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1. Кириш қисми 
 

 
 
Протокол ишлаб чиқилган сана:  2025 йил 
Протоколни қайта кўриб чиқиш санаси: 2028 йил ёки янги муҳим далиллар пайдо 
бўлиши билан.  
Тақдим этилган тавсияларга киритилган барча тузатишлар тегишли ҳужжатларда эълон 
қилинади. 
 
Ушбу клиник протокол ва стандартни ишлаб чиқиш учун масул муассаса: 
Республика ихтисослаштирилган она ва бола саломатлигини илмий-амалий тиббиёт 
маркази “Она ва бола скрининг” бўлими. 
 
Асосий муаллифлар, қЎшимча муаллифлар рЎйхати: 
 
1 Шамансуров  

Шаанвар Шамурадович 
Ўзбекистон Республикаси Соғлиқни сақлаш вазирлиги 
Бош болалар неврологи, Ўзбекистон Республикаси 
Болалар неврологлари уюшмаси раиси, профессор 
Шамансуров Шамурад Шарасулович номидаги болалар 
неврологияси кафедраси мудири, Тиббиёт 
ходимларининг касбий малакасини ошириш маркази 
т.ф.д  профессор,  
 

2 Шамсиддинова  
Мархабо Анваровна 

Республика ихтисослаштирилган она ва бола 
саломатлигини илмий-амалий тиббиёт маркази Она ва 
бола скрининг бўлими, Тошкент тиббиёт академияси 
Неврология ва тиббий психология кафедраси,  PhD 
докторант 
 

МКБ-10: 
 

Код Спинал мушак атрофияси ва тегишли синдромлар (G12) 
G12.0  Болаликдаги спинал мушак атрофияси, I тип [ Вердниг-Ҳофман ] 
G12.1 Бошқа ирсий спинал мушак атрофиялари: 

Спинал мушак атрофияси 
  о болалар шакли, II тип 
  о  ўсмирлик шакли, III тип [Кугелберг-Wеландер] 
  о катталар шакли, IV тип 

Ҳавола http://мкб-10.cом/  
МКБ-11: 

 

Код Спинал мушак атрофиялари (8B61) 
8B61.0 Спинал мушак атрофияси эрта болалик шакли, I тип 
8B61.1 Кечки спинал мушак атрофияси, II тип 
8B61.2 Спинал мушак дистрофиясининг  ўсмирлик шакли, III тип 
8B61.3 Катталардаги спинал мушак атрофияси, IV тип 
Ҳавола http://мкб-11.cом/  

http://%D0%BC%D0%BA%D0%B1-10.c%D0%BE%D0%BC/
http://%D0%BC%D0%BA%D0%B1-10.c%D0%BE%D0%BC/
http://%D0%BC%D0%BA%D0%B1-11.c%D0%BE%D0%BC/
http://%D0%BC%D0%BA%D0%B1-11.c%D0%BE%D0%BC/
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3 Шарипова  
Мадина Каримовна 

Ўзбекистон Республикаси Соғлиқни сақлаш вазирлиги 
бош генетиги, Республика ихтисослаштирилган она ва 
бола саломатлигини илмий-амалий тиббиёт маркази 
(Она ва бола саломатлигини илмий-амалий тиббиёт 
маркази) “Она ва бола скрининг” бўлими директори 
ўринбосари 
 

4 Нурматова  
Шоира Октябрйевна 

Қурбонова У.К. номидаги Республика болалар 
психоневрологик шифохонаси бош врачи. т.ф.н. PhD, 
олий тоифали   невропатолог  
 

5 Туйчибаева Нодира 
Мираталийевна 

Тошкент тиббиёт академияси тиббий генетика 
магистратураси директори, Неврология ва тиббий 
психология кафедраси доценти, т.ф.д 
 

6 Савва  
Наталя Николайевна 

“Савва Паллиатив Педиатрия Академияси” АНО ДПО 
ректори, Ўзбекистон Республикаси Соғлиқни сақлаш 
вазирлиги Болалар гематологияси, онкологияси ва 
иммунологияси илмий-амалий тиббиёт маркази 
қошидаги Экспертлар кенгашининг болаларга паллиатив 
ёрдами бўйича эксперти, доцент, PhD 
 

7 Шагиясова  
Жамиля Акиловна 

Республика ихтисослаштирилган педиатрия илмий-
амалий тиббиёт маркази неврология бўлими мудири, 
т.ф.н. 
 

8 Ахмедов  
Илхом Рахимжанович 

Республика ихтисослаштирилган она ва бола 
саломатлигини илмий-амалий тиббиёт маркази Она ва 
бола скрининги бўлими, болалар неврологи 
 

9 Махмудов Аброрхон Республика ихтисослаштирилган педиатрия илмий- 
амалий тиббиёт маркази реаниматсия ва интенсив 
терапия 
 бўлими мудири 
 

10 Хамроев  
Фархад Шарафович 

Қурбонов У.К. номидаги Республика болалар 
психоневрологик шифохонаси бош шифокорининг 
тиббий масалалар бўйича ўринбосари, олий малака 
тоифали ортопед-жарроҳ (ҲCC), ScD 
 

11 Ибодов Бекзод 
Абдусатторович 

Тошкент тиббиёт академияси, Неврология ва тиббий 
психология кафедраси асисстенти PhD -докторант  

Тақризчилар: 
– Омонова Умида 

Тулкиновна 
Тошкент Педиатрия тиббиёт институти 
неврология, болалар неврологияси ва тиббий 
Генетика кафедраси доценти, ScD 

– Джаксыбаева 
Алтыншаш 
Хайруллаевна 

Астона тиббиёт университети неврология 
кафедраси мудири, профессор, тиббиёт фанлари 
доктори. 

– Андони Уртизбереа Миология институти профессори, Ёзги Миология 
мактаби (АcадеМЁ) директори, Чегара билмас 
Миология асосчиси ва раиси, Фрациядаги СМА 
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беморлар реестри бошқарув қўмитаси 
координатори, Париж 

Клиник баённома Ўзбекистон болалар неврологлари ассотсиатсиясининг 
“____”___________2025 йил, №___ баённомаси мажлисида муҳокама қилинди ва 
тасдиқлаш учун тавсия этилди. 
 
Ўзбекистон Республикаси Соғлиқни сақлаш вазирлиги ҳузуридаги Экспертлар 
гуруҳи мутахассисларининг эксперт баҳоси: 
 
1 Баситханова Элмира 

Иркиновна 
Ўзбекистон Республикаси соғлиқни сақлаш 
вазирининг ўринбосари 

2 Абдукаюмов  
Абдуманнон 
Абдумаджидович 

Республика ихтисослаштирилган педиатрия 
илмий-амалий тиббиёт маркази директори, 
тиббиёт фанлари доктори 

3 Хегай 
Татяна Рудолфовна 

Ўзбекистон Республикаси Фанлар академияси 
Инсон иммунологияси ва геномикаси институти 
етакчи илмий ходими, геномик ва ҳужайрали 
технологиялар лабораторияси мудири, 
Ўзбекистон Республикаси Биотиббиёт 
технологиялари ассотсиатсияси раиси, т.ф.д. 

4 Саидазизова 
Шахло Хибзиддинова  

Тиббиёт ходимларининг касбий малакасини 
ошириш маркази профессор Шамансуров 
Шамурад Шарасулович номидаги болалар 
неврологияси кафедраси доценти, т.ф.д. 

5 Омонова 
Умида Тулкиновна 

Тошкент педиатрия тиббиёт институти 
неврология, болалар неврологияси ва тиббий 
генетика кафедраси доценти. 

 
 
 

Мазкур клиник протокол ва стандарт Ўзбекистон Республикаси Соғлиқни сақлаш вазир 
ўринбосари Баситханова Э.И, Тиббий суғурта бошқармаси бошлиғи Ш. Алмарданов, 
клиник протоколлар ва стандартларни ишлаб чиқиш ва жорий этиш бўлими бошлиғи 
Ш.Р. Нуримова бошчилигида, клиник протоколлар ва стандартларни ишлаб чиқиш ва 
жорий этиш бўлими бош мутахассиси Г. Джумаева ва етакчи мутахассиси 
Н.Рахимовалар томонидан мутахассисларининг ташкилий ва услубий кўмагида ишлаб 
чиқилган. 
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Протоколда қўлланиладиган қисқартмалар рўйхати: 
BiPAP Инглиз тилидан BiPAP. Икки фазали мусбат ҳаво йули босими, BPAP, 

BiPAP 
НЙ нафас етишмочҳилиги 
ДНК Дезоксирибонуклеин кислота  
ЎҲС ўпканинг ҳаво сиғими 
ААФИ ангиотенсинга айлантирувчи фермент ингибитори 
ИСЎВ инвазив сунъий ўпка вентилятсияси 
кДа Килодалтон 
КТ компютер томографияси 
КФК Креатинфосфокиназа (синоними - креатин киназ) 
ЛДГ Лактатдегидрогеназа  
МРT магнит-резонанс томография 
НИСЎВ ноинвазив сунъий ўпка вентилятсияси 
ТНЧҲ1 Тез нафас чиқариш ҳаракатининг биринчи сониядаги тез нафас чиқариш 

ҳажми 
ҲБП Ҳаракат бирликларининг потенсиали  
РФУП Рестриксия фрагментлари узунлигининг полиморфизми (геномик ДНКни 

ўрганиш усули) 
НЧМТ Нафас чиқаришнинг максимал тезлиги  
ЙМТ Йўталнинг максимал тезлиги  
ЖБД жисмоний бошқарув дастури 
ПЦР  полимераза занжири реаксияси 
РНК рибонуклеин кислотаси 
CПАП Инглиз тилидан CPAP. Доимий мусбат нафас йўллари босими 
СМА спинал мушак атрофияси 
СМА 0 спинал мушак атрофияси, 0-тип  
СМА I спинал мушак атрофияси, I-тип 
СМА II спинал мушак атрофияси, II-тип 
СМА III спинал мушак атрофияси, III-тип 
СМА IV спинал мушак атрофияси, IV-тип 
РТВ Реабилитатсиянинг техник воситалари  
ЎФТС ўпканинг функсионал тириклик сиғимини 
ТИД Тавсияларнинг ишончлилик даражаси  
ДИД Далилларнинг ишончлилиги даражаси 
ЕКГ електрокардиография 
ЕМГ електромиёграфия 
ЕНМГ електронейромиография 
ЕХО-КГ Ехокардиография 
MLPA Боғланган зондларнинг мултиплекс кўпайиши (инглиз тилидан: Мултиплех 

Лигатиондепендент Пробе Амплифиcатион) 
НИППВ ноинвазив  мусбат босимли вентилятсия (инглизча Нонинвасиве Поситиве 

Прессуре Вентилатион)  
SpО2 Артериал қондаги кислород билан тўйинганлик даражаси, ноинвазив 

усулда тери орқали пулсоксиметрия ёрдамида ўлчанган. (инглизча меан 
нигҳттиме охйҳемоглобин сатуратион) 

SpCО2 Қоннинг карбонат ангидрид билан тўйинганлик даражаси, ноинвазив 
усулда тери орқали капнометрия ёрдамида ўлчанган.  
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Атамалар ва таърифлар 

− Авто CPAP (инглизча. Auto CPAP; тиббий асбоблар номенклатураси бўйича - 
янги туғилган чақалоқлар учун доимий мусбат  босимли сунъий ўпка 
вентилятсияси мосламаси (CPAP), Уй шароитида фойдаланиш учун доимий 
мусбат сунъий ўпка вентилятсияси мосламаси (CPAP) насосли ҳаво босимини 
автоматик равишда созлайдиган, керакли босим даражасини аниқлайдиган, нафас 
олиш тўхтагандагина ҳаво оқимини таъминлайдиган, нафас олиш тикланишигача  
уни аста-секин оширувc ҳи CPAP (пастга қаранг). 

− BiPAP (инглиз тилидан от англ. Biphasic Positive Airway Pressure, BPAP, BiPAP), 
тиббий асбоблар номенклатурасига кўра - Портатив икки фазали мусбат ҳаво 
йўли босими (BPAP) сунъий ўпка вентилятсияси аппарати, Уйда икки фазали 
мусбат ҳаво йўли босими (BPAP) сунъий ўпка вентилятсияси аппарати - Икки 
фазали мусбат ҳаво йўли босимини вентилятсия қилиш - беморнинг нафас олиш 
ва нафас чиқариш жараёнида турли даражадаги босим ҳосил қилувчи қурилма. 

− Миокард гипертрофияси - юрак деворларининг патологик қалинлашиши. 
− Денситометрия - суяк минерал зичлигини аниқлашнинг ноинвазив усули 

ҳисобланади. 
− Юрак камераларининг кенгайиши - юрак бўлимлари ҳажмининг патологик 

ўсиши. 
− Миокард дисфунксияси унинг функсиясининг бузилиши; Дисфунксия систолик 

(миокард қисқарувчанлигининг  пасайиши), диастолик (юрак мушакларининг 
бўшашишининг  секинлашиши) ва электрик (юрак мушаклари бўйлаб электр 
деполаризатсияси ва реполаризатсия тарқалишининг бузилиши) бўлиши мумкин. 

− Кардиомиопатия - миокард билан боғлиқ касалликларнинг гетероген гуруҳи 
бўлиб, механик ва/ёки электр дисфунктсияси билан тавсифланади, одатда (лекин 
ҳар доим ҳам эмас) гипертрофия ёки кенгайишга олиб келади ва турли (кўпинча 
генетик) сабабларга эга. 

− Капнография - беморнинг нафас олиш циклида нафас олаётган ва чиқарилган 
газдаги карбонат ангидрид контсентратсиясини ёки қисман босимини ўлчаш ва 
рақамли кўрсатиш. 

− Капнометрия – бемор қонидаги карбонат ангидрид газининг қисман босимини 
тери орқали ўлчаш ва рақамли кўрсатиш. 

− Кислота-ишқор мувозанати (КИМ, pH мувозанати, кислотали-ишқорий ҳолат) – 
биологик суюқликларда водород иони (H⁺) ва гидроксил ионлари (ОH⁻) 
консентратсиясининг ўзаро нисбати. 

− Контрактура - бўғимдаги пассив ҳаракатларнинг чекланиши. 
− Оёқ-қўл ёки оёқ сегментининг патологик ҳолати - бўғим(лар)да ҳаракат доираси 

сақланиб қолган ҳолда мушак тонусининг ўзгариши натижасида юзага келадиган 
аъзо ёки унинг сегментининг патологик ҳолати. 

− Пулсоксиметрия - бу қондаги О2 миқдорини ва юрак уриш тезлигини дақиқада 
аниқлаш имконини берувчи усул. 

− Юрак етишмовчилиги юракнинг насос функсиясини таъминлаш қобилиятининг 
пасайиши бўлиб, ўткир ёки сурункали бўлиши мумкин. 

− Сколиоз - умуртқа поғонасининг уч текисликдаги деформатсияси. 
− Субмаксимал юк режими - нафас қисилиши, чарчоқ ҳисси ва мушакларнинг 

оғриғи йўқлиги билан тавсифланган режим. 
− Электромиография (ЕМГ, ЭНМГ, миография, электронейромиография: мио - 

мушаклар ва ... грапҳо - ёзаман) - мушак толалари қўзғалганда одам ва 
ҳайвонларнинг скелет мушакларида пайдо бўладиган биоелектрик 
потентсиалларни ўрганиш усули; мушакларнинг электр фаоллигини қайд этиш. 
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- Энтерал озиқланиш - бу озиқланиш ҳолатини ва/ёки тўғри овқатланишни (оқсил-
энергия) сақлаш учун ошқозон-ичак трактига (оғиз орқали, найчалар ва стомалар 
орқали) озуқа моддаларини (шу жумладан, ихтисослаштирилган ва/ёки 
терапевтик озуқавий аралашмалар шаклида) киритиш. ёш меъёрларига мувофиқ 
танқислиги ва беморнинг энергия, оқсил, ёғлар, углеводлар, витаминлар, 
минераллар ва микроелементларга бўлган ҳозирги эҳтиёжлари. 

 
Ушбу нозология бўйича протокол фойдаланувчилари: 

 
Болалар неврологи Психолог 
Генетик Диетолог 
Педиатр Нейрофизиолог 
Анестезиолог-реаниматолог Ортопед-травматолог 
Физиотерапия шифокори Нейрохи ТИДг 
Физиотерапевт Гастроентеролог 
Пулмонолог Болалар кардиологи 
Умумий амалиёт шифокори Умумий амалиёт шифокори 
Нутқ терапевти СМА беморлари билан ишлайдиган 

бошқа мутахассислар 
  

Ушбу нозологиядаги беморлар тоифаси: 0 ёшдан 18 ёшгача бўлган болалар. 

Далилларга асосланган тиббиётга асосланган далиллар даражаси шкаласи: 
 

Далилларнинг ишончлилик даражаси аниқлаш учун шкала 
ДИД* Клиник тадқиқот дизайнларининг далиллар ишончлилик даражаси бўйича камайиш 

тартибидаги иерархияси (ДИД) 
1 Мета-таҳлил ёрдамида рандомизатсияланган назоратли тадқиқотларни (РНТ) тизимли кўриб 

чиқиш 
2 Шахсий РНТлар ва ҳар қандай дизайндаги тадқиқотларни тизимли кўриб чиқиш (РНТдан 

ташқари) мета-таҳлил ёрдамида 
3 Тасодифий бўлмаган қиёсий тадқиқотлар, шу жумладан когорт тадқиқотлари 
4 Солиштирилмаган тадқиқотлар, клиник ҳолат ёки кетма-кет клиник ҳолатлар тавсифи, 

“касаллик-назорат” тадқиқотлари 
5 Фақат аралашувнинг таъсир қилиш механизми учун асос бор (клиникгача 

тадқиқот) ёки эксперт хулосаси 
Еслатма*: ДИД – Далилларнинг ишончлилик даражаси  

 
Тавсияларнинг ишончлилик даражасини аниқлаш шкалас  

ТИД* Транскрипсия 

А Аниқ (кучли) тавсия (барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли методологик сифатга эга, 
уларнинг натижалари қизиқтирувчи натижаларга нисбатан мувофиқ эмас) 

Б Ноаниқ (шартли) тавсия (барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли методологик сифатга эга 
эмас ва/ёки уларнинг натижалари қизиқтирувчи натижаларга нисбатан мувофиқ эмас) 

C Паст (заиф) тавсия – етарлича сифатли далиллар мавжуд эмас (барча тадқиқотлар паст 
методологик сифатга эга ва уларнинг натижалари қизиқтирувчи натижаларга нисбатан 
мувофиқ эмас). 

 

Еслатма*: ТИД – Тавсияларнинг ишончлилик даражаси 
Далилларнинг ишончлилик даражаси ва тавсияларнинг ишончлилиги 

комбинатсияси 

ДИД* ТИД ни аниқлаш мезонлари* Якуний 
ТИД* 
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1 Енг яхши 
далил: мос 
ёзувлар 
назорати 
билан 
тадқиқотларни 
тизимли кўриб 
чиқиш 

Икки шартни бир вақтда бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли; 
услубий сифат; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил. 

А 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли 
услубий сифатга эга эмас; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эма 

Б 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар паст услубий сифатга эга; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эмас. 

C 

2.    Маълумот 
назорати усули 
билан 
индивидуал 
тадқиқотлар 

Икки шартни бир вақтда бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли 
услубий сифатга эга; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил. 

А 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли 
услубий сифатга эга эмас; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эмас. 

Б 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар паст услубий сифатга эга; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эмас. 

C 

3 Маълумотнома 
усули бўйича 
изчил 
назоратсиз 
тадқиқотлар 
ёки 
ўрганилаётган 
усулдан 
мустақил 
бўлмаган мос 
ёзувлар усули 
билан 
тадқиқотлар 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар юқори ёки қониқарли 
услубий сифатга эга эмас; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эмас. 

Б 

Шартлардан камида биттасини бажариш: 
1. Барча тадқиқотлар паст услубий сифатга эга; 
2. Қизиқиш натижалари бўйича тадқиқотларнинг 
хулосалари изчил эмас. 

С 

4 Қиёсий бўлмаган тадқиқотлар, амалий ҳисобот C 

5 Енг кам ишончли далил: фақат ҳаракатни асослаш механизми ёки 
экспорт фикри мавжуд. 

C 

Еслатма*: ДИД/ТИД – далилларнинг ишончлилик даражаси / тавсияларнинг 
ишончлилик даражаси. 

 
Диагностик аралашувлар учун далиллар сифати иерархияси 

ДИД + ТИД шкаласи Далилларнинг сифатлари 
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1 А Енг юқори сифатли далиллар 
1 Б  
1 C 
2 А 
2 Б 
2 C 
3 Б 
3 C 
4 C 
5 C Енг паст сифатли далиллар 

 
 
2. Асосий қисм 

2.1. Кириш 

 Молекуляр тиббиётнинг жадал ривожланиши даврида туғма ва ирсий 
касалликларни эрта аниқлаш масалалари тобора долзарб бўлиб бормоқда. Молекуляр 
генетик диагностиканинг замонавий ютуқлари, ген терапияси ва касалликларни 
ўзгартирувчи дори воситаларининг ривожланиши даволаш тактикасини, беморнинг 
ҳаёти прогнозини ва илгари ўлимга олиб келадиган бир қатор ирсий касалликларнинг 
олдини олишни ўзгартирмоқда. Касалликнинг преклиник даражасида ген ва 
патогенетик (мақсадли) терапияни ўз вақтида бошлаш ногиронлик ва ўлим 
даражасини пасайтириш, этим касалликлари билан оғриган беморларнинг ҳаёт 
сифатини яхшилаш имконини беради. Нерв-мушак касалликлари асаб тизимининг 
ирсий касалликларининг энг кенг тарқалган гуруҳларидан бири бўлиб, улар 
сезиларли генетик гетерогенлик билан тавсифланади [1]. Юқори тарқалган ирсий 
нерв-мушак касалликлари орасида 5q проксимал спинал мушак атрофияси (СМА) энг 
оғир ва ўлимга олиб келадиган ирсий касалликлардан биридир. СМА узоқ вақтдан 
бери бутун дунё бўйлаб чақалоқларда ирсий ўлимнинг асосий сабаби ҳисобланади 
[7,9] ва муковистсидоздан кейин иккинчи ўринда туради. СМА билан касалланиш 
6000-11000 дан 1 та ёки 100 000 тирик туғилган чақалоққа тахминан 7,8-10 ни ташкил 
қилади. Касалликнинг умумий этник частотаси тахминан 11000 аҳолидан 1 тани 
ташкил қилади [2]. СМN1 генидаги мутатсияларнинг тарқалиш частотаси анча юқори 
ва 1:38 дан 1:70 гача баҳоланмоқда [2], бу республикамиз аҳолисида қариндош-
уругʻлик никоҳларининг кенг тарқалганлиги муносабати билан катта аҳамиятга эга. 
Ўзбекистон Республикасида касалликнинг тарқалиши ва СМА ташилиши частотаси 
тЎгʻрисида маʼлумотлар ёʻқ. Сўнгги терапевтик ютуқлар, ген терапияси ёки бошқа 
генетик манипулятсиялар орқали омон қоладиган мотор нейрон (SМN) оқсилининг 
етишмаслигини қоплаш орқали оилалар ва беморларга умид бахш этди. 2016 йилда 
нусинерсен Америка Қўшма Штатларида (АҚШ) Озиқ-овқат ва фарматсевтика 
идораси (FDA) томонидан СМА даволаш учун тасдиқланган биринчи дори бўлди 
[10]. Кейинчалик ФДА ва ЭМА томонидан яна иккита дори тасдиқланган: 
онасемногене абепарвовек ва рисдиплам [10].  

2.2 Таъриф  

 Проксимал спинал  мушак атрофияси 5q (СМА) аутосомал ретсессив нерв-
мушак касаллигидир. Орқа миянинг олдинги шохларидаги алфа-мотор 
нейронларнинг насли билан тавсифланган касаллик проксимал мушакларнинг 
прогрессив ва носимметрик заифлигига олиб келади [3-7]. Хусусан, СМА нинг 
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асосий клиник кўринишларига гипотензия, мушаклар кучсизлиги, денерватсия, 
кейин нафас олиш ва овқатланиш етишмовчилиги ва генотипга қараб турли 
даражадаги атрофия киради [8]. 

2.3 Этиологияси ва патогенези 

  5q проксимал спинал мушак атрофиясининг ривожланиши мотор нейронининг 
омон қолиш оқсилини кодлайдиган СМN1 генидаги мутатсиялар (омон қолиш мотор 
нейронининг қисқартмаси) туфайли юзага келади. 

СМN1 гени 5q12.2-q13.3-локусда 5-хромосомага жойлаштирилган ва сентромерик 
нусхага (СМN2) эга. Иккала ген ҳам тўққизта экзондан (1, 2а, 2б, 3-8) иборат ва ДНК 
кетма-кетлигида бешта нуклеотид билан фарқланади [15, 16]. 

Критик нуқта СМN2 генининг (c.840C>Т) 7-эксонида ситозинни тимин билан 
алмаштириш бўлиб, у бирлаштирувчи репрессор учун боғланиш жойини яратади. 
Нуклеотидлар кетма-кетлигидаги бу фарқ натижасида СМN2 генининг асосий 
транскрипти 7-эксонни ўз ичига олмайди ва функтсионал жиҳатдан нуқсонли [17]. Шу 
билан бирга, СМN2 гени тўлиқ узунликдаги функтсионал оқсилни ҳам ишлаб чиқаради, 
лекин нисбатан кичик миқдорда (10% гача). Проксимал СМА геннинг теломерик 
нусхаси (СМN1) мутатсиялари натижасида юзага келади. Ушбу гендаги 
мутатсияларнинг асосий тури беморларнинг 95% да аниқланадиган 7 ёки 7-8 
эксонларнинг гомозиготали делетсияларидир. Беморларнинг қолган 5% СМN1 генининг 
бир нусхасида делетсия учун мураккаб ҳетерозиготлар ва иккинчисида нуқта 
мутатсияси, жуда камдан-кам ҳолларда иккита кичик мутатсиялар учун мураккаб 
гетерозиготалар [18]. 

СМN оқсили даражасининг пасайиши мотор нейронларида аксонал нуқсонларга, 
жумладан аксонларнинг кесилиши ва/ёки ҳаддан ташқари шохланишига, ўсишнинг 
кечикишига ва нерв-мушак синапсларининг бузилишига олиб келади: пресинаптик 
терминалларда нейрофиламентларнинг тўпланиши, этук бўлмаган постсинаптик 
терминалларнинг шаклланиши ва функтсионал анормаллик. эндоситоз жараёни [24, 25]. 

Касалликнинг клиник кечишини модификаторлари: проксимал СМА 5q нинг клиник 
хилма-хиллигини ўзгартирувчи омиллар мавжудлиги билан изоҳлаш мумкин. Бугунги 
кунда СМА нинг асосий модификация қилувчи омили СМN2 гени ҳисобланади - унинг 
нусхалари сони ва турли интрагеник вариантлар. Касалликнинг оғирлиги ва СМN2 
генининг нусхалари сони ўртасидаги боғлиқлик ҳақида далиллар мавжуд [26]. СМN2 
генининг нусхалари қанчалик кўп бўлса, СМА нинг клиник белгилари шунчалик камроқ 
аниқланади. Оддий популятсияда (СМА бўлмаган) тахминан 10-15% одамларда СМN2 
умуман ёъқ [96]. СМА билан оғриган беморларда СМN2 генининг нусхаси сони одатда 
бирдан тўрт ёки бешгача (жуда камдан - саккизтагача) ўзгаради [97, 90]. Бироқ, СМА 
турини фақат СМN2 генининг нусхалари сонига қараб аниқлаш мумкин эмас ва шифокор 
томонидан маълум бир бемордаги касаллик ҳақидаги барча комбинатсияланган 
маълумотларга асосланган ҳолда амалга оширилади [26]. 

СМN генининг сентромерик нусхаси билан бевосита боғлиқ бўлган яна бир СМА 
ўзгартирувчи омил СМN2 генининг 7-эксонида ягона нуклеотид ўрнини босувчи 
c.859Г>C бўлиб, бу янги кучайтиргични боғловчи бириктирувчи жой ҳосил бўлишига 
олиб келади ва натижада инклюзия ҳосил бўлади. СМN2 генининг транскрипсиясида 7-
эксон 7. Бу вариант СМА II-III турлари бўлган беморларнинг қонида тўлиқ узунликдаги 
СМN оқсили миқдорининг ошиши билан боғлиқ [27]. 

СМN1 генининг 7 ёки 7-8 эксонларини ҳетерозигота олиб ташлаш ва бу геннинг 
иккинчи аллелида патоген вариантлар ёъқлигида СМА ривожланмайди. СМА дан 
ташқари, СМN1 генида патоген вариантлар билан боғлиқ бўлган бошқа касалликлар 
ҳозирги кунга қадар тавсифланмаган. 

2.4 Таснифлаш   
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 СМА симптомларнинг оғирлигига, касалликнинг биринчи клиник 
белгиларининг пайдо бўлиш ёшига, эришилган энг юқори восита даражасига ва 
генотипига қараб беш турга бўлинади (1-жадвал) [11]. Одатда, клиник кўринишларнинг 
зўравонлиги СМN2 нусхалари сонига тескари пропортсионалдир. СМN2 СМN1 нинг 
ёъқолишини фақат қисман қоплаши мумкин, бунинг натижасида СМN оқсилининг 
етишмаслиги, аммо тўлиқ йўқ бўлиб кетиши мумкин эмас [12]. Адабиёт маълумотлари 
шуни кўрсатдики, СМА билан оғриган беморларнинг когнитив қобилиятлари нормал ёки 
ўртачадан юқори [13,14]. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
1-жадвал 

СМА 
тури 

Бошланиш 
ёши 

Мотор 
қобилиятлари 

Бошқа хусусиятлар Ўртача 
умр 

кўриш 
* 

Нусхалар 
сони 

СМN2 

0 
 
 

Бачадон-
ичида 

Йўқ Бачадонда 
ҳаракатчанликнинг 
пасайиши 
Оғир неонатал заифлик ва 
гипотензия 
Арефлехиа 
Туғилганда нафас олиш 
етишмовчилиги 
Қўшма контрактуралар 
Юзнинг диплегияси 
Атриял септал нуқсонлар 

<6 ой. 1 

I 
 
 

0-6 ой. баъзи бош 
назорати, 
қўллаб-
қувватлаб 
ўтириши 
мумкин 

Бошни ёмон бошқариш 
Парадоксал нафас олиш 
Мушаклар кучсизлиги ва 
гипотония 
Арефлехиа ёки 
ҳипорефлекция 
Эмиш ва ютиш билан 
боғлиқ турли хил 
қийинчиликла 

<2 йил 1 /2 / 3 

II 6-18 ой. Ўтиради, 
Мустақил ҳеч 
қачон 
туролмайди 
 

Мотор қобилиятларини 
ёқотиш билан ривожланиш 
кечикиши 
Гипофлекция 
Проксимал мушакларнинг 
заифлиги 

> 2 йил 2 / 3 / 4 
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Постурал тремор ёки 
бармоқ тремори 

III >18 ой. Мустақил 
юриш 

Проксимал мушакларнинг 
заифлиги 
Двигател кўникмаларини 
йўқотиш 
Чарчоқ 
Постурал тремор ёки 
бармоқ тремори 
Тизза рефлексларини 
йўқотиш 

Нормал 2 / 3 / 4 

IV катталар Барча моторли 
кўникмалар 

Жуда енгил, аммо 
прогрессив мушаклар 
кучсизлиги, чарчоқ 

Нормал ≥4 

                                                                                                                                                                                  
* (Касалликнинг табиий кечиши давомида) 

 
 
3 Усуллар, ёндашувлар ва диагностика жараёнлари 

Якуний ташхис молекуляр генетик текширув натижалари (ҳомозигот ҳолатида 7 ёки 
7-8 эксонларнинг йўқ қилинишини аниқлаш (яъни геннинг иккала нусхасида) ёки СМN1 
генида нуқта ўрнини ҳомозигот ҳолатида аниқлаш) асосида белгиланади. ёки бирикма 
гетерозиготли ҳолатда эксоннинг нуқта ўрнини босиш ва ўчириш). 

3.1. Диагностика мезонлари  

 

3.1.1 Касалликнинг клиник кўриниши 

Касалликнинг клиник кўриниши СМА турига ва касалликнинг биринчи клиник 
белгилари намоён бўлиш давридаги боланинг ёшига қараб ўзгарувчан бўлиши мумкин 
(2-жадвал). 

 

 

 

2-жадвал 
 
 

 

СМА 0-тури  
(пренатал, 
интраутерин) 

Туғриқдан кейинги асфиксия туғма бўлиб, туғилишда 
кучли заифлик, гипотензия ва нафас олиш 
қийинлишуви билан намоён бўлади. Анамнезда 
ҳомиланинг қорнида ҳаракатланишининг чекланиши, 
туғма бўғим контрактуралари, арефлекция ва атриял 
септал нуқсонлар бўлиши мумкин. СМА 0-типидаги 
беморларда оғир нафас олиш қийинлишуви кузатилади. 
Улар касал бўлиб, ҳаётнинг биринчи олти ойида вафот 
этадилар [29]. СМА 0-тури  бўлган беморларда СМN2 
нинг 1 нусхаси мавжуд. 

   
 СМА I-тури 

(чақалоқ шакли, 
СМА нинг энг кенг тарқалган шакли бўлиб, барча 
ҳолатларнинг 50–60% ини ташкил этади ва ҳаётнинг 
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Wердниг-
Ҳоффман 
касаллиги) 
(ОМИМ # 
253300) 

дастлабки олти ойида намоён бўлади, кучсиз мушаклар 
ва умумий гипотонус, ҳаракат фаолиятининг сустлиги, 
арефлекция, эмиш, ютиш, йўталдан тозалаш ва нафас 
олишда қийинчиликлар, прогрессив сурункали 
гиповентилятсион нафас етишмовчилиги ва йўтал 
рефлекци кучининг пасайиши (тўлиқ йўқолишигача), 
дисфагия (мустақил ютиш қобилиятининг пасайиши ёки 
тўлиқ йўқолиши), оғир озуқавий етишмовчилик, 
аспиратсия, ўткир нафас ва метаболик бузилишлар, тез 
прогрессив оғир кўп сонли бўғим контрактуралари ва 
кўкрак қафаси ҳамда умуртқа поғонасининг 
деформатсиялари, 24 ой ичида эрта ўлим билан кечади 
[30]. 

Ўртача аломатларнинг бошланиш ёши 2,5 ой. 
Касалланган болалар бошни ушлаш ва ағдарилиш 
қобилиятини эгаллаши мумкин, аммо олти ойликгача бу 
қобилиятларини йўқотадилар. Уларда ўзига хос 
“қўнғироқсимон” кўкрак қафаси ва қорин орқали нафас 
олиш кузатилади, бу эса қовурғалараро нафас 
мушакларининг заифлиги натижасида юзага келади, 
диафрагма мушаклари эса сақланиб қолади. Шунингдек, 
тил фасзикулятсиялари кузатилиши мумкин [29]. 

СМА И-тури баъзан ИА (ёки 0-тип, юқорига қаранг), ИБ 
(бошланиши <3 ой), ИC (бошланиши 3–6 ой) каби 
тоифаларга бўлинади. СМА Iтипига эга беморлар одатда 
2 нусха СМN2 генига эга бўладилар [31]. 

   
 

 

СМА II тури 
(сурункали СМА, 
Дубовитс 
касаллиги) 
(ОМИМ#253550) 

Ҳаракат симптомлари одатда ҳаётнинг дастлабки 6 
ойидан кейин пайдо бўлади. ҳаёт. СМА II-тури бўлган 
болалар мотор босқичларига аста-секин эришишлари 
мумкин ва фақат қўллаб-қувватловчи ёрдам билан улар 
мустақил ўтириш қобилиятига эришишлари мумкин. 
Бундан ташқари, улар қўллаб-қувватлаш билан 
туришлари мумкин, аммо ҳеч қачон ёрдамсиз юра 
олмайдилар [32]. Баъзида СМА 2-тури қўшимча 
равишда 2а ва 2б кичик типларга бўлинадиСМА 2б тури 
2а дан беморларнинг қисқа муддатли туриш 
қобилиятида ёки ҳатто ташқи ёрдам билан бир неча 
қадам ташлашда фарқ қилади [99, 100, 101]. Умумий 
клиник кўринишлар орасида прогрессив проксимал 
мушаклар кучсизлиги, мушак тонусининг йўқолиши, 
қўлларнинг титраши, чуқур тендон рефлексларининг 
камайиши ёки йўқлиги, сколиоз ва ўлимга олиб 
келадиган ўпканинг чекловчи касаллигига олиб 
келадиган прогрессив нафас олиш мушакларининг 
кучсизлиги киради. Бундай беморлар тахминан 30% 
ҳолатларни ташкил қилади ва одатда 3 та СМN2 
нусхасига эга [33]. 
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СМА III-тури 
(Ўсмирлик 
шакли, 
Кугелберг-
Веландер 
касаллиги) 
(ОМИМ#253400) 

Симптомлар 18 ойдан кейин бошланади ва ўзгарувчан. 
Беморларда проксимал мушакларнинг прогрессив 
заифлиги кузатилади, оёқлари қўлларга қараганда 
кучлироқ таъсир қилади [31]. СМА III-тури IIIа (3 
ёшдан олдин клиник белгилар) ва IIIb (3 ёшдан кейин 
клиник белгилар) га бўлинади. Болалар, одатда, 
мустақил юришни ўз ичига олган муҳим босқичларга 
эришадилар, аммо уларнинг восита маҳорати даражаси 
жуда катта фарқ қилади. Баъзи болалар ўтирган 
жойидан зўрға туриб, ёрдамисиз бир неча қадам юра 
олади, бошқалари эса яхши юради ва зинапояга 
кўтарилади [34]. СМА III беморларнинг тахминан 10 
фоизида учрайди ва кўпчиликда СМN2 нинг 3 ёки 4 
нусхаси мавжуд [33]. 

   

 

СМА IV-тури 
(катталар) 
(ОМИМ#271150) 

Бу СМА нинг энг кам тарқалган шакли (<5% ҳолларда), 
нормал умр кўриш давомийлиги [29]. СМА IV ушбу 
таснифга катталар бошланиши (>18 ёш) ва энгил курси 
бўлган беморларни тавсифлаш учун қўшилди. Бу 
гуруҳга балоғат ёшига эта оладиган ва нафас олиш ёки 
овқатланиш билан боғлиқ муаммолар бўлмаган 
беморлар киради [35]. Одатда СМN2 нинг 3 дан 5 тагача 
нусхасига эга [31]. 

 

СМА нинг барча турларида асосий нафас олиш мушаклари гуруҳлари, шу жумладан 
нафас олиш ва нафас чиқариш ва булбар мушаклари таъсирланиши мумкин ва 
шикастланиш даражаси ва нафас олиш, йўталиш ва ютишнинг бузилишига олиб 
келадиган механизмлар СМА турига қараб фарқ қилиши мумкин. ва касалликнинг 
босқичи. Дастлаб, мушаклар кучсизлиги туфайли нафас олиш муаммоларидан келиб 
чиққан гиповентилия уйқу пайтида, лекин кейин ҳам кун давомида ривожланади. Уйқу 
вақтидаги гиповентилия апнеанинг ривожланишига олиб келади. 

Нафас олишнинг бузилиши (сурункали нафас етишмовчилиги, ўткир нафас 
етишмовчилиги, йўтал рефлекцининг камайиши ёки йўқлиги) ва ютиш (дисфагия, 
аспиратсия) I ва II турдаги СМА билан оғриган беморларда асоратлар ва ўлимнинг 
асосий сабабидир; Бундан ташқари, улар СМА III типидаги беморларнинг кичик бир 
қисмида ҳам ривожланиши мумкин. 

Бундан ташқари, тез-тез гипотрофия, гипостатура, озуқавий (оқсил-энергия) 
етишмовc ҳилик ривожланиб, метаболик ва бошқа касалликларга, остеопорозга, оёқ-
қўлларнинг оғир контрактураларига, умуртқа поғонаси ва кўкрак қафасининг 
деформатсиясига олиб келади. 

СМА нинг барча турлари юрак патологияси (юрак ритмининг бузилиши, 
кардиёмиёпатия ва бошқалар), шунингдек, беморнинг ҳаракатчанлиги чекланганлиги 
(умуртқа ва оёқ-қўлларнинг синиши, сурункали атоник констипатсия, уролитиёз ва 
бошқалар) билан боғлиқ асоратлар билан боғлиқ бўлиши мумкин. 

3.1.2. Шикоятлар ва анамнез 

Асосий шикоятлар ва анамнез "Касалликнинг клиник кўриниши" бўлимида 
тасвирланган. Қуйида алоҳида тушунтириш талаб қилинадиган шикоятлар келтирилган: 
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Б Гиповентилиятсия ва уйқу апнесини эрта ташхислаш учун СМА 5q бўлган 
кекса беморларнинг ота-оналарида уйқу пайтида ҳорлама ва тез-тез 
уйғониш, эрталаб бош оғриғи ва кундузи уйқучанлик шикоятларига 
аниқлик киритиш тавсия этилади [37]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 

 
C Беморларнинг соматик ҳолатини адекват баҳолаш учун СМА 5q бўлган 

беморларнинг ота-оналарига сўнгги 6-12 ой ичида (кузатиш частотасига 
қараб) юқумли касалликлар ва антибиотик терапиясининг частотасини 
аниқлаш тавсия этилади [38]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 

 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 

 
C Йўталнинг самарасизлиги ҳақидаги шикоятларга аниқлик киритиш тавсия 

этилади (пастки нафас йўлларининг секретсия ва гиповентилиядан этарли 
даражада тозаланмаслигини ўз вақтида аниқлаш учун, биринчи навбатда, I 
ва II турдаги СМА бўлган беморларда). 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 

 
C СМА билан оғриган беморларда гастроезофагиал рефлюкс, ич қотиши, 

кўнгил айниши ёки қусиш аломатларини текшириш тавсия этилади 
(ошқозон-ичак тракти касалликларини ўз вақтида ташхислаш учун) [39, 
102, 62, 103]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 

 
3.1.3. Обектив ва физик текширувлар 

Амалий нуқтаи назардан, беморларни функтсионал ҳолатига қараб фарқлаш мақсадга 
мувофиқдир (3-жадвал). 

3-жадвал 
"Пресимптоматик" 
бемор 
(пресимптоматик) 

бемор ҳали касаллик белгиларини кўрсатмайди, аммо СМА 
ташхиси генетик жиҳатдан тасдиқланган (одатда СМА учун 
неонатал скринингнинг бир қисми сифатида), энг муҳим ва энг 
қисқа босқич - бу кичик "терапевтик ойна" вақти. терапия 
даражаси энг юқори 
(симптоматикдан олдинги босқич) 

  
"Тўшакка михланган 
беморлар" 

ёрдамисиз ўтира олмайди 
(амбулатор бўлмаган кечки босқич) 

C Суюқлик ва/ёки қаттиқ озиқ-овқатларни ютиш билан боғлиқ муаммолар, 
ютиш пайтида томоққа тиқилиб қолиш ҳисси, ютишдан олдин, ютиш 
пайтида ёки ундан кейин йўталиш ёки бўғилиш, бўғиқ ёки "ҳўл" овознинг 
мавжудлиги ҳақидаги шикоятларга аниқлик киритиш тавсия этилади. 
ютиш ҳаракати, шунингдек, дисфагияни истисно қилиш учун СМА 5q билан 
оғриган беморларнинг ота-оналари ҳаёт сифатига овқатни қабул қилиш 
жараёнининг таъсири [37]. 
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(ўтирмайдиган) 
  
"Ўтирадиган 
беморлар" 
(ўтирувчилар) 

мустақил ўтира олади, лекин ёрдамисиз юра олмайди 
(амбулатор бўлмаган эрта босқич) 

  
"Юраётган беморлар" 
(юрувчилар) 

мустақил юра олади 
(амбулатория босқичи) 

 
 CМА нинг клиник текшируви мушак-скелет тизими, ошқозон-ичак тракти, 
овқатланиш ҳолатига урғу берилган физик текширувни, шунингдек, неврологик 
текширувни ва мавжуд функтсионал нафас олиш ва ютиш касалликларини баҳолашни ўз 
ичига олади. Амалдаги тестларни танлаш ҳар бир жиддийлик даражасига кўпроқ мос 
келадиган жиҳатларга боғлиқ бўлади. Жисмоний текширув маълумотлари 
"касалликнинг клиник кўриниши" бўлимида тасвирланган. 

 

Қуйидагилар жисмоний текширувнинг хусусиятлари [36]: 

 
C Озиқланиш ҳолатини баҳолаш учун СМА 5q бўлган беморларда вақт ўтиши 

билан жисмоний ривожланишни (тана вазни ва баландлигини ўлчаш) баҳолаш 
тавсия этилади [40]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Озиқланиш ҳолатидаги ўзгаришлар СМА билан оғриган беморларда тез-тез 
учрайди. Ётган беморлар ва дисфагия билан оғриган беморларда тўйиб овқатланмаслик 
хавфи ортади. СМА III ва IV бўлган ўтирган ва амбулатор беморлар юриш қобилиятини 
йўқотиши билан фаолликнинг камайиши туфайли энергия сарфи камайиши туфайли 
ортиқча вазн / семириб кетиш хавфи остида. СМА ташхиси аниқлангандан сўнг, барча 
беморларга 1 ёшгача бўлган болалар учун ҳафтада бир марта, 1 ёшдан 3 ёшгача бўлган 
болалар учун ҳар ойда ва 3 ёшдан 6 ёшгача бўлган кичик болалар учун камида 3 ойда 
бир марта бўйи ва вазнини назорат қилиш тавсия этилади. катта ёшдаги болалар ва 
ўсмирлар учун ҳар 6-12 ойда бир марта (ёки кўпинча - кўрсатилгандек). 

 
C СМА 5q бўлган беморларда чайнаш ва ютиш функтсиясини баҳолаш дисфагияни 

истисно қилиш учун тавсия этилади [39,41]. 
Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси – )4 

Шарҳлар: текшириш пайтида овқатланиш пайтида ютишнинг мумкин бўлган 
бузилишларига алоҳида эътибор берилади - фарингеал ва палатал рефлексларнинг 
камайиши ёки йўқлиги, бўғилиш пайтида бўғилиш ёки йўталнинг йўқлиги, кичик болада 
сўришнинг заифлашиши, овқатни чайнаш ва ютиш билан боғлиқ қийинчиликлар, озиқ-
овқат истеъмол қилиш давомийлигини ошириш. , жағнинг қўшилиши контрактура 
мавжудлиги. Озиқланиш етишмовчилиги, ютишнинг бузилиши, аспиратсиянинг 
асоратлари мавжуд бўлганда - назогастрал найчани ёки гастростомия найчасини 
ўрнатиш, ихтисослаштирилган/терапевтик овқатланишни буюриш. 

 
C СМА 5q бўлган беморларда нафас олишни клиник баҳолаш нафас олиш 

касалликлари мавжудлигини истисно қилиш учун тавсия этилади [42]. 
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Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 

 Шарҳлар: Нафас олиш функтсияларини баҳолаш ва мониторинг қилиш частотаси 
ҳар бир беморда касалликнинг клиник ҳолати ва ривожланиш даражасига боғлиқ. СМА 
II ва СМА III билан оғир бўлмаган беморларда баҳолаш частотаси ўртача 3-6 ойда бир 
марта. Нафас олиш функтсиялари мустақил ҳаракатга қодир, барқарор ҳолатда бўлган 
беморларда камроқ тез-тез баҳоланади ва касалликнинг беқарор курси бўлган ётоқда 
ётган беморларда тез-тез баҳоланади. Нафас олишни баҳолаш инвазив вентилятсия 
қилинган беморларда ҳар 3 ойда бир марта частотада ўтказилиши мумкин. НИСЎВ 
бўйича болалар учун ойда бир марта баҳолаш ўтказиш тавсия этилади. СМА I турида, 
агар бола НИСЎВ бўлмаса, нафас олиш билан боғлиқ муаммолар жуда тез ривожланиши 
мумкин ва баъзида тез-тез текширишни талаб қилади. Баҳолаш терининг рангини, 
йўталнинг самарадорлигини, йўтал рефлекцининг мавжудлигини ва йўтал кучини 
аниқлашни (спирометрия, пикофлорометрия), ўпканинг ҳаётий сиғимини (айниқса, 
умуртқа поғонаси ва/ёки кўкрак қафаси деформатсияси билан оғриган беморларда), 
нафас олиш тезлигини аниқлашни ўз ичига олади, кўкрак қафаси атрофини ўлчаш, 
экскурсия кўкрак қафасини аниқлаш, нафас олиш мушаклари дисфунктсияси белгилари 
(нафас қисилиши ва парадоксал нафас олиш, ёрдамчи нафас олиш мушакларидан 
фойдаланиш), тунги гиперкапния, кунлик гиперкапния, гипоксия (кислород ва углерод 
таркибидаги кислород миқдори) кун давомида қон - кунлик инвазив бўлмаган 
транскутан пулс оксиметрия ва капнометрия), апнеа, нафас қисилиши (24 соатлик 
инвазив бўлмаган кардиореспиратор мониторинг), агар кўрсатилса - кислота-баз 
мувозанатини ўрганиш. 

 
C СМА 5q бўлган беморларга сколёз ва кифозни истисно қилиш учун орқа мия 

текшируви тавсия этилади [43, 44]. 
Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 

 Шарҳлар: СМА нинг барча шакллари скелет деформатсиясини ривожлантиради. 
Орқа мия эгрилиги, мушак тонусининг пасайиши билан, ҳаёт давомида доимий равишда 
ўсиб боради. Шунингдек, беморларнинг кўпчилигида турли даражадаги оғирликдаги 
торакал умуртқа поғонаси кифози ривожланади. Сколиоз ва кифоз мавжуд бўлганда, 
йилига камида бир марта умуртқа поғонасининг барча қисмларида сколиознинг бурчаги 
ва зўравонлигини аниқлаш учун рентгенологик мониторинг қилинади. (2 проектсияда 
КТ ёки рентген нурлари). 

 
C Беморнинг бошланғич ҳолатини аниқлаш, шунингдек, восита функтсияларини 

кузатиш ва патогенетик терапия самарадорлигини баҳолаш учун СМА 5q 
бўлган беморлар учун тегишли функтсионал шкалалар ва вақт тестлари 
ёрдамида функтсионал восита ҳолатини баҳолаш тавсия этилади [45-48]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
         

Шарҳлар: Шкалалар бўйича баҳолаш (HINE-2, CHOP-INTEND, RULM, HFMSE, 6-
MWT)) сертификатланган мутахассислар томонидан мунтазам равишда ҳар 6 ойда бир 
марта, бошқа кузатув частотасини талаб қиладиган махсус ҳолатлар бўлмаса, амалга 
оширилиши керак. Қабул қилинган мақсадли терапия самарадорлигини баҳолашда 
махсус тарозилар ёрдамида болани динамик текшириш айниқса муҳимдир. Агар 
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сертификатланган мутахассис бўлмаса, беморни бундай мутахассислар мавжуд бўлган 
марказга юбориш керак. 

 
C Суяк соғлиғини кузатиш ва гипогликемия белгиларини клиник ва биокимёвий 

баҳолаш учун СМА 5q озиқланиш ҳолати бузилган беморларда 
микронутриентларнинг, айниқса калтсий ва Д витаминининг қабул қилиниши 
ва чиқарилишини баҳолаш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
        

 Шарҳлар: камида 6-12 ойда бир марта (кўпроқ кўрсатилса) биокимёвий 
кўрсаткичларни (умумий ва ионлаштирилган калтсий, фосфор, гидроксиди фосфатаза, 
ЛДГ, магний, глюкоза), сийдикнинг умумий таҳлилини (глюкоза, кетонлар), витамин Д3 
даражасини назорат қилиш. ва қонда паратироид гормони, ҳар йили - денситометрия. 
Остеопения / остеопороз, Д3 нинг камайиши, ўз-ўзидан ёриқлар, гипогликемия 
белгилари, бошқа метаболик касалликлар бўлса - эндокринолог (ёки бошқа тегишли 
мутахассис) билан маслаҳатлашиш ва даволаш. Профилактик ёки терапевтик 
мақсадларда Д3 витаминини ва кўрсатмаларга кўра, бифосфонатлар, калтсий 
препаратлари ва метаболик асоратларни даволаш учун бошқа препаратларни буюриш. 

 
C Касалликнинг прогнозини аниқлаш учун тасдиқланган (клиник ва / ёки 

генетик) ташхиси бўлган барча беморларда таснифга мувофиқ 
касалликнинг клиник кўриниши асосида 5q орқа мия мушак дистрофияси 
турини белгилаш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
3.1.4. Асосий молекуляр генетик тадқиқотлар 
 
Б СМN1 генидаги мутатсияларни молекуляр генетик текширувдан ўтказиш 

СМА 5q га шубҳа бўлган барча беморларга 7 ёки 7-8 экзонларининг 
ўчирилишини аниқлаш ва ташхисни молекуляр генетик тасдиқлаш учун 
тавсия этилади [49]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 2) 
Шарҳлар: СМА 5q учун молекуляр генетик тестнинг "олтин стандарти" миқдорий 
таҳлил - СМN1 ва СМN2 генларининг нусхалари сонини таҳлил қилиш. Ушбу тадқиқот 
реал вақтда ПЦР  ёки миқдорий MLPA таҳлили ёрдамида амалга оширилади. Ташхис 
ҳомозигот ҳолатида (яъни, геннинг иккала нусхасида) 7 ёки 7-8 эксонларнинг йўқ 
қилинишини аниқлаш орқали тасдиқланади. 
 
C Ташхисни тасдиқлаш учун СМА 5q шубҳали беморларда ПЦР -РФУП 

таҳлили ва бошқа сифатли тадқиқот усулларини танлаш усули сифатида 
фойдаланиш тавсия этилмайди [50]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 
 
C Ташхис қўйиш учун ҳетерозигот ҳолатида аниқланган делектсияси бўлган 

беморларда тўғридан-тўғри автоматлаштирилган Сангер секвенсияси усули 
ёрдамида СМN1 генида нуқта мутатсияларини қидириш тавсия этилади 
[51]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 2) 
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Шарҳлар: Гетерозигота ҳолатида делетсия мавжудлиги СМN1 генининг бир нусхаси 
мавжудлиги сифатида аниқланади. СМN1 генининг иккинчи нусхасида патоген 
мутатсияни аниқлаш СМА ташхисини тасдиқлайди. 
 
C СМN1 генининг 7 ёки 7-8 экзонлари ўчирилмаган беморларда СМА 5q 

ташхисини қўйиш тавсия этилмайди [39]. 
Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4)) 

Шарҳлар: СМN1 генининг 7 ёки 7-8 эксонларининг ўчирилишининг йўқлиги реал 
вақтда ПЦР  ёки миқдорий MLPA таҳлили орқали СМN1 генининг 2 ёки ундан ортиқ 
нусхалари мавжудлиги сифатида аниқланади. Қариндошлик никоҳлари ҳолатларида, 
СМN1 генининг 7 ёки 7-8 экзонлари ўчирилмаган тақдирда ҳам тўғридан-тўғри 
автоматлаштирилган Сангер секвенсияси усули ёрдамида СМN1 генида нуқта 
мутатсияларини излаш тавсия этилади. 
C Касалликнинг прогнозини аниқлаш учун СМА 5q генетик ташхиси 

тасдиқланган беморда СМN2 ген нусхаси рақамини аниқлаш тавсия 
этилади [52]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Муайян беморда СМА турини СМN2 генининг нусхалари сони билан 
аниқлаб бўлмаслигини ёдда тутиш керак, у фақат клиник жиҳатдан аниқланади. 
Касалликнинг кечишини башорат қилишда СМN2 генининг нусхалари сонини ҳисобга 
олиш керак, чунки бу клиник кўринишнинг оғирлигини белгиловчи муҳим омил. 
Беморларга ва уларнинг оилаларига маслаҳат беришда СМN2 нусхаси сони прогноз 
билан кучли боғлиқ бўлса-да, истиснолар мавжудлигини аниқлаштириш муҳимдир. 
А СМN1 генидаги мутатсияларнинг молекуляр генетик текшируви беморнинг 

ота-онаси учун СМА 5q мавжудлигини миқдорий усуллар (реал вақтда ПЦР  
ёки MLPA таҳлили) билан генетик тасдиқлаш билан туғилишни башорат 
қилиш учун тавсия этилади [53]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси А (далилларнинг ишончлилик даражаси – 1) 
 
Шарҳлар: СМN1 генидаги мутатсияларнинг молекуляр генетик текшируви СМА 

тахминий ташхиси ва ДНК диагностикаси учун биологик материал йўқлиги бўлган 
вафот этган боланинг ота-оналари учун, касал болаларнинг ота-оналари - уларнинг 
янги турмуш ўртоқлари (агар бола туғадиган бўлса) қайта турмуш қуришда 
кўрсатилади. режалаштирилган), СМА билан касалланган катталар беморларнинг 
турмуш ўртоқлари фарзанд кўришни режалаштираётганда; яқин қариндошлари 
(беморларнинг ака-укалари ва беморларнинг ота-онасининг укалари) уларнинг 
авлодларини башорат қилиш; ин витро уруғлантириш учун сперма ва тухум 
донорлариСМN1 генидаги мутатсияларнинг молекуляр генетик текшируви, бир қатор 
бошқа кенг тарқалган аутосомал ретсессив касалликларда бўлгани каби, қариндошлар 
никоҳида ҳомиладорликни режалаштиришда тавсия этилади. Молекуляр тасдиқланган 
ташхиси бўлган болаларнинг ота-оналарига, шунингдек, ҳар бир шериги СМN1 
генининг 7 ёки 7-8 экзонларини йўқ қилишнинг тасдиқланган гетерозигота ташувчиси 
бўлган жуфтликларга пренатал операцияни ўтказиш имконияти тўғрисида хабардор 
қилиш керак. ҳомиладорлик) ёки преимплантатсия (ин витро уруғлантириш ёрдамида) 
) ДНК диагностикаси (олдини олиш бўлимига қаранг). 

− 3.1.5. Қўшимча лаборатория синовлари 
−  ички органларнинг функтсионал ҳолатини, юқумли асоратларнинг 

мавжудлигини ва беморнинг овқатланиш ҳолатини баҳолаш учун умумий 
терапевтик биокимёвий қон тести (бу тадқиқот патогенетик терапияга қараб 
динамик равишда амалга оширилади, лекин йилига камида бир марта). 
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− жигар ва қон ивиш тизимининг функтсионал ҳолатини баҳолаш учун СМА 
билан оғриган беморларда коагулограмма (гомеостазнинг индикатив тадқиқоти) 
ўтказиш (бу тадқиқот керак бўлганда динамик равишда амалга оширилади). 

− сийдик йўллари ва буйраклар ҳолатини баҳолаш учун умумий (клиник) сийдик 
таҳлилини ўтказиш (ушбу тадқиқот йилига камида икки марта динамик равишда 
амалга оширилади). 

− креатин киназ фаоллигини аниқлаш: креатининаза даражаси 
(креатинфосфокиназ, КФК) одатда нормал ёки бироз кўтарилади, аммо фермент 
фаоллигининг юқори (10 баравар) ошиши билан ажралиб турадиган ҳолатлар 
тасвирланган. Шундай қилиб, кўтарилган фермент даражаси СМА ташхисини 
истисно қилмайди. 

− нафас олиш бузилишларининг компенсатсия даражасини баҳолаш ва нафас 
олишни қўллаб-қувватлаш тактикасини аниқлаш учун кислота-ишқор баланси 
ва қон газларини ўрганиш (айниқса, СМА I тури бўлган беморлар учун). 
Кислота-баз мувозанатидаги ўзгаришлар нафас олиш етишмовчилигининг илғор 
босқичларида содир бўлади. Ўз вақтида ташхис қўйиш учун кўпроқ маълумотга 
эга бўлмаган инвазив инструментал тадқиқот усулларидан (кунлик транскутан 
пулсоксиметрия, капнометрия, спирометрия, пикофлуорометрия ва бошқалар. - 
пастга қаранг) фойдаланиш мақсадга мувофиқдир. Нафас олиш бузилишининг 
декомпенсатсияси гиперкапния ва атсидоз мавжудлигида қайд этилади. 

− мумкин бўлган метаболик касалликларни истисно қилиш ва кейинчалик 
тузатиш учун СМА 5q ташхиси тасдиқланган барча беморларнинг қонида 25-
ОҲ Д витамини даражасини ўрганиш (бу тадқиқот йилига икки марта динамик 
равишда амалга оширилади). 
 

3.1.6. СМА диагностикаси учун асосий инструментал тадқиқотлар 
C 18 ойдан кейин тендон рефлексларининг йўқлиги ёки камайиши (СМА III 

учун характерли), шунингдек, бу аломатларнинг эрта ривожланиши билан 
проксимал мушаклар кучсизлиги белгилари ривожланиши билан 
беморларга игна электромиёграфияси ва стимулятсион 
электронеуромиография (бир вақтнинг ўзида) тавсия этилади. , аммо 
ташхис қўйиш учун СМА I ва II типнинг типик клиник кўринишларисиз 
[53, 54]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси – 4) 
Шарҳлар: СМА билан оғриган беморларни баҳолашда игна электромиёграфияси 
(ЕМГ) ва стимулятсион электронеуромиография (ЕНМГ) қўлланилиши керак. ЭНМГ 
стимулятсияси F-тўлқинларини ўрганишда орқа мия мотор нейронларининг жавобини 
баҳолашга имкон беради. ЭНМГ стимулятсияси F тўлқинларидаги ўзгаришларни 
аниқлайди: гигант F тўлқинларининг кўриниши, жуфтлашган ва такрорланган F 
тўлқинлари ёки тарқоқ F тўлқинлари ёки уларнинг йўқлиги (F-тўлқин блоклари). 
Периферик восита толаларидаги импулсларни ўтказиш тезлиги ва М-жавобларининг 
амплитудаси иккиламчи аксонал ўзгаришлар туфайли нормал ёки бироз камайиши 
мумкин. Игнали ЭМГ маълум бир мушакни текшириш ва денерватсия фаоллиги 
даражасини аниқлаш имконини беради. Игнали ЭМГ билан қуйидагилар 
характерлидир: интерферентсия эгри чизиғининг амплитудасининг ошиши, 
интерферентсия эгри чизиғининг сийраклиги, "пикет ритми" деб аталадиган нарсага 
қўшиладиган турли хил спонтан фаоллик потентсиалларининг пайдо бўлиши [54]. 
А Мушаклар тизимининг магнит-резонанс томографияси проксимал мушак 

гипотонияси ва мушаклар кучсизлиги бўлган, ташхиснинг генетик 
тасдиқланишига эга бўлмаган беморларга СМА 5q ва бошқа нерв-мушак 
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касалликларини дифферентсиал диагностика қилиш учун тавсия этилади 
[55]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси А (далилларнинг ишончлилик даражаси - 2) 
Шарҳлар: Мушакларнинг МРT мушак тўқималарининг ёг алмашинувини аниқлайди. 
Зарарнинг характерли намунаси ингл.: гипертрофия ва  нисбий сақланиши m. adductor 
longus (аддукторнинг узун боши), бу орқа мия мушаклари атрофияси учун жуда хосдир. 
Бироқ, зарарнинг ўзига хос шакли касалликнинг энг бошида пайдо бўлади ва ёш 
болаларда уни аниқлаш жуда қийин [36]. 
C Атипик ўмуртқа мушак атрофияси бўлган беморларда СМА 5q ташхиси 

генетик жиҳатдан тасдиқланмаган бўлса, СМА 5q ва бошқа нерв-мушак 
касалликларини дифферентсиал ташхислаш мақсадида мушак биопсияси 
тавсия этилади [56]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
C Агар СМА 5q ташхиси генетик жиҳатдан тасдиқланмаган бўлса, 

дифферентсиал ташхис қўйиш учун ўмуртқа мушак атрофиясининг атипик 
варианти бўлган беморга иммуногистокимёвий усуллар ёрдамида мушак 
тўқималарининг биопсия (жарроҳлик) материалини патологик текшириш 
тавсия этилади [56]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Спинал мушак атрофияси билан оғриган беморлардан олинган мушак 

биопсияси намуналарини морфологик текшириш фасикуляр атрофиянинг ўзига хос 
бўлмаган белгиларини ва мушак толаларининг гуруҳланишини аниқлайди. 
Катталашган мушак толаларининг аксарияти СМА Iтуридир. Барча 
иммуноҳистокимёвий белгилар нормал бўлади. Ултраструктура ўзгаришлар ҳам 
носпетсифик бўлади [36]. 

− 3.1.7. Қўшимча инструментал тадқиқотлар 
− йилига бир марта СМА 5q бўлган барча беморлар учун электрокардиограммани 

(ЕКГ) рўйхатдан ўтказиш, шунингдек юрак аритмиясини истисно қилиш учун 
ортопедик жарроҳликдан олдин [57]. 

− СМА 5q ташхиси тасдиқланган бемор учун йилига камида бир марта туғма ёки 
орттирилган юрак патологиясининг оғирлигини ва мониторингини истисно 
қилиш ёки баҳолаш учун экокардиёграфи (ЕХО-КГ). 

− рентген денситометрияси (6 ёшдан катта СМА 5q ташхиси қўйилган беморлар 
учун бел умуртқа поғонаси) остеопорозни истисно қилиш учун, шунингдек, бу 
тадқиқотни ортопедик жарроҳлик учун тайёрлаш учун ўтказиш тавсия этилади 
[59]. 

− умуртқа поғонасининг рентгенограммаси (бачадон бўйни, кўкрак ва бел 
умуртқасининг тос суяги ва сон бўғимлари билан бирга) антеропостериор ва 
латерал проектсияларда, постурал бузилишлари ва/ёки СМА 5q бўлган бемор 
учун Cобб бурчагини ўлчаш билан махсус тадқиқотлар ва пройексиялар. 
кифосколиозни истисно қилиш учун кўкрак қафаси ва умуртқа поғонасининг 
кўринадиган деформатсиялари ва беморни бошқариш учун кейинги ортопедик 
тактикаларни аниқлаш [60]. Тадқиқотнинг частотаси мутахассис томонидан 
белгиланади. 

− СМА 5q бўлган барча беморларда камида 2 йилда бир марта ателектазни инкор 
қилиш  мақсадида кўкрак қафаси рентгенограммаси, агар кўрсатма болса, кўкрак 
қафасининг КТ/МРТ, ўпканинг туғма нуқсонларини истисно қилиш учун [38]. 

− амбулатор ёки статсионар шароитларда гиповентилятсия мавжудлигини ва 
баҳолашини аниқлаш учун I, II ва III турдаги СМА билан оғриган беморларда 
кунлик транскутан капнометрияни ўтказиш [61]. Ётган беморлар учун бу 
текширув камида 3 ойда бир марта, ҳаракатсиз беморлар учун - ҳар 6-12 ойда 
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бир марта, амбулатор беморлар учун - кўрсатилгандек ўтказилиши керак. Ушбу 
усул СМА билан оғриган беморларда гиповентилатсияли нафас етишмовчилиги 
ривожланишининг дастлабки босқичларида гиперкапнияни аниқлаш учун 
асосий ҳисобланади. 

− тунги гиповентилия, обструктив уйқу апнеси ёки ўткир нафас етишмовчилигини 
аниқлаш учун минимал шубҳа билан I, II ва III СМА тоифалари бўлган 
беморларда тунги уйқу пайтида ёки кундузи амбулатор ёки статсионар 
шароитда кислороднинг қисман босимини транскутан назорат қилиш. Пулс 
оксиметриясидан тунги ёки кунлик гиповентилияни кузатишнинг ягона усули 
сифатида фойдаланиш фақат капнометрия мавжуд бўлмаганда мақбул 
ҳисобланади. Одатда, тўйинганлик даражаси 95-100% оралиғида. Агар SpO2 
90% дан паст бўлса, дарҳол чоралар кўриш керак. 94-90% гача бўлган 
тўйинганлик чегара ҳисобланади. Гиповентилия билан оғриган беморлар уйда 
ёшга мос келадиган сенсори бўлган пулс оксиметрини қайд этишлари керак. 
Ётоқда ётган беморлар учун транскутан кундалик пулсоксиметрия камида 3 
ойда бир марта, ҳаракатсиз беморлар учун - ҳар 6-12 ойда бир марта, амбулатор 
беморлар учун - кўрсатилгандек амалга оширилиши керак.  

− 5 ёшдан ошган СМА 5q билан оғриган беморларда нафас олиш бузилишининг 
оғирлигини аниқлаш ва нафас олишни қўллаб-қувватлаш турини танлаш учун 
ноаниқ нафас олиш ҳажмлари ва оқимларини ўрганиш [61]. 5 ёшдан ошган СМА 
билан оғриган беморлар учун - СМА II тури учун 6 ойда бир марта ва СМА III 
тури учун 12 ойда бир марта. ЎФТС  прогноз қилинганидан 20% дан 50% гача 
пасайган беморларда ўпка асоратлари хавфи юқори, ЎФТС  <20% бўлган 
беморлар эса янада юқори хавф остида. ЎФТС  >60% бўлган беморларда тунги 
ҳиповентилия хавфи паст. 3 ой давомида ҳаётий қобилиятнинг 10% дан кўпроқ 
прогрессив пасайиши НИСЎВ (ёки трахеостомия мавжуд бўлганда механик 
вентилятсия) ни тайинлаш тўғрисида қарор қабул қилиш учун қўшимча 
текширувни талаб қилади. 

− СМА Iбилан касалланган барча беморлар ва 5 ёшдан ошган СМА II билан 
оғриган беморлар учун кардиореспиратор мониторинг (юрак уриши тезлиги 
кўрсаткичларини масофадан туриб кузатиш ва ташқи нафас олиш 
кўрсаткичларининг функсионал бузилишларини масофадан назорат қилиш) 
мажбурий экспиратсияни 45% ёки ундан кўпроққа камайтириш билан ҳар 6 ойда 
бир марта нафас олиш касалликларининг ривожланишини назорат қилиш учун 
[62]. 

СМА билан оғриган беморларда гиповентилияга шубҳа бўлса, унинг табиатини 
аниқлаштириш ва уйқу апнесини истисно қилиш учун полисомнография ўтказиш [62]. 

 
3.1.8. Мутахассис маслаҳати учун кўрсатмалар 
 
C СМА билан оғриган беморларни бошқаришда фанлараро ёндашув тавсия 

этилади. СМА - бу парвариш ва мутахассисларнинг турли жиҳатларини ўз 
ичига олган мураккаб касаллик бўлиб, ҳар бир жиҳат алоҳида эмас, балки 
мултидисиплинер ёндашувнинг бир қисми сифатида кўриб чиқилиши керак 
(1-расм) [63]. Турли органлар ва тизимларни баҳолаш учун мутахассисларга 
барча ташрифлар касалликнинг бориши ва юзага келиши мумкин бўлган 
муаммолар билан таниш бўлган битта шифокор, одатда невролог ёки 
педиатрик невролог томонидан мувофиқлаштирилиши тавсия этилади (4-
жадвал). 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: невролог, генетик, травматолог-ортопед, пулмонолог, гастроентеролог, 
диетолог, гастроентеролог, кардиолог, эндокринолог, ихтисослаштирилган паллиатив 
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тиббий ёрдам кўрсатадиган тиббий ташкилот ёки унинг таркибий бўлинмаси 
шифокорлари ва бошқа мутахассислари билан бирламчи ва кейинги маслаҳатлашувлар, 
умумий амалиёт шифокори, нейрохиТИДг, анестезиолог-реаниматолог, жарроҳ, 
эндоскопист, оториноларинголог, торакал жарроҳ, стоматолог, юз-жағ жарроҳи - юз 
жарроҳи, психотерапевт, жисмоний ва тиббий реабилитатсия бўйича мутахассис, 
тиббиёт, шунингдек, бошқа ихтисослик шифокорлари ва мутахассислари [36]. 
           

4-жадвал 
Мутахассис Мақсад 
Болалар 
неврологи 

Касалликнинг клиник диагностикаси, генетик ва параклиник 
диагностикага йўналтириш. Қисқа муддатли ва узоқ муддатли 
бошқарув ва реабилитатсия режаларини ишлаб чиқиш. 
Мутахассисларнинг кўп тармоқли гуруҳининг координатори, 
комплекс даволаш ва реабилитатсия режасининг 
самарадорлигини мониторинг қилиш ва баҳолаш. Муайян 
терапияни тайинлаш тўғрисида қарор қабул қилиш. 

Генетик 
 

Ташхиснинг генетик текшируви. Оилалар учун тиббий-генетик 
маслаҳатлар, пренатал ва преимплантатсия диагностикаси 
усуллари ҳақида маълумот. 

Педиатр 
 

Ички органларнинг бузилишларини ташхислаш ва тузатиш. 
Жисмоний, соматик ва овқатланиш ҳолатини кузатиш. 

Пулмонолог / 
нафас олиш 
бўйича 
мутахассис 

Нафас олиш касалликлари диагностикаси, даволаш режасини 
ишлаб чиқиш ва амалга ошириш ва агар мавжуд бўлса, узоқ 
муддатли бошқарув 

Анестезиолог-
реаниматолог 
(педиатрик) 

Инвазив бўлмаган вентилятсияни (НИСЎВ) талаб қиладиган 
беморларда нафас олиш бузилишининг диагностикаси, тана 
вазнининг оғир танқислиги фонида сув-электролитлар балансини 
ва оқсил ҳолатини тузатиш. 

Гастроентеролог Овқат ҳазм қилиш тизимининг бузилишларини ташхислаш ва 
тузатиш, даволаш режасини ишлаб чиқиш ва амалга ошириш ва 
агар мавжуд бўлса, узоқ муддатли мониторинг. 

Диетолог Ратсионни танлаш ва амалга ошириш масалаларини ҳал қилиш 
Травматолог-
ортопед 

Таянч-ҳаракат тизимининг бузилишларини ташхислаш, умуртқа 
поғонаси, бўғимлар, оёқларнинг патологиясини консерватив 
тузатиш; жарроҳлик тузатиш. Ортезлар/репетиторлар ва бошқа 
керакли асбобларни танлаш. 

Реабилитатсия 
бўйича 
мутахассис (шу 
жумладан 
жисмоний 
машқлар билан 
даволаш бўйича 
мутахассис) 

Комплекс реабилитатсияни (шу жумладан, восита 
реабилитатсиясини) ишлаб чиқиш ва амалга ошириш. Беморнинг 
оиласини тарбиялаш. 

Психолог 
 

Психологик касалликларнинг малакаси, даволаш режасини 
ишлаб чиқиш ва амалга ошириш ва агар мавжуд бўлса, узоқ 
муддатли назорат. Оилавий психологик маслаҳат 

Болалар 
кардиологи 
 

Терапияни тайинлаш учун ЭКГ ва ЭХО-КГда патологик 
ўзгаришларни аниқлаш 



28 
 

 
1-расм 

 
3.2. Диагностика алгоритми 

 
 
3.3. СМА нинг дифферентсиал диагностикасининг умумий алгоритми 
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КФК - креатин фосфокиназ; МРT - магнит-резонанс томография; ЭМГ - 
электромиёграфия; ЭНМГ - электронеуромиёграфия. 
 
 
 
 

− 4. Амбулатория даражасида даволаш тактикаси: 
− Даволаш мақсадлари [63]: 
− беморнинг неврологик ва соматик кўрсаткичларини яхшилаш; 
− тўғри жойлаштириш, вертикаллаштириш, ҳаракат бузилишларини тузатиш, 

контрактураларнинг олдини олиш, орқа мия сколиози, кўкрак қафаси 
деформатсияси, шу жумладан РТВдан фойдаланиш; 

− тананинг аъзолари ва тизимларида (нафас олиш, овқат ҳазм қилиш ва 
бошқалар) асоратларни олдини олиш/даволаш; 

− ота-оналарга психологик ёрдам (оилавий маслаҳат) 
беморнинг психологик-ижтимоий мослашуви. 
− Даволаш самарадорлиги кўрсаткичлари [63]: 
− функсионал ҳолатнинг ижобий динамикаси; 
− асоратларнинг йўқлиги ёки сонининг камайиши; 
− Реаниматсия бўлимига ётқизилганлар сонининг йўқлиги ёки камайиши; 

СМА Iтури учун - 2,5 ёш ва ундан катта ёшдаги тирик. 
4.1. Дори-дармонларни даволаш 
Ҳозирги вақтда СМА учун дори терапияси патогенетик (СМN оқсил 

етишмовчилигини тўлдириш) ва симптоматик даволаш учун препаратларни ўз ичига 
олади. 

СМА билан оғриган беморларда патогенетик терапиянинг таъсири дарҳол пайдо 
бўлмайди; Терапия бошланган пайтдан бошлаб таъсирнинг бошланишига қадар 
қуйидагилар ривожланиши мумкин: ҳаракат бузилиши, сколёз, контрактуралар, 
деформатсиялар, ютишнинг бузилиши, нафас олишнинг бузилиши, инқирозли 
вазиятлар (аспиратсия, инфектсия, ўткир нафас етишмовчилиги). Бу ноқулайлик, оғриқ 
ва озиқланиш етишмовчилиги, шунингдек, жисмоний фаолиятнинг пасайиши, 



30 
 

ижтимоийлашувнинг пасайиши, ҳаёт сифатининг пасайиши ва ҳатто инқирозли 
вазиятдан ўлимга олиб келиши мумкин. Патогенетик терапиянинг кутилаётган 
"умумий" таъсири касалликнинг иккиламчи асоратлари (мушак-скелет, нафас олиш ва 
юрак-қон томир тизимларидан), айниқса ҳаракатсиз ва ҳаракатсиз беморларда 
ёмонлашиши мумкин. Жисмоний терапия замонавий даволаш ва ортопедия ва 
жойлашишни аниқлаш билан биргаликда контрактуралар, сколёз ва кўкрак қафаси 
деформатсиясининг ривожланишига тўсқинлик қилиши мумкин; уларнинг 
кўринишини кечиктириш; ёки уларнинг оғирлигини камайтириш. Нафас олишни ўз 
вақтида ва профессионал қўллаб-қувватлаш (BiPAP, Амбу терапияси, йўталнинг қўлда 
ва аппарат усуллари), овқатланишни қўллаб-қувватлаш (назогастрал найчани ўрнатиш 
/ гастростомия, махсус / терапевтик овқатланиш, аспиратсиянинг олдини олиш) ўтиш 
давридан омон қолиш ва кутишга имкон беради. маълум бир беморда касалликдан 
мумкин бўлган максимал таъсир. 

Патогенетик терапиянинг мақсадлари 
"ўтирмайдиган" 

беморлар 
мушаклар кучсизлиги туфайли ИСЎВ/НИСЎВ га боғлиқликни 
камайтириш, йўтал кучини яхшилаш ёки тиклаш, сколиоз ва 
кўкрак девори деформатсияси туфайли ИСЎВга боғлиқликни 
камайтириш, инқирозли вазиятларнинг камайиши, ўлим хавфини 
камайтириш 

"ўтирадиган" 
беморлар 

мушаклар кучсизлиги туфайли механик вентилятсияга 
боғлиқликнинг олдини олиш ёки ундан воз кечиш, йўтал кучини 
камайтиришнинг олдини олиш ёки йўтал кучини тиклаш, сколиоз 
ва кўкрак девори деформатсияси туфайли механик вентилятсияга 
боғлиқликнинг олдини олиш ёки даволаш, инқирозли вазиятлар 
сонини камайтириш, камайтириш ўлим хавфи остида 

"юрадиган" 
беморлар 

нафас олиш касалликлари ривожланишининг олдини олиш 

4.1.1 Патогенетик дори терапияси 
СМА патогенетик терапияси иккита асосий ёндашувни ўз ичига олади (5-жадвал): 

5-жадвал 
1 йетук мРНК таркибига 7-

эксонни киритиш учун 
СМN2 генининг 
прематритсали РНКсини 
бирлаштириш модификацияси 
ва антисенс олигонуклеотид 
(нусинерсен*) ёки кичик 
молекула (“кичик молекула” – 
рисдиплам*) ёрдамида 
тўлақонли СМN оқсили ҳосил 
бўлишини ошириш. [69]: 

Антисенс олигонуклеотид нусинерсенга 
асосланган препарат интратекал тарзда 
юборилади. Препарат 2016 йил декабр ойида 
АҚШда СМА нинг барча турларини даволаш 
учун рўйхатга олинган, 2017 йил май ойида 
Эвропада фойдаланиш учун тасдиқланган ва 
2019 йилдан бери Россия Федератсиясида 
рўйхатга олинган [74, 75]. 
Ўзбекистон Республикасида препарат рўйхатга 
олинмаган ва этим касалликларини даволаш 
учун дори воситалари рўйхатига киритилган. 
Кичик молекулали рисдиплам* (оғиз орқали 
юбориш йўли) бўлган препарат 2020-йил август 
ойида АҚШда рўйхатга олинган, Европада 2021-
йилда ва Россияда 2020-йил декабрида қўллаш 
учун тасдиқланган. 
Ўзбекистон Республикасида препарат рўйхатга 
олинмаган ва этим касалликларини даволаш 
учун дори воситалари рўйхатига киритилган. 

2 ўрнини босувчи ген 
терапияси: тўлиқ СМN 
оқсилининг синтезини 

Дори онасемногене абепарвовеc* - таъсир 
механизми геннинг функтсионал нусхасини 
(трансген) киритишга асосланган бўлиб, бу 
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таъминлаш учун 
мўлжалланган 9-турдаги 
адено-ассотсиатсияланган 
вирусга асосланган 
рекомбинант векторли 
онасемноген абепарвовеc 
препаратидан фойдаланиш 
[70]: 
 

нуқсонли СМN1 гени функтсиясини 
алмаштиришга ва СМN оқсил ишлаб чиқаришни 
тиклашга олиб келади. Препарат вена ичига, бир 
марта юборилади. Онасемногене абепарвовеc* 
барқарор, тЎлиқ функсионал СМN1 трансгенини 
етказиб бериш учун адено-ассотсиатсияланган 
вирус серотипи 9 (ААV9) капсидидан 
фойдаланадиган рекомбинант рекомбинант 
адено билан богʻланган вирус (ААВ) векторидир. 
Препарат АҚШда 2019-йил май ойида рЎйхатга 
олинган, Европада 2019-йил май ойида, Россия 
Федератсиясида эса 2021-йил декабрда 
фойдаланиш учун тасдиқланган [70-73]. 
Ўзбекистон Республикасида препарат рўйхатга 
олинмаган ва этим касалликларини даволаш учун 
дори воситалари рўйхатига киритилган. 

 
А Нусинерсен* препаратини касалликнинг патогенетик терапияси сифатида 

клиник жиҳатдан СМА I, II, III турларига мос келадиган СМN2 генининг 2 ёки 
ундан ортиқ нусхаси бўлган СМА 5q генетик жиҳатдан тасдиқланган ташхиси 
бўлган беморларга қўллаш тавсия этилади [76, 77]. Тавсия этилган дозаси (ҳар 
бир администратсия учун) 12 мг (5 мл). Даволаш усули: Тўйинганлик даври: 0-
кун, 14-кун, 28-кун ва 63-кунида 4 марта юбориш. Таъминот дозалари ҳаёт учун 
ҳар 4 ойда бир марта қўлланилади. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси А (далилларнинг ишончлилик даражаси - 2) 
Шарҳлар: Нусинерсен* ни интратекал юбориш ломбер понксиён билан боғлиқ 

нохуш ҳодисалар билан бирга бўлиши мумкин: иситма, бош оғриғи, бел оғриғи, қусиш, 
понксиёндан кейинги синдром. Кучли орқа мия деформатсияси ёки ўрнатилган металл 
конструктсиялар мавжуд бўлганда интратекал понксиённи бажариш қийин бўлиши 
мумкин. Оғир сколиоз ва ломбер понксиён қилиш учун ойнасиз ўрнатилган металл 
конструктсиялар нусинерсен* препаратини қўллаш учун чекловлардир. Агар керак 
бўлса, умуртқа поғонасининг магнит-резонанс томографияси, умуртқа поғонасининг 
компютер томографияси, умуртқа поғонаси рентгенограммаси, умуртқа поғонасининг 
ултратовуш текшируви, шунингдек, нейрохиТИДг ва анестезиолог-реаниматолог 
билан маслаҳатлашиш мумкин [78-80]. Нусинерсен* қўлланганидан кейин вақтинчалик 
ўзгаришлар кузатилиши мумкин: тромботситопения, қон ивишининг бузилиши ва 
нефротокциклик. Агар клиник кўрсаткичлар мавжуд бўлса, қуйидаги кўрсаткичларни 
лаборатория мониторингини ўтказиш керак: тромботситлар сони, қон ивиш 
параметрлари, сийдикда оқсил миқдорини аниқлаш ва мия омурилик суюқлигини 
текшириш [77, 81]. 
 
C Рисдиплам* дан фойдаланиш генетик жиҳатдан тасдиқланган СМА 5q ташхиси 

бўлган, СМN2 генининг 2 ёки ундан ортиқ нусхаси бўлган, касалликнинг 
патогенетик терапияси сифатида клиник жиҳатдан СМА Iтурига мос келадиган 
беморлар учун тавсия этилади [82]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Рисдиплам* дан фойдаланиш кўрсаткичи икки ойгача бўлган ўмуртқа 

мушак атрофияси (СМА) бўлган чақалоқларни ўз ичига олган ҳолда 
кенгайтирилди.[68] Тасдиқлаш RAINBOWFISH тадқиқотида олинган 
маълумотларнинг оралиқ таҳлили натижаларига асосланади - янги туғилган 
чақалоқларда рисдиплам* нинг самарадорлиги, хавфсизлиги, фармакокинетикаси ва 
фармакодинамикасини ўрганиш учун очиқ ёрлиқли, бир қўлли, кўп марказли тадқиқот 
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(~н=25). ) туғилгандан 6 ҳафталикгача (биринчи доза) генетик ташхис қўйилган СМА 
билан, ҳали аломатлар кўрсатилмаган. 
А Рисдиплам* дан фойдаланиш генетик жиҳатдан тасдиқланган СМА 5q ташхиси 

бўлган, касалликнинг патогенетик терапияси сифатида клиник жиҳатдан СМА II 
ёки III турига мос келадиган беморлар учун тавсия этилади [83]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси А (далилларнинг ишончлилик даражаси - 2) 
Шарҳлар: Рисдиплам* нинг энг кенг тарқалган ён таъсири юқори нафас 

йўлларининг инфектсиялари, пневмония, гипертермия, ич қотиши ва назофарингитни 
ўз ичига олиши мумкин [83]. Оғиз орқали қабул қилинадиган эритмани беморга 
беришдан олдин шифокор томонидан тайёрланиши керак. Рисдиплам* оғиз орқали 
кунига бир марта, ҳар куни тахминан бир вақтнинг ўзида тақдим этилган оғиз учун 
шпритс ёрдамида олинади ва умр бўйи қабул қилинади. Рисдиплам* нинг дозалаш 
схемаси ёш ва тана вазнига қараб [68]: 
Ёш* ва тана вазни Тавсия этилган суткалик доза 
˂2 ой 0.15 мг/кг 
2 ойдан ˂2 йилгача 0.20 мг/кг 
≥2 йил (тана вазни ˂20 кг) 0.25 мг/кг 
≥2 йил (тана вазни ≥20 кг) 5 мг 

*чала туғилган чақалоқларнинг тузатилган ёшига асосланган 
 
C СМА - СМN1 генида биалел мутатсияси ва I турдаги СМА ёки СМN1 генида 

биалел мутатсиясининг клиник ташхиси ва СМN2 генининг 3 нусхасидан кўп 
бўлмаган беморларда онасемноген абепарвовеc * дан фойдаланиш тавсия 
этилади. Препаратни қўллашдаги асосий чекловлардан бири беморнинг вазни 21 
кг дан ортиқ [70, 84]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Препаратни қўллашнинг асосий чекловлари ААV9 га антикорларнинг 

мавжудлиги ва препаратни қўллашда чекловлар жигар касаллиги, механик вентилятсия 
мавжудлиги, кунига 16 соатдан ортиқ инвазив бўлмаган шамоллатиш ва булбар 
синдроми, бўшашган тетраплегия натижасида ютиш функтсиясининг йўқлиги. 

Клиник самарадорлик тўғридан-тўғри касалликнинг оғирлигига боғлиқ бўлса, 
беморнинг оғир функтсионал ҳолати ва касалликнинг узоқ муддатли курси бўлса, 
препаратни қўллаш керакли таъсирга эга бўлмаслиги мумкин; Беморларда адено-
ассотсиатсияланган вирус 9 (ААV9) га антикорлар мавжудлигини текшириш генларни 
алмаштириш терапиясининг мослигини тасдиқлаш учун ўтказилиши керак. Препарат 
вена ичига томчилаб юборилади. 

Генларни алмаштириш терапияси интенсив терапия бўлими ёки интенсив терапия 
бўлими бўлган шифохона шароитида амалга оширилиши керак. Препаратнинг дозаси 
"вектор геномлари" деб аталадиган бирликларда ўлчанади ва даволовчи шифокор 
томонидан боланинг тана вазнига қараб белгиланади. Препаратнинг тавсия этилган 
дозаси тана вазнининг килограмми (кг) учун 1,1 × 1014 вектор геномидир. Препарат 
болага вена ичига (томир ичига) бир марталик (томчилатиб) инфузия билан тахминан 
1 соат давомида юборилади. 

Онасемноген абепарвовеc* нинг энг кўп учрайдиган салбий таъсири жигар 
трансаминазаларининг кўпайиши, гепатотоксисите, қусиш ва пирексиядир. Барча 
беморларга препаратни юборишдан 24 соат олдин ва кейин тизимли 
кортикостероидлар (1 мг/кг/кунлик оғиз орқали юбориладиган преднизолон ёки бошқа 
глюкокортикоиднинг эквивалент дозаси) берилади. 
      Укол терапиясининг режими, дозаси, режими ва давомийлиги онасемногене 
абепарвовеc препаратининг салбий реактсияларининг оғирлиги, беморнинг аҳволи ва 
тиббий фойдаланиш бўйича кўрсатмаларда кўрсатилган талабларни ҳисобга олган 
ҳолда белгиланади ([70,85-87). ]. 
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C СМN2 генининг 2 ёки 3 нусхаси бўлган генетик жиҳатдан тасдиқланган ташхиси 
бўлган беморларда СМА 5q нинг преклиник босқичида нусинерсен* препаратини 
қўллаш касалликнинг патогенетик терапияси сифатида тавсия этилади [98] 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
 
C СМN2 генининг 2 ёки 3 нусхаси бўлган генетик жиҳатдан тасдиқланган ташхиси 

бўлган беморларда СМА 5q нинг преклиник босқичида онасемноген 
абепарвовеc* препаратини қўллаш касалликнинг патогенетик терапияси 
сифатида тавсия этилади. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Онасемноген абепарвовеc * дан фойдаланиш SPR1NT тадқиқотида ≤6 

ҳафталик СМА ва СМN2 генининг 2 ёки 3 нусхаси бўлган клиник белгилари бўлмаган 
беморларда ўрганилди. Ушбу тадқиқотнинг оралиқ натижалари пресимптоматик СМА 
касаллиги бўлган чақалоқларга препаратни эрта қўллашнинг потентсиал 
афзалликларини кўрсатади [19,20]. 
 
C Неонатал скрининг ва СМN2 генининг 1 нусхаси бўлган болалар аниқланган 

тақдирда, уларга онасемногене абепарвовеc* буюриш тавсия этилади; СМN2 
генининг 2 ёки 3 нусхаси бўлган болалар аниқланган тақдирда, уларга 
касалликнинг патогенетик терапияси сифатида онасемногене абепарвовеc* ёки 
нусинерсен* ёки рисдиплам* буюрилади [21, 22, 23, 68]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
 

C СМN2 генининг 4 ёки ундан ортиқ нусхаси бўлган болаларни аниқлашда 
неонатал скрининг бўлса, СМА 5q генетик жиҳатдан тасдиқланган ташхиси 
бўлган беморларда симптомлар пайдо бўлишини диққат билан кузатиб бориш ва 
касалликнинг биринчи белгилари намоён бўлгандан кейин терапияни қўллаш 
тавсия этилади. касаллик патогенетик терапия сифатида [33]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Онасемноген абепарвовеc * дан фойдаланиш СПР1НТ тадқиқотида ≤6 

ҳафталик СМА ва СМN2 генининг 2 ёки 3 нусхаси бўлган клиник белгилари бўлмаган 
беморларда ўрганилди. Ушбу тадқиқотнинг оралиқ натижалари пресимптоматик СМА 
бўлган чақалоқларга препаратни эрта қўллашнинг мумкин бўлган афзалликларини 
кўрсатади [22]. Нусинерсен * дан фойдаланиш NURTURE тадқиқотида касалликнинг 
патогенетик терапияси сифатида СМN2 генининг 2 ёки 3 нусхаси генетик жиҳатдан 
тасдиқланган ташхиси бўлган беморларда ўрганилди [98]. 
Патогенетик терапияни тайинлаш қоидалари: 
C Енг яхши терапевтик таъсирга эришиш учун СМА 5q бўлган барча 

беморларда ташхис молекуляр генетик жиҳатдан тасдиқланганидан кейин 
патогенетик терапияни имкон қадар эрта бошлаш тавсия этилади [88]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: касалликнинг оғир белгилари бўлган беморларда (буларга механик 

вентилятсия мавжудлиги, кунига 16 соатдан ортиқ НИСЎВ ва булбар синдроми, бўш 
тетраплегия натижасида ютиш функтсиясининг йўқлиги) восита нейронлари ва мушак 
тўқималарининг қайтарилмас дегенератсияси мавжуд. Эҳтимол, ҳар қандай терапия 
варианти билан кузатилган, ишлаб чиқарилган СМN оқсили миқдоридан қатъи назар, 
кутилган самарадорлик ёки тикланиш фенотипининг йўқлигининг энг муҳим омили. 
Патогенетик терапия учун дори воситаларидан бирини танлаш тиббий кенгаш қарори 
билан СМN2 нусхалари сони, беморнинг бошланғич функтсионал ҳолати, юбориш 
йўли, қабул қилиш частотаси ва фармакоиқтисодий маълумотлардан келиб чиққан 
ҳолда белгиланади. ўрганиш. 
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C Патогенетик терапия сифатида СМN2 генининг 0 ва 1 нусхаси билан генетик 
жиҳатдан тасдиқланган ташхиси бўлган беморларда СМА 5q нинг ҳар қандай 
босқичида нусинерсен* ва рисдиплам* дан фойдаланманг. 

C Комбинатсияланган терапия combination therapy (онасемноген абепарвовеc* 
билан бир марталик терапиядан сўнг нусинерсен*/рисдиплам* қўллаш) тавсия 
этилмайди. 

C СМN2 гени (нусинерсен* ва рисдиплам*) бир хил қўлланиш нуқтасига эга 
бўлган иккита патогенетик терапияни бир вақтнинг ўзида ишлатманг. 

C Кетма-кет терапия тавсия этилади - терапияни нусинерсен * дан рисдиплам * 
га ўзгартириш ва аксинча. Терапияни ўзгартирганда, олдинги патогенетик 
препаратни тўхтатиш керак. 

C Ўтказувчи терапияси (bridge therapy тавсия этилади, бунда беморга 
онасемноген абепарвовеc* билан даволашни бошлашдан олдин қисқа вақт 
давомида нусинерсен* ёки рисдиплам* билан даволанади. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: баъзи ҳолларда, тиббий кенгаш қарори билан, генларни алмаштириш 

терапиясидан кутилган таъсир бўлмаса (апнеа ва аспиратсия эпизодлари мавжудлиги, 
булбар ва нафас олиш бузилишининг кучайиши) комбинатсияланган терапия 
буюрилиши мумкин. Терапиянинг самарасизлиги билан бир йилдан кейин ижобий 
клиник динамиканинг йўқлиги (чақалоқларнинг HINE-2, CHOP-INTEND, RULM, 
HMFSE, Т6МХ, нерв-мушак текшируви шкаласи бўйича восита функтсиясини 
баҳолаш, булбар ва булбарнинг кўпайиши. нафас олиш бузилиши) кейинги 
патогенетик терапиянинг мақсадга мувофиқлиги тўғрисида қарор қабул қилиш учун 
асосдир (тиббий кенгаш қарори билан). 
4.1.2. Семптоматик дори терапияси 
C Суяк зичлиги пасайишини тузатиш учун остеопения ёки гипокалсемия белгилари 

аниқланса, СМА 5q бўлган барча беморларга калтсий глюконат тавсия этилади 
[65]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C СМА 5q бўлган барча беморларга холекалсиферол** тавсия этилади, агар 

остеопения белгилари ёки қонда Д витамини даражаси паст бўлса, суяк 
зичлигини камайтириш учун [89]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C Суяк зичлиги пасайишини тузатиш учун остеопения ёки тез-тез синиш белгилари 

аниқланса, СМА 5q бўлган барча беморларга бифосфонатлар тавсия этилади [65]. 
Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C СМА 5q бўлган барча беморларда гастроезофагиал рефлюксни даволаш учун 

протон помпаси ингибиторларини (омепразол** ва эсомепразол**) ёшга мос 
келадиган кўрсатмаларга мувофиқ, тегишли касалликларнинг белгилари 
аниқланса, қабул қилиш тавсия этилади [62]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C СМА 5q бўлган беморларда бронхоспазм аниқланганда уни йўқ қилиш учун 

небулизер терапияси учун Р03АЛ гуруҳининг адренержик агентларини 
антиколинержиклар билан биргаликда қўллаш тавсия этилади, шу жумладан 
кортикостероидлар (селектив бета2-адренержик агонист + м-антиколинержик 
агент) билан уч карра бирикмаси. [62]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
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C СМА 5q бўлган беморларда небулизер терапияси учун муколитик препаратларни 

узоқ муддатли қўллаш далилларнинг йўқлиги ва секретсия юкини ошириш хавфи 
туфайли тавсия этилмайди [62]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C СМА 5q бўлган беморларда антибактериал терапия учун махсус кўрсатмаларсиз 

юқумли асоратларни олдини олиш учун эмпирик антибиотиклардан фойдаланиш 
тавсия этилмайди [62] 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 

Шарҳлар: Шу билан бирга, СМА Iбилан касалланган беморларда ва сурункали 
инфектсия ўчоқлари бўлган бошқа турдаги СМА тез-тез касал бўлган беморларда 
юқумли касалликлар учун антибиотик терапиясини эрта бошлаш муҳим аҳамиятга эга. 
C СМА 5q бўлган, 2 ёшдан ошган, гиперсаливатсия билан оғриган беморларга ушбу 

симптомнинг оғирлигини камайтириш учун А типидаги ботулинум токсинини 
сўлак безлари ичига юбориш тавсия этилади [65]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 

Шарҳлар: Препаратнинг керакли дозаси препарат учун кўрсатмаларга мувофиқ 
тана вазнига қараб белгиланади. Гиперсаливатсия билан оғриган беморлар ҳам оғиз 
бўшлиғини тозалашни талаб қилади [90]. А* типидаги ботулинум токсинини туприк 
безига инектсия қилиш туприк безларини ултратовуш текшируви раҳбарлигида амалга 
оширилиши керак [91]. 
4.2. Бошқа даволаш 

4.2.1. Нафас олишни қўллаб-қувватлаш 
Нафас олиш функтсиясини баҳолаш ва қўллаб-қувватлаш СМА 5q билан оғриган 

беморларни бошқаришда энг устувор вазифа бўлиши керак. СМА билан оғриган 
болаларда нафас олиш тизими билан боғлиқ асосий муаммолар қуйидагилардир: 
йўталнинг бузилиши, пастки нафас йўлларидан секретсияларнинг этарли даражада 
тозаланмаслигига олиб келади, ухлаш вақтида гиповентилия; кўкрак қафаси ва 
ўпканинг кам ривожланганлиги, мушаклар кучсизлигини оширадиган такрорий 
инфектсиялар. 

− Ушбу муаммоларни ҳал қилишнинг асосий усуллари ҳаво йўлларини тозалаш ва 
ноинвазив  вентилятсия (НИСЎВ). Ҳаво йўлларини тозалашнинг асосий 
тамойилларига риоя қилиш керак [36]: 

− Йўтал функтсиясини тиклаш учун қўлда ва механик воситалар оғирроқ 
беморларда кундалик фойдаланиш учун тавсия этилади. Беморларга ғамхўрлик 
қилувчилар ушбу қурилмалардан фойдаланиш бўйича ўқитилиши керак; 

− беморга ғамхўрлик қилаётган шахслар ўпка секретсиясини, шу жумладан 
постурал дренажни олиб ташлаш техникасини ҳам яхши билиши ва кўкрак 
қафаси кинезиотерапияси (дренаж массажи) усуллари ҳақида маълумотга эга 
бўлиши керак; 

- Оксиметрия маълумотлари терапия самарадорлигининг кўрсаткичидир. 
Сўрғичлар йўталга ёрдам бергандан кейин секретсияни олиб ташлаш учун 
фойдали бўлиши мумкин. 
Нафас олишни қўллаб-қувватлаш қоидалари: 

− 25 кг гача бўлган болалар учун 40 см H2О да клапанли Амбу сумкаларидан 
фойдаланиш керак. Амбу терапияси қоидалари: турли позитсияларда ўтказиш - 
ўпканинг турли қисмларига таъсир қилиш (ўтириш, чап ёки ўнг томонда ётиш), 
ютиш муаммоси бўлган бола учун эҳтиёткорлик билан орқа томонида ётиш, ўз 
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вақтида санитария ҳолатини яхшилаш учун аспираторни яқин жойда сақлаш, оч 
қоринга, бурун / оғизда, нафас олишда, кунига 300 мартагача инҳалатсиялар 
сони (кун давомида бир нечта ёндашувларга бўлинади), агар бола кичик бўлса 
ёки ҳамкорлик қилмаса, нафас олиш ва чиқариш тциклини аниқланг. боланинг 
йиғлашининг охири (йиғлашнинг охири = нафас олиш). 

− Кислород - қатъий кўрсатмалар бўйича (ИСЎВ/НИСЎВ, BiPAP режими билан 
биргаликда ўткир ва сурункали нафас етишмовчилигида). 

− Ота-оналар амбулатор ёки статсионар шароитларда НИСЎВ, йўтал ва Амбу 
терапияси бўйича ўқитилиши керак. Бола реаниматсия бўлимида бўлганида, 
бола бўшатилгунга қадар ота-онаси билан бирга таълим олиши мумкин. 
Пресемптоматик босқичда (ташхисдан кейин) - таълим, маълумот. 

− Уйда узоқ муддатли механик шамоллатиш учун кўрсатмалар (ИСЎВ, НИСЎВ, 
BiPAP режимлари): тунги гиперкапния >45 мм.рт. ст. (транскутан капнометрия), 
сурункали кундузги гиперкапния >45 мм.рт. ст дам олишда кун давомида, тунги 
гиперкапния PaCO2 >50  мм.рт. ст. 30 дақиқа ичида, ҳаётий қобилиятнинг тез ва 
сезиларли пасайиши (3 ой ичида 10% га), SpO2 нинг кетма-кет 5 дақиқадан 
кўпроқ вақт давомида <88% узоқ давом этиши (транскутан 24 соатлик пулс 
оксиметри). 

− Нафас олишни қўллаб-қувватлашни бошлаш: ўтирмайдиган беморларда - 
клиник симптомлар бошланишидан олдин проактив вентилятсия, 24 соатлик 
транскутан капнометрия ва транскутан 24 соатлик пулсоксиметрия назорати 
остида вентилятсияни танлаш, камида иккита ниқоб танлаш, трахеостомия ва 
сунъий шамоллатиш - иложи борича камдан-кам ҳолларда; "ўтирадиган" 
беморларда - гиперкапния ёки капнометриянинг клиник белгилари бўлган 
беморларда вентилятсияни эрта бошлаш, нафас олиш йўллари инфектсияларида 
вентилятсиядан фойдаланиш, аспиратсия ва жарроҳлик аралашувлар, 24 соатлик 
транскутан капнометрия назорати остида вентилятсияни танлаш ва тери ости 24- 
соат пулс оксиметрияси, камида иккита ниқобни танлаш, трахеостомия - имкон 
қадар камдан-кам ҳолларда. 

− СМА билан оғриган болада мавжуд бўлган асоратларга қараб нафас олишни 
қўллаб-қувватлаш вариантларига кўрсатмалар: заиф инҳалатсия - Амбу 
сумкаси, йўтал самарадорлигининг пасайиши - Амбу сумкаси, инсуффлятор-
экссуффлатор, электр аспиратор; кўкрак қафасининг гипотрофияси / 
деформатсияси - Амбу сумкаси ва НИСЎВ (проактив), уйқу пайтида нафас 
олишнинг бузилиши - тунда НИСЎВ (BiPAP режимлари), нафақат тунда, балки 
кундузи ҳам нафас олиш бузилишининг пайдо бўлиши - кундузи НИСЎВ 
(BiPAP) қўшилиши. ёки кечаю кундуз НИСЎВ/АИСЎВ (BiPAP режимлари) га 
ўтиш; инвазив бўлмаган механик шамоллатиш (НИСЎВ) бўйича назоратсиз 
нафас этишмовчилиги - трахеостомия орқали интраартикуляр механик 
шамоллатиш (ИСЎВ). 

− Агар СМА билан оғриган болада ўткир нафас етишмовчилиги ривожланса: 
интубатсиядан олдин ёки экстубатсия пайтида ҳар доим НИСЎВни 
инсуффлятор-экссуффлятор билан синаб кўринг, CПАП режимларини 
ишлатманг, НИСЎВ/ИСЎВ (BiPAP режимлари)сиз кислороддан фойдаланманг, 
ўқитилган ота-онадан фойдаланинг. реаниматсия бўлимидан бошқа бўлимларга 
ўтказилганда ёки узоқ муддатли уй НИСЎВ учун НИСЎВ/ИСЎВ да қолиш 
режими ва давомийлигини аниқлаш учун кислота-ишқор балансига қўшимча 
равишда тери орқали 24 соатлик капнометрия ва пулс оксиметриясини ўтказинг 
ёки Трахеостомия орқали ИСЎВ.  

− СМА билан оғриган болаларда ўткир нафас етишмовчилигида НИСЎВни 
қўллаш мумкин бўлмаган ҳолатлар: ҳар қандай этиологиянинг шоки, 
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гиперкапния билан боғлиқ бўлмаган кома, йўтал помпаси билан тозаланмаган 
балғам, клиник ўлим, НИСЎВнинг самарасизлиги ёки интолеранси. 

- СМА билан оғриган болаларда ниқоб, интубатсия трубкаси, трахеостомия 
орқали йўтал мосламасини (инсуффлятор-экссуффлятор) қўллаш қоидалари: 
биринчи навбатда қўлда йўтал усулларини қўлланг, оч қоринга (ниқоб орқали 
йўталганда), қон босимидан ошманг. боланинг ёши, бола нафас олаётганда 
бошланг, ижобий босим билан тугатинг, контрендикатсияларни (буқалар ва 
бошқаларни) истисно қилинг, ГЭРБ ҳолатида эҳтиёткорлик билан фойдаланинг. 

C Ўпка асоратлари ва гиповентилияни олдини олиш учун СМА 5q бўлган ётоқда 
ётган беморлар ва СМА 5q билан ўтирадиган беморлар учун орофаренкс, бурун 
ва юқори нафас йўлларидан шиллиқни сўриш ва механик инсуффлятор-
аспиратордан фойдаланиш тавсия этилади [62]; 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Ҳар бир беморда самарасиз йўтал билан электр ассимилятсия қилиш ва 

инсуффлятор-аспиратордан фойдаланиш керак. Ётган ва ўтирган беморлар учун 
балғамни дренажлашнинг асосий усуллари бир нечта усулларнинг комбинатсияси 
ҳисобланади: механик инсуффлятор-аспиратор (йўтал помпаси) ва қўлда кўкрак 
қафасини сиқиш ёки электр аспиратор билан биргаликда постурал дренаж. Кичкина ва 
ҳамкорлик қилмайдиган болаларда, агар бундай болалар нафасини ушлаб турса ва 
йўталга қаршилик кўрсатса, ўпканинг шикастланишига йўл қўймаслик учун 
ингалятсион тетик функсияли инсуфлатор-аспираторлардан фойдаланиш керак. 
Инсуффлятор-аспираторни қўллашнинг нисбий контрендикатсияси сурункали ўпка 
касаллиги (масалан, амфизем). Бундай вазиятда инсуффлятор-аспиратордан 
фойдаланиш пневмоторакснинг мумкин бўлган хавфини ҳисобга олиш керак. 
 
C Кўкрак қафаси девори гипотрофиясининг олдини олиш, нафас қисилиши ва 

гиповентилияга қарши курашиш учун нафас олиш мушаклари дисфунктсияси 
белгилари бўлган СМА 5q бўлган барча беморларга билавел мусбат ҳаво босими 
(BiPAP) билан инвазив бўлмаган шамоллатиш тавсия этилади [62, 64]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: НИСЎВ-дан фойдаланиш тўғрисидаги қарор ҳар бир алоҳида ҳолатда 

алоҳида қабул қилинади. Кундузи гиперкапния мавжуд бўлганда мутлақо керак. 
Ноcтурнал НИСЎВ уйқу бузилиши нафас олиш аломатларини камайтиради ва ҳаёт 
сифатини яхшилайди. НИСЎВ ҳаво йўлларини тозалаш усуллари билан 
бирлаштирилиши керак. Катта босим фарқи билан НИСЎВ дан фойдаланиш, ҳатто кун 
давомида қисқа вақтларда ҳам, кўкрак қафаси ва ўпка ривожланишини яхшилаши ва 
тўшакда ва ўтирган беморларда қовурға ва стернум деформатсиясини камайтириши 
мумкин. НИСЎВ учун ниқобларнинг индивидуал танловини амалга ошириш жуда 
муҳимдир. Индивидуал танлов боланинг текшируви натижаларига кўра юз 
тузилишининг анатомик хусусиятларини ҳисобга олган ҳолда ҳар хил ўлчамдаги 
ниқобларнинг бир нечта турларидан танлаш имконияти билан амалга оширилади. 
Босим яраси ва юз скелети деформатсиясини ривожланиш хавфини камайтириш учун 
бир вақтнинг ўзида иккита турли ниқобга эга бўлиш ва улардан фойдаланиш жуда 
муҳимдир. Ниқоб тури боланинг ёшига, афзалликларига ва бошқа ҳолатларга боғлиқ. 
Барча турдаги ниқоблардан фойдаланиш мақбулдир (CПАП/БПАП сунъий ўпка 
вентилятсия аппаратининг бурун/юз ниқоби, қайта фойдаланиш мумкин; CПАП/БПАП 
сунъий ўпка шамоллатиш аппаратининг оғиз ниқоби). НИСЎВ параметрларини танлаш 
газ алмашинуви параметрлари (тунги пулс оксиметри, капнометрия, капнография ёки 
кислота-баз мувозанатини ва қон газларини ўрганиш) назорати остида, нафас олиш 
мушакларининг ишини ва субъектив қулайликни ҳисобга олган ҳолда амалга 
оширилиши керак. бемор [36]. 
 



38 
 

C Нафас олиш мушаклари дисфунктсияси белгилари бўлган СМА 5q бўлган 
беморларда нафас қисилиши ва гиповентилияга қарши курашиш учун инвазив 
бўлмаган доимий ҳаво йўли босими (CиПАП) вентилятсияси тавсия этилмайди 
[62]. 

 
Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C Нафас олиш мушаклари дисфунктсияси белгилари бўлган СМА 5q бўлган 

беморларга инвазив бўлмаган вентилятсия ва жойлашишни аниқлаш учун нафас 
олиш мониторлари ва беҳушлик тизимларини (сарф материаллари ва 
маскалари/трахеостомиялари бўлган BiPAP терапия асбоблари, инсуфлатор-
экссуфлаторлар, электр сўрғичлар, РТВ) билан таъминлаш тавсия этилади. уй 
[62, 64 ]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Беморларнинг ота-оналари тиббий асбоб-ускуналар - Амбу типидаги 

реаниматсион нафас олиш сумкаси, агар керак бўлса, батареяли электр ассимилятсия 
мосламаси ва нафас олиш функтсияларини уйда назорат қилиш учун нафас олиш 
терапияси учун тиббий асбоб (BiPAP терапия аппарати) билан таъминланиши керак. 
Ота-оналар улардан фойдаланиш қоидаларини ўргатишлари керак [36]. 
C Ўткир ҳолатларда (нафас олиш йўллари инфектсияси) СМА 5q бўлган амбулатор 

ва седентарй беморларга асоратларни ривожланишининг олдини олиш учун ҳаво 
йўлларини тозалаш усуллари билан биргаликда инвазив бўлмаган вентилятсия 
тавсия этилади [62]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳалр: Агар ўткир ҳолатларда НИСЎВ дан фойдаланиш зарурати туғилса, 

уйда НИСЎВни ўтказиш учун воситалар мавжудлиги масаласини кўриб чиқиш керак. 
Амбу сумкаси уйда инқирозли вазиятда тез ёрдам келишидан олдин (аспиратсия, 
обструктсия, нафас олишни тўхтатиш ва ҳоказо) ва ниқоб, эндотрахеал найча ва 
трахеостомия орқали Амбу терапияси учун (барча бўлакларни тўғрилаш ва 
вентилятсия қилиш) ишлатилади. ўпка, шу жумладан чуқур, газ алмашинувини 
яхшилаш (О2, CО2), балғамнинг чиқишини яхшилаш, нафас олиш мушакларини 
кучайтириш, кўкрак қафаси деформатсиясининг олдини олиш, ўпка коллапси, 
медиастинал органларнинг дислокатсияси, НИСЎВ га ўтишни осонлаштириш, спонтан 
нафас олиш). 
4.2.2. Дийет терапияси 
C Ерта болалик даврида СМА 5q бўлган беморларга ҳар 3-6 ойда ва ҳар йили бошқа 

беморларга болаларнинг овқатланиш ҳолатини баҳолаш учун овқатланиш бўйича 
мутахассис билан маслаҳатлашиш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
Б Озиқланиш даражасини кузатиш учун СМА 5q билан оғриган беморлар учун 

овқатланишнинг калория таркибини (озиқ-овқатнинг калория миқдорини, 
суюқликни истеъмол қилишни, макро ва микроелементларни тузатиш) ҳисоблаш 
тавсия этилади [66]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 
 
C Ютиш хавфсизлиги ва самарадорлигини ошириш учун СМА 5q билан оғриган 

беморларга мустақил овқатланишга эришиш учун умумий жойлашиш, 
шунингдек, бош ва қўлларни жойлаштириш, шу жумладан махсус қурилмалардан 
фойдаланиш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
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C Дисфагия билан оғриган СМА 5q билан оғриган беморларда чайнаш заифлигини 

қоплаш ва овқатланиш вақтини қисқартириш учун озиқ-овқатнинг 
мустаҳкамлигини ярим қаттиқ маҳсулот фойдасига ўзгартириш тавсия этилади 
[39]. Ота-оналарга логопедия массажини ўргатиш ва озиқ-овқат ва 
суюқликларнинг хавфсиз ютиш консистенсиясини танлаш, хавфсиз ютиш ва 
нафас олиш учун жойлашишни аниқлаш учун нутқ терапевтлари ва 
физиотерапевтлар билан маслаҳатлашиш. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C Озиқланиш ҳолатини яхшилаш учун СМА 5q бўлган беморларда 

аминокислоталарга асосланган ёки юқори даражада гидролизланган протеин 
формулаларини мунтазам равишда ишлатиш тавсия этилмайди [67]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
Шарҳлар: Хун тавсиялари индивидуал бағрикенгликка асосланган. СМА билан 

оғриган беморлар ёшини ҳисобга олган ҳолда сигир сути оқсилларига асосланган 
формулалар билан овқатланишни талаб қилади. Протеин ёки аминокислоталарнинг 
юқори гидролизига асосланган аралашмалар билан озиқлантириш сигир сути 
оқсилларига аллергияси бўлган беморларга, операциядан кейинги даврда ва овқат ҳазм 
қилиш бузилиши белгилари бўлган оғир шароитларда, озуқавий етишмовчиликни 
даволашда, шунингдек, озиқ-овқат билан озиқланадиган беморларга кўрсатилади. 
назоинтестинал найча ёки энтеростомия. 
C СМА 5q трубкаси ёки гастростомия билан оғриган беморларга муҳим озиқ 

моддалар нуқтаи назаридан озуқавий мувозанатни таъминлаш учун 
махсус/терапевтик энтерал озуқавий формулалар билан озиқлантириш тавсия 
этилади [65]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
 
C СМА 5q билан оғриган ва қабзиятдан азият чекаётган беморларда ичак бўшашини 

енгиллаштириш учун озиқ-овқат толалари сақловчи аралашмалар тавсия этилади 
[39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
) 
 
Б Ютиш бузилиши бўлган СМА 5q бўлган беморларга аспиратсияни олдини олиш 

ва этарли овқатланишни таъминлаш учун гастростомия қўйишдан олдин ва 
кейинчалик доимий гастростомия билан озиқлантиришдан олдин назогастрал 
найчани ўрнатиш тавсия этилади [66]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 
Шарҳлар: Найчани узоқ муддат жойлаштириш билан боғлиқ оғир асоратлар 

хавфини камайтириш учун 2 ойдан кўпроқ вақт давомида найча билан озиқлантириш 
керак бўлганда гастростомия тавсия этилади. Махсус ишлаб чиқилган силикон ёки 
полиуретан гастростомия найчаларига устунлик берилади, Фолей катетерлари 
ишлатилмайди; Гастростомияни қўллаш усули - эндоскопик назорат остида минимал 
инвазив понксиён. Жарроҳликдан олдин, операция вақтида ва ундан кейин BiPAP ва 
йўтал билан нафас олишни қўллаб-қувватлаш таъминланади.  
 
Б Аспиратсияни олдини олиш ва этарли овқатланишни таъминлаш учун ютиш 

бузилиши бўлган СМА 5q оғир беморларга назогастрал найча билан 
озиқлантириш тавсия этилади [66]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси Б (далилларнинг ишончлилик даражаси - 3) 
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Шарҳлар: Агар назогастрик найчалардан узоқ муддатли (1 ойдан ортиқ) 
фойдаланиш керак бўлса, силикон ёки полиуретан найчаларига устунлик берилади. 
ПВХ проблари ҳар 3-5 кунда, силикон / полиуретан проблари - ҳар ойда ёки 
кўрсатилгандек тез-тез алмаштирилади. 

− 4.2.3. Режим ва парвариш 
− Ҳимоя режими; хонада оптимал намлик ва ҳарорат шароитларини сақлаш; тоза 

ҳавога кириш; бактериал ва вирусли касалликларнинг олдини олиш, эмлаш, 
юқумли беморлар билан алоқани чеклаш, мактаб ва бошқа таълимни шахсан, 
масофадан туриб ёки уйда олиш. 

−  тери ва шиллиқ пардаларни парвариш қилиш; оғиз ва бурун бўшлиқларини, 
юқори нафас йўлларини санитария қилиш; ётоқ яраларининг олдини олиш. 

- ёлғон, ўтириш, тик туриш, контрактуралар, деформатсиялар, сколиоз, 
аспиратсия, ўткир ва сурункали нафас олиш касалликлари, гастроезофагиал 
рефлюкс, озиқланиш етишмовчилигининг олдини олиш. 
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 «5q-БИЛАН БОҒЛИҚ СПИНАЛ МУШАК АТРОФИЯСИ 
(СМА)»  

НОЗОЛОГИЯСИ БЎЙИЧА ТИББИЙ 
АРАЛАШУВЛАРНИНГ МИЛЛИЙ КЛИНИК ПРОТОКОЛИ 
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4.3. Жарроҳлик даволаш 
C СМА 5q оғир эгри чизиқлари (каттароқ эгри Кобб бурчаги ≥50 °) ёки юқори 

ривожланиш тезлиги (йилига ≥10 °) бўлган беморларга орқа мия жарроҳлиги 
магистрал мувозанатини сақлаш, кўкрак қафаси деформатсиясини тузатиш ва 
умумий ҳаёт сифатини яхшилаш учун тавсия этилади [39] ]. Болаларда 
жарроҳлик аралашувни 4 ёшгача кечиктириш керак [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
C Оғриқ синдроми билан оғриган СМА 5q бўлган беморларда оғриқни 

энгиллаштириш учун кестириб, беқарорликни жарроҳлик даволашни кўриб 
чиқиш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
C Оғриқ синдроми билан оғриган СМА 5q бўлган беморларда оғриқни 

энгиллаштириш ва ҳаракат оралиғини ошириш учун контрактурани жарроҳлик 
даволашни кўриб чиқиш тавсия этилади [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
C СМА 5q билан оғриган беморларда овқатни юта олмаслик аниқлангандан сўнг, 

аспиратсия синдроми хавфи юқори бўлган ва озуқавий етишмовчилик бўлса, 
гастростомия ўрнатиш ва гастростомия орқали озиқлантириш тавсия этилади 
[92]. Гастростомия трубкаси жойлаштирилгунга қадар, назогастрик ёки 
назожежунал найча орқали вақтинча озиқлантириш керак. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 4) 
 
C СМА 5q бўлган беморларда инвазив бўлмаган шамоллатиш этарли даражада 

самарали бўлмаган ёки инвазив вентилятсия учун ниқоб интерфейсини танлаб 
бўлмайдиган беморларга трахеостомия қўйиш тавсия этилади [39, 93]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Трахеостомияга ўтиш тўғрисида қарор бемор ва оиланинг 

манфаатларини, клиник ҳолатини, прогнозини ва келажакдаги ҳаёт сифатини ҳисобга 
олган ҳолда қабул қилиниши керак. Трахеостомия фақат ҳаво йўлларини бошқариш 
мақсадида амалга оширилмаслиги керак. Агар бола 18 соатдан кўпроқ вақт давомида 
НИСЎВга муҳтож бўлса, трахеостомия қўйилади. Ётган беморларда тез-тез учрайдиган 
пневмония ҳолатларида трахеотомия орқали вентилятсия қилиш масаласи кўриб 
чиқилиши мумкин, аммо шуни ёдда тутиш керакки, бу ёндашув ҳар доим ҳам ҳаёт 
сифатини яхшилашга ва касалхонага ётқизиш сонини камайтиришга олиб келмайди. 
Ҳар ҳолда, трахеотомия режалаштирилган (ўткир ҳолатларда эмас) амалга оширилади. 
Ўтирган беморларда трахеотомиядан фойдаланиш оқланмайди. 
 

5. Кўрсатилган тиббий ёрдам турларини ҳисобга олган ҳолда касалхонага 
ётқизиш 
 

5.1. Болалар неврологияси бўлимига режалаштирилган касалхонага 
ётқизиш учун кўрсатмалар: 
− СМА 5q бўлган барча беморлар йилига бир марта функтсионал воситани 

баҳолаш, касалликнинг асоратлари - нафас олиш, остеоартикуляр ва 
ошқозон-ичак трактини текшириш, шунингдек реабилитатсия қилиш 
учун. 

− нусинерсен*ни интратекал юбориш учун СМА 5q бўлган барча беморлар. 
Халқаро амалиётда нусинерсен* ни кундузги шифохона шароитида 
қўллаш мумкин. 

− ортопедик жарроҳликдан олдин текширувни талаб қиладиган СМА 5q 
бўлган барча беморлар.  
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− 5.2. Болалар неврологияси бўлимига режалаштирилган касалхонага 
ётқизилганидан кейин беморни бўшатиш учун кўрсатмалар: 

- беморни текшириш режасини амалга ошириш, шу жумладан нафас олиш 
касалликларини баҳолаш; 

-  реабилитатсия тадбирларини амалга ошириш; 
-   кейинги мониторинг ва даволаш учун аниқ тавсиялар. 

− Болалар жарроҳлик бўлимига режалаштирилган касалхонага 
ётқизиш учун кўрсатмалар: 

− гастростомияни талаб қиладиган СМА 5q бўлган беморлар; 
-  СМА 5q бўлган беморлар трахеостомияни талаб қилади, баъзида 
шошилинч кўрсатмалар учун трахеостомия ўрнатилади ва бола шошилинч 
касалхонага ётқизишни талаб қилади. 

5.3. Шошилинч касалхонага ётқизиш учун кўрсатмалар: 
− "Умумий" касалликларнинг ривожланиши (ўткир вирусли инфектсия, 

бронхит, сувсизланиш билан кечадиган гастроентерит, аппендицит ва 
бошқа ўткир яллиғланиш жараёнлари), кутилмаган синишлар, 
режалаштирилган жарроҳлик муолажалар (масалан, ошқозон трубасини 
ўрнатиш, сон остеотомияси), аммо давом этиши касалликнинг 
хусусиятларини ҳисобга олган ҳолда СМА 5q бўлган беморда оғир. 

− Ўткир вазиятда беморни парвариш қилиш мақсади ателектазанинг 
олдини олиш ва ҳаво йўлларини тозалаш орқали газ алмашинувини 
нормаллаштиришдир. Кўпгина ҳолларда, агар иложи бўлса, бу вазифалар 
инвазив бўлмаган шамоллатиш ёрдамида амалга оширилиши керак. 

− гиповентилия ва апнеа билан бирга келадиган касалликларсиз ҳаёт учун 
хавфли бўлган оғир нафас олиш бузилишининг ривожланиши, нафас 
олиш касалликлари реаниматсия чораларини талаб қилганда, касалхонага 
ётқизиш ўз таркибида анестезиология реаниматсия бўлими ёки 
реаниматсия ва реаниматсия бўлими (бўлим) бўлган тиббий 
ташкилотларда кўрсатилган. болаларни кечаю кундуз тиббий назорат 
қилиш ва даволашни таъминлаш. 

− Шошилинч тиббий ёрдам протоколларини амалга оширишда кўп 
тармоқли гуруҳ (неврология ва пулмонология), шу жумладан, қоида 
тариқасида, касалликнинг бориши ва маълум бир беморнинг мумкин 
бўлган муаммолари билан таниш бўлган невролог билан боғланиш керак. 

- СМА билан оғриган беморларда кислороддан эҳтиёткорлик билан фойдаланиш 
керак. Гиповентилия туфайли юзага келадиган иккиламчи гипоксемия 
шилимшиқ тиқилиб қолиш ёки ателектазия каби бошқа сабабларга кўра 
гипоксемия билан аралашиши мумкин. Капнометрия ёки кислота-асос ва қон 
газини текшириш сизга тўғри кислород режимини танлашга ёрдам беради. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



44 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

«5q-БИЛАН БОҒЛИҚ СПИНАЛ МУШАК АТРОФИЯСИ (СМА)»  
НОЗОЛОГИЯСИ БЎЙИЧА ПРОФИЛАКТИКА ВА РЕАБИЛИТАТСИЯНИНГ 

МИЛЛИЙ КЛИНИК ПРОТОКОЛИ 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

Тошкент– 2025 
 
 

6. Профилактика ва диспансер кузатуви, профилактика усулларини қўллашга 
тиббий кўрсатмалар ва контрендикатсиялар. 

C J06BB16 #паливизумаб** ҳаётнинг дастлабки икки йилида СМА 5q бўлган барча 
беморларга, шунингдек, нафас олиш йўллари инфектсияларининг олдини олиш 
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учун пневмококк вактсинаси** ва ҳар йили гриппга қарши эмлаш [инактиватсия 
қилинган]** тавсия этилади [ 62 ] , 94, 95]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: J06BB16 #паливизумаб** препарати мушак ичига, энг яхшиси 

соннинг ташқи латерал минтақасига киритилади. Бир марталик доза: 15 мг/кг. Режим 
респиратор синтситиал вирус билан касалланишнинг мавсумий ўсиши даврида 30 кун 
оралиғида қўлланиладиган препаратнинг 5 та инексиясидан иборат.вирус [28]. Эмлаш 
тақвимига кўра, бемор биринчи 3 дозани олиши керак 
бир йилгача пневмококк инфектсиясининг олдини олиш учун вактсиналар ва 12 ойдан 
кейин 4-доза. Бошқа барча вактсиналар СМА 5q бўлган болаларга Миллий эмлаш 
тақвимига мувофиқ қўлланилади. 
C Хомилада СМN1 генидаги мутатсияларнинг молекуляр генетик текшируви ва 

эмбрионнинг преимплантатсия генетик диагностикаси (екстракорпорал 
уруғлантириш ёрдамида) СМА5q билан касалланган беморнинг ота-оналари 
учун, шунингдек, ҳар бир шериги тасдиқланган ҳетерозигот ташувчиси бўлган 
жуфтликлар учун тавсия этилади. СМN1 генининг 7 ёки 7-8 экзонларини йўқ 
қилиш, оилада СМА билан касалланган боланинг қайталанишини олдини олиш 
учун [39]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Пренатал ДНК диагностикаси ҳомиладорликнинг турли 

босқичларида амалга оширилиши мумкин: 8-12 ҳафта (хорион вилли), 15-18 ҳафта 
(амниотик суюқлик), 20-24 ҳафта (киндик қони). Оптимал усул - чорионик биопсияни 
текшириш: агар прогноз ноқулай бўлса, одатдаги тиббий аборт пайтида ҳомиладорлик 
тўхтатилиши мумкин. 
 

6. Тиббий реабилитатсия, техник реабилитатсия воситаларидан фойдаланиш, 
ортопедик бузилишларни тузатиш 
Мунтазам равишда олиб бориладиган физиотерапия ва реабилитатсия умр 

кўриш давомийлигини узайтириши, беморларнинг ҳаёт сифатини, уларнинг 
функтсионал ва ижтимоий мавқеини яхшилаши мумкин. 

СМА билан касалланган барча болалар учун реабилитатсия заТИД, аммо 
касалликнинг турига (СМА I, II, III) эмас, балки беморнинг функтсионал ҳолатига 
қараб, реабилитатсиянинг керакли ҳажми, частотаси ва усуллари аниқланади. Ушбу 
функтсионал тасниф маълум бир бемор учун унинг имкониятларини ҳисобга олган 
ҳолда реабилитатсия вазифаларини белгилашга имкон беради: 

• ётоқда (амбулатор бўлмаган кеч босқич); 
• ҳаракатсиз (амбулатор бўлмаган эрта босқич); 
• амбулатория (амбулатория босқичи). 
СМА билан оғриган барча беморларга машқлар терапияси бўйича 

ихтисослашган шифокор ва жисмоний машқлар терапияси ва жисмоний терапия 
режасини ишлаб чиқиш учун физиотерапевт билан текширувдан (консултатсиядан) 
ўтиш тавсия этилади. 

6.1.1. СМА5q реабилитатсия усуллари қуйидагиларга бўлинади: 
− техник бўлмаган (буларга физиотерапия: машқлар билан даволаш, массаж; 

мушакларни чўзиш ва бошқалар киради)  
- техник (магистрал ва оёқ-қўлларнинг ортези ва корсетияси), шу жумладан, 

уларни самарали амалга оширишга тўсқинлик қиладиган ортопедик 
муаммоларни жарроҳлик йўли билан тузатиш, шунингдек, бошқа усуллар 
(думалоқ гипсларни қўллаш; периферик асаб тизими касалликлари учун роботли 
механотерапия, реабилитатсия усулларидан фойдаланиш) сузиш ва 
физиотерапия машқлари; 
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6.1.1.  Таянч-ҳаракат тизимини тузатиш ва қўллаб-қувватлашга қаратилган 
тадбирлар 

Мақсадлар 
− узоқ муддатли мақсадлар - бола билан кундалик иш (физик-терапевт-куратор, ота-

оналар ва баъзан боланинг ўзи биргаликдаги иши) 
− қисқа муддатли ва узоқ муддатли мақсадлар - реабилитатсия марказида реабилитатсия 

курси 
Вазифалар 

− оёқ-қўлларнинг ва уларнинг сегментларининг одатий ёмон ҳолатини ва бунинг 
натижасида эрта контрактураларнинг шаклланишига йўл қўймаслик; 

− ҳаракатсизлик туфайли мушаклар атрофияси жараёнини секинлаштириш; 
−  мушак толаларининг дегенератив қисқаришини олдини олиш; 
−  беморларнинг функсионал фаоллигини узайтириш; 
−  экстремиталарнинг бўғимлари контрактурасининг ривожланишига йўл қўймаслик; 
−  беморларнинг ҳаракатчанлигини ошириш (ҳаракатларнинг ҳажми ва амплитудасини 

сақлаш/кўпайтириш); 
−  ички органлар ва тизимларнинг физиологик ривожланиши ва ишлашини таъминлаш. 

Фаолият (умумий тамойиллар) 

− Ҳаракатларнинг ҳажми ва амплитудасини ошириш ва контрактура ривожланишининг 
олдини олиш учун СМА 5q бўлган барча беморлар учун физиотерапия. 

− СМА 5q билан оғриган барча беморлар учун нафас олиш касалликлари ва ўпка 
асоратлари ва гиповентилиянинг олдини олиш учун тиббий кўкрак массажи 

− - юқори нафас йўлларининг касалликлари учун физиотерапия (кўкрак 
кинезиотерапияси ёки постурал дренаж) нафас олиш бузилиши бўлган СМА 5q бўлган 
барча беморлар учун ва ўпка асоратлари ва гиповентилиянинг олдини олиш учун. 

− Ҳаракатларнинг ҳажми ва амплитудасини ошириш ва контрактура ривожланишининг 
олдини олиш учун СМА 5q бўлган барча беморлар учун механотерапия (чўзиш керак, 
энгил массаж (иситиш эффекти) билан бирга), сеансларнинг давомийлиги ўзига хос 
эҳтиёжларга боғлиқ. бемор, бўғимларнинг ҳолати ва реабилитатсия мақсадлари). 

− - ҳаракатни энгиллаштириш учун СМА 5q 2 ва 3 турдаги барча беморлар учун 
бассейнда терапевтик сузиш. Ҳовуздаги сув ҳарорати 30-33 ° С бўлиши керак 
(мушакларнинг энг яхши метаболизми учун оптимал ҳарорат оралиғи). 

− - мотор фаоллигини сақлаш ва контрактура ривожланишининг олдини олиш учун 
СМА 5q бўлган барча беморлар учун асбоблар ва машқлар машиналари ёрдамида 
терапевтик машқлар 

−  контрактуранинг оғирлигини камайтириш учун контрактура шаклланиши билан СМА 
5q бўлган беморлар учун парафин терапияси 

− СМА 5q билан оғриган беморлар учун контрактуралар пайдо бўлиши билан уларнинг 
зўравонлик даражасини пасайтириш учун терапевтик лойга (озокерит) таъсир қилиш 

−  СМА 5q бўлган беморларда мушакларнинг функсионаллигини сақлаб қолиш учун 
электромиёграфия (миёстимулятсия) ёрдамида биофеедбаcк билан машқ қилиш 

−  СМА 5q - бу оғиз бўшлиғи жарроҳлиги ва механик терапия ва робот механик 
терапиясини ўз ичига олган жарроҳлик муолажаси (думалоқ гипслар, таянч-ҳаракат 
аппарати касалликларини реабилитатсия қилиш бўйича жарроҳлик муолажалар, таянч-
ҳаракат аппарати касалликларини реабилитатсия қилиш учун жарроҳлик муолажалар, 
стандарт механик жарроҳлик ва танани электр стимулятсияси) тизза ва оёқ Билаги зўр 
бўғимларида контрактураси бўлган СМА 5q билан оғриган беморларга айлана гипсини 
қўллаш, улардаги ҳаракат доирасини ошириш (қисқа курсларда гипслаш - ҳар 2 кунда 5 
кун). 
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− нейро-ортопедик патологияси бўлган болалар учун мушакларнинг кучланишини 
камайтириш учун СМА 5q 3-тоифали беморлар учун терапевтик лента усулларидан 
фойдаланган ҳолда тиббий реабилитатсия хизматлари 

 
6.1.2.  Беморнинг функтсионал ҳолатига қараб ҳаракатлар 
6.1.3.  Ётган беморларни реабилитатсия қилиш 

 
Умумий тамойиллар: 

− тўғри жойлашиш - "чалқанча ётиш" ҳолатидан сақланинг, боланинг ётоқда ва 
бошқа ҳар қандай юзада позитсияси функтсионал жиҳатдан фойдали бўлиши ва 
ёвуз муносабатларнинг пайдо бўлиши ва уларнинг асоратларининг олдини 
олиш. 

− ётоқда тана ҳолатининг тез-тез ўзгариши; 
− шаклини осонгина ўзгартирадиган ва оёқ-қўлларининг оғирлигини ўз 

зиммасига оладиган, шу билан антигравитатсия таъсирини тақлид қиладиган 
доğаçлама воситалардан фойдаланиш (тариқ билан тўлдирилган матрас). 

−  кундалик фаолиятни рағбатлантириш: махсус қурилмалар (масалан, энгил 
ўйинчоқлар) ёрдамида ўйинлар ва бошқа фаол ҳаракатлар; 

−  асосий касалликнинг ортопедик асоратларини олдини олиш ва ички 
органларнинг нормал ривожланиши ва фаолияти учун физиологик шарт-
шароитларни яратиш учун СМА 5q билан ётқизилган беморларни вертикал 
ҳолатга келтириш (беморни тик турган ҳолда вертикал ҳолатга келтириш 
камида 1 соат давом этиши керак). кунига, боланинг имкониятларига қараб, ҳеч 
қачон ўтира олмаган беморлар учун 14 ойликдан бошлаб тик туриш 
кўрсатилиши мумкин). 

− асосий касалликнинг ортопедик асоратларини олдини олиш ва ички 
органларнинг нормал ривожланиши ва фаолияти учун физиологик 
шароитларни яратиш мақсадида СМА 5q билан ётқизилган беморни ўтирган 
ҳолатда бўлиш.  

Техник бўлмаган реабилитатсия усуллари: 
− ҳаракатлар ҳажмини ва амплитудасини ошириш ва контрактура 

ривожланишининг олдини олиш учун суспензия тизимларидан фойдаланган 
ҳолда терапевтик жисмоний тарбия машқлари (оёқ сегментларини осиб қўйиш 
учун резина ёки мато тасмаларидан фойдаланиш қулай). 

− чайнаш ва ютиш мушакларини ўргатиш, чайнаш ва ютиш функтсияларини 
сақлаш/такомиллаштириш, жағнинг контрактурасини олдини олиш/олдини 
олиш, тишлаш кучини ўргатиш (нутқ терапияси массажи техникаси; 
машғулотларга ёрдам берадиган машқлар) учун дисфагия учун тиббий ва 
логопедия протседураси ва чайнаш ва ютиш мушакларини ўргатиш, шу 
жумладан нутқ терапияси пробларидан фойдаланиш, ғамхўрлик қилувчиларга 
ютишни осонлаштириш учун постурал техникани ўргатиш); 

− чайнаш ва ютиш мушакларини машқ қилиш, чайнаш ва ютиш функтсияларини 
сақлаш / яхшилаш, жағнинг контрактурасини олдини олиш / олдини олиш, 
тишлаш кучини ўргатиш мақсадида юзнинг тиббий массажи. 

−  умумий тиббий массаж, юқори ва пастки экстремиталарнинг тиббий массажи, 
мушак тизимининг ҳолатини яхшилаш ва нейроортопедик муаммолар 
ривожланишининг олдини олиш учун орқанинг тиббий массажи (массаж 
мушакларга ҳаддан ташқари кучсиз, юк ўртача бўлиши керак, мушакларнинг 
чарчашига олиб келмаслиги керак) 

Техник усуллар/реабилитатсия воситалари (ТММ): 
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− ногиронлар учун реабилитатсия ва мослаштирилган маҳсулотлар (90 ° дан 180 
° гача эгилиш имконияти билан тик туриш учун таянчлар) (тик туриш учун 
таянчлар функтсионал бош суягига эга бўлиши керак, кўкрак ва тос бўшлиғи 
даражасида танани фиксаторлар; фиксаторлар) сонларнинг пастки учдан бир 
қисми даражасида ва тизза бўғимлари созланиши ён столда тик туриш 
имконияти (тик туриш учун қўшимча функтсия); кестириб, бўғимларни 
шакллантиришга ёрдам беради ва кестириб, дислокатсияни олдини олади). 

− оёқ-қўллар ва магистраллар учун ортезлар, шунингдек, ихтисослаштирилган ва 
− ногиронлар учун мослаштирилган жойлашишни аниқлаш мосламалари 

(роликлар, турли хил қаттиқлик ва конфигуратсиядаги қолипли ёстиқлар, 
ўйинчоқлар) гавдани керакли маҳкамлаш ва бошни қўллаб-қувватловчи 
кўтарилган, функтсионал ҳолатни таъминлаш ва болани жисмоний фаолликка 
ундаш. Ортезларда ўтказиладиган умумий вақт кунига 8-12 соатгача. 

− бош ва танани қўшимча маҳкамлаш (қўллаб-қувватлаш) билан қўлда 
бошқариладиган ички ва юриш аравачалари, улар тананинг орқа юзасининг уч 
ўлчовли моделига мувофиқ индивидуал равишда ишлаб чиқарилади. 

− бош орқасида ёки горизонтал ҳолатда Глиссон ҳалқаси билан тортишдан 
фойдаланган ҳолда гипсга кўра, бола учун индивидуал равишда ишлаб 
чиқарилган торсо ортези (функтсионал-тузатувчи корсет). умуртқа 
поғонасининг сколиотик деформатсияси (СМА билан оғриган беморлар учун 
функтсионал-тузатувчи корсет қўлланилади) "тос суягида қўллаб-
қувватланадиган", умуртқа поғонаси мувозанатини сақлаш, кўкрак қафасининг 
қўнғироқ шаклидаги деформатсиясини олдини олиш ва ташқи функтсияларга 
халақит бермаслик нафас олиш - "нафас олиш учун ойна" ва агар мавжуд бўлса, 
гастростомия учун тешик керак бўлиши мумкин). Корсетда ўтказиладиган 
умумий вақт кунига 6-8 соатгача бўлиши мумкин. 

− оёқ-қўл бўғимлари контрактурасининг ҳосил бўлиш жараёнини олдини олиш 
ва секинлаштириш учун СМА 5q бўлган тўшакка ётқизилган беморларга ҳар 
куни индивидуал тайёрланган пастки оёқ ортезларидан (масалан, ўтириш учун 
тўпиқ тўпиғи, ухлаш учун тўлиқ оёқ боғичлари) кундалик фойдаланиш. 

6.1.4. "Ўтирган" беморларни реабилитатсия қилиш: 
Умумий тамойиллар: 

−  беморнинг ҳаракатчанлигини ошириш; 
−  мушаклар кучсизлигининг ривожланишини секинлаштириш, функтсияларни 

йўқотиш ва ҳаракатсизлик атрофияси шаклланиши; 
−  қўлда манипулятсияни такомиллаштириш; 
−  ички органларнинг ривожланиши ва нормал ишлаши учун шароит яратиш; 
−  бўғимларнинг ривожланиши ва контрактура шаклланишининг олдини олиш; 
−  ҳолат симметриясини шакллантириш ва сақлаш; 
−  умуртқа поғонасининг сколиотик деформатсияси ва тос суягининг 

эгилишининг олдини олиш; 
−  кундалик ҳаётий кўникмаларга ўргатиш ва атроф-муҳитда ўз-ўзини парвариш 

қилиш кўникмалари. 
−  Физиотерапияда дуруст симметриясини шакллантириш ва ўнг ва чап оёқ-

қўлларнинг ривожланиш ва функтсияларидаги фарқларни минималлаштиришга 
алоҳида аҳамият берилади. 

Техник бўлмаган реабилитатсия усуллари: 
− беморга кундалик ҳаётда ёрдам бериш, у ҳар куни фойдаланадиган 

кўникмаларни ривожлантириш ва сақлаш учун касбий терапия. 
− дисфагия учун тиббий ва нутқ терапияси протседураси, бу СМА I-III нинг барча 

клиник турлари бўлган беморлар учун фойдали бўлади (нутқ терапияси 
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массажи техникаси; чайнаш ва ютиш мушакларини жалб қилиш ва ўргатишда 
ёрдам берадиган машқлар, шу жумладан оғриқ қолдирувчи воситалар билан 
ишлаш техникаси). чайнаш ва ютиш мушакларини ўргатиш, чайнаш ва ютиш 
функтсияларини сақлаш / яхшилаш, жағнинг контрактурасини олдини олиш / 
олдини олиш, тишлаш кучини ўргатиш мақсадида нутқ терапияси зондларидан 
фойдаланиш имконияти; . 

− интерактив ахборот технологияларидан фойдаланган ҳолда тиббий ва нутқ 
терапияси протседураси (дарсларда артикулятсияни яхшилаш ва нутқ 
бузилишларини тузатиш учун ишлатилади, артикулятсия гимнастикасида 
қўлланилиши мумкин). 

− тиббий юз массажи, чайнаш ва ютиш мушакларини ўргатиш, чайнаш ва ютиш 
функтсияларини сақлаш / яхшилаш, жағнинг контрактурасини олдини олиш / 
олдини олиш, тишлаш кучини ўргатиш мақсадида тиббий бўйин массажи. 

− умумий тиббий массаж, юқори ва пастки экстремиталарнинг тиббий массажи, 
мушак тизимининг ҳолатини яхшилаш ва нейроортопедик муаммолар 
ривожланишининг олдини олиш учун орқанинг тиббий массажи (массаж 
мушакларга ҳаддан ташқари кучсиз, юк ўртача бўлиши керак, мушакларнинг 
чарчашига олиб келмаслиги керак) 

− ва бошқалар). 
Техник усуллар/реабилитатсия воситалари (ТММ): 

−  ихтисослаштирилган ортезлар - СМА 5q билан оғриган ҳаракатсиз 
беморларнинг оёқ-қўлларининг пастки қисми ва танаси учун қўшимча таянчлар 
ёрдамида тик ҳолатини ва ҳаракат қилиш қобилиятини сақлаш учун 
контрактурасиз ортопедик асбоблар. Тик туриш рағбатлантирилиши ва 60 
дақиқагача туриши керак. 

−  торсо ортезлари - дуруş ва восита функтсияларини яхшилаш учун функтсионал 
тузатувчи корсетлар (тораколомбер-сакрал - ТСЛО тури). 

− ортопедик асбоблар - оёқ-қўлларнинг пастки қисми ва танаси учун энгил 
мослама ёки тўпиқ ва тизза бўғимлари учун асбоблар ёки бутун оёқ учун 
мосламалар ёки пастки оёқ-қўллар ва магистрал учун ўзаро юриш учун мослама 
(РГО) - ўтирган беморлар учун. Бошқалар ёрдамида туриш ва юришни 
осонлаштириш учун этарли кучга эга СМА 5q. 

− мослаштирилган ҳаракатланиш воситалари (бош ва танани қўшимча 
маҳкамлаш (қўллаб-қувватлаш), ички ва юриш учун индивидуаллаштирилган 
қўлда бошқариладиган ногиронлар аравачалари ҳамда корпус орқа юзасининг 
индивидуал ишлаб чиқарилган 3Д модели, тегишли ногиронлар аравачасининг 
ғилдирак базасига ўрнатилган бешик); ҳажми ва мақсади ) умумий 
ҳаракатчанликни таъминлаш. 

 
6.1.4. "Амбулатор" беморларни реабилитатсия қилиш 

Умумий тамойиллар: 
−  жисмоний фаолиятни дозалаш ва жисмоний терапияни боланинг кундалик 

ҳаётига киритиш тамойилларининг устуворлиги. 
− жисмоний фаолиятга чидамлилик/толерантликни ошириш. 

Техник бўлмаган реабилитатсия усуллари: 
− умумий тиббий массаж, юқори ва пастки экстремиталарнинг тиббий массажи, 

мушак тизимининг ҳолатини яхшилаш ва нейро-ортопедик муаммолар 
ривожланишининг олдини олиш учун орқанинг тиббий массажи (массаж 
мушакларга ҳаддан ташқари кучсиз бўлиши керак. , юк ўртача бўлиши керак, 
мушакларнинг чарчашига олиб келмаслиги керак). 

Техник усуллар/реабилитатсия воситалари (ТММ): 
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− ҳаракатчанлик учун мослаштирилган воситалар (таёқлар ва кўп қўллаб-
қувватловчи таёқлар, ғилдиракли пиёдалар ва беморнинг эҳтиёжларини тўлиқ 
қондирадиган бошқа воситалар, СМА 5q билан касалланган амбулатория 
беморлари учун РГО мосламалари (ўтириб турувчи беморларга қаранг), улар 
юриш пайтида моторини сақлаб қолиш учун қўшимча ёрдамга муҳтож. фаолият. 

− - восита фаолиятини энгиллаштириш учун оёқ деформатсияси бўлганлар учун 
ортопедик поябзал. 

− ортезлар - оёқ деформатсияси бўлган СМА 5q бўлган амбулатор беморларнинг 
юришини энгиллаштириш учун оёқ Билаги зўр бўғинлар учун мосламалар ёки 
репетиторлар. 

−  мослаштирилган ҳаракатланиш воситалари - СМА 5q типидаги амбулатория 
беморлари учун фаол ногиронлар аравачалари, агар боланинг чидамлилиги 
чекланган ёки беморнинг ҳаракатчанлигини ошириш учун узоқ масофаларни 
босиб ўтиш керак бўлса. 

− ногиронлар учун реабилитатсия ва мослаштирилган маҳсулотлар - тўғри 
жойлаштириш учун барча талабларга жавоб берадиган ўриндиқ таянчлари 
(кўкрак қафаси даражасида ён тана фиксаторлари, орқа ўриндиқнинг эгилиш 
регулятори, баландликни созлаш механизми билан қўл даямалари, эгилиш 
бурчагини созлаш механизми билан оёқ таянчлари билан тўлдирилган) олдини 
олиш учун СМА 5q билан амбулатор беморлар учун. 

− торсо ортези - мувозанатни сақлаш учун боланинг кўкрак қафасининг гипсидан 
ясалган, 15 даража ва ундан кўп Кобб усули ёрдамида ўлчанадиган орқа мия 
деформатсияси бурчаги мавжудлигида функтсионал тузатувчи корсет. 
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ТОШКЕНТ– 2025 
7. Паллиатив ёрдам [36] 

Паллиатив ёрдам - бу ҳаёт учун хавфли касалликка дучор бўлган беморлар ва уларнинг 
оилаларининг ҳаёт сифатини яхшилашга қаратилган ёндашув. Паллиатив ёрдамнинг 
асосий мақсади беморнинг ҳаёт сифатига эришиш, қўллаб-қувватлаш, қўллаб-
қувватлаш ва иложи борича яхшилашдир. 
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C Агар НИСЎВ самарасиз бўлса ёки беморнинг ҳаётини сақлаб қолиш учун 
фойдаланилмаса, СМА 5q бўлган беморларга трахеостомия қўйиш билан 
ўпканинг инвазив вентилятсияси тавсия этилади [104]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
C СМА 5q билан оғриган беморларнинг ота-оналарини касалликнинг барча 

босқичларида паллиатив ёрдам кўрсатиш бўйича қарор қабул қилиш жараёнига 
киритиш тавсия этилади, бунда боланинг қонуний вакиллари фойдасига онгли 
танлов қилишига ёрдам бериш учун тўлиқ ва аниқ маълумот тақдим этилади. 
эътиқодлари ва хоҳишларига кўра унга паллиатив ёрдам кўрсатиш [105 ]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
C СМА 5q билан оғриган беморларга қулай паллиатив ёрдам кўрсатиш тавсия 

этилади, бу болаларга ихтисослаштирилган паллиатив ёрдам кўрсатадиган 
тиббий ташкилотлар ва уларнинг бўлимлари ходимлари томонидан, беморнинг 
ва унинг қонуний вакилларининг эҳтиёжларини қондириш учун оила билан 
мунтазам ҳамкорликда амалга оширилади. касалликнинг турли босқичлари [62]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 5) 
Шарҳлар: Паллиатив ёрдам СМА билан беморни парвариш қилишнинг барча 

босқичларида: ташхис қўйишда, асосий терапевтик қарорларни қабул қилишда, ҳаёт 
учун хавфли шароитлар юзага келганда, шунингдек касалликнинг терминал босқичида 
кўрсатилиши мумкин. 
C Паллиатив тиббий ёрдамга муҳтож бўлган ўмуртқа мушак атрофияси бўлган 

барча болаларга амбулатория шароитида ихтисослаштирилган паллиатив тиббий 
ёрдам кўрсатиш учун болаларга ташриф буюрадиган паллиатив тиббий ёрдам 
бўлимининг уйга ташриф буюрадиган гуруҳи томонидан парвариш қилиниши 
тавсия этилади [106] -109]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 
4) 
 
C Оғриқни энгиллаштирадиган воситани танлаш учун СМА 5q бўлган беморларда 

боланинг ёши ва нейропсик ривожланиш даражасига мос келадиган шкалалар 
бўйича мунтазам оғриқни баҳолашни киритиш тавсия этилади [110]. 

Тавсияларнинг ишончлилик даражаси C (далилларнинг ишончлилик даражаси - 
4) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
7. СМА 5q бўлган беморларга тиббий ёрдам кўрсатишни ташкил этиш 

тамойиллари 
СМА ташхиси беморнинг қариндошлари ва бундай беморлар билан ишлайдиган 
мутахассислар учун кўплаб саволлар туғдиради. Кўп муаммолар, 
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СМА касаллигини аниқлаш ва ривожлантириш натижасида юзага келадиган, уни ҳал 
қилиш кўп тармоқли гуруҳ иштирокида ёрдам жараёнини малакали ташкил этишни 
талаб қилади. 
мутахассислар жамоалари ва уни таъминлашнинг асосий тамойиллари ва 
ёндашувларига риоя қилиш. Ушбу тамойилларга тиббий ёрдамнинг ҳар қандай 
босқичида риоя қилиш керак, 
ташхис вақтида ҳам, беморни кузатишнинг исталган босқичида ҳам. 

− Бемор ва унинг вакиллари касаллик, унинг кечиши, патогенези, прогнози, 
асоратлари ва мумкин бўлган даволаш усуллари ҳақида тўлиқ маълумот 
олишлари шарт. 

− СМА ташхиси касалликнинг барча босқичларида бирламчи, 
ихтисослаштирилган ва паллиатив ёрдам кўрсатиш имкониятини назарда 
тутади. 

−  СМА ташхиси қўйилганда, оила СМА билан оғриган беморлар билан ишлаш 
тажрибасига эга бўлган, касалликнинг бориши ва клиник тадкикотларда (янги 
дорилар) иштирок этиш имконияти ҳақида сўнгги маълумотларга эга бўлган 
мутахассисга юборилиши керак. ва/ёки техник қурилмалар). Беморларнинг 
ушбу гуруҳи билан ишлайдиган мавжуд жамоат ташкилотлари ҳақида 
оилаларни хабардор қилиш ҳам муҳимдир. 

−  СМА билан оғриган беморни кузатишда қуйидагилардан иборат: невролог, 
педиатр/терапевт, генетик, нафас олишни қўллаб-қувватлаш бўйича мутахассис 
(пулмонолог ва/ёки анестезиолог-реаниматолог), кардиолог, травматолог-
ортопед, кўп тармоқли мутахассислар гуруҳи жалб қилиниши керак. жарроҳ, 
тиббий реабилитатсия шифокори ва физиотерапевт, диетолог, гастроентеролог, 
шунингдек, болаларга ихтисослаштирилган паллиатив тиббий ёрдам 
кўрсатадиган тиббий ташкилотларнинг (ва уларнинг бўлинмаларининг) 
ходимлари. Муайян муаммолар юзага келганда, бошқа мутахассисларни жалб 
қилиш керак. 

Невропатолог нерв-мушак касалликлари соҳасидаги мутахассис сифатида 
СМА билан оғриган беморларнинг бирламчи мониторингини олиб боради. 
Неврологнинг мажбуриятлари: 

1. текшириш ва диагностика 
2. оилани касаллик ҳақида хабардор қилиш 
3. кўп тармоқли мониторинг режасини тузиш 
4. беморни кузатиш, мунтазам текширувлар вақтида касалликнинг ривожланиш 

динамикасини ва даражасини баҳолаш 
5. парваришлаш терапиясини тайинлаш 

Ихтисослашган тиббий ёрдам кўрсатиш босқичида невролог беморнинг функтсионал 
ҳолатини баҳолашда иштирок этади (СМАда нерв-мушак касалликлари шкаласи 
бўйича баҳолаш). Кўп тармоқли мониторинг режасини тузишда невролог беморнинг 
ҳозирги ҳолатига мувофиқ мултидисиплинер гуруҳнинг бошқа мутахассислари 
томонидан мониторинг частотасини белгилайди. Ҳар бир текширувда невролог 
беморнинг ҳозирги ҳолатини қайта баҳолайди ва шунга мос равишда мултидисиплинер 
мониторинг режасига тузатишлар киритади. Ўз тавсияларида невролог беморнинг 
аниқланган эҳтиёжларига мувофиқ бемор учун заТИД бўлган техник реабилитатсия 
воситаларини, тиббий асбоб-ускуналарни, ортопедик тузатиш воситаларини, дори-
дармонларни, тиббий маҳсулотларни ва бошқаларни кўрсатади. 
Касалликнинг ривожланиши фонида юзага келадиган муқаррар асоратларнинг олдини 
олиш ва техник реабилитатсия воситалари, тиббий асбоб-ускуналар ва терапиянинг 
бошқа усулларидан эрта фойдаланишни назарда тутадиган "ерта аралашув" тамойилига 
риоя қилиш. 
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Тиббий ёрдам сифатини баҳолаш мезонлари 
 

№ Сифат мезонлари Иш 
фаолиятини 

баҳолаш 
1 СМА 5q га шубҳа қилинган барча беморлар учун неврологнинг 

дастлабки текшируви ва маслаҳати 
Ҳа/Йўқ 

2 СМА 5q шубҳали барча беморларда СМN1 генидаги мутатсиялар 
учун молекуляр генетик тест 

Ҳа/ Йўқ 

3 СМА 5q генетик ташхиси тасдиқланган беморда СМN2 ген 
нусхаси рақамини аниқлаш 

Ҳа/ Йўқ 

4 Ташхис қўйишда генетик мутахассис билан маслаҳатлашинг Ҳа/ Йўқ 
5 СМА 5q генетик жиҳатдан тасдиқланган ташхиси бўлган 

беморларнинг ота-оналари ва барча биродарларида СМN1 
генидаги мутатсияларни ташиш учун молекуляр генетик тест 

Ҳа/Йўқ 

6 Тегишли шкалалар ва вақт тестлари ёрдамида боланинг 
функтсионал мотор ҳолатини баҳолаш 

Ҳа/Йўқ 

7 Чайнаш ва ютиш функтсиясини баҳолаш Ҳа/Йўқ 
8 Пулсоксиметрия билан нафас олиш функтсиясини баҳолаш Ҳа/Йўқ 
9 Нафас олиш бузилишининг клиник белгилари учун 

пулмонологнинг текшируви ва маслаҳати 
Ҳа/Йўқ 

10 Ташхис қўйишда травматолог-ортопеднинг текшируви ва 
маслаҳати, сўнгра кўрсатмаларга кўра скелет деформатсиясининг 
ривожланишини баҳолаш, ортопедик ва постурал назорат 
технологияларини танлаш, шунингдек жарроҳлик ортопедик 
даволанишга кўрсатмалар тўғрисида қарор қабул қилиш. 

Ҳа/Йўқ 

11 Мажбурий генетик тасдиқлаш билан клиник ташхисдан кейин 
СМА 5q бўлган барча беморлар учун патогенетик терапияни эрта 
бошлаш 

Ҳа/Йўқ 

12 Ҳомиладаги СМN1 генидаги мутатсияларнинг молекуляр генетик 
тадқиқотлари ва СМА5q билан касалланган беморнинг ота-
оналари учун эмбрионнинг преимплантатсион генетик 
диагностикаси (екстракорпорал уруғлантириш ёрдамида), 
шунингдек, ҳар бир шерик ўчиришнинг тасдиқланган 
гетерозиготли ташувчиси бўлган жуфтликлар. СМN1 генининг 7 
ёки 7-8 экзонлари, оилада СМА билан касалланган боланинг 
қайталанишини олдини олиш учун 

Ҳа/Йўқ 
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