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常染色体隐性遗传性脊髓性肌
萎缩伴呼吸窘迫1型（SMARD1）是
一种严重影响横膈肌的脊髓性肌肉
萎缩症，可引起呼吸困难。该病由
IGHMBP2基因的隐性突变所致。

CMT是一种外周神经系统遗
传性异质性疾病。CMT的特点是
逐渐发展的、长度依赖性的肌肉无
力和萎缩、感觉缺失、反射消失和
凹足。根据电生理和神经活检结
果，可以分为两种主要的表型类
型：脱髓鞘型（CMT1）和轴索型
（CMT2）。没有呼吸衰竭家族病
史 的 CMT2（CMT2S）也 是 由
IGHMBP2基因变异引起的。相较
SMARD1，CMT2S 具有较轻的表
型，远端肢体无力和轴索病变并不
严重。

同样的 IGHMBP2 基因变异，
却存在两种严重程度迥异的疾病
表型，这给临床诊疗带来了一定困
难。因此，对这两种疾病的临床表
现和诊疗的把握就显得尤为重要。

发病机制
IGHMBP2 基因编码 ighmbp2

蛋白。ighmbp2是一种多结构域蛋
白，包含一个 DNA/RNA（脱氧核
糖核酸/核糖核酸）解旋酶结构域、
一个R3H结构域和一个锌指结构
域。根据序列同源性，ighmbp2 被
归类为螺旋酶超家族 1（SF1）中

Upf1-like 组的成员，是参与无义
介导的 mRNA 降解的关键蛋白。
ighmbp2 是一种依赖 ATP（三磷酸
腺苷）的5′→3′DNA/RNA解旋
酶，该解旋酶结构域在 SMARD1
的发病机制中起着重要作用。在
SMARD1 患儿中，大多数致病突
变发生在该解旋酶结构域，并且表
现出ATP酶活性或解旋酶活性丧
失，这被认为是导致 SMARD1 的
主要原因。具体到变异类型和变
异位置上，在SMARD1中，突变主
要是位于解旋酶结构域的错义突
变或不在最后一个外显子区域的
功能丧失变异；而在CMT2S中，突
变主要是基因5′区域的无义突变
与最后一个外显子中的截短移码、
错义或纯合移码突变的组合。

临床表现
SMARD1 在胎儿生长迟缓和

早产儿中常见。大多数患儿在出
生后几周内出现非特异性症状，
如哭声微弱、肌张力低下、进食问
题 、吸 吮 无 力 和 反 复 呼 吸 道 感
染。同时，由于肌肉发育缺陷和
肥厚垫在趾近端的沉积，经常会
出现先天性足部畸形。呼吸窘迫
通常是首发临床症状，发生在 6
周~6 个月的年龄段，这是由神经
源性膈肌麻痹的发展导致的。呼
吸窘迫的特点是吸气喘鸣声、哭

声微弱、反复性支气管肺炎和进
食困难。随着膈神经的退化，四
肢远端肌肉逐渐萎缩；下肢受累
比上肢早，并且随着疾病的进展，
近端肌肉也受累。SMARD1的自
然发展会导致四肢完全瘫痪，通
常在出生一年后深腱反射消失，
并出现脊柱畸形。

CMT2S是一种相对纯净的常
染色体隐性遗传轴突神经病变，其
特征是在第10年开始出现缓慢进
展的远端肌肉无力和萎缩，影响下
肢和上肢。该病的特点是病情进
展缓慢。患儿的肌肉无力和萎缩
逐渐加重，导致肌肉力量减弱。这
种无力和萎缩主要影响下肢和上
肢的末梢肌肉。患儿可能出现困
难或异常步态。

诊断
目前针对SMARD1的常见诊

断方法是遵循 Pitt（音译，皮特）等
人于2003年提供的SMARD1诊断
标准，具体内容如下：

临床标准
1.出生体重低于第 3 百分位

数；
2.症状在出生后的前3个月内

开始出现；
3.膈肌无力，可以单侧或双侧

出现；
4.在发病后不到一个月内需要

呼吸机支持，无法脱机；
5.无其他形态异常或其他疾病

存在。
组织病理学标准
1.腓肠神经活检结果提示髓鞘

纤维尺寸减小；
2.在发病后 3±4 个月内进行

的组织检查结果显示很少有正在
进行中的髓鞘纤维退行，没有再生
或脱髓鞘的证据可以解释纤维尺
寸的变化。

肌电图标准
1.出现急性或慢性远端去神经

化现象的证据；
2.一个或多个神经（运动或感

觉）严重减慢传导速度，低于正常
值下限的70%。

自然病程和预后
SMARD1 是一种慢性、先天

性和无法治愈的疾病。在 1 岁~3
岁年龄段内，患儿的症状严重程
度 和 进 展 速 度 存 在 显 著 差 异 。
SMARD1 患儿在没有人工通气
的情况下，总体生存率非常低，
平均死亡年龄为 9 个月，绝大多
数患儿的死亡是由呼吸衰竭的
发展或与机械通气相关的并发
症 引 起 的 。 而 CMT2S 患 儿 与
SMARD1 患儿相比，症状较轻，
进展较慢，通常影响 12 个月后的
患儿。

目前，尚无治疗 SMARD1 的
有效方法。因此，医生和护理人员
的合作对于妥善管理每个危急患
儿至关重要。第一重要的决定是
要不要给患儿进行插管和机械通
气。受SMARD1影响的儿童需要
持续进行物理治疗，以延缓脊柱等
骨科问题的发生。

家庭成员遗传风险评估
由于 SMARD1 和 CMT2S 的

致病基因位于常染色体，为常染色
体隐性遗传病，因此当患儿父母均
携带 IGHMBP2 基因杂合变异时，
会有 25% 的概率生出有病的孩
子。目前，尚无该病的免疫学或生
化标志物。

小结
由于 IGHMBP2 基因致病变

异会导致两种严重程度差异明
显的疾病类型，因此在临床上对
该变异导致的疾病严重程度的
早期把握尤为重要。其中，是否
早期发生膈肌无力而导致呼吸
窘迫是区分这两种疾病类型的
关 键 。 同 时 ，IGHMBP2 基 因 变
异的类型和变异是否位于关键
的解旋酶结构域，也可以为这两
种疾病类型的预判起到参考作
用。

（作者供职于郑州大学第三附
属医院）

SMARD1和CMT2S：同一基因变异
导致不同严重程度的神经肌肉疾病

□田 远

低 血 糖 轻 则 让 人 头 晕 、手
抖、冒冷汗，重则导致剧烈头痛、
昏 迷 ，甚 至 危 及 生 命 。 低 血 糖

“偏爱”糖尿病肾病患者。今天，
我们一起来学习一下这方面的
知识。

警惕！血液透析后高血糖似
乎“自愈”了

随着肾功能减退，胰岛素在肾
脏代谢减少，在血液透析后，糖尿
病肾病患者会短暂出现“血糖正
常”的现象，且常伴低血糖的发生，
出现手抖无力、出汗等症状。一部
分患者因此不再控制血糖，认为

“自愈”了。切勿相信这短暂的“春
天”，如果任凭后期血糖升高，会进
一步加重血管神经病变，或出现高
血糖酮症酸中毒或高渗性昏迷而
危及生命。

了解血液透析后低血糖发生
的原因

糖尿病肾病患者存在大量蛋
白尿，会出现严重的低蛋白血症，
影响生活质量，许多人被迫提前进
入血液透析状态。一旦进行血液
透析，糖尿病肾病患者由于自身基
础疾病——糖尿病的存在，相较其
他血液透析患者而言，更易发生低
血糖。

血液透析是利用半透膜的原
理，且多使用无糖透析液，通过弥
散、对流、吸附的方式清除人体内
的毒素。人体的葡萄糖分子量
小，可通过透析膜被透出体外，一
次血液透析可丢失葡萄糖 20 克~
30克。糖尿病肾病患者往往使用
胰岛素进行治疗，胰岛素属于大
分 子 物 质 ，不 易 被 血 液 透 析 清

除。这就出现了自身葡萄糖被排
出体外，而胰岛素在体内的药物
浓度依旧很高，造成患者在血液
透析时或血液透析后发生低血糖
的风险增加。研究表明，终末期
肾病在血液透析开始后 12 小时
内，58.82%的患者会出现血糖值最
低点。

预防血液透析后发生低血糖
低血糖是糖尿病肾病常见的

急性并发症之一，当血糖≤3.9 毫
摩尔/升即可诊断为低血糖。所
以，糖尿病肾病患者需要更为严
密的血糖监测，特别是在血液透
析阶段，要以避免发生低血糖为
前提，适当放宽自己的血糖控制
目 标 。 例 如 ：空 腹 血 糖 控 制 在
8.25~11.0 毫摩尔/升，餐后 2 小时
血糖控制在 11.1~16.5 毫摩尔/升，

糖化血红蛋白 7.0%~8.5%较为安
全。

在血液透析当天，糖尿病肾
病患者的三餐要注重营养搭配，
增加优质蛋白和热量的补给；全
程需要家属陪伴。在糖尿病肾病
患者血液透析开始前、开始后2小
时，给予 20 克~30 克碳水化合物
（例如1个肉包），预防低血糖的发
生。若发现早期低血糖症状如出
冷汗、手抖等，立即给予含糖饮食
或糖块等，防止发生严重的低血
糖。

要让医生制订个体化胰岛素
治疗方案

糖尿病肾病患者要选择低血
糖风险低并有利于自我血糖管理
的胰岛素降糖治疗方案。例如：基
础-餐时方案较为灵活，也有利于

在血液透析当天根据血糖变化来
及时调整胰岛素使用剂量，对于血
液透析当天摄入食物较少的患者，
可以单一给予基础胰岛素；对于胰
岛素用量较少的，可仅给予餐时胰
岛素治疗。

在血液透析开始前、结束前
及结束后进行血糖监测，遵医嘱
调整胰岛素用量。血液透析前的
一次胰岛素可减量或停用。当糖
化血红蛋白＜7.5%，若使用速效
胰岛素，应将血液透析前一餐的
餐时胰岛素减量 10%~15%；若使
用预混胰岛素，应在早餐和晚餐
时减量 10%~15%；若使用长效胰
岛素，应在血液透析当天的早晨
或晚上减量25%。

（作者供职于阜外华中心血管
病医院）

糖尿病肾病患者要注意血液透析后的低血糖
□张 梦

什么是微生物？
微生物是用肉眼难以观察的

一切微小生物的统称。微生物包
括细菌、病毒、真菌、一些小型的原
生生物、显微藻类等在内的一大类
生物群体，个体微小，种类繁多，与
人类关系密切。微生物一直悄无
声息地与我们生活在一起，既是我
们生产生活时的“小助手”，也是时
常捣蛋的“调皮鬼”。

微生物是“坏蛋”吗？
有的微生物能让人发生疾病，

让动植物发生病害，这些具有致
病性的微生物，被称为病原微生
物；有的微生物可以让食物变得
更加可口。所以，可不是所有微
生物都是“坏蛋”哦！有些细菌是

有益的，比如酸奶和奶酪中的酸
味就是添加酵母菌后发酵而形成
的味道。

微生物是“美食家”吗？
厨房里有很多微生物小助手

来生产美食哦。有的细菌、真菌能
让食物变得很好吃！面包、巧克
力、酸菜、奶酪等食物，都需要微生
物的帮助，才能变好吃哦。

会“放屁”的微生物
今天你“放屁”了吗？其实，是

有益菌在“放屁”呢！肠道里有许
多益生菌，主要是双歧杆菌、乳杆
菌等，可以帮助人体消化食物。在
我们吃掉难以消化的食物之后，它
们会产生各种化学物质，其中有一
些臭臭的东西，就会导致我们“放

屁”。
快速生长的微生物
微生物有 3 个主要特征：1.体

小面大；2.吸多转快；3.生长繁殖
快。其中，体小面大意味着微生物
占更小的体积却有着更大的反应
表面积，吸多转快意味着微生物通
常具有极其高效的生物化学转化
能力，这两点都是微生物能够快速
生长繁殖的基础。因此，不要小看
微生物的生长繁殖速度。比如：大
肠杆菌能够在12.5分钟~20分钟繁
殖1次。所以，袜子、内衣还是要勤
换勤洗。

微生物的个头
目前，在微生物界，个头称霸

的微生物是在纳米比亚海岸的海

洋沉淀土中发现的呈球状的细菌
（被命名为纳米比亚嗜硫珠菌），
直径大小为 100 微米~750 微米。
世界上已知能独立生活的最小的
微生物支原体，也是微生物界的
成员，其大小约为 100 纳米，是一
类介于细菌和病毒之间的单细胞
微生物。其中，最有名的当属肺
炎支原体，它能引起哺乳动物，特
别是牛的呼吸器官发生严重病
变。而亚病毒（包括类病毒、拟病
毒、朊病毒）则是世界上最小的微
生物。类病毒是目前已知可传染
的最小的致病因子，比普通病毒
简单。1971 年，被首次报道的马
铃薯纺锤形块茎病类病毒，大小
只有莴苣花叶病毒的 1/39。可惜

它们不能“自力更生”，要努力抱
活细胞的“大腿”。

微生物在短短的300年间，特
别是从20世纪中叶至今，已在人类
的生活和生产实践中得到广泛应
用。它们无处不在，涉及食品、医
药、工农业、环保等领域，时时刻刻
影响着我们。因为微生物，现在形
成了继动物、植物两大生物产业后
的第三大产业——生物产业。以
微生物的代谢产物和菌体本身为
生产对象的生物产业，将生产各种
各样的新产品，为我们的生活和全
世界的经济社会发展作出更大的
贡献。

（作者供职于驻马店市疾病预
防控制中心）

解密微生物的世界
□张禧彦

头晕，你经历过吗？轻则头
脑 不 清 醒 ，头 上 像 戴 个 紧 箍 一
样，重则天旋地转、呕吐、耳鸣、
站立不稳、行走困难甚至摔倒。
很多人把头晕归因于颈椎病，去
做颈椎磁共振、颈椎 CT（计算机
层析成像）检查，真的会发现椎
间盘突出、颈椎曲度变直，遂按
颈椎病治疗，效果很差；有的人
把头晕归因于衰老，不去医院就
诊，就在家熬着。可怕的是，有
一种头晕，晕着晕着，患者就说
话不清、胳膊腿使不上劲、瘫痪
甚至昏迷了，家人这才急急忙忙
地将患者送到医院。医生检查
后发现患者是脑梗死。患者既
打针又输液，最后还是发生了偏

瘫、卧床等后遗症。所以，头晕，
真的没你想得那么简单。

头晕之所以被误诊，是因为
病因很多，如睡眠障碍会导致头
晕，血压过高或过低会导致头晕，
心功能衰竭会导致头晕，贫血会
导致头晕，眼睛屈光不正会导致
头晕，就连焦虑都会导致头晕。
当脑梗死仅表现为头晕、行走不
稳时，往往被忽视而未及时得到
处理，患者在病情加重时才匆忙
就诊。

综上所述，可以得知，有一种
头晕是脑梗死的早期表现；高血
压、糖尿病患者，尤其是老年患者，
夜间起床如厕时、早上起床时感到
头晕，一定不能大意，要感受一下

是否有胳膊腿麻木、乏困，是否有
行走不稳、视物不清，如有上述表
现，要抓紧时间到最近的有卒中救
治能力的三级医院急诊科就诊。
这里一般都有卒中救治的绿色通
道，患者能优先就诊、优先检查、优
先治疗。

脑卒中发作时，快速正确识
别症状是急救的第一步，可通过

“中风 120”口诀进行识别：“1”代
表“看到 1 张不对称的脸”，观察
有无双脸不对称、口角歪斜；“2”
代表“查两只手臂是否有单侧无
力”，伸直双臂并平行举起，观察
是否单侧无力、抬不起来；“0”代
表“聆听讲话是否清晰”，通过对
话 观 察 是 否 言 语 不 清 、表 达 困

难，甚至不会说话。一旦发现上
述 突 发 症 状 ，应 高 度 怀 疑 脑 卒
中，可立刻拨打急救电话 120 寻
求帮助。

国际上将FAST测试作为判断
脑卒中的预警信号。

Face（脸）：脸部不对称，无法
正常微笑；Arm（肢体）：举起双手，
看 一 侧 肢 体 是 否 麻 木 、无 力 ；
Speech（言语）：言语不清，表达困
难；Time（时间）：确定症状后立即
拨打急救电话，尽量前往有溶栓能
力的医院，并告知主要症状和发病
时间。

现在，经过神经科医务人员的
大力宣传，普通百姓都知道，突发
嘴歪眼斜、说话不清、一侧胳膊腿

没劲，可能是急性脑梗死的表现，
但是还需要知道，突发头晕、视物
不清、行走不稳，也可能是急性脑
梗死的表现。怀疑患者得了急性
脑梗死，家属要赶快送其到医院，
因为每耽误一分钟，患者就会死亡
190万个脑细胞。在急性脑梗死发
病 4.5 小时内，可以用阿替普酶或
替奈普酶溶栓；发病6小时内，可以
用尿激酶溶栓；若考虑是脑部大血
管血栓，可以快速取栓或动脉溶
栓。

总之，专业的事交给专业的
人来做，医务人员会尽最大努力
救治患者。

（作者供职于郑州大学附属郑
州中心医院神经内一科）

说是头晕，却又不是头晕那么简单
□李彩霞

血常规是一项最基础的检验项
目，可以通过检测血液中的各项参数
来了解人体一些基本情况。虽然它看
起来像是一项小小的检查，但是它的
作用可是大大的，可以帮助医生及时
发现患者身体的异常情况，有助于医
生诊断疾病和评估患者的健康状况。
在日常体检中，血常规是一项不可或
缺的基础检查。在本文中，我介绍一
下血常规的各项参数及其对身体健康
的影响，让大家更好地了解它的重要
性。

血常规检查结果提示哪些疾病
1.血红蛋白：是红细胞中的一种

重要蛋白质，它的主要功能是携带氧
气到身体的各个部位。血红蛋白水平
可以反映贫血的程度，也可以作为肝
病、肾病等疾病的指标之一。

2.红细胞计数：指每微升血液中
的红细胞数目，反映身体携氧能力的
强弱。如果红细胞计数过低，称为贫
血。

3.白细胞计数：指每微升血液中
的白细胞数目。白细胞是身体免疫系
统中的重要组成部分，能够消灭病毒、
细菌等病原体。如果白细胞计数过高
或过低，提示有炎症、感染、恶性肿瘤
等。

4.血小板计数：指每微升血液中
的血小板数目，血小板主要参与血液
的凝固过程和免疫反应。如果血小板
计数过低或过高，均提示机体存在严
重疾病。

5.嗜酸性粒细胞计数：指白细胞
中的嗜酸性粒细胞数目，可以作为哮
喘、荨麻疹等疾病的辅助诊断指标。

6.淋巴细胞计数：指白细胞中的
淋巴细胞数目。淋巴细胞是免疫系统
中的重要组成部分，负责维持身体免疫功能。如果淋巴
细胞计数过低或过高，可以反映免疫机制出现异常。

血常规检查的意义
1.血常规检查可以帮助发现一些基础性疾病。例

如，白细胞计数可以反映身体免疫系统的状况，如果白
细胞计数过高或过低，可能代表身体正在对抗一种感染
或过敏性疾病，甚至血液肿瘤性疾病。成年人血红蛋白
和红细胞计数过高，也是血液病的指标。血小板计数可
以反映身体是否存在出血现象，如果血小板计数过低，
会导致出血风险增加；血小板计数过高，会导致血栓形
成风险增加。

2.血常规也可以用于评估某些疾病的治疗效果。
例如，对于癌症患者，在化疗的过程中需要监测血常规
指标的变化，如果白细胞计数降低，可能需要暂停化疗，
进行调整。在治疗肾病等疾病时，患者的血常规检查结
果也是重要的监测指标。

3.血常规检查结果可以帮助患者预测自己的健康
状况。例如，心血管疾病患者的血常规指标与心血管疾
病的发生有密切关系，通过监测血常规指标的变化，可
以及早预防心血管疾病。

总之，血常规作为一项简单而常用的检查技术，可
以为早期发现和预防疾病提供极大帮助，它在临床上的
重要性不可忽视。

（作者供职于长葛市人民医院检验科）
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骨折是日常生活中一
种常见的损伤。它可能是
由突发外伤或长时间的运
动损伤引起的。当患者被
诊断出骨折后，康复是一
个非常重要的过程。患者
需要采取科学康复方法，
以尽早恢复健康。在骨折
早期，正确的康复方法包
括调理饮食、适当的康复
锻炼、保持良好的心态和
药物治疗。

骨折早期如何康复
饮食调理：在骨折早

期，饮食调理非常重要。
患者需要摄入丰富的营养
物质，如鱼、肉、豆腐等高
蛋白、高钙、高维生素食
物，以帮助身体补充所需
营养，促进骨骼再生。另
外，不要吸烟喝酒，因为吸
烟喝酒会降低骨骼的再生
能力。

康复锻炼：骨折后难
免出现局部疼痛和僵硬。
因此，在康复阶段，患者需
要进行适当的锻炼，以减
轻疼痛和恢复关节的活动
度。康复锻炼需要在医生
的指导下进行。患者可以
做活动手指、伸展脚趾等
简单动作，刺激受伤部位
的血液循环，帮助患者恢
复运动能力。

良好的心态：积极面
对骨折的康复过程非常重
要。如果患者态度消极，
担心长时间的休息会影响
自己的正常生活，那么就
会影响康复的进展。在康
复期间，患者需要按照医
生的建议，掌握正确的康
复知识。此外，家人和朋
友的鼓励和支持也是非常
重要的，可以鼓励患者在
康复期间保持乐观的态
度，坚定的意志。

药物治疗：在骨折康
复期间，药物治疗是必不
可少的一个环节。医生会
给患者开具一些止痛药和
抗生素，以控制疼痛和预
防感染。患者需要按照医
生所开处方上的剂量和次
数服用，尽量避免药物的
副作用。

骨折早期护理注意事
项

1.保持患肢稳定：骨折
患者需要在医生的指导下
正确使用石膏、夹板、支具
等来保持患肢的稳定。这
样做有助于减轻疼痛，避
免骨头错位，以及加快骨
折愈合。

2.控制局部疼痛：骨折
后，患者可能会有剧烈的
疼痛，可以使用止痛药来
缓解疼痛。如果药物治疗
不能缓解疼痛，就需要及
时与医生取得联系，到医
院让医生进行处理。

3.避免过度活动：骨折
早期，患者需要避免过度
活动，以免受伤部位病情
加重。长时间或重复性的
活动可能导致受伤部位移
位，延长骨折患者的康复
时间。

4.保持正常体位：患者
需要保持正常体位，如头
部高于心脏。患者所用的
床垫要平直。这样做有助
于减少肿胀，促进血液循
环，避免并发症的发生。

5.定期检查：骨折患者
需要定期进行复查，以确
保患肢处于正确的稳定状
态。定期检查可以及时发
现骨折错位，便于医生及
时处理，确保骨折部位正
常愈合。

（作者供职于新郑天
佑中医院骨科）

骨折早期
如何康复

□唐京伟


