
脊髓性肌萎缩症（spinal muscular atrophy，SMA）
是一种以脊髓前角运动神经元退行性变为主要病

理特征的遗传性神经肌肉病，临床表现为进行性对

称性肢体近端和躯干肌肉无力、萎缩和瘫痪［1］。由

于存在咳嗽无力及不同程度胃食管反流，SMA患儿
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［摘 要］ 目的：提高临床医生对合并肺部感染的脊髓性肌萎缩症（spinal muscular atrophy，SMA）患儿的呼吸道管理及诊治水

平。方法：回顾性分析2013年1月1日—2020年7月31日所收治的49例合并肺部感染的SMA患儿的临床资料。结果：49例中

SMAⅠ型35例，SMAⅡ型14例，无SMAⅢ型患者。合并肺部感染的SMAⅠ型患儿较SMAⅡ型患儿发病年龄更早，平均住院日

更长（P < 0.05）。SMAⅠ型患儿发生心功能不全及呼吸衰竭的比率显著高于SMAⅡ型患者（P＜0.05）。SMAⅡ型咳嗽比率显

著高于SMAⅠ型患者（P＜0.05）。SMAⅠ型呼吸道病原检测以多重耐药菌及条件致病菌为主，SMAⅡ型以支原体、肺炎链球菌

感染为主。SMAⅠ型患儿有创通气比率及碳青霉烯类抗生素使用率均显著高于SMAⅡ型组（P＜0.05）。结论：SMA患儿易合

并肺部感染。积极促进气道分泌物排出、恰当的呼吸支持及合理抗感染是SMA合并肺部感染的治疗关键。
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Analysis of clinical characteristics of 49 children with spinal muscular atrophytype Ⅰ and
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［Abstract］ Objective：This study aims to improve the clinicians’levels of respiratory management and treatment of children with
spinal muscular atrophy（SMA）with pulmonary infection. Methods：A retrospective analysis of the clinical data of 49 children with
SMA complicated withpulmonary infection admitted from January 1，2013 to July 31，2020. Results：Among the 49 cases，35 cases
were type Ⅰ，14 cases were type Ⅱ，and there was no type Ⅲ patient. Compared with type Ⅱ，SMAⅠ children with lung infection had
an earlier age of onset，a longer average hospital stays（P < 0.05）. The rate of cardiac insufficiency and respiratory failure in children
with SMAⅠ type was significantly higher than that of patients with SMAⅡtype（P < 0.05）. The cough rate of SMAⅡ type was
significantly higher than that of SMAⅠ type patients（P < 0.05）. The detection of respiratory pathogens of the SMAⅠ type is mainly
multi ⁃ drug resistant bacteria and conditional pathogens，and the SMAⅡ type is mainly infected by Mycoplasma and Streptococcus

pneumoniae. The rate of invasive ventilation and the use of carbapenem antibioticsin children with SMAⅠ were significantly higher
than those in the SMAⅡgroup（P＜0.05）. Conclusion：Children with SMA are prone to pulmonary infection. Actively promoting the
discharge of airway secretions，appropriate respiratory support and reasonable anti ⁃ infection are crucial for the treatment of SMA
complicated with lung infection.
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易罹患肺部感染，甚至发生呼吸衰竭［2］。肺部感染

是导致 SMA 患儿死亡最主要的原因。本文对南京

医科大学附属儿童医院急诊/重症医学科收治的 49
例并发肺部感染的 SMA患儿的 96份临床资料进行

回顾性分析，以期提高儿科医师对SMA并发肺部感

染的救治水平，改善SMA患儿的预后。

1 对象和方法

1.1 对象

选取2013年1月1日—2020年7月31日南京医

科大学附属儿童医院急诊/重症监护病房收治合并

肺部感染的 SMA患儿 49例作为研究对象。因部分

患儿多次住院治疗，共收集96份住院资料。

纳入标准：确诊SMA同时合并肺部感染的患儿

纳入研究。SMA诊断标准：①临床表现符合肌张力低

下，进行性、对称性近段肌肉无力，下肢重于上肢，面

肌不受累，腱反射消失。②通过多重连接探针扩增

法（MLPA）、定量聚合酶链反应法（qPCR）或二代测

序法（NGS）对SMN1和SMN2基因进行定量分析，确

定SMN1存在基因突变［3］。肺部感染的判定标准，具

备以下2项：①具有肺部感染的临床表现如发热、咳

嗽、气促等；②肺部湿啰音；③胸部X线或CT有炎症

改变。

1.2 方法

对收入急诊/重症监护病房的49例SMA合并肺

部感染的96次临床资料进行回顾性分析，主要包括

以下几个方面：①一般情况：就诊年龄、住院天数

等；②临床表现和体征：发热、咳嗽、咳痰、喘息、呼

吸急促、心功能不全及呼吸衰竭等；③辅助检查：入

院时血常规、胸部影像学、病原学检查（痰培养，痰

呼吸道病毒鉴定，血呼吸道病原体 IgM检测，咽拭

子RSV、甲流、乙流核酸检测）等；④治疗和转归：

药物治疗、机械通气、预后等。分析比较不同类型

SMA患儿肺部感染临床特点、治疗方式及预后转

归等情况。

1.3 统计学方法

采用 SPSS22.0统计软件进行数据描述和统计

分析，用Kolmogorov⁃Smirnov检验正态分布。正态

分布计量资料以均数±标准差（x ± s）表示，非正态分

布的计量资料以中位数（四分位数）［M（P25，P75）］表

示，满足正态性的计量资料采用 t检验，不满足正态

性的计量资料采用非参数检验（Mann⁃Whitney检

验）；计数资料采用例（百分比）［n（%）］表示，组间比

较采用卡方检验，P < 0.05为差异有统计学意义。

2 结 果

2.1 一般资料

在急诊/重症监护病房收治的49例合并肺部感

染 的 SMA 患 儿 中 ，男 30 例（61.2%），女 19 例

（38.8%）。其中SMAⅠ型有 35例（71.4%），SMAⅡ型

14例（28.6%），无 SMAⅢ型患者。49例患儿因肺部

感染共就诊 96次，年龄范围为 1个月~13岁，其中

SMAⅠ型患者就诊 63次（65.6%），首次就诊中位年

龄为 6.5（3.0，15.0）个月，平均住院日为 15.0（7.0，
27.0）d；SMAⅡ型患者就诊33次（34.4%），首次就诊

中位年龄为 24.0（12.0，48.0）个月，平均住院日为10.0
（6.5，14.5）d。SMAⅠ型患儿与SMAⅡ型相比较，首次

就诊中位年龄更小，平均住院日更长（P＜0.05，表1）。

2.2 临床表现及体征

因肺部感染而入院的 SMA患儿临床资料分析

显示，常见的入院原因多为发热、咳嗽、呼吸急促。

小婴儿常因口唇青紫入院。临床表现有发热、咳

嗽、喘息。重症患者可表现为呼吸急促、心功能不全，

甚至呼吸衰竭。其中，SMAⅠ型以咳嗽多见（55.5%），
其次是发热（46.0%）和呼吸衰竭（41.3%）。而 SMA
Ⅱ型患者以咳嗽（100%）、发热（45.4%）表现为主，其

次是喘息（30.3%）和呼吸急促（18.2%），而发生呼吸

衰竭的比率仅 3.0%。SMAⅠ型患儿发生心功能不

全及呼吸衰竭的比率明显高于 SMAⅡ型患者（P＜

0.05）。而SMAⅡ型咳嗽比率则显著高于SMAI型患

者（P＜0.05，表 2）。本研究的 96份临床资料显示，

所有合并肺部感染的SMA患儿均表现为痰多，肺部

体征为大量痰鸣音。

2.3 实验室检查

对合并肺部感染的 SMA患儿入院血常规分析

显示 SMAⅠ型患儿中位白细胞总数为 11.37（8.61，
17.61）×109 个/L，中位中性粒细胞占比为 56.70%
（41.05%，77.95%），中位 C反应蛋白 8（8，8）mg/L。
SMAⅡ型患儿血常规与I型患儿相比无显著差异。对

表1 伴有肺部感染的SMAⅠ、Ⅱ型患儿一般特征比较

Table 1 Comparison of general conditions between SMA
Ⅰand Ⅱ with lung infection

组别

SMAⅠ型组

SMAⅡ型组

Z/t值

P值

例数

35
14

平均住院日

［d，M（P25，P75）］

15.0（7.0，27.0）
10.0（6.5，14.5）

-1.981
＜0.050

就诊

次数

63
33

首次就诊年龄

［月，M（P25，P75）］

6.5（3.0，15.0）
24.0（12.0，48.0）

-2.376
＜0.050
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入院首次病原检测结果分析发现共 25次病原检测

阳性，阳性率为26%。其中SMAⅠ型患者病原检出

15次（23.8%），SMAⅡ型检出10次（30.3%），SMAⅠ、

Ⅱ型合并肺部感染病原检出率无显著差异（表 3）。

检出病原包括肺炎链球菌2例，支原体6例，鲍曼不

动杆菌3例，铜绿假单胞菌8例，吲哚产气杆菌2例，

嗜麦芽假单胞菌1例，RSV感染2例，甲型流感病毒感

染1例。检出病原的15例SMA Ⅰ型患者中，有11例
进行了有创通气治疗，检出病原以鲍曼不动杆菌、铜绿

假单胞菌、吲哚产气杆菌等多重耐药菌为主。SMAⅡ
型患儿检出病原以支原体、肺炎链球菌及RSV为主。

2.4 治疗

SMA患儿尤其是Ⅰ型患儿在合并肺部感染时

常需要呼吸支持。常用呼吸支持方式包括鼻导管

吸氧，无创通气和有创通气。以患者最终接受呼吸

支持方式进行分析，SMAⅠ型组未接受吸氧治疗有

3例（9.1%），鼻导管吸氧有2例（6.1%），无创通气有

4 例（12.1%），而 接 受 有 创 通 气 治 疗 有 24 例

（72.7%），另有 2例患儿家长拒绝给予气管插管治

疗，最终放弃。SMAⅡ型组未接受吸氧治疗有 6例

（42.8%），鼻导管吸氧2例（14.3%），无创通气有6例

（42.8%），无有创通气治疗患者。两组患儿比较发

现，SMAⅠ型患儿有创通气比率显著高于SMAⅡ型

组，而SMAⅡ型组无吸氧治疗比率显著高于SMAⅠ
型组（P＜0.05，表 4）。除氧疗外，抗感染治疗对合

并肺部感染的 SMA至关重要。本研究分析了 96份
临床资料中入院时抗生素使用情况。SMAⅠ型组使

用碳青霉烯类抗生素有 39例（61.9%），而 SMAⅡ型

组仅 8 例（24.2%），两组差异有统计学意义（χ2=
13.623，P＜0.05）。
2.5 患者转归

SMAⅠ型组有5例患儿经有创机械通气治疗肺

炎好转后居家长期呼吸机支持治疗。这 5例开始

居家呼吸机支持治疗的年份分别是 2016年 1例、

2018年1例、2019年 1例、2020年 2例。另有 2例有

创通气后转外省进一步治疗。有19例放弃或死亡，

年龄范围为 1个月~12岁，中位年龄为 5（3，24）个

月。余病例肺炎好转出院。SMAⅡ型组肺炎好转后

出院，无死亡病例。

3 讨 论

SMA对呼吸系统的影响很大程度取决于 SMA

表2 伴有肺部感染的SMAⅠ、Ⅱ型患儿临床特征比较

Table 2 Comparison of clinical features between SMAⅠ and Ⅱ with lung infection
组别

SMAⅠ型组

SMAⅡ型组

χ2值

P值

例数

63
33

心功能不全

12（15.9）
1（6.0）
＜4.746
＜0.050

发热

29（46.0）
15（45.4）
0.003
0.957

咳嗽

35（55.5）
33（100.0）
20.706

＜0.0500

喘息

12（19.0）
10（30.3）
1.553
0.213

呼吸急促

13（20.6）
06（18.2）
0.082
0.774

呼吸衰竭

26（41.3）
1（3.0）
15.665

＜0.0500

［n（%）］

表3 伴有肺部感染的SMAⅠ、Ⅱ型患儿实验室检查比较

Table 3 Comparison of laboratory tests between SMA1 and2with lung infection

组别

SMAⅠ型组

SMAⅡ型组

χ2/Z值

P值

例数

63
33

白细胞

［109个/L，M（P25，P75）］

11.31（8.51，17.45）
09.64（7.05，13.46）

-1.715
-0.086

中性粒细胞占比

［%，M（P25，P75）］

55.70（39.90，77.90）
53.90（42.22，70.75）

-0.469
-0.639

C反应蛋白

［mg/L，M（P25，P75）］

8.00（8.00，8.00）
9.00（8.00，33.25）

-2.512
-0.052

病原检出率

［n（%）］

15（23.8）
10（30.3）
0.474
0.491

表4 SMAⅠ、Ⅱ型患儿治疗方式比较

Table 4 Comparison of managements betweenSMAⅠ and Ⅱ with lung infection
组别

SMAⅠ型组*

SMAⅡ型组

χ2值

P值

例数

33
14

无吸氧

3（9.1）0
6（42.8）
＜7.239
＜0.05

鼻导管吸氧

2（6.1）0
2（14.3）
0.854
0.355

无创通气

4（12.1）
6（42.8）
＜5.544
＜0.050

有创通气

24（72.7）
0（0）0.

0028.806
＜0.05

［n（%）］

*：缺失2例。
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的类型，即肌肉功能丧失的严重程度。因此 SMA
Ⅰ、Ⅱ型常涉及呼吸系统问题。本研究纳入的49例
合并肺部感染的SMA患者中，Ⅰ型占71.4%，无Ⅲ型

患者。对首次因肺部感染就诊年龄分析显示 SMA
Ⅰ型患者年龄显著小于Ⅱ型患者，这与 I型患者肌

肉无力症状出现早，程度重有关。对合并肺部感染

的 SMA患儿平均住院日分析显示 SMAⅠ型组平均

住院日显著长于Ⅱ型组。美国相关研究显示 SMA
Ⅰ型住院患儿的平均住院时间是 15.1 d，是无慢性

疾病患者的4.4倍［4］。SMA患儿基础差，病情易重症

化，治疗复杂，治疗周期长是该病特点。

对合并肺部感染的 SMA患儿临床资料分析显

示，主要临床表现为发热、咳嗽、喘息，严重者可表

现为呼吸急促、心动过速及呼吸衰竭。临床症状及

体征与其他肺部感染患儿相似。本研究中合并肺

部感染的 SMA患儿另一重要体征改变为气道分泌

物显著增多，表现为口腔内大量分泌物，肺部听诊

可明显闻及痰鸣音。通过临床表现比较发现，Ⅰ型

SMA患儿发生心功能不全和呼吸衰竭的比率显著

高于Ⅱ型患者，而Ⅱ型SMA患儿发生咳嗽的比率显

著高于Ⅰ型患儿。由于 SMAⅠ型患儿呼吸肌无力

症状更重，咳嗽能力弱，无法有效完成咳嗽动作；且

多合并延髓肌无力，致气道保护能力下降，易出现

吸入性肺炎，故此类患儿易发生呼吸衰竭［5］。因此

对合并肺部感染的SMAⅠ型患儿应给予更高关注，

早期积极处理，及时清理呼吸道、协助排痰、避免误

吸可降低SMA尤其Ⅰ型患儿呼吸衰竭的发生。

本研究血常规分析显示Ⅰ、Ⅱ型组中位白细

胞、中性粒细胞及C反应蛋白均在正常范围内，且两

组无显著性差异。在对呼吸道病原检测结果分析

发现，SMAⅠ型组病原以鲍曼不动杆菌、铜绿假单胞

菌、吲哚产气杆菌、嗜麦芽假单胞菌为主。而 SMA
Ⅱ型组以支原体、肺炎链球菌及RSV为主。SMAⅠ
型组条件致病菌的检出率高与该组有创通气治疗

比率高有关。根据病原结果进行抗感染治疗对于

合并肺部感染的 SMA患儿至关重要。通过抗生素

使用分析发现 SMAⅠ型组碳青霉烯类抗生素使用

率 61.9%，显著高于 SMAⅡ型组。这与 SMAⅠ型组

患儿病情重、存在免疫功能低下、机械通气治疗及

检出病原多为多重耐药菌有关。但检出的多重耐

药/机会致病菌是否是致病菌、是否需要使用碳青霉

烯类抗生素在临床实践中还需仔细鉴别。抗生素

特别是碳青霉烯类抗生素使用应结合患者体温、感

染指标（血常规、降钙素原等）、胸片、既往抗生素使

用情况等综合研判。恰当的抗生素抗感染治疗，可

以减少耐药菌的产生及减少医疗资源的浪费。

SMA患儿合并肺部感染的治疗原则包括：①促

进气道分泌物的排出；②适当的呼吸支持；③抗感

染治疗。其中促进气道分泌物排出是 SMA患儿呼

吸道管理的关键。充分的气道分泌物排出可以有

效预防呼吸道感染的发生［6］。2018年关于 SMA管

理共识中提出呼吸道分泌物管理策略，包括气道分

泌物松动和气道分泌物清除［7］。气道分泌物松动包

括胸部理疗、体位引流、肺内冲击通气和高频胸壁

振动。气道分泌物清除包括咳嗽辅助机（mechani⁃
cal insufflation⁃exsufflation，MI⁃E）和手动咳嗽辅助。

其中MI⁃E被推荐做为SMA患儿呼吸道管理一线治

疗手段［7］。研究显示，与无 MI⁃E 的治疗相比，MI⁃E
会产生较高的咳嗽峰流量，促进分泌物排出，提高

脉搏血氧饱和度［8］。国外 SMA患者使用MI⁃E比率

可达 34%［9］，而国内使用较少。本研究纳入病例均

使用胸部理疗促使呼吸道分泌物松动，采用负压吸

引吸痰管吸痰促进气道分泌物清除，且吸痰频率为

1次/h，甚至按需吸痰。但负压吸引吸痰弊端在于对

气道的损伤，患者往往有不适体验。而MI⁃E因无创

舒适，患者接受度更高。本研究部分病例在2018年
后开始使用MI⁃E和高频胸壁振动协助SMA患儿排

痰治疗，排痰效果显著。随着对 SMA认识的提高，

促进气道分泌物排出的治疗方式也在逐步规范中。

呼吸支持对于 SMA患儿特别是Ⅰ型患儿至关

重要。研究显示与未给予任何呼吸支持相比较，呼

吸支持可显著延长SMA患儿生存期［10⁃11］。呼吸支持

治疗包括无创通气和有创通气。由于无创通气相

较于有创通气可以保留患儿进食、发音、头部活动

等优势，被推荐为 SMA 最主要的治疗方式［7、12］。无

创通气短期使用可以通过提供呼吸支持，降低呼吸

做功；长期使用通过改善睡眠持续时间和睡眠质量来

最大限度地提高患儿的生活质量，延长生存期［13］。用

于SMA患儿的无创通气模式推荐使用双水平正压通

气（bi⁃level positive airway pressure，BiPAP），而非持

续气道正压通气（continuous positive airway pressure，
CPAP）［7］。无创通气联合MI⁃E的治疗方式更是显著

缩短 ICU时长和总住院时长，降低气管插管率［14］。

当 SMA患儿无创通气失败时，需给予有创通气支

持。而一旦病情好转应尽快转无创通气治疗。国

内对于 SMA患儿呼吸衰竭治疗更多是采用有创通

气治疗，而使用无创通气进行呼吸支持起步较晚。

郭文卉等［15］对9例进行无创通气治疗的SMA患儿与
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未进行无创通气治疗的SMA患儿进行比较，发现睡

眠状态得到明显改善。本研究的49例病例中，SMA
Ⅰ型组以有创通气（68.6%）治疗为主，而 SMAⅡ型

组则以无创通气治疗为主。这与其他文献报道相

一致，如最近一项关于 SMAⅠ型自然史研究显示

67.6%患儿给予呼吸支持［3］。SMAⅡ型患儿肌力好

于Ⅰ型，故多以无创通气治疗。本研究中的SMAⅡ
型组患儿虽只有 1例符合呼吸衰竭标准，但有 6例

使用了无创通气。无创通气应用指征为：①神志清

醒，呼吸急促（频率> 25 次 /min），辅助呼吸肌参与呼

吸运动；②动脉血氧分压（PaO2）< 60 mmHg伴或不伴

二氧化碳分压（PaCO2）> 45 mmHg［16］。另外5例患儿

临床均表现有呼吸急促费力，伴有PaCO2> 45 mmHg，
虽PaO2未小于60 mmHg，但考虑SMA患儿存在呼吸

肌无力，治疗稍积极，给予 CPAP治疗后均病情好

转。对本研究中无创通气数据进一步分析发现，使

用无创通气（10/49）比率较低。在 2018年以前以

CPAP治疗为主。而BiPAP使用最早出现在2016年，

而在 2018年后才较多使用于 SMA患儿。对于 SMA
患儿应更多尝试使用BiPAP进行呼吸支持，以延缓

肺部疾病进展，改善生活质量。

SMA患儿一旦给予有创通气治疗后，因其存在

呼吸肌无力，故较其他患儿更容易形成呼吸机依

赖，导致撤机困难。本研究中SMAⅠ型组患儿在有

创通气治疗好转后均尝试拔管 1~2次，但多失败。

首都儿科研究所报道了他们撤除有创通气的经验，

即当患儿肺部感染好转后，在高压力水平下将有

创通气转换为同压力水平BiPAP继续治疗，同时积

极加强肺部理疗及咳嗽辅助排除气道分泌物［17］。

此撤机过程关键在于高压力水平的有创通气转Bi⁃
PAP。因压力支持对于SMAⅠ型患儿至关重要。建

议在SMA患儿撤机时注意：①拔管后给予一定压力

支持水平的BiPAP治疗；②拔管后BiPAP支持期间

加强气道清除。通过以上方式相信可以提高 SMA
患者有创通气转无创通气的成功率。

SMA患儿特别是Ⅰ型，发病年龄早，肌肉无力

症状重，后期往往需要长期机械通气支持治疗。因

此部分家长出于经济或社会因素选择放弃治疗。

近几年随着对该疾病认识的提高及社会支持的增

加，放弃治疗情况有所减少，出现了长期居家机械

通气治疗的案例。本研究中即有5例SMAⅠ型患儿

在重症肺炎好转后居家长期有创机械通气治疗。随

着对于SMA呼吸道管理水平的不断提高，以及咳痰

机、无创呼吸机的应用，SMA预后已大有改善。

综上，SMA患儿易合并肺部感染，肺部感染是

导致 SMA 患儿死亡最主要原因。积极促进气道分

泌物排出、恰当的呼吸支持及合理抗感染是SMA合

并肺部感染的治疗原则。其中促进气道分泌物排

出是 SMA患儿呼吸道管理的关键。同时需要多学

科共同参与管理以提高患儿生活质量，延长患儿生

命［18］。相信未来对SMA的治疗会更加规范有效。
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