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脊髓性肌萎缩症家庭康复与护理的研究进展
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［摘要］ 脊髓性肌萎缩症 （spinal muscular atrophy, SMA） 是一种常染色体隐性遗传的神经肌肉疾病。随着疾

病修正治疗的出现，SMA 的预后得以显著改善，也引起了人们对家庭康复与护理的重视，长程规范的家庭康复

与护理可延缓 SMA 疾病进展，提升患儿及照顾者的心理健康和生活质量。该文综述了 SMA 患者家庭康复的目标、

基本的功能训练方法、呼吸管理、营养管理以及相关心理健康问题，强调在康复过程中获得适当家庭康复与护

理支持的重要性。 ［中国当代儿科杂志，2024，26 （4）：420-424］
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Recent research on home rehabilitation and nursing for spinal muscular atrophy
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Abstract: Spinal muscular atrophy (SMA) is an autosomal recessive neuromuscular disorder. With the emergence 

of disease-modifying therapies, the prognosis of SMA has significantly improved, drawing increased attention to the 

importance of home rehabilitation and nursing management. Long-term, standardized home rehabilitation and nursing 

can delay the progression of SMA, enhance the psychological well-being, and improve the quality of life of both patients 

and caregivers. This article provides an overview of the goals of home rehabilitation, basic functional training methods, 

respiratory management, and nutritional management for SMA patients, as well as psychological health issues, 

emphasizing the significance of obtaining appropriate home rehabilitation and support during the care process.
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脊 髓 性 肌 萎 缩 症 （spinal muscular atrophy, 

SMA） 是一种主要影响下运动神经元的遗传性退行

性疾病，主要特征为脊髓和脑干起源的神经细胞

退行性变导致肢体呈现进行性肌无力和肌萎缩。

下肢的受累程度常较上肢严重，且患者深腱反射

显著减弱或完全消失，严重者可因呼吸系统并发

症而死亡［1］。SMA 的遗传模式为常染色体隐性遗

传，发病率约为 1/10 000［2］。根据发病年龄和临床

表现，该病分为 5 个类型。0 型 SMA 常于产前发

病，多在出生后几周内死亡；Ⅰ型 SMA 最为常见，

约占 45%，发病年龄为 0~6 月龄，未经治疗的Ⅰ型

SMA 患儿 20 月龄时生存率仅为 8%，该型是婴儿早

期遗传性死亡的主要原因之一；Ⅱ型 SMA 约占

30%，发病年龄小于 18 月龄，10 年生存率为 82%；

Ⅲ型 SMA 约占 15%，发病年龄大于 18 月龄，患者

可能生存至成年，病程进展较慢；Ⅳ型 SMA 则见

于成人［3-4］。随着疾病修正治疗药物的上市，SMA

患者的运动功能和预后有了明显改善。然而，现

有治疗药物并不能治愈疾病，SMA 患者仍然需要

长期康复训练与护理，家庭康复对 SMA 患儿生活

的重要性不言而喻。通过坚持长程规范的康复管

理，可减缓 SMA 疾病进展，预防或减少肌肉萎缩

及 骨 骼 畸 形 、 改 善 患 儿 心 理 健 康 、 提 高 生 活

质量［5］。
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1 家庭康复的目标

SMA 患者的家庭康复是基于多学科支持管理

和护理下，旨在改善日常生活，提高生活质量，

提供持续支持，预防并发症和延缓身体功能退化。

针对Ⅰ型 SMA 患儿，佩戴矫形器、关节牵伸和合

理的肢体活动是康复治疗的关键；而对Ⅱ型 SMA

患儿，主要康复目标是防止关节挛缩和脊柱侧弯，

恢复并提升运动功能及活动能力［6］；对于可行走

的Ⅲ型 SMA 患者，康复目标则重在维持、恢复或

增强运动功能［7］。同时，鼓励 SMA 患者积极参与

体育锻炼，加强心肺功能，增强肌肉力量，并减

少肌肉萎缩。

2 家庭康复与护理的核心内容

2.1　稳定功能

对于无法坐立的患儿，因不能竖颈或头部控

制差，需用颈椎支具支撑头部，以降低窒息风险，

使用胸托稳定姿势，稳定心肺功能。对于能坐立

的患儿，采用手动拉伸或矫形器、主动辅助拉伸、

支撑站立等方法，防止关节挛缩和脊柱侧弯。可

步行的患者，使用胸腰骶矫形器调节姿势，家庭

照顾者在物理治疗师的指导下帮助患者进行日常

伸展运动和支撑站立，维持脊柱和躯干姿势、恢

复或增加关节活动范围，提高平衡和耐力，协助

患儿直立行走。建议所有患者配备有定制姿势支

撑的电动轮椅［8］。

2.2　力量训练

研究表明，多种形式的运动，如力量和有氧

训练等，对Ⅲ型 SMA 患者而言，可减少残疾并维

持活动能力［7］。然而，也有学者提出力量训练和

有氧运动对Ⅲ型 SMA 患者的具体影响尚不明确［9］。

但适当的运动在维持肌肉力量、降低残疾程度、

预防关节挛缩和肌肉骨骼畸形，以及改善生活质

量等方面的作用依然至关重要。对于Ⅱ型或Ⅲ型

SMA 患者，以家庭为基础，在物理治疗师指导下

进行为期 12 周、每周 3 d 的渐进式阻力锻炼计划效

果较明显［10］。

2.3　外骨骼机器人辅助步态训练

外 骨 骼 机 器 人 辅 助 步 态 训 练 （robot-assisted 

gait training, RAGT） 是一种新的物理治疗技术，它

运用机器人技术和高强度重复训练来改善患者的

行动能力。对可坐立的 SMA 患儿进行传统康复训

练可改善运动功能［8］，但传统康复训练难以精准

地 调 整 训 练 强 度 ， 在 外 骨 骼 机 器 人 出 现 之 后 ，

RAGT 可以针对性地治疗肌肉无力、不协调等问

题，且可以让部分 SMA 患者行走［11］。外骨骼机器

人起初是为 SMA 患者设计［12］，但以往研究大多将

RAGT 用于脑性瘫痪患儿，以改善异常步态，效果

明显。直至 2022 年，Cumplido-Trasmonte 等［13］ 报

道 3 例Ⅱ型 SMA 患儿 ［平均年龄 （5.7±0.6） 岁］

接 受 RAGT 的 成 果 。 所 有 患 儿 每 2 周 接 受 9 次

RAGT 课程，每次 60 min，通过测角法评估活动范

围，通过手持式测功机评估强度。研究测试了全

部使用模式，结果显示患儿髋关节活动度增加

12.6%，踝关节活动度增加 34.1%，各关节的活动

范围和最大等长力量均改善。此外，有研究发现

RAGT 在提升膝伸肌神经肌肉激活效果上优于传统

跑步机步态训练［7］。由于患儿锻炼时间较长并且

日常活动中需长期佩戴外骨骼机器人，因此进行

RAGT 需要照顾者有高度的依从性，适应新的护理

方式，并且支持患儿在家中使用该设备［11］。研究

表明，进行 RAGT 的 SMAⅡ型患儿耐受性好，合理

地使用 RAGT 可以有效提高患儿对日常生活的自主

权，RAGT 在改善运动功能和提高平衡能力方面具

有积极影响。

2.4　呼吸管理

呼吸道感染是 SMA 患者最常见的并发症，而

呼吸衰竭则是最严重的情况，需采取日常干预措

施预防呼吸肌疲劳。因此，对患者及家庭照顾者

进行呼吸道管理教育至关重要。

2.4.1　 呼 吸 肌 训 练　 呼 吸 肌 训 练 （respiratory 

muscle training，RMT） 是一种个性化的家庭训练

方案，由物理治疗师指导患者和家庭照顾者如何

正确使用呼吸肌训练设备开展训练。每周进行 10

次训练课程，在 5~7 d 内完成，每 2 次训练间隔至

少 6 h。每次训练时，患者需使用呼吸训练器进行 

30 次吸气练习，通过反向使用阈值吸气肌训练器

进行 30 次呼气练习［14］。RMT 有望提升 SMA 患者的

呼吸肌力量。若能将 RMT 与 SMA 基因疗法相结合，

可能会延缓呼吸衰竭，改善患者呼吸肌力量。

2.4.2　辅助呼吸设备　 SMA 患者家庭呼吸道管

理需要多方协作，关键在于为照顾者提供系统化、

多样化和持续性的培训，包括呼吸系统解剖学学

习、气道护理、设备与装置的使用、喂养、药物

管理、皮肤护理与痰液清除等。对于需使用家用

呼吸机辅助治疗的 SMA 患者，需为其配备合适的
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个体化装置如面罩、气管切开插管管道、血氧饱

和度监测仪、吸引器以及非呼吸系统相关用品

等［15］。针对夜间通气不足或呼吸衰竭，可用咳嗽

辅助装置和无创通气进行定期胸部物理治疗［16］。

脊柱侧弯常伴随椎旁肌肉无力，加重呼吸负荷，

导致肺泡通气不足，夜间应用双水平气道正压通

气的无创通气，有助于改善肺通气、预防缺氧和

防止胸廓畸形［17］。定期监测患者呼吸机功能参数，

如肺活量、最大吸气压、最大呼气压、鼻吸气压、

呼气峰值流量和咳嗽峰值流量等，以便科学地评

估呼吸肌力量，监控疾病进展，指导无创通气应

用。若呼吸肌强度降至预期的 50% 以下或出现频

发重症呼吸道感染，则应对患者和照顾者进行咳

嗽辅助技术培训［16］，以提升照顾者呼吸道管理

水平。

2.4.3　气道清除疗法　 气道清除疗法，即运用

物理机械手段，借助外部或内部气流控制促进气

管支气管痰液移动，实现通过咳嗽排出痰液的目

的。早期尝试采用胸部叩击和体位引流作为主要

手段。针对 18 月龄以下婴幼儿，照顾者可采取胸

部叩击和体位引流辅助排痰；18 月龄至 4 岁幼儿，

可互动进行吹呼气游戏 （如风车、泡泡），或进行

咳嗽指导；此外，还可引导学龄儿童进行屏气和

长时间呼气练习，掌握呼气咳嗽或用力呼气技巧，

亦可使用便携式设备，如振荡呼气正压装置［18］ 辅

助排痰。

2.5　营养管理

所有类型的 SMA 均存在吞咽问题，如颞下颌

关节肌肉挛缩、咀嚼疲劳和窒息。通过手术或被

动拉伸颞下颌关节可缓解进餐时间过长、咀嚼缺

陷等问题［17］。固体食物比液体食物更难吞咽，对

于Ⅰ型 SMA 患者，氨基酸或要素饮食可作为营养

策略，以减少气道分泌物，缓解咳嗽和腹胀［19］。

由于 SMA 患者能量摄入低于健康同龄人的标准，

常量营养素与微量营养素的摄入量亦低于推荐范

围，导致患者发生骨质减少、骨质疏松症和骨折

的风险增加，尤其在 SMA Ⅱ型和Ⅲ型患者中，可

能出现持续性骨折与无症状骨折［20］。因此，需根

据患儿营养状况调整热量、液体、常量营养素、

微量营养素摄入量和喂养时间，确保摄取足量钙

与维生素 D，并建议食用富含纤维的饮食以促进胃

蠕动和减少便秘。对于长期依赖胃管摄入的患儿，

采取胃造瘘术可使体重增加、胃食管反流减少、

吸入性肺炎减少甚至死亡风险明显降低，但术后

并发症的发生率为 42%~64%，据现阶段研究，其

风险收益尚难权衡［19］。

3 照顾者的生活质量评价

SMA 患者随着年龄增长普遍出现不同程度的

运动功能障碍［21］。运动功能障碍直接影响患者和

照顾者的生活质量 （quality of life, QoL）［22］。目前

有关 SMA 患者和照顾者的生活质量的研究尚少。

国外研究指出，可用儿童生存质量量表 3.0 神经肌

肉疾病模块 （Pediatric Quality of Life Inventory 3.0 

Neuromuscular Module） 评估 SMA 患儿的 QoL，儿

童生存质量量表家庭影响模块 （Pediatric Quality of 

Life Inventory Family Impact Module） 可以作为儿童

生存质量量表 3.0 神经肌肉疾病模块的补充，反映

照顾者的 QoL 和家庭影响［23］。一项针对中国 SMA

患者和照顾者的横断面研究显示，患者和照顾者

的生活质量因 SMA 分型、疾病特征及治疗方式不

同而有所差异。其中，Ⅲ型患者护理人员的 QoL 优

于Ⅰ型和Ⅱ型患者，主要原因可能由于大多数Ⅲ
型患者具备自主行动能力，能独立进行各种功能

锻炼，相对减轻照顾者负担。相反，伴有并发症

的患者和照顾者在身体和情绪方面的负担较多。

多学科团队管理、早期运动训练以及临床治疗可

能有助于改善 SMA 患者生活质量［24］。此外，欧洲

五维度五水平健康量表 （EuroQoL Five Dimension 

Five Level Scale）、健康调查简表 36 （Short Form 36 

Health Survey）、 Zarit 照 顾 者 负 担 量 表 （Zarit 

Caregiver Burden Interview）［25］ 等量表也可用来评估

患者及照顾者的 QoL，根据其需求调整家庭康复护

理的方案，制定个体化康复训练，在缓解患者功

能障碍的同时也可减轻患者及照顾者的心理负担。

4 家庭康复的心理负担

研究显示，照顾者的需求多样化，97.1% 的照

顾者在意患儿可从何处获益，70.6% 着重于特殊工

具、特殊教育、护理及治疗等费用，50% 需要倾

诉，47.1% 关注在困境时的互帮互助［26］，若能获取

全面信息，建立良好医患关系，并熟悉治疗流程，

将有助于家庭康复护理。

虽然疾病修正治疗药物显著改善了 SMA 患儿

的预后，但在中低收入地区，经济困难使大多数

SMA 患儿仅能靠康复治疗。尽管患儿认知正常，

但由于运动功能受限，无法进行日常活动，需依
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赖长期照顾。故而 SMA 患者更易感受到焦虑、抑

郁 、 恐 惧 和 压 力 ， 消 极 情 绪 浓 厚 、 外 向 性 降

低［27-28］。照顾者为满足患儿需求，不惜牺牲个人

生活质量及身心健康。除繁琐的日常护理外，照

顾者还投入大量时间精力，探寻可用的医疗资料

及支持系统，寻求最佳治疗方案［29］。

5 SMA治疗所带来的问题及展望

SMA 作为一种严重的遗传性疾病，早期治疗

能延缓病程进展并提高预后。但全球仅约 3% 的人

群在出生时接受 SMA 基因筛查［28］，包括美国、加

拿大、澳大利亚及欧洲部分国家在内。中国也发

布了新生儿 SMA 筛查专家共识，但筛查仍面临诸

多困难，包括疾病认知度低、筛查费用高、治疗

与康复普及困难等［30］，这意味着多数 SMA 患者在

症状较严重时才得以确诊，加大了治疗难度及成

本。随着 SMA 新药研发，SMA 的临床特征也逐渐

转变，Ⅰ型和Ⅱ型患儿有望进入成年，严重运动

障碍有望减少，SMA 患者的家庭康复与护理需求

和心理需求也逐渐引起重视。未来的研究应关注

家庭康复护理、患者及照顾者的生活质量和其他

相关负担，以避免负担过重引发的精神障碍。临

床医师、物理治疗师和照顾者应根据 SMA 患者的

具体情况制定个性化家庭康复计划，包括定期体

能锻炼、营养干预、心理辅导等。长程规范的家

庭康复护理可改善 SMA 患者预后，减轻家庭负担，

提高生活质量。
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