھش    de novoجھش از نوع  

حاملین   تعیین  آزمایش  مشکلات  این  دلیل  بھ  مشاوره    SMAاست.  بصورت  باید 
و تخصصی اراده گردد.   ژنتیک رسمی 



 
 

  
  ست؟ یچ sma یماریص بیروش تشخ

بررس  یزمان با  پزشک  ای ب  تیوضع  یکھ  ام  اس  علائم  متوجھ  ب   یمار،  مار  یدر 
اولیم اقدام،  یشود؛ در  ژنتیآزمان  بیش  تجویب  یبرا  SMA  یمار ی ک  م یمار  .  کندیز 

ا بر  آزما ی علاوه  دین،  آزما  یگریشات  خون،  ی مانند  ب  موگرا یالکتروکاردش    ی وپسیو 
م   یعضلان کھ  دارند  تشخیوجود  بھ  بی توانند  و    sma  یماریص  بزرگسالان  در 

  نوزادان کمک کنند.
  

  در نوزادان و بزرگسالان SMA یماریدرمان ب  یھاروش
د  یتوانیوجود ندارد؛ اما شما م   sma  یمار یدرمان ب  یبرا   ی، روش قطعیبھ طور کل 

  ی مارین بی ، اییا انجام طب سنت  زولگنسماو لام یس یردپ،  نرازای اسپ  یبا مصرف داروھا
  د.یرا کنترل کن

  
 یبندجمع
است کھ باعث ضعف    یکیژنت  یھا یمار ی ) ازجملھ بSMA(  ینخاع   یعضلان  یآتروف 

ا.  شودیم  یعضلان در  سعیما  مقالھ  کامل یکرد  ین  اطلاعات  ا  یم  مورد  کھ  یدر  ن 
و راهیچ  sma  یمار یب را بھ شما    ص و درمانی تشخ  یھا ست، علت بروز، علائم  آن 

کن شدت  دارد کھ از نظر    یشرو ی حالت پپنج نوع  ن عارضھ،  ی، ایبھ طور کل .  میارائھ 
سن   متفاوت  بروز آنو  کودکان  و  بزرگسالان  ا در  توجھ  قابل  نکتھ  کھ  یاند.  چ  یھن 

د  یتوانیندارد. تنھا شما م وجود و نوزادان  در بزرگسالان  sma یمار ی ب یبرا  یدرمان 
ش  یانجام بھ موقع آزما  ن حال،یبا ا  د؛یرا کنترل کن  یمارین بیم ابا مصرف دارو علائ

بیژنت پ  SMA  یماریک  و  بروز  ایاز  بی شرفت  گروه    کند.یم   یری جلوگ  یمار ین 
آلزا  یص و بررس یمراحل تشخ  یرھسا در تمام  یولوژ یپاتوب مر در کنار شما  ی مرحلھ 

غدیشگاه ژنتی مرکز مشاوره و آزما .ھستند یک یک  م  از مراکز  یرخم    ی گروه رھسا 
علم  کادر  با  کھ  م  مجرب    یباشد  خدمات  ارائھ  مشاوره   انجام .باشد  یآماده 

ت  یج آن از اھمیر نتایش و تفسی ارائھ اطلاعات درباره علت انتخاب آزما  یبرا  کیژنت
است  ییبالا ب  یبرا  .برخوردار  اطلاعات  تلفن  ی کسب  شماره  با  تماس    ٧٩٢٢٧شتر 

فرما درییحاصل  ما  ھمکاران  پاتوبی زماآ  د.  ژنت  یولوژی شگاه  غدیو  آماده   رخمی ک 
میبھ سوالات شما عز  ییپاسخگو  .باشند  یزان 



 
 

  
  

سایت گروه پاتوبیولوژی رھسا تنھا جنبھ اطلاع   انتشارات و  مقالھ مطالب بخش
   رسانی و آموزشی دارد

  با ما در مسیر سلامتی گام بردارید   

  


