


留意脊髓性肌肉萎缩症
的早期症状

每个婴儿的发育进展都不同，跟进您婴儿的发育情况至关重要。发育迟缓和其

他症状可能是脊髓性肌肉萎缩症的病症，这是一种罕见的遗传性疾病，需要紧

急就医。为了确保您婴儿的发育正常，了解需要注意的事项非常重要。4 

如果您觉得您的婴儿有些不对劲，或者您的婴儿出现任何脊髓性肌肉萎缩症

的早期症状，请相信您的直觉，并咨询您的医生。
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请记住，即使是患有脊髓性肌肉萎缩症的婴儿仍然能够保持警觉、反应迅速

并且面带微笑。他们看起来很开心，没有痛苦的表现，这使得可能存在问题

的情况不太明显。如果您注意到以上任何症状，请立即联系您的医生。

年龄为  0 至  6 个月

头部控制不佳 4 
婴儿可能在侧向移动头部或在仰卧、被抱着或趴着

时抬起头部时感到困难。2,5 他们可能会将头靠在一

侧，几乎没有移动。

腿部和手臂无力2,3 
婴儿在仰卧时，手臂和腿部活动或许有限，例如：很

少踢腿或活动手臂。他们也可能难以抬起手臂和腿

部，表现为软弱或无力，而且腿部可能处于“蛙腿”

姿势。父母或看护者也可能注意到，他们在抱着婴儿

时，婴儿的四肢感觉软弱无力到瘫软。3，6 

快速腹式呼吸3 
父母或看护者可能会观察到婴儿即使在休息时，呼吸

很快，并且没有深吸气或呼气。婴儿的胸部可能呈钟

形，而在呼吸时，他们的腹部呼吸可能会比胸部更明

显。3 这种情况在婴儿仰卧和上半身不穿衣服时最为

明显。

进食 /吞咽困难3,5

由于肌肉无力，婴儿在喂养时可能会出现吮吸或吞

咽困难3,4，这可能导致哽噎，并使体重增加变得困

难。5 基于婴儿会出现吞咽困难，父母或看护者也

可能在喂养时注意到婴儿的喂食速度较慢。5

弱小的哭声和咳嗽无力
父母或看护者可能会注意到婴儿的哭声听起来微弱

且难以听见。虚弱的婴儿可能会在咳嗽和清除胸部

粘液方面遇到困难，导致咳嗽声音微弱，胸部听起

来拥堵不畅。5

察觉脊髓性肌肉萎缩症的症状：

年龄为 0 至 6 个月
每个婴儿的发育进展都不同，但发育迟缓和其他症状可能是脊髓性肌肉萎缩症的病症，这是一种罕见的遗传性疾病，此疾

病需要紧急就医。为了确保您孩子的发育正常，了解需要注意的事项非常重要。4 
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年龄为  6 至  18 个月

请记住，即使是患有脊髓性肌肉萎缩症的婴儿仍然能够保持警觉、反应迅速并

且面带微笑。他们看起来很开心，没有痛苦的表现，这使得可能存在问题的情

况不太明显。但是，如果您察觉到有问题，请立即联系您孩子的医生。

腿部和手臂无力 4 
婴儿的手臂和腿部可能看起来很软弱无力，缺乏力

量，腿部更加明显无力。3,4 在俯卧时，他们可能难

以用手臂撑起身子并保持姿势。在试图拿起或拿起

玩具时，他们也可能表现出缓慢、疲劳的动作。在

握住婴儿时，婴儿可能难以用腿部支撑自己。4 

在无支撑的情况下难以 
坐稳 2,3 
婴儿可能难以长时间保持坐姿，并可能向前或向一侧

歪斜。2-4 最初，这种歪斜可能轻微，但随着他们继续

坐着，他们可能会发现它越来越具有挑战性，需要进

一步的帮助来维持姿势。4 

无法翻滚3 
婴儿可能左右摇摆，但难以完全翻身或者仰卧时很

难翻身趴着。随着时间的推移，他们可能会发现这

些动作越来越困难。4 

手颤3，5 
当您的婴儿伸出手臂时，注意手指或手部是否有轻

微震颤或颤抖。3 颤抖情况可能轻微，并且很难注

意到。

身体发育迟缓 /停止发育 5 
婴儿在发育里程碑中可能表现缓慢，例如：在没有

支撑的情况下坐稳、站立或行走。2-4虽然他们可能达

到这些里程碑，但他们可能在日后会失去这些能力。4 

察觉脊髓性肌肉萎缩症的症状：

年龄为 6 至 18 个月
看着您的婴儿长大是一个奇妙的旅程。随着孩子的成长，继续跟进其发育进展非常重要。脊髓性肌肉萎缩症的症状可在

 10 个月前和最多 18 个月龄以内的任何时间观察到。
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疑似脊髓性肌肉萎缩症？
立即寻求医疗建议

与您的医生讨论
脊髓性肌肉萎缩症是一种快速进展的疾病，因此每一天都很重要。尽早注意到

症状是关键，因为婴儿越早接受医生的护理, 效果越好。如果您觉得您的婴儿

有些不对劲，或者您的婴儿出现任何 脊髓性肌肉萎缩症的早期症状，请相信您

的直觉，并咨询您孩子的医生。

步骤 1 

与您孩子的医生约诊。

步骤 2 

做好准备

与您的医生讨论有关您婴儿的发育或
健康状况时，感到焦虑是自然的反
应。为了帮助您准备讨论，请遵循以
下提示：

记下您对您婴儿发育的关键症状和
顾虑。

记下您注意到的变化及其发生日期。

如果您有一系列视频显示运动里程
碑迟缓或随时间逐渐减缓，或有其
他症状的例子，请向您的医生展示
可能会有所帮助。

事先写下您有的任何问题。

如果您看到这些症状，请立即预约与您的医生的就诊。

步骤 3 

讨论您的顾虑

当与医生交谈时，您向他们提供的信息
越多，他们就越能提供最佳建议或为您
引导正确的方向。向您的医生询问有关
接下来的步骤和预期需要进行的事项。

备注
记录关键的症状和发育问题以协助您与医生的对话。
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了解脊髓性肌肉萎缩症
脊髓性肌肉萎缩症是一种罕见的遗传性疾病。这是由于缺乏运动神经而导致肌
肉无力。这疾病的产生是因为控制肌肉运动神经（称为运动神经元）会退化和
停止运作。8-12

大脑

在脊髓性肌肉萎缩症的婴儿患者中，仍会

产生肌肉运动的信号。

是什么导致了脊髓性
肌肉萎缩症？

SMN 蛋白对运动神经元能够正常

运作至关重要。SMN 代表“运动

神经元生存蛋白”。8

如果没有 SMN 蛋白，脊髓中的

运动神经元会停止运作，而肌肉

会变弱。12

SMN1 基因缺失

或有缺陷

10 

肌肉

体内的 SMN 蛋白是由 SMN 基因所

产生。13-15

在脊髓性肌肉萎缩症中，主要 SMN 
基因也称为 SMN1 患有缺陷或缺

失。13,16,17

还有第二种 SMN 基因（被称为 
SMN2），它的作用更像“备用”，

而且仅产生少量 SMN 蛋白。8,13,18

当肌肉不接收移动信号时，它们会变得越

来越弱，也称为萎缩。

在脊髓性肌肉萎缩症中，由于 SMN 蛋
白的产生不足够，运动神经元停止运作

而导致肌肉变弱。13,14

SMN2 基因

1 21 

肌肉萎缩
功能性 SMN 蛋白量不足

（约 10%）

您如何患上脊髓性肌肉萎缩症？
脊髓性肌肉萎缩症通常是遗传性的，尽管它偶尔也是由 
SMN1 基因中的随机病变所致。8-12 

孩子从父母双方各遗传了一份 SMN1基因基。19 

拥有一份健康的  SMN1 基因和一份有缺陷的 
SMN1 基因的人被称为携带者，他们通常没有 
脊髓性肌肉萎缩症的症状。19 

如果父母双方都是携带者，那孩子实际上遗传

和患上脊髓性肌肉萎缩症的概率为 25%。19 

携带者

拥有一份缺陷和一份健康的 SMN1 
基因拷贝。19 

孩子的遗传信息一半来自母亲，另一

半来自父亲。

 每 12,000 名活产婴儿中，

约有 1 人会被脊髓性肌肉萎缩症

所影响，这当中也包括任何种族

或性别。1,13 

每 58 人中就有超过 1 人
是该疾病突变的携带者。14 

携带者

拥有一份缺陷和一份健康

的SMN1 基因拷贝。19 

健康

孩子已从父母双方遗传了 各

一份健康的 SMN1  基因。

健康 携带者 受脊髓性肌肉萎缩症影响

11 

运动神经元

脊髓性肌肉萎缩症患者有遗传缺陷，可

导致脊髓运动神经元停止运作、退化和

死亡。这意味着来自大脑的信号未传输

至肌肉。

运动神经元缺陷

受脊髓性肌肉萎缩症影响 

孩子从父母双方遗传了各一份缺陷的

SMN1 基因，因此患上了脊髓性

肌肉萎缩症。

携带者 携带者

孩子遗传一份健康和一份缺陷的 SMN1 

基因，因此成为脊髓性肌肉萎缩症的

携带者。



更深入地了解有关
您婴儿的发育情况

运动（或发育）里程碑是衡量您婴儿在成长过程中身体发育的指标。

看着您的婴儿成长和发育是一个令人喜悦的体验——从出生开始，您将有很

多令人兴奋的“第一次”值得期待。

下图说明了出生后最初几个月的典型发育模式，因此您可以看到您婴儿的发育

情况。每个婴儿都是独特的，他们达到这些里程碑的确切年龄可能有所不同。

1 个月大

俯卧时，婴儿可以短暂抬起头。22

可以将手移到面部和嘴部。22 

惊吓反射 – 当婴儿感到惊吓时（例如：响亮的

噪音），他们会伸出手臂并张开手指。 

 2 个月大

俯卧时，婴儿可以抬起头部，并会左右摇

摆——也可以用手臂从地面撑起。22,23

仰卧时，孩子可以移动和摆动手臂和腿部。

随着孩子继续发育，这些动作将变得更加 

顺畅。22,23

可以短暂握住放在手中的玩具。23

 3 个月大

俯卧时，孩子可以抬起他们的头部和胸部。22

仰卧时，孩子挥动手臂并踢腿。22

开始伸手去拿玩具，有意地抓住和握住物品。

如果您注意到您的孩子在预期年龄范围内未达到上述任何里程碑，或者他们无法再达到他们之前能够达到的里程碑，
请立即向您的医生咨询。

如果您担心您孩子的发育情况，请向您的医生咨询。

12 

4 个月大

当他们趴着时，他们能够保持头部挺直并 

四处看。22,23

仰卧时，他们会左右摇摆。22

趴着时用肘部向上推。22

他们抓起并晃动手中的玩具。22,23

无需帮助下可独自站立。22,23

可以独自走稳。22,23

 6 个月大

开始在没有帮助的情况下坐稳。

从侧面翻滚，从前到后翻滚。22,23

开始用腿支撑体重，并在有帮助下站立。

开始用手和膝盖爬行。22,23

12 个月大

开始独自迈出几步。22,23

18 个月大

开始爬楼梯和跑步。22,23

 9 个月大

用双手和膝盖爬行。22,23

可以扶着东西自己站起来。22,23

可以扶着东西自己站立。22

开始迈出几步，同时抓住家具作为支撑。22

可以独自进入坐姿并且坐得稳。22,23

开始用勺子进食和用杯子喝饮料。22
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