
بیمارى SMA تقریبا از هر ...
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میدهد1

SMN1 رخ مى دهد که موجب ماندگارى پایین پروتئین   SMA به دلیل جهش در ژن 
SMN در سرتاسر بدن وجود دارد و نقش حیاتى در کارکرد  (SMN) مى شود. پروتیین

صحیح عضلات ایفا مى کند.2

بیمارى SMA چیست
و چگونه ایجاد میشود

سطح پایین پروتئینSMN   ناکارامد منجر بهپیشرفت ضعف و عدم کارکرد 
سلول هاى عصبى میشود و در نهایت کنترل عضلات از بین خواهند رفت
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احتمال وجود دارد که 
کودك مبتلا شود

 احتمال دارد که کودك نیز 
ناقل باشد

شانس انکه کودك کاملا سالم 
باشد وجود دارد4

ناقل فردى است که 
بیمارى SMA را ندارد 

اما  یک کپى سالم و 
یک کپى جهش یافته 

از ژن SMN1 سالم را 
دارند. غالبا افراد ناقل 

ازوجود این ژن اطلاعى 
ندارند4

زمانى که دو فرد ناقل داراى ژل معیوب بچه دار مى شوند:4

بدن دو ژن شبیه به هم دارد که 
پروتئین SMN را تولید مى کند:

SMN1
SMN مورد نیاز   همهپروتئین

  بدن را تولید میکند

SMN22

 تنها مقدار کمى از پروتئین
SMN مورد نیاز براى عملکرد 

مناسب عضلات بدن را تولید 
میکند.(تقریبا %10)

 افراد سالم 
ژن SMN1 قادر است به اندازه کافى براى 

عملکرد نرمال  بدن پروتئین تولید کند 

افراد مبتلا به بیمارى
 وابسته به ژن پشتیبان SMN2 هستند

که مقدار ناکافى پروتئین SMN تولید میکند2
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این بیمارى مربوط به کل بدن است که عضلات و سایر اعضاى بدن را تحت 
تاثیر قرار مى دهد

اگرچه  این بیمارى معمولا در کودکى تشخیص داده مى شود اما مى تواند انها را در هر 
سنى از کودکى تا بلوغ تحت تاثیر قرار دهد و هرچه علایم در سنین پایین تر آشکار 

شوند شدت بیمارى نیز بیشتر مى باشد2,8

 بیمارى SMA بر اساس سن در        نوع اصلى خود را نشان 3
میدهد. 

نوزادان اغلب به دلییل ضعف عضلانى قوى 
نیستند و در کنترل و بلند کردن سر، دست 

و پا دچار مشکل میباشند.

حتى ممکن هست این نوزادان براى نفس 
کشیدن دچار مشکل بشوند.

و هرگز بدون کمک قادر به نشستن نخواهند 
بود.

کودکان درگیر با  SMA هرگز قادر به راه رفتن 
د  نخواهند بو

در طول زمان عضلات ضعیف مى شود و در بعضى 
افراد ستون فقرات دچار خمیدگى خواهد شد که 

به آن اسکولیوزیس گفته میشود

تعداد زیادى دچار مشکلات واضح در تنفس و بلع 
غذا خواهند شد.

عده زیادى از افراد میتوانند بشینند اما متاسفانه 
در طول زمان این توانایى را از دست خواهند داد.

افراد ممکن است دچار ضعف عضلانى شوند که در 
طول زمان وخیمتر میشود.

تعداد زیادى از کودکان درگیر با نوع سه بیمارى 
SMA قدم برداشتن را یاد خواهند گرفت اما 

همزمان با بالغ شدن این افراد در طول زمان این 
توانایى از دست خواهد رفت.

طول عمر  معمولا تغییر نخواهد کرد

ممکن است یا ها بیشتر از دست ها دچار ضعف شوند.

در کودکان زیر شش ماه 
رخ مى دهدکه عمر نوزاد 

را کم میکند 2و5
تعداد کمى از اطفال پس 

از دو سالگى زنده مى ماند.

نوع   1

2نوع
در کودکان7-18 ماه 

رخ مى دهد و منجر به 
ضعف عضلانى مى 

گردد و مى تواند طول 
عمر را کوتاه کند2,6

3نوع
بعد از سن 18 ماهگى 
رخ مى دهد و شاید تا 

اواخر دوران کودکى 
نمایان نشود.2,7

تحقیقات در حال بررسى  
عملکرد سایر سلول ها و 

اعضاى بدن مانند...

... که ممکن هست به دلیل سطح 
پایین پروتئینSMN از نظرعملکردى 

تحت تاثیر قرار بگیرند.9
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پروتئین  هاى 
اکثرا غیر کارامد

تشخیص  کودکى  در  معمولاً  بیمارى  این 
داده مى شود و شایع  ترین علت مرگ ناشى 

از نقص ژنتیک در اطفال است2

هر فرد مبتلا به بیمارى SMA  با دیگرى متفاوت است، اما...

  1 نفر در هر 45
ناقل هستند3
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