
第一章　　癫痫的流行病学

次以上

年 个省市农村人口的 次全国

人，结果：癫

。无论来

癫痫的流行病学研究主要是通过癫痫在人群中分布的

调查与分析，了解癫痫的发病率、患病率、死亡率和癫痫的

病程，探寻其病因及致病危险因素，从而为预防和控制该病

提供相应依据。

次或国际抗癫痫联盟提出癫痫的定义为：

无热性惊厥（排除热性惊厥、急性颅内感染、酒精中毒或停

药综合征引起抽搐）。依据这个定义进行流行病学调查所

得到的患病率较以往明显减少。在我国比较有代表性的是

个城市及年

及

和

性调查，实际调查人数分别为

痫的患病率分别为 。此外，我国在完成

《全国“七五”攻关项目 岁儿童智力低下流行病

儿童，癫痫的患病率为学调查》工作中，调查了

，最高达

。在世界各地对癫痫患病率报道差异很大，这与调查

方法、定义、分类、时间、癫痫类型、年龄范围等不同有关。

世界各国报道，患病率最低为

到自发达国家还是发展中国家的报道，患病率大多在

之间。我国的调查结果显示：小儿癫痫的患病率为

万关于发病率，多数国家报道其年发病率在



岁以前起病。

岁内起病占

万人，城市为

万人之间。我国资料显示，癫痫的年发病率农村为

万人，处于国际平均水平。以此

推算，每年我国新发病人约有 余万。

从发病的性别和年龄看，国内外的大部分报道均显示：

无论患病率或发病率，男性均略高于女性。

几乎所有的流行病学研究都表明，不同年龄组，癫痫患

病率有一定的差异。各国资料都证实，小儿时期发病率高，

岁以内婴儿的发病率最高，并认为癫痫在

以上。我国原四川医学院曾报道，

年左启华教授等报道，

岁以内占

年报道，

岁占

岁以下发病

岁

，即 岁前起病的共占

在易患癫痫的危险因素中主要有以下几种：

遗传因素；

患者胎儿期母亲遭受有害因素；

）患者出生时遭受有害因素；

）患者既往有热性惊厥；

神经系统疾病，大部分症状性癫痫是由中枢神经

系统疾病或颅脑外伤引起，其中，重度脑外伤、神经发育迟

滞、脑瘫、脑炎继发癫痫的危险性最大，脑血管病、老年期痴

呆、复杂性热性惊厥次之。

特别是

起病约占

痫患者在

例小儿癫痫中，

和光祖教授等

占

占

例癫痫患儿，

岁占

岁前

的癫



第二章　　癫痫的病因

癫痫病因十分复杂，一般来讲，分为原发性癫痫（特发

性）、症状性癫痫（继发性）及隐原性癫痫。

一、原发性癫痫

原发性癫痫在癫痫中占的比例很少。所谓原发性就是

通过现代的各种方法检查仍不能明确病因的癫痫称为原发

性或特发性癫痫。特发性癫痫患者，虽然没有明显的大体

解剖异常或显微镜下异常改变，但从一部分癫痫病的外科

颞叶切除标本来看，仍可见到神经元减少和胶质细胞增生，

其程度已超过无癫痫的同龄人的范围，说明特发性癫痫也

是有病理基础的。但这些改变是癫痫的病因，还是癫痫的

后果，有待进一步研究。

二、症状性癫痫

在癫痫的病因中，主要以症状性癫痫为共同特征，它的

病因繁多，主要分为以下几大类。

先天性脑结构发育异常　　先天性脑结构发育异常是

由于病变发生在脑发育的不同时期，就会形成不同的疾病，

一般可分为三类。

细胞源性疾病　　细胞源性疾病属遗传性疾病和染

此为试读,需要完整PDF请访问: www.ertongbook.com



例、脑软化灶

例（

色体病。

组织源性疾病　　组织源性疾病如神经皮肤综合

征，常见的神经皮肤综合征有结节性硬化、多发性神经纤维

瘤病和牛奶咖啡斑等。

器官源性疾病　　器官源性疾病如神经管闭合畸

形、神经元移行异常、憩室形成畸形、神经元增生障碍等。

脑扫描，其中

例小儿癫痫（已排除各种后天性因

例行脑

，其中表现为透明

例、大脑皮层发育不良

例）、神经元移行异常

例、脑裂畸形

例、结节硬化

例

例）、胼胝体脂肪瘤

例、蛛网膜囊肿

等畸形。由此可以说明先天性脑发育异常是引起小儿癫痫

的重要病因。

例癫痫患者，其中有产伤史者占

小儿出生时各种产伤　　小儿出生时各种产伤如严重

窒息、颅内出血、产钳助产等都可以造成癫痫发作。曾有作

者报道

出生后各种感染或感染后遗留癫痫发作　　各种感染

如各种脑炎、脑膜炎、结核性脑膜炎、隐球菌脑膜炎等在急

性期会出现癫痫发作。但是往往在治愈后过一段时间也会

出现癫痫发作。另外，脑寄生虫感染，如脑囊虫、脑型疟疾、

脑型肺吸虫、脑型血吸虫等也可引起癫痫反复发作。

脑外伤　　一般指较重的脑外伤，如开放性颅脑外伤，

这些病人在外伤当时不一定出现癫痫发作，往往在外伤后

数月或数年后出现癫痫发作，这种癫痫的发生率约为外伤

谢文煌教授曾报道

素所致的癫痫），全部做

检查，其结果显示：异常

隔发育异常

例（并存小脑发育不良

脑回和巨脑回畸形

小脑回畸形

天脑穿通畸形

例、灰质异常

例（无

例、多

例、先

例、先天性脑积水



三、隐原性癫痫

其他病因引起的癫痫治愈率高。作者自

治近

。仅有癫痫药治疗，其治愈率为

留钙化灶，偶有癫痫发作。

年世界卫生组织宣布全世界

疫苗接种　　疫苗接种诱发症状性癫痫发作在牛痘疫

苗接种时常有发生。自

年宣布取消牛痘疫苗接种后，因已消灭天花，我国于

疫苗接种发生的症状性癫痫已很少见。但由于个体差异，

特别是少数特异体质的患儿，也可因注射狂犬疫苗、流行性

脑脊髓膜炎疫苗、乙型脑炎疫苗等出现个别癫痫发作的病

例。

其他　　药物中毒、一氧化碳中毒、放射性损害、电击

伤、蒙被综合征、甲状旁腺功能低下、多发性硬化、肾上腺脑

白质营养不良、代谢病（如苯丙酮尿症）等均可成为癫痫的

病因。

隐原性癫痫指的是根据目前认识，疑为症状性癫痫，但

尚未找到病因。

使癫痫病因诊断大大提高。近年来通过

血肿、脑肿瘤均可引起癫痫发作。由于

后引起癫痫发作的

和

颅内占位性病变　　如脑结核瘤、脑脓肿、慢性硬膜下

的开展，

检查，发现一

部分癫痫的病因是由于结核性肉芽肿引起，而且治愈率较

年以来曾诊

例脑结核瘤患者，应用两联或三联抗痨药配合抗

例由于治疗晚、遗



第三章　　癫痫与遗传

的病因分为原发性和继发性

癫痫的病因迄今尚未完全清楚，传统的分法是按癫痫

种。前者系指病因未明，又

相继应用于临床，使癫痫

称原发性、特发性、遗传性癫痫或真性癫痫；后者是指有明

确病因，又称为继发性癫痫或症状性癫痫。有人强调原发

性癫痫的诊断标准是指反复的痫性发作，而始终找不到器

质性或代谢性病因，即称为原发性或特发性癫痫。但随着

近年来科学技术的发展，

年报道的病因诊断率有明显的提高。 例原

发性癫痫，在患者死后做病理学检查时发现有神经病理组

织学改变。因此，有人提出原发性癫痫并不可能事出无因，

这些病理学改变不是正常的变异，而是在胚胎期的发育障

碍，这些发育障碍的病因可能与病毒感染或神经元分化异

常有关，也可能与遗传因素有关。

年

年

关于癫痫的遗传问题，大约在公元前

就注意到癫痫有家族遗传倾向， 提出遗

年传是原发性癫痫的主要原因，直到 对

名亲例癫痫患者的家属进行了深入的调查，在大约

属中，发现原发性癫痫患者的家族发病率高于普通人群。

至此才结束了多年的争论状态。经过多年的研究，不仅从

临床上和流行病学方面证实了癫痫与遗传因素的关系，而



一、流行病学研究

且从电生理、生化、免疫学方面也证实了癫痫与遗传有关。

个城市和

为

。这

病率是群体对照组的

对大组癫痫患者家系调查，结果表明：亲属患

倍；一级亲属的患病率是群体对

照组的 倍；一级亲属的发病率大于二级亲属的发病率；

二级亲属的发病率大于三级亲属的发病率；原发性癫痫和

继发性癫痫其亲属的患病率较正常人群对照组均高；原发

性癫痫家族发病率远远高于继于性癫痫的家族发病率。此

后国内外有大量的癫痫家系和流行病学调查相似的结果。

；据我国在欧美国家癫痫的患病率一般为

个省市农村的

分别为

次协作调查资料，癫痫患病率

。国外几组报道，癫痫近亲患病率

，远亲为

族史者占

。国内癫痫患者有家

，原发性癫痫一级亲属患病率为

其中父亲患病率为 ，同胞患病率为

，失神性发作为

在不同类型的癫痫中，亲属的患病率也高于正常人群，

如大发作为 ，变异

婴儿痉挛为 ，单纯部分

，复杂部分性发作为

性发作为

性发作为

，第二次世界大战为

等对不同时期外伤性癫痫的发病率进行了研

究，第一次世界大战为 ，朝鲜

，越南战争为战争为 年期间医疗技术虽

不断提高，但外伤性癫痫的发病率却大致相同。因此，他认

为外伤性癫痫是机体固有的（与遗传有关）易感性在起作

用。
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二、双生子的研究

单卵双生子具有相同的基因，也就是具有相同的遗传

物质，而双卵双生子在遗传物质的继承上与一般的同胞相

同。然而单卵双生子和双卵双生子无论是在胎儿时期还是

在出生以后，他们的生长发育的环境都是一致的，双生子中

的一个患有癫痫，另一个也可能患有癫痫，因此把这一现象

称为患病的一致性。

，由此可见单

的研究发现，单卵双生子癫痫的一致性为

，双卵双生子癫痫的一致性为

倍。以后他又研

棘

卵双生子癫痫的一致性是双卵双生子的

究发现，双生子抽搐、异常脑电图和 慢复合波的

；双卵双一致性，单卵双生子分别为

生子则为

单卵双生子不仅癫痫发病率的一致性高，而且有类似

的临床表现和类似的异常脑电波。双生子患癫痫的脑电波

异常的一致率：单卵双生子为

棘

，双卵双生子为

率：单卵双生子为

。
有关双生子一致性的其他资料见表

，双卵双生子为

慢复合波的一致性：单卵双生子为

棘波及高波幅慢波的一致

。，双卵双生子为

双生子各型癫痫和脑电图的一致性表



三、家系脑电图研究

世纪自

到 次

年代

棘

从癫痫失神性发作患者记录

慢复合波以来，脑电图已成为癫痫不可缺少

的诊断工具。虽然目前已有更多种类的神经电生理检查，

仍无法替代脑电图在癫痫诊断和鉴别诊断中的重要地位。

自生后到整个小儿时期，脑电图都经历着连续不断的

节律；婴儿时期

成熟性变化过程，年龄愈小，变化也愈迅速。如正常人同一

脑区或两半球相应区域在相同时间出现的脑波在频率、波

幅和形态上应完全相同，这是脑电图的同步性表现；正常新

生儿脑电图的同步性较差，出生半年后开始进一步完善。

正常人清醒状态下记录的脑电图主要是

和则主要为 混合组成的慢节律。现已明确这些正常变

化或异常的变化都是由遗传因素决定的。大量的研究报道

已真实了这一点。

国外有人报道，癫痫患者近亲脑电图的异常率为

，其中父母为

，子女为

，其中父母为 ，同胞为

，同胞为

。而对照组为

。国内解学孔

续表



岁，

遗传性癫痫一般始于

岁。新生儿癫痫遗传性仅占

岁 内（

作一般发生在

多见于

棘波灶性癫痫见于

等对

年对

现一侧颞后部中等的

庆医科大学

一二级亲属

例）明显高于二级亲属（

）明显高于二级亲属（

有癫痫发作者（

常者一级亲属（

）。

状发作者的亲属中，脑电图异常也是一级亲属（

高于二级亲属（

在双生子的研究中，

图研究发现，单卵双生子的脑电图一致性为

双生子为

棘脑电图出现

生子的脑电图表现全不一致。宋宏伟等对

和 对双卵双生子的脑电图进行遗传研究，发现

每分钟

计算后得出

和

人的脑电图，发现癫痫患者的家属中 的

个癫痫患者的家系成员共等报道， 人和 个正常家

系成员

人出成员脑电图出现痫样放电，而正常组除有外伤史的

例原发性强直

波活动外，余均未见痫样放电。重

阵挛性癫痫及其

人的脑电图和血型分析，发现一级亲属中

例），脑电图异

）；无症

四、年龄依赖性

，而双卵

发现在失神性发作中，单卵双生子

慢复合波的一致率为 ，而双卵双

对单卵双生子

频率和

种不同的方法串数明显受到遗传因素影响，经

频率和每分钟 串数的遗传度分别为

。说明脑电图具有遗传性。

发生于

岁以前，尤其是

婴儿痉挛

岁。失神性发

岁为高峰。强直

个月）。失张力发作常见于

岁， 阵挛性发作

岁以后。儿童良性中央晚于 颞

岁以前恢复正常。岁，

例双生子的脑电



基因定位于

）其中的

表

癫痫

少年肌阵挛性癫痫

少年肌阵挛性癫痫

良性家族性新生儿惊厥

良性家族性新生儿惊厥

儿童失神性癫痫

进行性肌阵挛性癫痫

型

型

型基因定位于

癫痫基因位点

基因在染色体上的位置

）

不在）

型

型

少年型蜡样脂褐质沉着症

型

，现有新说原认为不在

。有关基因定位明确的癫痫见表

进行性肌阵挛性癫痫

，
族性新生儿惊厥（

；良性家）基因定位于

部分癫痫病理性基因的定位已经明确。如少年肌阵挛

目前对很多癫痫的基因或其定位还不能确定，仅一小

五、癫痫及癫痫家系的染色体研究

存在。

岁以后很少岁为高危险期，其前后为低危险期，

中遗传特性的外显率 ，之后迅速消失。故

显率。 岁前遗传特性尚未完全显示， 岁时同胞

癫痫的遗传特性：癫痫年龄依赖性取决于遗传度和外
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六、癫痫的病因与遗传

个癫痫家系

续表

名成员和青岛医学院对 个正常

人的染色体脆性进行了研究，发现有癫痫家族史的患者及

其一级亲属染色体脆性位点平均表达率显著高于正常组和

无癫痫家族史家系组，而且不受性别、年龄和是否服用抗癫

痫药物等因素的影响。这表明癫痫患者及其近亲染色体的

不稳定性高于正常人，而且脆性增高与癫痫遗传密切相关。

许多先天性及遗传性疾病在病程中均可伴有癫痫。先

天性脑畸形：颅脑裂伴脑膨出、脑膜膨出或脑膜脑膨出，小

头畸形，脑过小（指头围正常，而脑过小，蛛网膜下隙扩

大），颅缝早闭，先天性脑积水，胼胝体发育不全，透明隔发

育不全，小脑回、无脑回、巨脑回畸形，脑穿通畸形，复合脑

畸形。这些畸形大多与遗传、理化因素和生物因素有关。

脑变性疾病：脑神经节苷脂病（又称家族性黑蒙痴呆），全

身性神经节苷脂沉积病，葡萄糖脑苷脂沉积病，脑白质营养

不良，神经皮肤综合征等均与遗传有关。

的热性惊厥在热性惊厥的研究中，发现

患儿其父母或同胞有惊厥疾病史，分别比对照组高

倍。热性惊厥患儿兄弟姐妹中，有热性惊厥病史者占



综合征

。有胼胝体

，而对照组仅占 。说明热性惊厥也与遗

传有关。

很多伴发癫痫的临床综合征与遗传明显相关，重要的

有以下几种。

遗传，基因位于综合征

发育不良，脉络膜、视网膜病变，婴儿痉挛、肌阵挛，头小，面

不对称，脊柱侧凸，肌张力低，智力低下等。

遗传，基因位综合征

于 。有脐疝，巨舌，巨人症，癫痫，肌张力低下，低血

糖，膝反射亢进，运动过多等。

遗传，有小头，颅内钙化，舞蹈

症，小脑共济失调，耳聋，大耳，大鼻，小颌，视网膜色素沉

着，进行性关节挛缩及恶病质侏儒等。

综合征 遗传，有颅面骨发育不全，骨缝早

闭，颅面中部发育不良，眼眶线、眼球突出，可伴有癫痫。

综合征　　有小头，智力低下，生长障碍，一字

眉，上唇薄，发际低，骨骼畸形，可伴有癫痫。

综 合 征 为 三体所致，有枕部突出，下颌

后缩，耳位低下，唇、腭裂，中指、环指贴于掌心，示指、小指

覆于其上，生长障碍，内脏畸形，智力低下，顽固性癫痫。

遗传，有眼、耳、椎骨发育障碍，综合征

一侧面部和耳过小，下颌发育障碍，可伴有癫痫。

综合征　　有癫痫，智力低下，共济失

调，刺激性发笑等。

综合征 遗传，有共济失调，耳

聋，智力低下，视乳头苍白，心脏扩大，肝硬化，癫痫。

智力综合征　　有头小畸形



七、癫痫的遗传方式

低下，癫痫，视网膜色素变性，脑性瘫痪，耳聋，脊柱、四肢畸

形，性腺发育不全等。

遗传，癫痫，耳聋，视网膜病，视神综合征

经萎缩等。

综合征

综合征

遗传，有面部一侧萎缩，

偏侧癫痫，偏瘫，硬皮症，三叉神经痛，突眼，

等。

综合征 遗传，智力低下，肌强直营养障碍，

虹膜、角膜中层发育障碍，牙畸形等。

综合征　　有进行性恶病质，活动过多，间脑病

变，下丘脑前部肿瘤，眼震，眼睑回缩等。

综合征 遗传，小头，智力低

下，癫痫，生长障碍，鼻尖宽，鼻孔前翻，上睑下垂，小颌，尿

道下裂，隐睾等。

综合征，有出生低体重，小头，综合征　　又称

希腊头盔面容，癫痫，肌张力低下，心脏、生殖器、骨骼畸形

等。

综合征　　又称肝脑肾综合征，生长发育障碍，

全身松软，癫痫，面部畸形，肝脾肿大等。

世纪

性连锁隐性遗传的观

年代以前不少学者认为原发性癫痫为常染

色体显性遗传，也有持隐性遗传、

点。近来的观点认为，癫痫的遗传是多基因遗传。多基因

遗传与单基因遗传并不排斥，人类某些遗传性疾病是在多

基因遗传的背景上受主基因的控制，也受环境因素的影响，

称之为混合遗传模型，这个混合模型能较好的解释癫痫的



个高发家

者，以

遗传特点。

单基因遗传

）的致常染色体显性遗传　　常染色体显性遗传（

的概率传代，则其子女患病的概率是

病的等位基因在常染色体上，若双亲中有一个是杂合子患

。若双

亲都是杂合子，其子女的患病率为

疾病的表现度不同，有轻有重或不外显，可

但在临床中由于

完全外

显，也可不完全外显，造成隐性遗传假象，但此显性基因并

不消失，仍能遗传，往往看到几代同患一病现象。刘焯霖

个高发家系，其中有年）总结了 个作者的

个家系有

算，数值为 ，女性为

名患者。对这些家系中的分离比做了合并计

，其中男性分离比为

而且男女发病机会相，都非常接近理论数值

。

等，说明这些家系符合常染色体显性遗传方式。但呈不规

则显性遗传，外显率为

属常染色体显性遗传的神经系统遗传病有结节性硬

化，神经纤维瘤，视网膜小脑血管瘤病，震颤性麻痹，遗传性

大舞蹈，遗传性扭转性痉挛，橄榄脑桥小脑萎缩，

共济失调，肌萎缩性侧束硬化症，周期性麻痹，先天性强直

等。

）的致常染色体隐性遗传　　常染色体隐性遗传（

病隐性基因在常染色体上，当双亲均是带有致病性隐性基

因，只有纯合子才能患病，男女患病概率相等，其患病率为

携带杂合子者不患病。在刘焯霖总结的

人

代未有患者，第

系中，有一个家系双亲正常，但为近亲结婚，其子代有

患病。另一个家系中上 代同胞 人中

人患本病，提示隐性遗传。有

（一）



八、癫痫的婚育遗传咨询

属于常染色体隐性遗传的神经系统疾病有苯丙酮尿

症，脑黄斑变性，肝豆状核变性，半乳糖血症，婴儿型脊髓肌

萎缩症等。

）的致病基性连锁隐性遗传　　性连锁隐性遗传（

染色体上，因男性基因在单个因在

达，若母亲为隐性基因的携带者，儿子

染色体上容易表

患病，因此遗传

与性别有关，男性远多于女性。女性患者其父是患者，母为

携带者。由于临床上容易判断此类遗传，因此，对这类病人

应当限制生育或做产前检查以发现病态胎儿或携带者，并

终止妊娠。属于性连锁隐性遗传的有假肥大型肌营养不

良。

（二）多基因遗传

。近年来众

多基因遗传是由两对或两对以上的基因所控制，并与

环境因素相互作用，故又称为多因子遗传（

多学者认为癫痫的致病基因无显、隐之分，两者作用均小，

因为许多癫痫和先天性中枢神经疾病合并癫痫者，遗传分

析不符合单基因遗传比例。需要在许多基因积累效应共同

作用的基础上发病，而且与环境因素关系密切，即癫痫的发

病既受遗传因素影响，也受环境因素影响。有人也称为混

合遗传模型。

优生优育、提高我国人口素质是我们的国策，减少癫痫

的发病率是与民与国均有利的事，这不仅可以减少病人患

病的痛苦、发病后的精神紧张等心理及人格的损害，同时也

减少了由此给家属带来的精神上的痛苦和经济上的负担。

从癫痫的遗传规律来看原发性癫痫患者，其子女的癫痫发



慢复合波

倍，如患者及配偶均患癫痫，或其病率比普通人群高

至

子女已有一个发生癫痫，则再生子女发生癫痫的可能性增

。日本和瑞典等其他国家从优生学的观点出发，已

制定了禁止原发性癫痫患者结婚，但我国在法律上尚无此

规定。关于癫痫患者的婚配，国内公宁呈提出如下观点。

男、女双方选择配偶时应当详细了解对方及其家

系成员是否有癫痫病史。

）同是癫痫患者不能结婚。有报道，同是癫痫患者

结婚，其下一代的癫痫发病率高于普通人群数十倍。

癫痫患者应避免与有癫痫家族史的非癫痫成员结

婚。

个癫痫家系的非癫痫成员也应慎重相互婚配。

临床上屡见癫痫患儿家长否认癫痫家族遗传史，并要

求生第二胎，对此必须与家长恳谈，进行遗传咨询。对于癫

痫患者是否可生育，可参考重庆医科大学晏勇提出的意见

做遗传咨询。

禁止近亲婚配，特别应禁止双方均是原发性癫痫

的近亲婚配和生育。

应劝阻双方均是原发性癫痫的非血缘关系的患者

结婚，特别是一方或双方有癫痫家族史者，如已结婚应禁止

生育。

癫痫患者的父母一方或双方均患癫痫，患者本人

已生过患癫痫的子女时，应禁止生第二胎。目前国内有的

地区批准生第二胎的标准是第一个孩子有病（包括原发性

癫痫）和残废，这是不科学的，是十分错误的做法。

）患全身大发作性癫痫，又有广泛的棘

形或多灶性棘波脑电图，且同胞中也有类似异常脑电图的


