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诺西那生钠治疗脊髓性肌萎缩症儿童的临床分析
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［摘要］ 目的　探讨诺西那生钠治疗脊髓性肌萎缩症 （spinal muscular atrophy, SMA） 患儿的疗效及安全性。

方法　回顾性分析 2022 年 2 月—2024 年 2 月于山西省儿童医院接受诺西那生钠治疗及多学科协作诊疗管理随访的

50 例 5q SMA 患儿的临床资料。结果　与基线相比，分别有 67% （8/12）、74% （35/47）、74% （35/47） 的 SMA

患儿费城儿童医院婴儿神经肌肉疾病测试、Hammersmith 功能性运动量表扩展版 （Hammersmith Functional Motor 

Scale Expanded）、上肢模块修订版 （Revised Upper Limb Module） 评分结果有临床意义的改善；6 min 步行试验

的距离从 207.00 （179.00，281.50） m 增至 233.00 （205.25，287.50） m （P<0.05）。24 例 （48%） SMA 患儿给予诺

西那生钠后耐受良好，2 034 个实验室结果中无显著、持续性异常，未观察到严重或相关免疫学不良事件发生。

27 例存在限制性通气功能障碍者的用力肺活量占预测值百分比及 15 例维生素 D 缺乏者的 25-(OH)D 水平治疗前

后比较差异有统计学意义 （P<0.05）。结论　SMA 患儿经诺西那生钠治疗后，运动功能量表应答比例持续提升，

且耐受性及安全性良好。 ［中国当代儿科杂志，2024，26 （7）：743-749］
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Clinical efficacy of nusinersen sodium in the treatment of children with spinal 
muscular atrophy
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Abstract: Objective　To investigate the efficacy and safety of nusinersen sodium in the treatment of children with 

spinal muscular atrophy (SMA). Methods　A retrospective analysis was conducted on the clinical data of 50 children 

with 5q SMA who received nusinersen sodium treatment and multidisciplinary treatment management in Shanxi 

Children's Hospital from February 2022 to February 2024. Results　Compared with the baseline data, 67% (8/12), 74% 

(35/47), and 74% (35/47) of the SMA children had a clinically significant improvement in the scores of Philadelphia 

Infant Test of Neuromuscular Disorders, Hammersmith Functional Motor Scale Expanded, and Revised Upper Limb 

Module, respectively, and the distance of 6-minute walking test increased from 207.00 (179.00, 281.50) meters to 233.00 

(205.25, 287.50) meters (P<0.05) after nusinersen sodium treatment. Of all 50 children with SMA, 24 (48%) showed 

good tolerability after administration, with no significant or persistent abnormalities observed in 2 034 laboratory test 

results, and furthermore, there were no serious or immunological adverse events related to the treatment. After treatment, 

there was a significant change in forced vital capacity as a percentage of the predicted value in 27 children with 

restrictive ventilatory dysfunction, as well as a significant change in the level of 25-(OH) vitamin D in 15 children with 

vitamin D deficiency (P<0.05). Conclusions　 For children with SMA, treatment with nusinersen sodium can 

continuously improve the response rates of motor function scales, with good tolerability and safety.
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脊 髓 性 肌 萎 缩 症 （spinal muscular atrophy, 

SMA） 多由染色体 5q11.2-q13.3 上的存活运动神经

元 1 （survival motor neuron 1, SMN1） 基因纯合缺失

或突变导致 SMN 蛋白缺乏，进而引起脊髓前角及
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延髓运动神经元退化［1］，疾病特征为进行性、对

称性、肢体近端为主的肌无力与肌萎缩，常伴有

多系统损伤［2］。其主要突变类型为 SMN1 基因第 7

或第 7~8 外显子纯合缺失突变，约占中国 SMA 人

群的 95%［3］。SMA 在中国新生儿中的发病率为

1/9 788， 中 国 人 群 SMN1 基 因 变 异 携 带 率 达

1/42［4］，位居 2 岁以下儿童致死性遗传病首位，呼

吸衰竭是最常见的致死原因［5］。临床上将 SMA 分

为 0~4 型，1~3 型于儿童期起病。2019 年 4 月 28

日，诺西那生钠在中国上市，自 2022 年 1 月 1 日诺

西那生钠纳入医保执行后，山西省儿童医院开始

大规模的 SMA 治疗及长期随访。现总结分析在山

西省儿童医院接受诺西那生钠治疗的 SMA 患儿的

临床资料，探索其疗效及安全性，以期为国内

SMA 患儿的临床治疗提供参考。

1 资料与方法

1.1　研究对象

采用回顾性研究方法，选择 2022 年 2 月—

2024 年 2 月于山西省儿童医院接受诺西那生钠治疗

及 多 学 科 协 作 诊 疗 （multidisciplinary treatment, 

MDT） 管理随访的 50 例 5q SMA 患儿为研究对象。

纳入标准：（1） 经基因检测确诊为 1～3 型的 5q 

SMA 患儿；（2） 年龄为 1 月龄至 18 岁；（3） 入组

时尚未接受疾病修正治疗，且无其他遗传疾病史；

（4） 患 儿 监 护 人 签 署 知 情 同 意 书 。 排 除 标 准 ：

（1） 有腰椎穿刺禁忌证；（2） 不能完成随访者。

本研究经山西省儿童医院医学伦理委员会批准

（IRB-KYYN-2023-003）。

1.2　资料收集

通过山西省儿童医院电子病历系统采集患儿

性别、入组年龄、起病年龄、确诊年龄、临床分

型、基因变异、家族史、实验室检验结果、影像

学结果、运动功能量表等资料。

1.3　疗效及安全性评估

（1） 每 4~6 个月进行 1 次运动量表评估。1 型

SMA 患儿和部分无法独坐的 2、3 型 SMA 患儿采用

费城儿童医院婴儿神经肌肉疾病测试 （Children's 

Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular 

Disorders, CHOP-INTEND） 量化评估［6］，所有 2、3

型 SMA 患儿使用 Hammersmith 功能性运动量表扩

展版（Hammersmith Functional Motor Scale Expanded, 

HFMSE）［7］、 上 肢 模 块 修 订 版 （Revised Upper 

Limb Module, RULM）［8］进行评估，3 型可独走年长

儿可附加 6 min 步行试验 （Six-Minute Walking Test, 

6MWT） 以检测运动耐力［9］。具有临床意义的改善

定义为：CHOP-INTEND 提升≥4.0 分［10］、HFMSE 提

升≥ 3.0 分或 RULM 提升≥2.0 分［11］。

（2） 收集所有患儿血小板 （platelet, PLT） 计

数、凝血酶原时间 （prothrombin time, PT）、活化凝

血 酶 原 时 间 （activated partial thromboplastin time, 

APTT）、尿微量蛋白 （microalbuminuria, MA）、尿

微 量 蛋 白 与 肌 酐 比 值 （microalbuminuria∶ urine 

creatinine, MA∶ UCREA）、 谷 丙 转 氨 酶 （alanine 

aminotransferase, ALT） 结 果 ， 将 PLT 计 数 、 PT、

APTT、ALT 结果分为正常、轻度异常和显著异常，

MA、MA∶UCREA 结果分为正常和异常。正常范

围 ： PLT 计 数 为 100×109/L~450×109/L， PT 为

9~13 s， APTT 为 21.1~36.5 s ， MA<19 mg/L ，

MA∶ UCREA<30， ALT 为 0~50 U/L； 轻 度 异 常 ：

PLT 计 数 为 51×109/L~100×109/L 或 450×109/L~

700×109/L，PT 和 APTT 为>正常上限 （upper limit 

of normal, ULN） 但<1.5 倍 ULN［12-13］，ALT 为>ULN

但<5 倍 ULN［14］；显著异常：PLT 计数≤50×109/L

或≥700×109/L，PT 和 APTT≥1.5 倍 ULN［12-13］，ALT

≥5 倍 ULN［14］； MA≥19 mg/L、 MA∶ UCREA≥30 为

异常［15］。

（3） 所有患儿在首次诺西那生钠治疗前进行

多系统基线评估。计算患儿体重指数：<14.5 为体

重 不 足 ， 14.5~20.0 为 正 常 ， >20.0~23.0 为 超 重 ，

>23.0 为肥胖。每年至少测定 2 次维生素 D 和钙磷

水平，血清 25-(OH)D<50 nmol/L 为维生素 D 缺乏，

血清钙、磷低于本院检测试剂盒各年龄段正常参

考范围低限为钙磷缺乏。≥6 月龄且能配合的患儿

行脊柱及骨盆 X 线检查，Cobbs 角>10°诊断为脊柱

侧弯［16］；对能配合的患儿行胫骨或桡骨骨密度测

量，记录骨密度百分位数 （该患儿百分位数等级

与同年龄同性别人群比较），以百分位数<25% 为

骨密度低下［17］。≥5 岁且可配合的患儿每年行 1 次

肺 功 能 检 测 ， 记 录 用 力 肺 活 量 （forced vital 

capacity, FVC） 占预测值百分比 （FVC%pred），以

FVC%pred≤80% 定义为限制性通气障碍［18］。

1.4　随访管理

通过线下和线上方式每 6 个月收集 1 次神经肌

肉疾病护理者经验评估问卷［19］，同时收集患儿和

家长的主观报告。
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1.5　统计学分析

利用 SPSS 26.0 软件进行数据分析，GraphPad 

Prism 10.0.2 进行图形绘制。计数资料以频数和/或

百分比 （％） 表示；非正态分布计量资料以中位

数 （四分位数间距）［M （Q1，Q3）］ 表示，治疗

前后多系统状况比较采用 Wilcoxon 配对样本秩和

检验。P<0.05 （双侧检验） 为差异有统计学意义。

2 结果

2.1　一般情况

50 例 5q SMA 患儿中，男性 24 例 （48%），女

性 26 例 （52%），入组中位年龄为 60.50 （29.75，

111.75） 个月。7 例 （14%） 患儿有家族史 （2 对亲

兄弟姐妹被纳入研究，3 例患儿家庭中各有 1 位患

SMA 的兄弟或姐妹）。4 例 （8%） 患儿需在 B 超引

导下给药，3 例 （6%） 患儿因脊柱侧弯行手术治

疗。治疗前，9 例 （18%） 患儿体重不足，2 例

（4%） 超重，5 例 （10%） 肥胖。不同分型患儿基

本情况见表 1。

2.2　运动量表评估

50 例 SMA 患儿随访时长为 6~22 个月，中位数

为 18 （14，22） 个月。24 例 （48%） 完成 22 个月

随访。3 例 （6%） 获得新的运动里程碑。

2.2.1　 CHOP-INTEND　 共 12 例 完 成 CHOP-

INTEND 量 表 评 估 。 与 基 线 相 比 ， 评 分 从 31.50

（27.50，35.75） 分提升至 40.00 （31.25，46.00） 分

（Z=-2.812，P=0.005）。67% （8/12） 的 SMA 患儿在

该量表上获得临床意义的改善，1例CHOP-INTEND

评分提升 3 分，3 例维持稳定。随着时间推移，

SMA1 型患儿的 CHOP-INTEND 评分在较大波动后

基本维持稳定，而部分 SMA2 型患儿总体呈进行性

改善 （图 1）。

表1　不同分型SMA患儿的基本临床资料

项目

性别 [例(%)]

　男

　女

SMN1 基因变异 [例(%)]

　纯合缺失

　杂合缺失

SMN2 基因拷贝数 [例(%)]

　2 个

　3 个

　4 个

起病年龄 [M(Q1, Q3), 月]

确诊年龄 [M(Q1, Q3), 月]

入组年龄 [M(Q1, Q3), 月]

经口喂养 [例(%)]

治疗前最大运动功能 [例(%)]

　可行走

　可站立

　可坐立

　其他

维生素 D 缺乏 [例(%)]

脊柱侧弯 [例(%)]

髋关节脱位 [例(%)]

限制性通气功能障碍 a [例(%)]

骨密度低 b [例(%)]

1 型 (n=3)

1(33)

2(67)

3(100)

0(0)

2(67)

1(33)

0(0)

5.00(3.00, 6.00)

5.00(3.00, 7.00)

20.00(7.00, 150.00)

3(100)

0(0)

0(0)

0(0)

3(100)

0(0)

2(67)

1(33)

1(100)

1(100)

2 型 (n=24)

9(38)

15(62)

24(100)

0(0)

0(0)

24(100)

0(0)

12.00(8.00, 13.75)

13.00(9.25, 14.50)

58.00(29.25, 90.50)

24(100)

0(0)

2(8)

14(58)

8(33)

6(25)

11(46)

5(21)

6(55)

12(71)

3 型 (n=23)

14(61)

9(39)

20(87)

3(13)

5(22)

13(57)

5(22)

27.00(21.00, 36.00)

33.00(26.00, 61.00)

87.00(44.00, 136.00)

23(100)

16(70)

1(4)

6(26)

0(0)

9(39)

7(30)

0(0)

5(33)

9(45)

合计 (n=50)

24(48)

26(52)

47(94)

3(6)

7(14)

38(76)

5(10)

15.00(9.75, 7.13)

18.00(11.75, 31.50)

60.50(29.75, 111.75)

50(100)

16(32)

3(6)

20(40)

11(22)

15(30)

20(40)

6(12)

12(44)

22(58)

注：［SMA］ 脊髓性肌萎缩；［SMN］ 存活运动神经元。a 示 27 例患儿，SMA1、SMA2、SMA3 分别为 1、11、15 例；b 示 38 例患儿，
SMA1、SMA2、SMA3 分别为 1、17、20 例。
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2.2.2　HFMSE　 与基线相比，治疗后 HFMSE 分

数提升 6 分 （表 2）。74% （35/47） 的 SMA 患儿该

量表分数变化有临床意义。17% （8/47） 的患儿

HFMSE 提升 1~2 分，3 例 （6%） SMA3 型患儿在前

2 次评估时已达到满分；1 例 （2%） SMA2 型患儿

降低 2 分。2、3 型 SMA 患儿的 HFMSE 评分总体呈

进行性改善 （图 2）。

2.2.3　RULM　 治疗前后 RULM 分数变化差异有

统计学意义 （表 2），74% （35/47） 的 SMA 患儿提

升≥2.0 分；1 例 （2%） SMA3 型患儿分数降低；9%

（4/47） 的患儿提升 1.0 分；15% （7/47） 的患儿维

持稳定，4 例 （9%） SMA3 型患儿首次评估时已达

到满分。2 型 SMA 患儿的 RULM 评分随时间逐渐改

善，3 型 SMA 患儿的 RULM 评分随时间先逐渐改善

后趋于稳定 （图 3）。

　　图 1　CHOP-INTEND 中位得分变化情况  由于 SMA

患儿之间治疗时长差异及随访时长不同，部分随访时间点并不包

括所有儿童。5 个随访时间点分别为治疗后 6、10、14、18、22 个

月，SMA1 型对应病例数为 3、3、3、1、1 例，SMA2 型对应病例

数为 9、9、8、6、5 例。［CHOP-INTEND］ 费城儿童医院婴儿神经

肌肉疾病测试。
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　　图2　HFMSE中位得分变化情况  由于 SMA 患儿之间

治疗时长差异及随访时长不同，部分随访时间点并不包括所有儿

童。5 个随访时间点分别为治疗后 6、10、14、18、22 个月，SMA2

型对应病例数为 24、21、18、15、12 例，SMA3 型对应病例数为

23、20、18、17、11 例。［HFMSE］ Hammersmith 功能性运动量表

扩展版。

　　图 3　RULM 中位得分变化情况  由于 SMA 患儿之间

治疗时长差异及随访时长不同，部分随访时间点并不包括所有儿

童。5 个随访时间点分别为治疗后 6、10、14、18、22 个月，SMA2

型对应病例数为 24、21、18、15、12 例，SMA3 型对应病例数为

23、20、18、17、11 例。［RULM］ 上肢模块修订版。
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表2　SMA患儿诺西那生钠治疗基线与末次访视运动功能量表分数情况　 ［M （Q1，Q3），分］

项目

HFMSE

　基线

　末次

　Z 值

　P 值

RULM

　基线

　末次

　Z 值

　P 值

全部 (n=47)

19.00(5.00, 41.00)

25.00(13.00, 46.00)

-5.758

<0.001

21.00(12.00, 29.00)

26.00(17.00, 32.00)

-5.404

<0.001

2 型 (n=24)

5.00(3.25, 12.00)

13.50(8.25, 17.75)

-4.052

<0.001

12.00(10.00, 16.50)

17.50(13.00, 21.00)

-4.031

<0.001

3 型 (n=23)

41.00(26.00, 47.00)

46.00(33.00, 50.00)

-4.112

<0.001

28.00(24.00, 35.00)

31.00(28.00, 37.00)

-3.617

<0.001

注：［HFMSE］ Hammersmith 功能性运动量表扩展版；［RULM］ 上肢模块修订版。
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2.2.4　6MWT　 12 例 3 型 SMA 可独走年长儿完

成 6MWT，其距离由 207.00 （179.00，281.50） m

增 至 233.00 （205.25， 287.50） m （Z=-2.668， P=

0.008）。3 例患儿 6MWT 距离维持稳定，无距离减

少者。在测试过程中观察到部分患儿连续步行疲

劳感及中途停顿情况减少，由 3.50 （0，7.75） 次

降至 1.00 （0，3.75） 次 （Z=-2.536，P=0.011）。

2.3　实验室检测及不良事件

50 例 SMA 患儿共收集 2 034 个实验室结果，

183 个 （9.00%） 结 果 异 常 ， 其 中 MA （44 个 ，

2.16%）、MA∶UCREA （112 个，5.51%） 增高最常

见。PT、APTT、PLT 计数及 ALT 仅呈轻度异常，

分 别 有 8 个 （0.39%）、 1 个 （0.05%）、 15 个

（0.74%）、3 个 （0.15%）。无持续性异常，无因

实 验 值 异 常 而 中 断 治 疗 者 。 1 例 SMA2 型 患 儿

MA∶UCREA 显 著 增 高 ， 后 被 诊 断 为 肾 母 细 胞

瘤 并 转 诊 至 其 他 中 心 就 诊 ， 经 治 疗 后 ， MA 和

MA∶UCREA 指标得到控制。

50 例 SMA 患儿共完成诺西那生钠鞘内给药 389

次。24 例 （48%） 给药后耐受良好，11 例 （22%）

给药后出现腰背痛，1 周内通过口服布洛芬或自行

缓解。此外，还有患儿出现发热 （5 例，10%）、头

痛头晕 （4 例，8%）、感冒 （3 例，6%）、呕吐 （2

例，4%）、恶心 （1 例，2%）、血尿 （1 例，2%）、

腹 泻 （1 例 ， 2%）、 痰 多 （1 例 ， 2%）。 12 例

（24%） 患儿仅在首次腰椎穿刺后头痛、头晕及腰

背痛等不良反应表现较为明显。未观察到严重或

相关免疫学不良事件发生。1 例 SMA1 型患儿在感

染新型冠状病毒后，吞咽功能丧失，经治疗 2 个月

后恢复；该患儿家长反映在给药后患儿出现痰增

多，通过增加呼吸道护理频率，1 个月后好转。

2.4　多系统随访结果分析

与基线相比，末次访视时患儿钙、甲状旁腺

素 、 体 重 指 数 、 25- (OH)D、 骨 密 度 百 分 位 数 、

Cobb 角比较差异无统计学意义 （P>0.05）。虽然磷

水平明显下降，但钙磷及甲状旁腺素未见明显缺

乏者。15 例维生素 D 缺乏症患儿经补充治疗后血

清 25-(OH)D 水平升高。27 例存在限制性通气功能

障碍患儿完成 2 次肺功能检测，与初测相比，复测

FVC%pred 提升 （P<0.05），2 例限制性通气障碍者

恢复正常，无新增者。见表 3。新增脊柱侧弯、髋

关节脱位者各 4 例。

34 个家庭完成神经肌肉疾病护理者经验评估

问卷，结果显示，47% （16/34）、50% （17/34）、

32% （11/34） 和 35% （12/34） 的 SMA 患儿在喂食/

梳理/穿衣、坐着/玩耍、体位改变和移动性等方面

有改善。全部患儿或家长的主观报告显示，SMA

患儿上肢力量增强 23 例 （46%），下肢力量增强 23

例 （46%），躯干力量增强 14 例 （28%），呼吸较前

顺畅 10 例 （20%），便秘好转 9 例 （18%），声音较

前洪亮或咬字较前清晰 8 例 （16%），食欲增加 8 例

（16%），咳痰减少 2 例 （4%），吞咽功能好转 （呛

咳减少） 4 例 （8%） 等。

3 讨论

SMA 是一种退行性神经肌肉疾病［2］，本研究

随访分析 50 例经诺西那生钠治疗的 1~3 型 SMA 患

儿的临床资料发现，与基线相比，67%、74%、

74% 的 SMA 患儿分别在 CHOP-INTEND、HFMSE、

表3　50例SMA患儿治疗基线与末次访视多系统评估情况比较 ［M （Q1，Q3）］

项目

体重指数 (kg/m2)

25-(OH)D (nmol/L)

钙 (mmol/L)

磷 (mmol/L)

甲状旁腺素 (pg/L)

25-(OH)D (nmol/L)a

Cobb 角 (°)

骨密度百分位数 (%)b

FVC%predc

基线

16.42(15.06, 18.69)

71.14(44.52, 108.18)

2.50(2.44, 2.56)

1.71(1.64, 1.86)

27.65(19.66, 41.37)

30.86(24.34, 43.13)

7.00(0.00, 12.53)

14.50(6.75, 37.50)

84.30(67.20, 105.10)

末次

16.52(14.06, 18.58)

65.42(51.46, 10.86)

2.46(2.40, 2.53)

1.64(1.45, 1.77)

27.42(20.47, 43.12)

43.69(35.65, 53.71)

7.00(0.00, 18.00)

16.00(7.50, 37.00)

95.10(66.90, 106.50)

Z 值

-0.307

-0.097

-1.072

-2.682

-0.569

-2.783

-1.620

-1.041

-2.861

P 值

0.759

0.923

0.284

0.007

0.569

0.005

0.105

0.298

0.004

注：a 示 15 例维生素 D 缺乏患儿，SMA2、SMA3 型分别为 6、9 例；b 示 38 例患儿，SMA1、SMA2、SMA3 型分别为 1、17、20 例；c 示
27 例存在限制性通气功能障碍患儿，SMA1、SMA2、SMA3 型分别为 1、11、15 例。
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RULM 评分有临床意义的改善，与既往开放标签研

究［20-21］ 一致，但获得新运动里程碑的情况罕见

（本研究仅有 3 例），这与法国多中心研究结果［22］

吻合。1 型 SMA 患者生存率较低［23］，与婴儿期

SMA 患儿的自然史 （中位死亡年龄为 8 个月）［23］相

比，本研究中 SMA1 型患儿均存活，且运动功能未

见倒退。本研究中经诺西那生钠治疗后 SMA2、3

型患儿的 HFMSE、RULM 评分总体呈逐渐上升趋

势。Łusakowska 等［24］发现 1c~3 型 SMA 患者接受诺

西那生钠治疗 30 个月后，其运动功能得到不同程

度的提升。故更长期的治疗随访十分重要。

本研究中 48% SMA 患儿给药后耐受良好，未

发现任何持续性、显著的或需中断治疗的异常实

验室值，无 PLT 计数低于 50×109/L 者 （腰椎穿刺

的最低安全阈值）［13］，未观察到严重或相关免疫学

不良事件发生，与既往长达 7 年余的安全性长期数

据［25］ 一致，提示鞘内注射诺西那生钠具有良好的

安全性和耐受性。1 例 SMA2 型患儿 MA∶UCREA

显著增高，后被诊断为肾母细胞瘤，遂该异常被

认为与诺西那生钠治疗无关。关于 1 例 SMA1 型患

儿在给药后出现痰增多的原因需进一步探索。

国 内 外 SMA 相 关 指 南 及 共 识 均 明 确 指 出 ，

SMA 患者在药物治疗的同时，需施行 MDT 标准化、

个体化管理［2，26］。SMA2、3 型儿童存在营养不良

和钙摄入量低的风险［27］，本研究虽未观察到钙明

显缺乏者，但存在体重不足及维生素 D 缺乏，经积

极补充治疗后，血清 25-(OH)D 水平有提升，故监

测 SMA 患儿营养素水平是必要的。肌肉萎缩和长

期运动功能下降等可导致骨密度下降，严重时出

现骨质疏松，增加骨折风险［28］。本研究 58% 的

SMA 患儿存在骨密度低下，虽治疗前后骨密度百

分数变化无统计学意义，但骨骼健康是 SMA 患儿

MDT 中值得关注的重点问题之一。SMA 患者极易

合并髋关节异常及脊柱侧弯，SMA2 型患者 Cobb 角

平均每年进展 8.4°，且发生早、进展快［16］。本研

究中，部分患儿脊柱侧弯、髋关节脱位等也有进

展，这可能也与治疗时长、MDT 管理不规范、个

体化差异、经济等因素有关。脊柱侧凸、胸廓变

形等也会加重 SMA 患者的呼吸障碍［16］，其肺功能

在儿童期进行性下降，成年早期稳定［29］，而本研

究中 SMA 患儿治疗后 FVC%pred 有一定程度改善，

且无新增限制性通气障碍者。Cunha 等［30］ 对 50 例

SMA 患者进行为期 2 年的康复训练，发现 SMA2、3

型患者肌力和运动能力都得到不同程度改善。虽

然针对性的训练不能逆转疾病进程，但可预防及

减 轻 关 节 挛 缩 、 脊 柱 畸 形 、 行 动 障 碍 等 继 发

症状［26］。

预防性使用诺西那生钠治疗症状前的 SMA 患

儿也有实质性的临床益处［31］，本研究中症状前用

药者运动功能维持稳定，提示对 SMA 要早识别、

早诊断、早干预，实施国家三级预防策略，把握

三级预防窗口时机，为 SMA 患儿争取最佳的临床

结局。本研究发现现有量表无法全面反映诺西那

生钠的疗效，开发更精准客观的患者报告结局工

具尤为必要。

综上，不同分型的 SMA 患儿经诺西那生钠治

疗后，运动功能量表应答比例持续提升，且耐受

性及安全性良好；MDT 可以多系统、多维度地帮

助 SMA 患儿延长生命长度，拓展生命宽度。
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