
Спинальная  
мышечная атрофия — 
тяжелое моногенное 
заболевание1,2

Почему при подозрении на СМА нужно 
действовать незамедлительно
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Без лечения СМА является ведущей причиной младенческой 
смертности среди генетических заболеваний12–14

Ранняя диагностика и лечение являются критически важными для того, 
чтобы снизить скорость прогрессирования дегенерации нейронов12,22

•  Делеция или мутация гена SMN1 приводит к дефициту 
белка SMN, что приводит к развитию СМА8–11

•  Белок SMN имеет решающее значение для выживания 
нейронов и передачи импульсов от нейронов к мышечным 
клеткам9

27% случаев СМА 
относятся к 2 типу15

12% случаев СМА 
относятся к 3 типу15

Может утратиться 
способность сидеть15

Без лечения  
до 25-летнего 
возраста доживают 
лишь 70% больных15

Способность 
стоять и ходить 
в раннем детстве15

Достижение 
взрослого 
возраста15

• Это наиболее тяжелая и распространенная постнатальная форма СМА5,15–18

•  Симптомы обычно развиваются в возрасте до 6 месяцев, и быстро 
прогрессируют12,19,20

•  Заболевание манифестирует в виде мышечной гипотонии и выраженной  
мышечной слабости12,20

Дети могут приобрести 
навык удерживать голову 

и переворачиваться, но быстро 
теряют эти способности5,21

Без лечения дети никогда  
не достигнут некоторых этапов 

развития20,21

СМА – разнородная группа наследственных заболеваний 
различной степени тяжести, среди которых выделяют 
несколько типов5,14,15

60% случаев СМА относятся к 1 типу12

Способность 
удерживать 

голову*†21

Переворачивание*21
Сидение без 
поддержки*21

Способность 
стоять с 

поддержкой или 
самостоятельно*21

Самостоятельная 
ходьба*21

Следует помнить о ранних симптомах СМА  
и реагировать на них своевременно

СМА оказывает значимое влияние  
на жизни пациентов5,13,15–18

Спинальная мышечная атрофия (СМА) — редкое  
инвалидизирующее моногенное заболевание2–4

• СМА выявляется у  ~1 из 10 000 новорожденных3

•  Характеризуется прогрессирующей дегенерацией и 
необратимой утратой мотонейронов спинного мозга5–7,  
что приводит к

Нервно-мышечные заболевания, такие как СМА, являются 
одними из самых распространенных и тяжелых моногенных 
заболеваний1

• Известно более 10 000 моногенных заболеваний человека1

• Моногенные заболевания поражают ~1 из 100 человек1

Отсутствию 
или снижению 

рефлексов 
(арефлексии)

Проблемам  
с дыханием

Мышечной 
слабости

Ортопедическим 
проблемам

Проблемам, 
связанным  
с питанием

Неспособность 
стоять или ходить 
самостоятельно 
и потребность в активной 
поддерживающей 
терапии15

У части пациентов 
среднего возраста 
появляется  
потребность 
в инвалидной коляске15
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Лечение СМА на поздних стадиях не может в полной мере обеспечить 
значимое улучшение.29,30 Наилучший терапевтический эффект при 
СМА обеспечивает назначение болезнь-модифицирующей терапии 
на ранней стадии13,28–31

Существует узкое терапевтическое окно, в пределах которого 
лечение СМА наиболее эффективно6,28

90% пациентов со СМА 1 типа не получавших лечения, не дожили  
до возраста 2 лет, либо у них возникла необходимость в постоянной 
респираторной поддержке к этому возрасту19

Любая задержка при постановке диагноза СМА 1 типа может 
представлять угрозу для выживания мотонейронов, влияя 
непосредственно на нейромышечную функцию14,23

По материалам Finkel RS, et al. 2014,19 Kolb SJ, et al. 2017,23 Anderton RS and Mastaglia FL. 2015,9  
Finkel RS. 201324 and Swoboda KJ, et al. 2005.25

Ранняя диагностика СМА является жизненно 
необходимой, поскольку повреждение мотонейронов, 
возникающее в отсутствие лечения, необратимо12,14

Наилучший терапевтический эффект 
у пациентов со СМА обеспечивает лечение 
на ранней стадии28

По материалам Serra-Juhe C and Tizzano EF6•   Без лечения все пациенты со СМА 2 типа демонстрируют четкое  
и прогрессирующее ухудшение состояния26

•   Пациенты со СМА 2 типа часто находятся в относительно стабильном 
состоянии в течение коротких периодов времени (6 или 12 месяцев), 
однако при долгосрочном наблюдении отмечается прогрессирующая 
утрата функций26

Быстрое направление на генетическое исследование жизненно 
необходимо для улучшения прогноза у пациентов со СМА32

Быстрое направление на генетическую диагностику является ключевым 
для остановки или замедления прогрессирования заболевания и позволяет 

провести терапию с наилучшим эффектом13,14,27



 7  6 

•   Необходимость генетического исследования следуетрассматривать 
как можно раньше у любого ребенка с мышечной слабостью или 
мышечной гипотонией7

•   Генетические тесты на выявление мутаций в гене SMN1  
и определение количества копий гена SMN2 являются высокоточными.

СМА — это тяжелое инвалидизирующее заболевание, требущее 
оказания медицинской помощи врачом, имеющим опыт работы 
с нервно-мышечными заболеваниями33

В ведении пациентов со СМА ключевым является 
мультидисциплинарный подход с вовлечением различных 
специалистов33

При подозрении на СМА 
предпринимайте срочные меры:

Схема из материалов Mercuri E, et al. 2018.33

При подозрении на СМА незамедлительно 
направляйте пациентов на генетическое 
тестирование!33

Медицинскую помощь при СМА должен 
координировать специалист, осведомленный  
о течении заболевания33

Быстрое направление на генетическое исследование жизненно 
необходимо для улучшения исходов у пациентов со СМА32

•  Прогностическая 
ценность 
определения 
степени тяжести 
СМА 

•  Возможность 
немедленного 
старта терапии 

SMN2 
число копий

Подтверждение 
SMA

Нет
мутации

Мутация

Рассмотрение
других

состояний

SMN1 
секвенирование 

SMN1 
тестирование 

(MLPA или qPCR)

0 копий

1 копия

≥2 копии

Клиническое подозрение  
на СМА или

скрининг новорожденных

Быстрое направление на консультацию к специалисту  
и назначение необходимой терапии являются решающими  

в улучшении прогноза у пациентов со СМА31,33

3. Диагностика и лечение
определяются результатами 
генетического исследования, при котором 
устанавливается фенотип и проводится 
оценка состояния пациента5,33,34

1. Выявление/направление
Распознавание основных  
клинических симптомов СМА  
и как можно более быстрое 
направление на исследование5,32,33

2. Генетическая диагностика
При подозрении на СМА необходимо 
немедленно провести генетическую 
диагностику5,32,33,34
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HINE — неврологическое обследование детей первого года жизни по Хаммерсмиту; MLPA — мультиплексная 
амплификация лигированных зондов; NeuroNext — Общество совершенствования клинических исследований  
в области неврологии; PNCR — Общество клинических исследований нейромышечных заболеваний в педиатрии; 
кПЦР — количественная полимеразно-цепная реакция; СМА — спинальная мышечная атрофия; SMN — белок 
выживаемости мотонейронов; SMN1 — ген выживаемости мотонейронов 1; SMN2 — ген выживаемости 
мотонейронов 2.
*N = 33 ребенка первого года жизни со СМА 1 типа, которые обычно не могли сидеть без опоры, были включены 
в исследование. Основные этапы развития оценивались с помощью неврологического обследования детей первого 
года жизни по шкале Хаммерсмита (HINE)21.
Максимальный набранный балл составил 1 из 4 для 13 детей, что указывает лишь на частичное достижение 
контрольной точки21.
*По шкале оценки навыков сидения, переворачивания, ползания, стояния или ходьбы все пациенты набрали 
0 баллов из 421.
**Бессобытийная выживаемость для PNCR = отсутствие смерти и отсутствие потребности в непрерывной 
респираторной поддержке >16 часов в день в течение 14 дней при отсутствии острого
заболевания; n = 23 (пациенты со СМА 1 типа с 2 копиями гена SMN2)19. Выживаемость для NeuroNext = отсутствие 
смерти или потребности в интубации; n = 2023. 
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