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若婴幼儿在三个月内出现以下症状需警

惕其患有脊髓性肌萎缩症（SMA）。如头枕不稳，

四肢活动受限，运动发育明显滞后于同龄儿童，

但智力、发音、眼神与正常儿童无异，这是脊

髓性肌萎缩症最为普遍的表现。SMA是由于脊

髓前角运动神经元变性，导致出现肌无力和肌

萎缩为特征的一类常染色体隐性遗传病，被称

为渐冻症的“兄弟病”。在临床上表现为进行

性、对称性，肢体近端为主的广泛性弛缓性麻

痹与肌萎缩，但患者智力发育及感觉均正常。

根据患者的发病年龄、运动能力和寿命

情况，可以分为Ⅰ、Ⅱ、Ⅲ型以及成人发病

的 Ⅳ 型，其中 SMA Ⅰ型最为严重，呼吸肌

麻痹患儿易合并肺部感染，这也是导致此型

患儿死亡的主要原因。

罕 见 病 又 称“ 孤 儿 病”， 顾 名 思

义，指患病率特别低的病。SMA 发病率为

1/6000 ～ 1/10000，2018 年 5 月 11 日，

我国发布《关于公布第一批罕见病目录的通

知》，脊髓性肌萎缩名列其中。SMA 虽然属

于罕见病，但其实并不罕见。常规人群中，

SMA 致病基因的携带率非常高，约 2%，如果

夫妻双方都携带致病基因，每一胎会有 1/4

的概率生出 SMA 患儿，对于我国 14 亿的人

口基数而言并不罕见，中国目前有 SMA 患者

近 3 万例。

脊髓性肌萎缩症如何引起

研究结果发现，人类染色体 5q11.2–

13.3 区域的运动神经元存活基因 1（SMN1）

发生了突变，导致 SMN1 基因不能产生一种

能够为全身运动神经元提供营养物质的存活

运动神经元（SMA）蛋白，而该蛋白的变异

或缺失可能会引起疾病。

95%SMA 患者为 5 号染色体 SMN1 基因纯

合缺失所致。5% 是一对 SMN1 基因中，一个

基因缺失，另一个等位基因突变或部分缺失。

SMA 患者常常因缺乏足够的 SMA 蛋白而

导致进行性骨骼肌萎缩，从而对运动和呼吸

产生负面影响，最终导致呼吸衰竭并致死。

大多数患儿未能达到成年存活的标准，疾病

给家庭和社会带来了巨大的负担。

SMA检测方法有3种，分别是脊髓性肌萎

缩症基因检测、脊髓性肌萎缩症 MLPA 检测、

脊髓性肌萎缩症及相关疾病基因检测。

SMA 有药物治疗吗

若发病的 SMA 患儿不接受治疗，平均

寿命不超过 2 岁，被称为“婴幼儿头号遗传

病杀手”，是罕见病里极为严重的一种。治

疗 SMA 的方法比较少，包括诺西那生钠和利

司扑兰在内，全球仅有 3 种治疗药。目前诺

西那生钠和利司扑兰已经纳入我国的医保体

系。相对于诺西那生钠鞘内注射而言，利司

扑兰口服给药的方式让 SMA 患者的治疗方式

更加便利，利司扑兰适用于 2 月龄及以上的

患者。有研究数据显示，治疗后的 SMA 患者

生存率及呼吸、运动功能会得到显著改善。

如何预防脊髓性肌萎缩症

（1）经过对婚前、孕前以及孕前携带

者进行筛查，发现存在高风险的夫妻；

（2）通过实施产前诊断或辅助生殖等

措施，能够及时、有效、经济地预防脊髓性

肌萎缩症患儿的出生；

（3）对于未能及时筛查早期携带者的

患者，通过对新生儿脊髓性肌萎缩症基因的

筛查，可以及时发现脊髓性肌萎缩症患儿，

从而更早地进行诊断和治疗，有效提高治疗

效果。

SMA虽然可怕，但是可以预防，通过对携

带者基因筛查，可以较为有效的实现疾病阻断，

减少新发病例。同时加强科普宣传，提升社会

公众对SMA这一罕见疾病的了解，让每一位

SMA患者都能“不再罕见，向阳新生”。

怎样预防哮喘？
▲ 辽宁省辽阳市中心医院  李晓川

支气管哮喘（简称哮喘）是一种以气

道慢性炎症反应为主要病理改变的病变。

气道高反应性是儿童、青少年和老年人常

见的一种气道高度敏感状态，伴随着大范

围的、不可逆的、可逆的呼气流量限制。

引起周期性的喘鸣、呼吸急促、呼吸困难、

胸痛、咳嗽。哮喘可以分为两种：一种是

慢性发作，另一种是以痰多、咳嗽为主，

并且还会复发，通常在晚上或者凌晨发作

加重，但大部分的哮喘患者都可以通过药

物来改善。

哮喘的高发群体

基因易患哮喘  哮喘是一种家族性疾

病，在家庭成员中，孩子的发病几率更高。

变态反应性体质  过敏体质的人在接

触到尘螨、花粉等过敏原后，会对呼吸道

黏膜造成一定的损伤，诱发哮喘。

心理压力过大  如果长时间处于紧张状

态，就会造成皮质的高度刺激，导致支气

管痉挛，引发哮喘。

环境要素  假如患者在外面呆久了，就

难免接触到大量的粉尘、汽车尾气等，有可

能导致哮喘。最好是戴着口罩外出，如有需

要，可在医生的指导下使用吸入药物。

急性支气管炎  假如患者已经患上了慢

性支气管炎，不进行有效的治疗，就会使

肺部的炎症更加严重，造成支气管黏膜和

周边组织的慢性非特异性炎症，进而引发

哮喘。

如何防止哮喘

预防呼吸道传染病，特别是流行性感

冒、副流感等呼吸道传染病，在感冒流行

期间尽量避免前往公共场所，平时要做好

保暖和防寒工作，如果出现了呼吸道感染

性的疾病要及时的进行治疗。

多做运动。体育活动能够提高一个人

的体质，同时也能够锻炼他的心肺功能，

从而缓解他的症状。

避免接触过敏源，临床上引起哮喘的

变应原有很多种，主要有如下的种类：经

常会与一些具有特定体质的人发生过敏，

例如螃蟹、虾和生活中经常会遇到的鸡蛋

等，这些都是易引起的，长期的刺激会导

致患者发生哮喘。还比如吸入气道的花粉、

尘螨、霉菌孢子、真菌，都可以被当作致

敏物来激发患者的发作。寒冷也属于比较

强的致敏原，再有比如灰尘、真菌等；尤

其是蚕丝，动物毛皮，都要小心，千万不

能与之接触。

患者要格外注意各项护理，要防止过

度疲劳，不能被雨水打湿，同时要有良好

的作息习惯；防止身体的其它不适。

如何治疗哮喘

对于哮喘的治疗，现在还没有特别有

效的疗法，但是可以通过正规的药物来改

善，来抑制疾病的进展，降低复发率。平

时在进行治疗时要有以下几点认识。首先

就是要尽快的进行治疗。其次就是要坚持

长时间的治疗。再次是将药物与药物结合

使用，在减少药物用量的情况下，可以取

得更好的疗效。最后，对于哮喘患者的治

疗也应该有一些注意事项。如做好患者的

心理辅导、对患者的膳食要讲究适宜和合

理、让患者及时用药等。

随着现代生活的快节奏发展，长时

间使用电子产品已经成为常态，因而导致

近视眼患者越来越多。针对这一问题，激

光手术逐渐成为治疗近视眼的一种常见方

式。近视眼激光手术是一种矫正近视的激

光手术，它包括激光光学角膜切削术、准

分子激光原位角膜磨镶术等手术方式，因

此，术后护理对手术效果的巩固和保证至

关重要。

定期复查

眼部手术作为治疗眼部疾病的一种常

见方法，在术后需要进行定期的复查。这是

为了及时发现可能出现的问题，并采取相应

的措施加以处理，以确保手术后的恢复效果。

复查旨在确定手术的效果，如是否达到期望

的矫正效果、是否有眼部感染或其他并发症

等。医生将进行测视力、非接触式眼压测量、

电脑验光、裂隙灯检查，通过检查确定眼部

的健康状况。因此，我们需要按照医生的指

导及时到医院进行复查，以便确定自己的恢

复过程是否正常。如果需要更多的治疗或调

整，医生将根据具体情况进行处理。

饮食护理

饮食护理也是术后护理中至关重要

的一环。术后数天内，患者应避免食用

辛辣、刺激性食物，如辣椒、姜、葱、

酒等，以免引发眼部不适。同时，多摄

入富含维生素 C 和维生素 E 的食物，例

如柑橘类水果、胡萝卜、豆类食品等，

有助于促进术后眼部伤口的愈合。

此外，患者术后也要避免长时间看

电子屏幕，保持良好的用眼习惯，加强

眼睛的保养，建立良好的生活作息规律。

心理护理

心理护理也是术后护理的重要一环。

术后恢复期可能会出现焦虑、紧张等情绪，

有些患者可能对手术效果产生担忧。此时，

我们需要保持乐观的心态，相信医生的治疗

方案和手术技术，积极配合治疗并保持良好

的心态，有利于术后恢复。

避免长时间用眼

与眼睛长时间接触的电子产品如电

脑放置的高度最好以屏幕上端位于水平视

线向下30度为宜，屏幕向上略倾斜10度。

对于每 60~90 分钟的使用时间，我们应

该停下来适当休息，可以眯一下眼睛或进

行眼部理疗。而且对于长时间读书或工作

的人，休息时间同样应该适当延长。对于

长时间使用电脑的人来说，眼部运动非常

重要。我们可以通过眼球上下、左右往返

来进行眼部运动。这些眼部运动既可以放

松眼睛又可以预防眼部疲劳。屏幕视角应

该适宜。如果电脑屏幕高度过低，我们就

很容易过度低头。如果屏幕太高，我们就

会太多上望。这都会引起颈部和眼部的疲

劳。长时间使用电子产品可能会导致电磁

辐射。适当使用防辐射眼镜可以减轻由于

辐射产生的眼部不适感。

用药指导

近视激光手术后，需要常规使用眼

药促进创口愈合和保持手术效果的稳定。

然而，许多人在使用眼药时缺乏正确的指

导，这可能会导致不良反应或治疗效果低

下。首先，我们应该遵从医生的建议，使

用合适的药物剂量和剂型。不同的眼药剂

量和剂型存在差异，确定真正适合自己的

药剂量和剂型需要医生的指导。因此，不

可随意更改用药剂量或停药，以免影响治

疗效果。其次，对于需要长期使用眼药物

的患者，不能自行停止用药，必须在医生

的指导下逐渐减少药物的剂量。其次，使

用眼药前应注意洗手，并确保药瓶清洁。

在使用眼药物的时候，一定要保持药瓶的

清洁，以免药瓶的细菌感染引起治疗的不

良反应，如眼部感染等。最后，在使用眼

药之前，我们应该先洗手，距离眼睛应该

要五厘米以上，避免碰到睫毛，避免污染

瓶口。在正确使用眼药时，我们应该注意

观察药物疗效及不良反应。这意味着我们

应该密切关注治疗的效果，如眼疾病症状

的改善情况，以及是否出现眼部不适、灼

热、刺痛等不良反应。如果出现这些不良

反应，应尽快咨询医生并获得其建议。

总而言之，近视眼激光手术是一项

在科学技术和医学领域高度发达的治疗

方式。然而，术后的护理工作同样至关

重要。通过科学合理的术后护理，可以

帮助患者更快地康复，减少并发症的风

险，提高手术效果的满意度。因此，我

们要重视近视眼激光手术术后护理，做

好相应的护理工作，为患者的健康带来

更好的保障。

近视眼激光手术后如何护理近视眼激光手术后如何护理
▲广西壮族自治区人民医院  黄贞

带你认识罕见病：脊髓性肌萎缩症
▲ 广西医科大学附属武鸣医院  韦小荣


