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儿童脊髓性肌萎缩症症状前治疗专家共识（2025 版）

中华医学会儿科学分会临床流行病学组 中华预防医学会出生缺陷预防与控制专业委员会新生儿遗传 
代谢病筛查学组 中国研究型医院学会神经科学专业委员会 美儿SMA关爱中心

摘要： 脊髓性肌萎缩症（SMA）是一种婴幼儿常见致死致残性神经肌肉疾病，因脊髓前角运动神经元退化变性

导致肢体出现进行性肌无力与肌萎缩。近年来疾病修正治疗药物的出现和应用正逐渐改变SMA的自然病史，但药物

疗效与起始治疗年龄及治疗前病程等因素密切相关，而症状前治疗更有望使患儿存活且获得近于正常人的运动里程

碑。本共识组织全国相关领域专家，围绕以下主题达成共识：症状前SMA诊断、治疗决策制定、随访管理及家长沟通

要点等，以期为儿童SMA症状前治疗的临床实践提供规范和指导。
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Abstract:  Spinal muscular atrophy (SMA) is a common fatal and disabling neuromuscular disease in infants and 

young children, caused by the degeneration of spinal anterior horn motor neurons, leading to progressive muscle weakness 

and atrophy in the limbs. In recent years, the emergence and application of disease-modifying therapies are gradually 

changing the natural history of SMA. However, the efficacy of these therapies is closely related to factors such as the age at 

treatment initiation and the pre-treatment disease course. Pre-symptomatic treatment is more promising to enable the affected 

children to survive and achieve near-normal motor milestones. This consensus was developed by experts from relevant fields, 

focusing on the following themes: pre-symptomatic SMA diagnosis, treatment decision-making, follow-up management, 

and key points for parental communication, with the aim of providing standards and guidance for clinical practices of pre-

symptomatic treatment of pediatric SMA.
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脊髓性肌萎缩症（spinal muscular atrophy，

SMA）是一种常染色体隐性遗传神经肌肉疾病，因

5号染色体上运动神经元存活基因1（survival motor 

neuron 1，SMN 1）缺失或变异导致其编码SMN蛋白

缺乏或功能缺陷致病，患者脊髓前角α- 运动神经

元退化变性，临床表现以进行性肌无力和肌萎缩为

特征，常合并呼吸、消化及骨骼等多系统损害，位

居两岁以内婴幼儿致死性遗传病首位 [ 1 ]。SMA（本

共识中特指5 qSMA）为单基因病，约95 %为SMN 1

基因第 7 号外显子或第 7、8 号外显子纯合缺失所

致，另有5 %为SMN 1基因复合杂合变异，发病率约

1 / 20000 ~ 1 / 10000，人群携带率约1 / 70 ~ 1 / 40[ 2 ]。根

据起病年龄及可达到的最大运动里程碑，临床分为

0 ~Ⅳ型，其中0型（胎儿期起病）和Ⅳ型（成人发病）

不常见，Ⅰ ~ Ⅲ型于婴幼儿期或青少年期起病 [ 1 ]。

SMN 2基因与 SMN 1基因高度同源，对SMA表型起
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到一定程度修饰作用，在患者中分布为 0 ~ 5 拷贝，

通常SMN2基因拷贝数与疾病严重程度呈负相关 [3]。

自2016年起，SMA疾病修正治疗（disease modifying 

therapy，DMT）药物诺西那生、Zolgensma、利司扑兰

相继在国外获批上市 [ 4 - 5 ]，国内可及的两款DMT药

物诺西那生和利司扑兰均进入国家医保目录。作为

一种神经退行性疾病，SMA患儿在母孕晚期于宫内

即可出现运动神经元变性 [ 6 ]，如在健康运动神经元

含量最多的症状前期启动治疗，将有望最大程度保

留健康脊髓运动神经元池，实现真正意义上的早诊

早治。自2015年以来，不同DMT药物的国际多中心

临床试验以及上市后真实世界研究均报道了SMA

症状前治疗相较于发病后治疗对疾病预后更佳 [7-11]。

新生儿筛查是实现SMA早期诊断的最重要途径，孕

期产前诊断则有助于识别胎儿是否罹患SMA，而出

生后因其他原因被诊断的无症状SMA患儿也可获

得症状前治疗的机会，以最大程度延缓疾病进展 [12]。

基于疾病认知的症状前治疗决策制定将有助于实现

以上来源症状前SMA的早诊早治。目前国内尚无症

状前治疗的相关指南或共识来指导、规范相关工作，

因此，由中华医学会儿科学分会临床流行病学组、中

华预防医学会出生缺陷预防与控制专业委员会新生

儿遗传代谢病筛查学组、中国研究型医院学会神经

科学专业委员会、美儿SMA关爱中心牵头，结合国

内外症状前治疗实践经验，开展本共识撰写。

1 本共识制定的方法学

本共识采用改良德尔菲法 [ 13 ]，首先以“脊髓

性肌萎缩症、运动神经元病、遗传性疾病、症状

前、临床表型、新生儿筛查、基因诊断、基因筛查、

运动神经元存活基因、SMN 基因、拷贝数、药物治

疗、疾病修正治疗、临床实践指南、临床诊疗指南、

专家共识、研究进展、三级预防；spinal muscular 

atrophy，presymptomatic treatment，pre-symptomatic 

therapy，preterm infants，newborn screening，neonatal 

screening”等为检索词，以Pubmed、Web of Science、

EMBASE、中国知网、万方医学、中国生物医学文

献数据库等数据库为检索范围，检索 2000年 1月至

2025年4月发表的相关国内外症状前SMA患儿实践

和国际指南或共识为参照，并咨询相关领域专家意

见，总结并初步拟定共识及推荐意见草案。建立由

儿科学、医学遗传学及妇产科学等领域的34位专家

组成的专家小组。通过3轮讨论达成最终意见：①第

一轮讨论，通过电子邮件等线上形式明确存在争议

的问题及意见；②第二轮讨论，审查总结的问题，提

出意见并基于专家反馈进行综合修改，通过匿名投

票对各推荐意见的同意程度进行评分（李克特量表：

非常同意、同意、部分同意、不同意和非常不同意），

以确定是否达成“共识”；③第三轮讨论，专家重新

审查所有意见内容，对前一轮讨论所有反对意见做

出最终判断，基于本轮讨论意见进行修改后进入第

二轮匿名投票，得出最终结论并对共识结果进行总

结。结果有效性受回答率影响，同意程度≥ 75 %方

可形成共识结论 [ 14 ]。

2 症状前SMA诊断

2 .1 症状前SMA的定义

狭义来说，症状前SMA患儿指携带SMN 1致病

基因型但未出现临床症状，神经系统体格检查及神

经电生理检查均未发现异常的儿童 [ 15 ]，可来源于新

生儿筛查，产前诊断提示胎儿为 SMN 1致病基因型

并选择继续妊娠，以及出生后因其他原因行基因检

测被发现的新生儿或儿童。但是，有部分患儿在诊

断时，虽无临床症状，但已出现体征或者神经电生理

等辅助检查指标异常。因此，临床上确切区分“症状

前SMA”还是“经筛查发现但是已经存在体征或辅

助检查异常的SMA”存在困难。考虑到SMA症状前

治疗的出发点是尽早启动干预，为便于实施一致的

早期干预策略，本共识将这两类患者均纳入“症状前

SMA”范畴进行管理。

推荐意见：对于并非因为出现临床症状就医而

被确诊的SMA患儿，包括但不限于通过新生儿筛查、

产前诊断、疾病家族史等在未表现出临床症状时即被

诊断的SMA患儿，均可被纳入症状前SMA这一广泛

定义中，作为同一患儿人群进行管理。（同意率100%）

2 .2 新生儿筛查诊断SMA

新生儿筛查是有效识别症状前 SMA患儿的最

佳策略，也是目前发现症状前 SMA 患儿的最常用
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手段。现全球范围内共30余个国家及地区已陆续开

展 SMA新生儿筛查 [ 16 ]，国内于 2023年发布《脊髓

性肌萎缩症新生儿筛查专家共识》[ 17 - 18 ]，并逐步开

展试点研究，为SMA症状前治疗提供更多可能。为

尽可能实现SMA三级预防，新生儿筛查群体应面向

所有出生婴儿，重点关注父母一方或双方是SMA携

带者的新生儿。滤纸干血斑为新生儿筛查的首选样

本类型 [ 19 ]。筛查诊断流程分为两步，即筛查试验与

确诊试验。目前，国内外SMA新生儿筛查常采用荧

光定量聚合酶链反应（quantitative polymerase chain 

reaction，qPCR）作为首步筛查技术，以新生儿SMN 1

基因 7号外显子纯合缺失判定为筛查阳性 [ 20 ]，初筛

阳性新生儿应立即召回，同时采集核心家系成员全

血进行确诊性 SMN 1与 SMN 2基因检测。值得关注

的是，qPCR筛查技术无法同时检测SMN 2基因拷贝

数，针对SMN1基因复合杂合变异型（0+1d）SMA也

无法直接检出。多重连接依赖式探针扩增（multiplex 

ligation-dependent probe amplification，MLPA）技术

可同时量化SMN 1、SMN 2基因拷贝数，常被应用于

初筛阳性新生儿的确诊试验。如同步检测 SMN 1与

SMN 2基因拷贝数，可简化SMA确诊流程，并为后

续治疗决策提供依据。根据国际最新SMA诊断专家

共识、国内新生儿筛查专家共识以及国内外 SMA新

生儿筛查实践经验，推荐自行新生儿筛查至确诊试

验完成周期控制在生后15 ~ 30日龄内 [ 18 , 21 ]，如有条

件，尽可能于15日龄内完成，以缩短诊断时间窗，为

症状前治疗争取更多机会。

推荐意见：建议面向所有出生婴儿开展SMA新

生儿筛查；现阶段新生儿筛查的目标疾病是SMN1基

因7号外显子纯合缺失所致SMA；建议筛查阳性新

生儿于15~30日龄内完成确诊试验。（同意率97%）

2 .3 产前诊断发现胎儿SMN1基因纯合缺失

现阶段除新生儿筛查外，还可通过植入前遗传

学检测（preimplantation genetic testing，PGT）和产前

诊断检测胚胎或胎儿SMN1基因型。

产前诊断的主要指征如下 [ 17 ] ：①既往生育过

SMA患儿且患儿的SMN 1基因检测结果明确；②孕

前基因检测明确夫妻双方均为SMN 1基因致病性变

异携带者；③因其他指征进行产前诊断，意外发现

胎儿为SMA受累；④针对SMN 1基因致病性变异进

行PGT后通过产前诊断验证PGT结果。

产前诊断建议采用MLPA或 qPCR技术等可靠

方法进行检测，对于产前通过全外显子组测序检测

意外发现胎儿为 SMA 受累者，也应通过 MLPA 或

qPCR 检测对结果进行复核，并同时检测夫妻双方

SMN 1基因型。对于非SMN 1基因纯合缺失者，采用

与变异相应的方法进行检测。依据夫妻双方及胎儿

SMN 1基因型检测结果，早期评估可能出生的SMA

患儿，建议同时检测SMN2基因拷贝数。同时提请由

儿科、产科及其他相关科室医师与医学遗传学专业

人员组成多学科诊疗团队对夫妻双方做进一步遗传

咨询，提供有关SMA症状前治疗方案及预后的相关

信息，由夫妻双方在充分知情的基础上自主决定是

否继续妊娠。

推荐意见：SMA 产前诊断的目标疾病一般是

SMN 1基因 7号外显子纯合缺失所致SMA，主要诊

断指征是夫妻均为 SMN 1基因 7号外显子杂合缺失

的携带者，既往生育过SMA患儿或者由于其他指征

进行产前诊断意外发现胎儿为SMA受累。（同意率

97 %）对于选择保留妊娠的SMA受累胎儿，应结合

SMN2基因拷贝数、SMA疾病症状、出生后治疗选择、

预后等重要信息，由多学科团队与夫妻双方开展详

细咨询，在充分知情的前提下，由夫妻双方自主决定

是否继续妊娠。（同意率100%）

2 .4 出生后其他途径诊断SMA

部分 SMA患儿的确诊并非通过新生儿筛查或

产前诊断，但生后因一些特殊原因寻求了SMA诊断。

此类原因包括存在SMA家族史却未进行产前诊断，

妊娠期间医师建议但是未接受产前诊断，或部分并

无SMA家族史但在出生后行遗传病基因筛查过程

中被意外发现。此类儿童诊断步骤与新生儿筛查后

的确诊步序相同，诊断时通常无SMA发病征象，此

为出生后诊断的无症状SMA，同样也可获得早诊早

治机会。

推荐意见：存在 SMA 家族史但出生前未行产

前诊断、生后未接受新生儿筛查的儿童，应尽早行

SMA基因检测，同时评估有无临床发病征象。出生

后被意外确诊的SMA患儿应参考经新生儿筛查确



··  646 ·· 临床儿科杂志 2025 年 第 43 卷第 9 期

 J Clin Pediatr Vol.43 No.9 Sep. 2025  © Editorial Office of Journal of Clinical Pediatrics. Open access under the CC BY-NC-ND 4.0 license

诊的无症状SMA进行下一步治疗决策制定与管理。

（同意率100%）

3 症状前SMA治疗决策

3 .1 SMN2基因拷贝数与治疗选择

国内外 SMA新生儿筛查及诊治相关专家共识

均建议将 SMN 2 基因拷贝数作为是否启动症状前

DMT的重要生物标志物 [17 -18 ]。依据既往国外临床实

践结果及共识推荐 [22 -23 ]，SMN2拷贝数为1的无症状

患儿，发病后临床分型最可能为Ⅰ型；拷贝数为2的

无症状患儿，临床分型最可能为Ⅰ或Ⅱ型；拷贝数为

3的无症状患儿，临床分型最可能为Ⅱ或Ⅲ型，一经

基因检测确诊均建议立即启动药物治疗。针对SMN2

拷贝数为4的无症状患儿，最新国外真实世界队列研

究显示该部分患儿仍存在早期发病可能，结合既往

研究曾提出约1 / 4的4拷贝症状前患儿于生后18月

龄内发病，部分发病后可表现出中、重度临床表型，

甚至Ⅲ、Ⅳ型患者出现丧失行走能力等情况 [22 ,24]。既

往共识一般建议这部分患儿应尽早启动DMT，但是

其证据支撑度较弱。近年来，越来越多的真实世界临

床研究及临床实践数据观察到尽早启动治疗对于此

类儿童预后的正面影响，因此本共识特别强调对于

SMN2基因4拷贝的症状前患儿一经诊断也应尽早启

动药物治疗。对于SMN2基因拷贝数≥5的症状前患

儿，目前意见为暂不启动治疗，但仍需密切随访观察

临床症状及查体以及疾病相关生物标志物变化。产

前诊断确诊SMA胎儿出生后及生后诊断为SMA症

状前患儿的治疗选择也应遵循上述原则。

推荐意见：SMN 2 基因拷贝数应作为决定症

状前 SMA 患儿启动 DMT 治疗的首要因素。（同意

率100 %）对于SMN 2拷贝数为1 ~ 3的症状前患儿，

应在确诊后立即启动 DMT ；（同意率 100 %）对于

SMN2拷贝数为4的症状前患儿，需与家长充分沟通，

建议尽早启动治疗；（同意率100 %）对于SMN 2拷贝

数≥ 5的无症状患儿，暂不启动DMT，但需密切观

察临床发病征象。（同意率100%）

3 .2 症状前SMA的治疗前评估

经基因检测确诊为 SMA的新生儿或婴儿需立

即与家长沟通并转至神经内科进行临床评估，依据

临床表现、体格检查及实验室检查结果，综合判断患

儿是否发病，重点关注患儿确诊时的发育里程碑及

运动功能 [21]。所有诊断为症状前SMA的患儿均建议

在确诊后由儿童神经病学专家与家长进行详细沟通

与宣教，包括解读基因诊断结果、评估并记录当前发

育里程碑及运动功能、提供药物治疗选择、协调开展

其他多系统功能评估，制定后续随访方案及访视安

排等 [ 21 ]。首次评估应于确诊后尽快进行，具体内容

需包括神经肌肉相关临床表现以及神经系统体格检

查，重点关注有无肌张力减退、腱反射减弱或消失等

征象；尺神经、胫神经或正中神经复合肌肉动作电位

（compound motor action potential，CMAP）波幅电生理

检查、启动治疗前运动功能量表评分及运动发育里程

碑达成情况等基线信息。基线评估完成后，SMN 2拷

贝数为1~4的症状前患儿应立即或尽早启动DMT。

针对早产症状前SMA患儿，国外共识推荐应放

宽 DMT 药物的治疗指征。对于早产且 SMN 2 拷贝

数为 3的症状前患儿，建议在矫正胎龄 38周前启动

DMT。而 SMN 2拷贝数为 2的早产SMA，建议在矫

正胎龄37周前启动治疗 [ 25 ]。因早产儿发病时间可能

更早，本共识推荐所有早产儿一经新生儿筛查确诊

需立即启动DMT。

3 .3 症状前SMA治疗药物选择

迄今为止共 3 种 D M T 药物，反义寡核苷酸

（antisense oligonucleotide，ASO）诺西那生、基因替

代治疗Zolgensma及小分子药物利司扑兰获批用于

治疗SMA，3种药物均有针对症状前SMA开展的临

床试验，并进一步在真实世界研究中补充数据 [26-31]。

诺西那生为ASO药物，需经腰椎穿刺鞘内注射

给药。该药治疗剂量为每次 12 mg（5 mL），于治疗

第0、14、28和63天进行负荷剂量注射，以后每4个

月给予 1 次维持剂量，并需长期维持治疗。2019 年

在中国获批，2021年被纳入我国医保目录，用于治

疗 5 qSMA。利司扑兰为口服小分子药物，16 日龄 

至＜2月龄口服剂量为0.15 mg/(kg·d)；≥2月龄至＜ 

2 岁为 0 . 2 mg/(kg · d)，≥ 2 岁者如体重< 20 kg 为 

0 . 25 mg/(kg · d)，体重≥ 20 kg 为 5 mg/d。该药于

2021年6月在国内获批上市，适用于≥16日龄各型

SMA患者。Zolgensma为基于腺相关病毒9型为载体
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的基因疗法，通过一次性静脉或鞘内注射给药 [32-33]。 

该药于 2019 年国外获批上市，用于治疗< 2 岁及

SMN 2基因拷贝数≤3且体重≤21 kg的SMA患儿，

目前该药物尚未在中国获批。

3种药物治疗症状前SMA患儿的临床试验及真

实世界研究正在开展中。诺西那生针对症状前治疗

的NURTURE试验（NCT02386553）及真实世界研究

结果已得到报道 [7 ,25 -27 ,34 -36]；利司扑兰针对症状前治

疗的单臂RAINBOWFISH临床试验（NCT03779334）

中期数据已发布 [ 11 , 29 ]，更大样本的真实世界实践数

据仍在积累中；国外临床试验（NCT 03505099）及真

实世界研究正在探索不同SMN 2基因拷贝数的症状

前SMA患儿接受Zolgensma治疗的效果 [ 25 , 27 , 37 ]。

推荐意见：诺西那生、利司扑兰和Zolgensma均

已用于SMA患儿症状前治疗，不同药物间的选择需

综合考虑药物可及性、给药途径、患者具体情况（如

年龄、体重、SMN 2拷贝数）及家庭意愿等因素。（同

意率100 %）所有患者在启动治疗前均应进行临床发

病征象、神经系统体格检查、神经电生理、运动功能

量表及运动发育里程碑评估，以获得治疗效果评估

基线资料，并有助于判断患儿是否在治疗时已表现

出相应的症状或体征。（同意率100 %）对于确诊为症

状前SMA的早产儿，需综合考虑治疗药物效果与安

全性，原则上建议尽早开始使用DMT，以实现最大

获益。（同意率100%）

4 症状前SMA的治疗随访管理

4 .1 启动治疗的症状前SMA患儿管理

接受DMT的症状前 SMA患儿均需接受长期、

规范的医学随访，推荐建立以儿童神经病学专家为

主导，并包括康复、呼吸、骨科、消化、营养及护理等

在内的多学科管理团队。SMN 2拷贝数为 1 ~ 4的无

症状SMA患儿应在接受治疗后每2 ~ 3个月完成1次

医学随访 [ 38 - 41 ]。常规随访内容及监测指标建议包括

神经系统体格检查（腱反射、肌张力等），运动里程

碑发育量表及运动功能量表评估，尺神经、胫神经

或正中神经CMAP波幅等电生理检查，神经丝蛋白

（neurofilaments，NFs）检测等。推荐疫苗接种应按常

规免疫计划进行。所有早产SMA患儿均需按照同等

要求进行疾病管理。

4 .1 .1 临床随访 ①发病征象评估：重点关注神经

肌肉相关临床表现，如运动发育倒退、喂养困难、钟

形胸、矛盾呼吸等。神经系统体格检查，如抗重力运

动减少或缺失，肌张力减退、腱反射减弱或消失等

征象 [ 39 ]。如出现上述任一异常，需立即进行多系统

功能评估，以明确是否临床发病。一旦发现发病征

象，需依据《脊髓性肌萎缩症多学科管理专家共识》

建议要点，立即启动多学科管理，定期随访评估患儿

运动、呼吸、脊柱骨骼、消化与营养等多系统功能状 

况 [ 40 ]。②运动功能评估：症状前患儿运动功能通常

采用运动里程碑发育窗及相关量表，即世界卫生组

织（WHO）运动里程碑量表与汉默史密斯婴儿神经

学检查第二部分（HINE- 2）运动里程碑量表来评估，

监测患儿是否于正常运动发育时间窗内实现应达到

的发育里程碑。HINE- 2量表可用于评估2岁以内患

儿运动发育里程碑，WHO运动里程碑量表用于4月

龄至5岁患儿运动发育评估 [ 42 - 43 ]。评估量表对SMA

患者的运动功能可进行定量和标准化评估，随患儿年

龄增长，可采用费城儿童医院婴幼儿神经肌肉疾病测

试（CHOP INTEND）以及汉默史密斯功能运动扩展

量表（HFMSE）等。症状前患儿DMT随访期间需重

点关注WHO与HINE- 2发育里程碑量表分数与应答

情况，监测患儿运动发育是否处于正常发育时间窗

内。每次访视评估均需由相同评估师完成 [21]。

4 . 1 . 2 生物标志物监测 ①CMAP：由超强刺激引

起神经中全部运动轴突同时去极化而产生，是功能

性运动单位数量的替代指标，其波幅减低提示功能

性运动神经元减少 [44]。而接受诺西那生或Zolgensma

治疗的SMAⅠ、Ⅱ型患儿，除运动量表评分改善外，

CMAP波幅较治疗前也实现不同程度改善 [ 45 - 49 ]，提

示症状前患儿CMAP波幅水平急速下降可作为预测

早期发病的生物标志物 [ 48 ]。当CMAP值低于正常参

考值80 %或任何去神经征象均可提示早期发病 [ 39 ]，

因此，本共识推荐症状前治疗患儿定期监测尺神经、

胫神经或正中神经 CMAP 波幅以评估是否出现发

病征象。②NFs：为神经元细胞骨架结构成分，是神

经退行性疾病中具有应用前景的生物标志物 [ 49 - 50 ]。 

研究发现，S M A 患儿血浆磷酸化神经丝重链



··  648 ·· 临床儿科杂志 2025 年 第 43 卷第 9 期

 J Clin Pediatr Vol.43 No.9 Sep. 2025  © Editorial Office of Journal of Clinical Pediatrics. Open access under the CC BY-NC-ND 4.0 license

（phosphorylated NfH，pNfH）水平较正常儿童显著

升高 [ 51 ]，且症状前患儿 pNfH水平相对更高 [ 42 , 52 ]，

pNfH水平在诺西那生负荷治疗期可迅速降低，与此

同时患儿运动功能也得到显著提升 [ 53 ]。血浆神经丝

轻链（plasma neurofilament light chain，pNfL）在轴

突径向生长过程中表达早于 pNfH，可反映SMA疾

病严重程度 [ 54 - 56 ]，并可用于评估DMT药物治疗反

应 [ 57 - 58 ]。因此，在症状前SMA治疗过程中动态监测

NFs水平，可能具备评估症状前患儿是否存在预警

发病征象的潜力。

4 .2 未启动治疗的症状前SMA患儿管理

因各种原因未能及时接受治疗的无症状 SMA

患儿，推荐由具有SMA治疗经验的专科医师主导开

展定期随访，自首次访视起，6月龄内建议每月随访

1次；6月龄至2岁建议每2 ~ 3个月随访1次；2岁以

上每6 ~ 12个月随访1次 [ 38 - 39 ]。随访监测指标应与接

受治疗患儿相同，推荐神经系统查体发现腱反射减

弱、CMAP波幅减低、NfH与NfL水平持续升高，提

示SMA发病可能，需于临床随访中常规监测；如无

法进行CMAP与NFs等生物标志物检测，需重点关

注临床发病征象。一旦出现发病征象，需立即与家

长沟通启动DMT，并纳入多学科全病程管理 [ 40 ]。

推荐意见：对于所有症状前SMA患儿，无论是

否已启动DMT，均需在具有SMA治疗经验的专科

医师主导下规律开展疾病随访及管理，监测发育里

程碑及运动功能、发病相关症状体征及生物标志物

变化。 （同意率100%）

4 .3 症状前SMA治疗的家长沟通

SMA为罕见病，公众知晓普及率不高，而症状

前治疗的挑战更在于所确诊的罕见疾病尚未发病但

需用药；患儿家庭是在诊断、治疗决策及随访管理

全过程中的重要参与者，因此需强调与家长沟通的

重要性，以提升家长对SMA疾病本身，尤其是症状

前治疗重要性的认知度。结合当前药物可及，如何

帮助患儿家庭接受DMT并坚持治疗与随访，有赖于

医患双方有效沟通及长期保持联系。负责症状前治

疗的儿童神经病学医师团队需为患儿家庭提供SMA

自然病史、SMN 2基因拷贝数意义以及症状前治疗

循证依据，告知日常照护中需关注的体格检查、运动

功能水平、预测发病的相关症状等，确认家长对于疾

病具备正确认识与理解，SMA目前还是一种可治疗

但不可治愈的遗传性疾病 [ 21 ]。此外，对症状前患儿

家庭，建议由包括儿科医师、遗传科医师等的多学科

团队进行遗传咨询和沟通指导。

针对症状前早期启动治疗是否未来 SMA还会

发病这一问题需告知家长，现有上市药物的临床试

验及真实世界研究结果提示，在 DMT 随访 1 ~ 5 年

的症状前SMA患儿中，SMN 2基因拷贝数为 2者约

70 %未出现发病征象，而3拷贝患儿约 90 %可维持

未发病状态 [ 7 , 25 - 30 , 34 ]。尽管早期启动治疗无法确保

完全阻止发病，但基于目前研究证据早期启动DMT

均可延缓发病，尤其对于SMN2基因拷贝数≥3的患

儿，预测可达到的最佳状态是实现与正常同龄儿基

本相当的运动功能发育时间窗及里程碑。目前已上

市DMT药物在进行中的症状前治疗临床试验中尚

未见严重不良事件报告，但不同药物给药途径、治疗

费用及真实世界不良事件报告情况等因素对患儿长

期用药的影响仍需与家长充分沟通。

推荐意见：与症状前确诊SMA家庭沟通时，医

师应充分告知 SMN 2基因拷贝数意义，启动症状前

治疗的决策制定依据，日常照护中需关注的运动发

育指标及体格检查要点，并及时关注症状前SMA是

否存在发病迹象。（同意率100%）

本共识仅代表参与编写讨论专家的观点，不具

备法律效力。共识发布后，本专家组将随时关注相

关领域的证据变化情况，按照共识方法学要求，每年

回顾相关推荐意见的证据变化，根据变化情况组织

本领域专家对推荐意见进行相应修订，一般情况下

每3~5年对共识进行一次全面修订。
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