
فصل 1                                                         15
مقدمه

فصل 2                                                        21
 ژنتیک و تشخیص 

فصل 3                                                       28
 فیزیوتراپی و توان بخشی

فصل 4                                                       36
مدیریت مسائل ارتوپدی

فصل 5                                                        43
 تغذیه، رشد و سلامت استخوان ها

فصل 6                                                       48
 تنفس )مراقبت های تنفسی و ریوی( 

فصل 7                                                       54
اندام ها و سیستم های دیگر

فصل 8                                                      56 
 دارودرمانی

فصل 9                                                       57
مراقبت های اورژانسی

فصل 10                                                      60
 داروهای بیهوشی

فصل 11                                                      61
SMA درما ن های جدید برای 

فصل 12                                                      62
 اخلاقیات و انتخاب ها

منابع مفید                                                  64

پیوست                                                       65

لیست منابع                                               68

واژه نامه                                                      69

فهرست مطالب



زنــده یــاد اســتاد دکتــر بهــرام جفــرودی در ســال ۱۳۱۲ در خانــواده ای اصیــل و صاحــب نــام، در 
شــهر رشــت بدنیــا آمــد. پــس از اخــذ مــدرک پزشــکی عمومــی، در ســال ۱۳٤٧، جهــت ادامــه 
تحصیــل در رشــته تخصصــی طــب فیزیکــی و توانبخشــی وارد دانشــگاه مــک گیــل کانــادا شــد و 
ســپس جهــت گذرانــدن تحصیــلات تکمیلــی در حیطــه توانبخشــی وارد دانشــگاه نیویــورک شــد. 
ــکای شــمالی، جهــت  ایشــان پــس از اتمــام دوره تخصــص و علــی رغــم فرصــت اقامــت در آمری
خدمــت بــه مــردم در ســال ۱۳٥۱بــه کشــور برگشــت و در مرکــز پزشــکی شــهداء تجریــش شــروع 
بــه خدمــت نمــود. اســتاد جفــرودی یکــی از پایــه گــذاران انجمــن و دوره دســتیاری طــب فیزیکــی 
و توانبخشــی در ایــران بودنــد. اســتاد جفــرودی عــلاوه بــر حضــور در برنامــه آموزشــی دســتیاری 
ــوژی  تخصصــی طــب فیزیکــی و توانبخشــی بصــورت هفتگــی در کمیســیون هــای بخــش نورول
اطفــال مرکــز طبــی مفیــد حضــور داشــته و در زمینــه تشــخیص و ارائــه روشــهای توانبخشــی مورد 
مشــاوره اســاتید ایــن بخــش بودنــد. اســتاد جفــرودی ســرانجام درســال ۹۸ با پشــت ســر گذاشــتن 
ــا ارائــه خدمــت بــه بیمــاران نیازمنــد چشــم از دنیــا فــرو بســتند.  عمــری پــر برکــت و همــراه ب

یادشان گرامی باد.



پیش درآمد

همــکار گرامــی ســرکار خانــم دکتــر مرضیــه بابایــی کــه چندســالی اســت روزهــای یکشــنبه هــر 
 SMA هفتــه در کمیســیون نوروماســکولار در خدمتشــان هســتم، کتابچــه ای در مــورد بیمــاری
ــد. ایــن جــزوه اطلاعــات  ــه حــق مطلــب را ادا نمــوده ان ــه نحــو عالمان ــد کــه ب ترجمــه کــرده ان
ــن  ــت ای ــدرکاران مدیری ــت ان ــه دس ــد ک ــی ده ــت م ــور بدس ــاری مذک ــاره ی بیم ــدی درب مفی

بیمــاری بــه نحــو احســن مفیــد خواهــد بــود.
این جانب مطالعه این راهنما را برای متخصصین اطفال و اعصاب کودکان اکیدا توصیه میکنم.

دکتر محمد غفرانی
رئیس انجمن اعصاب کودکان ایران
مدیر گروه ورئیس مرکز تحقیقات اعصاب کودکان
 دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی



دیباچه

بیماری SMA  بعنوان یکی از بیماریهـای کمتر شایع ولی بسیار ناتوان کننده سیــــستم اعصاب 
محیطی است. مبتلایان به این بیماری اغلب موارد در سنین کودکی و حتی از بدو تولد علائم خود 
را بروز میدهند. اختلالات حاصله از بیماری SMA  به سیستم عصبی-عضلانی محدود نمیشود. و 
به مرور زمان درگیری سیستمهای ریوی-قلبی- اسکلتی و گوارش نشان داه خواهد شـــد. با توجه 
به عدم وجود و یا هزینه فوق الــعاده درمان داروئی ای بیماری، لازم است اقدامات جامع مراقبتی-

توانبخشی جهت حفظ توان موجود، رفع اختلالات ایجاد شده و افزایش توانمندی عملکردی این 
بیماران صورت گیــرد. نظر به اینکه اکثریت جمعـــیت درگیر از گروه اطفال و نوجوانان هستـند، 

مشارکت فعال و جدی والدین در این زمینه اهمیت به سزایی دارد.
شبکه جهانی TREAT-NMD بعــنوان یک شبکه جهانی در جهت تـــدوین، تنظیم، گردآوری 
و تهیه گایدلاینها و دستورالعملهای مرتبط با درمان و مراقبت از این بیمـــاران ایفای نقش میکند. 
کتاب حاضر که توسط همکار ارجمند سرکار خانم دکتر مرضیه بابائی استادیار گروه طب فیزیکی و 
توانبخشی دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی شاغل در مرکز آموزشی مـفید ترجمه و تالیف شده 
است، با بومی سازی گایدلاینها و دستـورالعملهای مرتبط با ساختار سلامت ایران، گام مهـــمی در 
شناخت این بیماری و ارائه روشهای مراقبتی از آن برای بیماران، والدین، کادر سلامت و متولــیان 
اجرائی است. امید است با استفاده از مطالب ارزشمند این کتاب بتوانیم اقدام ارزشمندی در جهـت 

کاهش آلام این بیماران، خانواده های آنان و افزایش آگاهی و توانمندی کادر سلامت برداشته 
باشیم.

در اینجا لازم میــدانم از همــکاری و مساعدت استاد ارجــمند جناب آقای دکتر غفـــرانی استاد 
پیشکـسوت و صاحب نام نورواوژی اطفــال و سایر همکاران مرکز تحقیقات اعصاب اطفال دانشگاه 

علوم پزشکی شهید بهشتی کمال تشکر و سپاسگزاری را اعلام دارم.
در پایان نیز، از همت عالی و تلاش پیــگیرانه و دلســوزانه خانم دکتر بابائی در جهــت راه اندازی 

سیستم توانبخشی اطفال در مرکز مفید و همچنین ترجمه و تالیف این کتاب سپاسگزاری میکنم.

دکتر سید منصور رایگانی
رئیس انجمن طب فیزیکی و توانبخشی ایران
مدیر گروه و رئیس مرکز تحقیقات طب فیزیکی و توانبخشی دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی.
فروردین ۱٤00



مقدمه مترجم

 آتروفــی عضلانــی- نخاعــی )  Spinal muscular atrophy( یــا به اختصــار »SMA« کــه جهــت 
ــی  ــی- نخاع ــی عضلان ــای »آتروف ــا نام ه ــی، ب ــی نخاع ــای عضلان ــایرِ آتروفی ه ــا س ــز آن ب تمای
ــود،  ــناخته می ش ــم ش ــی ٥q  « ه ــی- نخاع ــی عضلان ــوب« و »آتروف ــال مغل ــال اتوزوم پروگزیم
ــی و  ــای حرکت ــنِ نورون ه ــت رفت ــا از دس ــه ب ــت ک ــادر اس ــی ن ــی- عضلان ــاری عصب ــک بیم ی
ــخیص  ــالی تش ــا خردس ــوازدی ی ــاری در دوران ن ــن بیم ــت. ای ــراه اس ــلات هم ــن عض تحلیل رفت
ــرگ شــیرخواران اســت.  ــت ژنتیکــی م ــایع ترین عل ــان، ش ــدم درم داده می شــود و در صــورت ع
ــد  ــان ده ــی نش ــدی زندگ ــال های بع ــود را در س ــت خ ــن اس ــی ممک ــی- نخاع ــی عضلان آتروف
ــده  ــف پیش رون ــانه های آن، ضع ــایع ترین نش ــری دارد. ش ــیر خفیف ت ــورت، س ــن ص ــه در ای ک
ماهیچه هــا شــامل عضــلات تنفســی و انــدام هــا مــی باشــد. ســایر علائــم شــامل کنتــرلِ انــدک 
ــن  ــرات و مشــکل در نشســتن و راه رفت ــع، انحــراف ســتون فق روی حــرکات ســر، اشــکال در بل
اســت. بــا توجــه بــه شــدت علایــم و ســن شــروع علایــم، ایــن بیمــاری بــه ٥ نــوع تقســیم بنــدی 
مــی شــود) نــوع صفــر: در نــوزادی و بــدو تولــد، نــوع یــک: قبــل از ۶ مــاه کــه کــودک قــادر بــه 
ــه ایســتادن نمــی  ــادر ب ــم کــه کــودک ق ــک ســال و نی ــد از ی ــوع :۲ بع نشســتن نمــی باشــد، ن
ــد از ۲۱  ــوع :٤ بع ــی رود و ن ــه ســختی راه م ــه کــودک ب ــد از ۳ ســالگی ک ــوع ســه: بع باشــد، ن
ســالگی کــه بیمــار دارای ضعــف و اختــلال در راه رفتــن اســت(. نحــوه وراثــت ایــن بیمــاری بــه 
صــورت اتوزومــال مغلــوب مــی باشــد و در واقــع پــدر و مــادر بایــد ناقــل ایــن بیمــاری باشــند تــا 
در بچــه علایــم بــروز یابــد و بــا توجــه بــه ازدواج هــای فامیلــی در کشــور مــا بــه نظــر میرســد ایــن 

بیمــاری شــیوع قابــل توجــه ای داشــته باشــد.
     عواقــب بیمــاری بــر حســب شــدت آن متغیــر اســت  و مبتلایــان بــه انــواع خفیــف تــر بیمــاری، 
امیــد بــه زندگــی بهتــری دارنــد. در حــال حاضــر درمــان ایــن بیمــاران شــامل اقدامــات توانبخشــی 
و حمایتــی مــی باشــد، اگرچــه بــا معرفــی درمان هایــی از قبیــل ژن درمانــی در ســال هــای اخیــر، 
ــوع  ــن ن ــی در حــال حاضــر، متاســفانه ای ــالا رفته اســت ول ــاران ب ــن بیم ــه زندگــی در ای ــد ب امی
درمــان هــا هزینــه گزافــی دارنــد، کــه اکثــر والدیــن و سیســتم هــای بهداشــتی درمانــی دنیــا قــادر 

بــه تامیــن ایــن هزینــه هــا نمــی باشــند.
     بــا توجــه بــه مــوارد بــالا و اهمیــت پیشــگیری و تشــخیص ایــن بیمــاران، در اواســط ســال ۹۸، 

تصمیــم بــه راه انــدازی ثبــت بیمــاران SMA در مرکــز تحقیقــات اعصــاب کــودکان بیمارســتان 



iraniansma. بــه آدرس SMA مفیــد گرفتــه شــد و در شــهریور مــاه ۹۹، ســایت ثبــت بیمــاران
ir راه انــدازی شــد و در کنــار ایــن ثبــت، پروتــکل هــای توانبخشــی علمــی جهــت بیمــاران نیــز 
آغــاز شــد. بــا توجــه بــه ایــن کــه پروتــکل ثبــت ایــن بیمــاری بــر اســاس الگوهــا و پرسشــنامه 
هایجهانــی بــود، اقــدام بــه ثبــت ایــن بیمــاران بــه صــورت بیــن المللــی گرفتــه شــد و وارد پروســه 
هــای ارزیابــی و تاییــد نهایــی  توســط انجمــن جهانــی نوروماســکولار)TREAT-NMD( شــد 
 lranian SMA ایــران، تحـــت عنــوان  SMA و در نهایــت تاییدیــه ی عضویــت ثبــت بیمــاران
Registry توســط ایــن انجمــــن در فوریــه ۲0۲۱ اعطــا شــد. هــــمزمان بــا راه انــدازی ثبت ملی 
ایــن بیمــاران، ترجمــه کتــاب » راهنماهــای اســتانداردهای بیــن المللــی مراقبــت از بیمــاران مبتــلا 
ــه آتروفــی عضلانی-نخاعــی)SMA(« تکمیــل شــد وکلینیــک بیمــاران SMA در بیمارســتان  ب
ــه  ــد تخصصــی آغازشــد. در ادام ــه صــورت چن ــای توانبخشــی ب ــکل ه ــه پروت ــد جهــت ارای مفی
ــوم پزشــکی شــهید بهشــتی،  ــات طــب فیزیکــی و توانبخشــی دانشــگاه عل مســیر، مرکــز تحقیق
ــر (و  ــی اصغ ــتان عل ــکی ایران)-بیمارس ــوم پزش ــگاه عل ــکلتال دانش ــات موسکلواس ــز تحقیق مرک
مرکــز تحقیقــات طــب فیزیکــی دانشــگاه علــوم پزشــکی تبریــز نیــز بــه ایــن مجموعــه پیوســتند.

 A guide to the international standards of care for SMA کتــاب پیــش رو ، ترجمــه
مــی باشــد و ســعی شــده اســت کــه عــلاوه بــر انتقــال محتویــات اصلــی کتــاب، شــرایط بومــی 
بیمــاران ایــران نیــز لحــاظ شــود. ایــن کتــاب قابــل اســتفاده بــرای همــکاران پزشــک عمومــی، 
پزشــک متخصــص اطفــال و طــب فیزیکــی و توانبخشــی، فــوق تخصــص اعصــاب کــودکان و حتــی 

والدیــن ایــن بیمــاران مــی باشــد.
ــاب  ــی و اعص ــی و توانبخش ــب فیزیک ــروه ط ــرم گ ــاتید محت ــکاری اس ــا دارد از هم ــان ج در پای
ــر  ــای دکت ــاب آق ــی و جن ــر رایگان ــای دکت ــاب آق ــدم، جن ــه خصــوص اســاتید ارجمن ــودکان ب ک

ــم. ــگزاری نمای ــد، سپاس ــوده ان ــر ب ــت گ ــه حمای ــه و خالصان ــه صمیمان ــی ک غفران

مرضیه بابایی
متخصص طب فیزیکی و توانبخشی
استادیار دانشگاه علوم پزشکی شهید بهشتی
SMA مجری ثبت بیماران





اگــر در هنــگام مطالعــه ایــن راهنمــا، ســن پایینــی داریــد 
ــاری  ــه بیم ــنا ب ــراد آش ــا اف ــاره آن ب ــو درب گفتگ
ــوزه  ــال در ح ــرد فع ــا ف ــب ی ــن، مراق ــد والدی ــما مانن ش

ــود. ــد ب ــد خواه پزشــکی مفی



 )SMA( 15راهنمای استانداردهای بین المللی مراقبت  از بیماران مبتلا به آتروفی عضلانی نخاعی

موضــوع ایــن راهنمــا، اســتانداردهای مراقبــت 
آتروفــی  شــکل  رایج تریــن  بــرای   )SoC(
 ٥q SMA بــه نــام )SMA( عضلانــی نخاعــی
تشــخیص  و  ژنتیــک  )بــه فصــل ۲  اســت 
مراجعــه کنیــد(. ایــن راهنمــا هــم بــرای 
بزرگســالان و هــم بــرای افــراد کم ســن مبتــلا 
بــه ٥q SMA و نیــز بــرای والدیــن و مراقبــان 
ــده  ــه ش ــه ٥q SMA تهی ــلا ب ــودکان مبت ک
ــورد  ــات در م ــه اطلاع ــدف آن ارائ ــت. و ه اس
ــاران  ــه بیم ــی اســت ک ــای احتمالی ی مراقبت ه
ــد در  ــا بتوانن ــد ت ــت آن را دارن ــار دریاف انتظ
مــورد بهتریــن روش مدیریــت بیمــاری خــود از 
ــا  ــن ب ــاب های ممک ــنه ها و انتخـ ــه گزیــ جمل
ــه ای  تیــم پزشـــــکی خــود گفتگوهــای فعالان

ــند. ــته باش داش
ــن  ــده در ای ــه ش ــای ارائ ــات و توصیه ه اطلاع
ارائه دهنــدگان  خدمــات  جایگزیــن  راهنمــا 
مراقبت هــای ســلامت شــما، نخواهــد شــد. 
اگــر بزرگســال مبتــلا بــه SMA هســتید، باید 
دربــاره همــه مــوارد مربــوط بــه ســلامت خــود 
ــلامتی-درمانی تان  ــات س ــده خدم ــا ارائه دهن ب
مشــورت کنیــد. همچنیــن، اگــر والــد/ مراقبــی 
هســتید کــه ایــن مطلــب را مــی خوانیــد بایــد 

ــلامتی  ــه س ــوط ب ــور مرب ــه ام ــورد کلی در م
ــده مراقبت هــای ســلامت  ــه دهن ــا ارائ بیمــار ب
ــه ــی ک ــد، و در صورت ــورت کنی ــان مش کودکت

SMA چیست؟
آتروفی عضلانی نخاعی )SMA( یک 
بیماری عصبی-عضلانی نادر با وراثت 

ژنتیکی است. این بیماری موجب ضعف 
پیشرونده عضلات و کاهش حرکت به 
دلیل تحلیل رفتن عضلات )آتروفی( 

می شود. این عارضه می تواند بر توانایی 
سینه خیز رفتن و راه رفتن، تنفس و بلع 

و حرکت بازو، دست، سر و گردن تأثیر 
بگذارد. SMA اشکال مختلفی دارد و 

شدت تاثیرگذاری آن بر کودکان، جوانان 
و بزرگسالان طیف گسترده ای را تشکیل 

می دهد. اشکال شایع تر SMA به طور 
گسترده با عنوان »5q SMA« شناخته 

می شوند و تشریح آنها اغلب بر اساس 
نوع SMA انجام می شود )به »طرز 

استفاده از این راهنما« مراجعه کنید(.

فصل یکم01
مقــدمه


