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聪簌荚节鹾进，两瑟多}·麓量蛙越靛，螭垒辩穗下鹱下垂+嚣上

胺点撑。13倒肋阐飘麻痹，譬明显腻式砰暇。21铡颅神髓受

暴。裹蠛为喾旗嚣难、流诞、糍缱或煲声毙力。嚣虢震懿13

例，咀媾燕力7嗣，转鞭置力oo例。皮默感觉、扩约肌功姥艘

智力埒难常。

三、实验变检查：27倒巍血辩肌酶，其中CKl6例增高，

CK—MBl4倒蜷商，LDH 11铷增高．AST6倒增高，均为轻度

臻离。}8辅飘魍爨撩粪坶嚣常，裘域为棼止对鳝燕及歪糖龟

饶，轻收缩对波幅神0～250pV，时限增加。重收端时13铡为

单纯褪渡型，5稠为平捷登，其串4铡遣镄、感爨传导蘧霾减

慢。且jL活检6侧，均取腓腑肌，结果均符合脊髓前角细胞瘸变

器l起继发惶飘爨缢缎瘸理改变。

瑙、髓访结果髓访16个家庭，28个病人。已死亡18

^。死亡年龄1～7a，藕孛o～3a13铡，～＆4德，7al秘。毵亡

痰病：肺部感凝14倒，脑炎2剿，中毒性脑病和窒息各1懒。

存活10倒中分别已8a、7a各1倒，妇、3a各2侧，28鞋下《

捌，均瘫痪。其中8al绷垂a嚣来荐避鼹，其他扔挺进最中。来

再生育9个家箍，蒋生育5个家照+其中艇育健壤儿童4名，

疑鸯SMAl袅，父母离异裁瘸敲嚣蒜婚辩家纛生育3手女

均健康。

讨 论

SMA特挺楚广泛性飘萎缝葺羹建缓圣鸯瘫痪。奉组毒辩下

特点：1．超病雾摩la内，嫒谯起瘸，进行蟪加重；2，主要裳现

藏体最躯平黼严茧肌戈力及虢萎端，近螭重予避蜷，虢强力

撼，腱蕊射减弱或消失；3．秘有颅神经臻痹(Ⅸ、x、Ⅺ)教肋

简虢麻瓣{d．感觉、穗褥神姣囊智力均正常；s。艇酶CK毕数

轻瘦羚囊；8+辨壤臻、腿活捻表理特异；?，鞭盛藏，死亡率燕，

SMA病磷不清，多数举者认为是常染色体酶性遗传，小

端分燕蒸毽突变葶{怒。1990年嚣终拳饔蒋SMA致病萋疆定

位于人攫第5号染色体妊臀上(5q卅。)。Pern推算A群中

·33·

SMA抟基露携繁者约1180，悫病攀强0。i～1／10嚣，近囊婚

配所生子女患瘸率将显蒋升高n3。术组2个近亲结婚家庭所

盘2个孩子均患率薅。

胍酶稳盎有一定衢值。SMA为混台性神经胍扇损害．早

搿以肌瘸占优势，肌酶中戳CK轻虞升高为童。率维盎斑清

飘麟27倒。CK增高16捌。胍电图的变化随疾病严重程度而

异。如翠期黻觚原性攒密占优势，强有足量斌熟靛角缅胞变

性噼才表璃淹专枣蛙臻挫摄害。零组均表理为享孛经攒辔，墨我

们采对年龄较小者做腻电隰撩查有燕，

穰嚣差怒率褒瓣特赢，本缀18巍嚣亡32妊《9铡)，4a斑

死亡54％(1 5铡)．与尉外报道(1950年)la内s6％死亡，如

内80妊臻亡率鞠院寿骧髭璐糕，这暂毖与摭生裳建胄l我其

它绦台治疗水平提高有关o]。死亡主要原融是肺内感染，感

染控黼最降低残亡率辩关键。

预舫魁根本：1。严禁近亲绻婚，血缘关系越遥，患病赋琏

墩大}2．生育遗SMA病人父母最好不再童育+辩群寄患病

率2s聪，携带者率so蹦，子张后代麓患元宵；3。产前渗凝对

高危家庶的生育基必要的。磷蓠可用单链聿哿象多卷势耩法

(SSCP)玻镑配PCR馥识烈SMN<运动持撼愿生存萋鞴)井

显乎7缺失，从而达到基因诊断SMA．避免生宵SMA患

jt‰¨。
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