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Спинальная мышечная атрофия (СМА) – тяжелое аутосомно-рецессивное нервно-

мышечное заболевание, приводящее к прогрессирующей слабости и гибели мотонейро-

нов. Ранняя диагностика до манифестации симптомов критически важна для начала тера-

пии в максимально сохранном функциональном состоянии. Нами представлен клиниче-

ский случай ранней диагностики СМА I типа с последующим патогенетическим лечением 

у ребёнка, выявленного с помощью программы неонатального скрининга.  
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 Spinal muscular atrophy (SMA) is a severe autosomal recessive neuromuscular disorder 

leading to progressive weakness and death of motor neurons. Early diagnosis prior to the mani-

festation of symptoms is critical for initiating therapy at the maximum possible functional state. 

We present a clinical case of ultra-early diagnosis of type I SMA with subsequent pathogenetic 

treatment in an infant identified through the neonatal screening program. 
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