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癫痫是神经系统的常见病之一，一半以上的癫

痫具有一定的遗传学基础［1］。自 1995 年 Steinlein 等

首次发现遗传性癫痫致病基因 CHRNA4 突变后，近

几十年随着基因筛选技术的进步、大规模生物信息

数据库（例如人类基因组测序项目）的发展以及生物

信息学工具的使用，科研人员已经识别出越来越多

的癫痫致病基因，这极大地促进了人们对癫痫病因

和病理生理学机制的认识。根据基因检测结果对癫

痫患者进行精准治疗是目前研究的热点，其能够有

效提升癫痫发作的控制水平，并改善部分患者的生

活质量。本文将结合最新的研究成果，着重探讨癫

痫致病基因及这些基因在指导临床用药方面的应

用，以期帮助临床医师根据基因结果选择合适的癫

痫治疗方案。

一、离子通道相关基因

1. 钠离子通道相关基因：电压门控钠离子通道

由 α 亚基和辅助性的 β 亚基组成，分别由不同的基

因编码。常见的与癫痫有关的钠离子通道相关基因

包括编码 α 亚基的 SCN1A、SCN2A、SCN3A、SCN8A、

SCN9A 和编码 β 亚基的 SCN1B。基因变异对离子

通道功能的影响分为功能性获得（gain of function，

GOF）、功能性缺失（loss of function，LOF）和部分功能

缺失（partial loss of function，pLOF）［2］。基于功能影

响的差别，不同的基因变异对药物治疗的反应不同。

总体而言，对于携带 GOF 变异的患者，采用钠离子

通道阻滞剂（sodium channel blockers，SCBs）治疗可

能有效；相反LOF变异的患者使用SCBs通常无效甚

至出现病情加重，这对临床用药选择具有指导意义［1］。
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SCN1A 是引发癫痫最常见的基因，其编码的
NaV 1.1 亚基主要在抑制性 GABA 能神经元表达。
该基因的突变可引起多种疾病，如 Dravet 综合征

（Dravet syndrome，DS）、广泛性癫痫伴热性惊厥附加
症（generalized epilepsy with febrile seizure syndrome，
GEFS+）、发 育 性 癫 痫 性 脑 病（developmental epileptic 
encephalopathy，DEE）及家族性偏瘫型偏头痛（familial 
hemiplegic migraine，FHM）［3］。目前尚没有靶向治
疗 SCN1A 的药物，但基于反义寡核苷酸和腺病毒载
体的基因治疗手段正处于临床前或临床试验阶段。
LOF 变异在 SCN1A 中较为普遍，这些变异通常与 DS
和 GEFS+ 相关。在 DS 患者中，SCN1A 基因变异的
检测率为 80%～85%，且多为杂合性LOF突变，其应
用卡马西平、奥卡西平、苯妥英、拉莫三嗪等药物可能
会使癫痫发作增加。因此，在DS患者治疗中一般应
避免使用SCBs［4］。根据2023年版《中国癫痫诊疗指
南》的指导原则，丙戊酸、托吡酯以及氯巴占被推荐
作为一线治疗选择；而司替戊醇、左乙拉西坦、唑尼
沙胺、氯硝西泮以及医用级别大麻二酚则可考虑用
于辅助疗法［5］。对于 SCN1A GOF 变异的癫痫患者，
大多数在接受 SCBs 治疗后可减少癫痫发作［3］。

SCN2A 是第二大常见电压门控钠离子通道癫
痫致病基因，其编码的电压门控钠通道 Nav1.2 在发
育早期的轴突初始段有高表达，故其变异引起的癫
痫大多开始于儿童早期。SCN2A 的 GOF 变异的表
型谱很广泛，涵盖了从预后良好的良性家族性新生
儿 - 婴儿期癫痫到 DEE 等多种情况。SCN2A 的 LOF
变异通常会导致孤独症谱系障碍（autism spectrum 
disorder，ASD）或智力残疾，有时会伴有晚发性癫
痫［6-7］。 对 于 癫 痫 发 病 年 龄 小 于 3 个 月 的 SCN2A
变异患者，可以使用SCBs，因有研究发现该类患者
SCN2A变异通常是GOF，而癫痫发病年龄晚于3个月
的 SCN2A 变异通常是 LOF 变异，该类患者使用 SCBs
可能无效甚至会加重癫痫发作。此外，部分研究表
明 SCN2A 变异癫痫患者使用丙戊酸也可有效控制
癫痫发作［8］。

SCN8A 编码电压门控钠通道 Nav1.6，其变异可
出现多种临床表型，以早发癫痫性脑病为主要表现。
SCBs 是该变异相关癫痫的首选抗癫痫药物，有病例
报道高剂量的苯妥因可有效控制癫痫发作，但需注
意大剂量苯妥因可能产生的不良反应［9］。

富含脯氨酸的跨膜蛋白2（proline-rich transmembrane  
protein 2， PRRT2）基因编码富脯氨酸跨膜蛋白 2，
这种蛋白在神经系统中广泛表达。有研究表明，
PRRT2 可能通过调节电压依赖性钠离子通道 Nav1.2

和Nav1.6的表面膜定位和生物物理特性负向调控神
经元的兴奋性。PRRT2基因变异可能导致对钠离子
通道的抑制作用减弱，从而增加细胞的兴奋性，进
而引发癫痫［10］。该基因突变是良性家族性婴儿癫
痫（benign familial infantile epilepsy，BFIE）最常见的
致病基因，并且还与其他疾病相关，例如由运动触
发的阵发性运动障碍以及伴有阵发性舞蹈手足徐动
症的婴儿期惊厥。对于携带PRRT2基因突变的患者，
首选治疗方案包括使用如奥卡西平或卡马西平等药
物，特别是小剂量的奥卡西平已被证明能够有效控
制症状，因此成为这类患者管理发作性症状时的首
选疗法［11］。

2. 钾离子通道相关基因：钾离子通道根据 α 和
β 亚基的不同组合以及异源二聚体的不同分为电
压门控钾通道（Kv）、Na2+ 活化钾通道（KNa）、Ca2+ 活
化钾通道（KCa）。钾离子通道基因突变引起的癫痫
表型轻重不等，但大多数为 DEE，与癫痫发病相关
的钾通道亚型主要包括 KCNA1、KCNA2、KCNB1、
KCNC1、KCNH1、KCNQ2、KCNQ3、KCNT1、KCNT2
和 KCNMA1 等［12］。（1）电压门控钾通道（Kv）基因。
KCNA2 基因编码 Kv 1.2 通道，其变异可导致多种癫
痫表型，从早发性癫痫性脑病到轻度癫痫［13］。有
研究发现，4- 氨基吡啶（4-aminopyridine， 4-AP）是针
对 KCNA2 功能获得性脑病的有效手段。作为 Kv1
及其他几种 Kv 通道的抑制剂，4-AP 已被美国食品
药品监督管理局及欧洲药品管理局认可，用于改善
成年多发性硬化患者的步态障碍，具有良好的安全
性［14］。针对癫痫发作，在9个中心进行的试验中，11
例携带 KCNA2 变异的患者中有 9 例在服用 4-AP 后
癫痫发作频率、认知或共济失调方面有临床改善，
且早期治疗能最大限度地提高临床疗效［15］。先前
对多发性硬化患者的耐受性研究发现，头晕、感觉
异常、步态不稳定和恶心是该药最常见的不良反
应。在癫痫患者的试验中，4-AP 的耐受性较好，未
发现明显的不良反应。但是在开始使用 4-AP 治
疗时应谨慎，需注意有无癫痫发作频率增加及相
关不良反应。KCNC1基因编码的Kv3.1通道在抑制
性GABA能中间神经元中显著表达，其变异可引起
进行性肌阵挛，苯二氮䓬类药物治疗这类患者已被
证明是有效的［16］。KCNQ2 基因编码 Kv7.2 通道，其
变异多为 LOF 变异，可引起良性家族性新生儿癫
痫（benign familial neonatal epilepsy，BFNE）和 不 同
程 度 的 DEE。SCBs 和 苯 巴 比 妥 是 治 疗 KCNQ2 相
关癫痫最常用的有效药物［17］。瑞替沙滨是 Kv7 激
活剂，已于 2011 年被美国 FDA 批准用于局灶性癫
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痫的治疗。在部分 KCNQ2 引起的 DEE 患者中，早
期使用瑞替加滨可减少癫痫发作和改善发育。然
而，该药物可能导致皮肤和视网膜出现色素沉着，
这一不良反应限制了其在临床中的应用范围［18］。
KCNQ3 基因编码 Kv7.3 通道，其变异可引起多种癫
痫表型，包括 BFNE、BFIE、癫痫性脑病以及发育
障碍，该基因与 KCNQ2 一同被认为是 BFNE 的常
见致病变异基因［19］。引起 BFNE 的 KCNQ3 基因变
异多为 LOF 变异，抗癫痫药物如苯妥英、卡马西平
和奥卡西平对此类发作具有良好的控制效果［20］。 

（2）钠活化钾通道基因。KCNT1基因变异有多种癫痫
表型，包括婴儿癫痫伴游走性局灶性发作（epilepsy of 
infancy with migrating focal seizures，EIMFS）、常染色
体显性额叶癫痫（autosomal dominant nocturnal frontal 
lobe epilepsy，ADNFLE）、DEE 等。KCNT1 相关的癫
痫多是难治性的，药物治疗效果通常不理想［21］。奎
尼丁是一种钠钾通道阻滞剂，已成为 KCNT1 GOF 变
异相关癫痫的潜在精准治疗药物。奎尼丁的治疗
反应存在显著差异，在接受奎尼丁治疗的癫痫患者
中只有 20% 的患者癫痫发作频率降低了 50% 以上。
治疗未获成功的原因可能有 2 个方面：①该药物或
许无法穿越血 - 脑脊液屏障，从而在脑脊液中无法
达到所需的浓度；②奎尼丁可能导致与剂量相关的
不良心脏反应，特别是 QT 间期延长，使得其可能在
达到有效治疗水平之前过早停药［22］。KCNT2 基因
变异也有不同的癫痫表型，也可引起 DEE。KCNT2
相关的 DEE 患者通常具有耐药性。Ambrosino 等［23］ 
报道了 2 例由该基因变异引起的 DEE 患者，其中 
1例在使用奎尼丁后取得了显著的临床效果。（3）Ca2+

活化钾通道基因。KCNMA1 基因编码大电导 Ca2+ 激
活的 K+ 通道。几乎所有与 KCNMA1 相关的离子通
道病变患者都存在阵发性非运动诱发性运动障碍

（paroxysmal nonkinesigenic dyskinesia，PNKD）或癫
痫或两者兼有［24］。钙通道阻滞剂维拉帕米目前已
被用于治疗难治性癫痫和多动性运动障碍，在这类患
者中可能有效。在一项研究中，安非他明可减少部分
PNKD患者的运动障碍发作次数，但对癫痫发作无明
显改善，6 例患者中仅 1 例患者失神发作减少［25］。

3. 钙离子通道相关基因：Ca2+ 通道包括 α1、β、
α2δ 和 γ 亚基，α1 亚基分为 L- 型、N- 型、P- 型、
Q- 型、R- 型 和 T- 型 6 种 类 型。 与 癫 痫 有 明 确 关
系的基因是 CACNA1C［编码 Cav1.2（L 型）钙通道］、
CACNA1D［编码 Cav1.3（L 型）钙通道］、CACNA1A［编
码 Cav2.1（P/q 型）钙通道］、CACNA1B［编码 Cav2.2（N
型）钙通道］、CACNA1E［编码 Cav2.3（R 型）钙通道］、

CACNA1G、CACNA1l、CACNA2D2。CACNA1E 基因
相关脑病的癫痫发作通常具有耐药性，托吡酯作用
于 Cav2.3 通道，对这类患者治疗可能有效［26］。

二、配体门控离子通道相关基因
1. NMDA 受 体 相 关 基 因：NMDA 受 体 的 激 活

是谷氨酸介导兴奋性神经传递的途径，其包含有 
7个亚基，如GluN1、GluN2A-GluN2D、GluN3A 和
GluN3B，其分别由各自的基因 GRIN1、GRIN2A-D 和
GRIN3A-B 编码，现已在癫痫患者中识别出 GRIN1、
GRIN2A、GRIN2B 和 GRIN2D 基 因 突 变。GRIN2A 突
变与癫痫和语言障碍有关（也称为癫痫 - 失语症谱
系障碍），其发作特征从自限性癫痫综合征，例如儿
童良性中央颞区棘波癫痫（benign childhood epilepsy 
with centrotemporal spikes，BECTS），到严重癫痫综
合 征，如 Landau-Kleffner 综 合 征（Landau-Kleffner 
syndrome，LKS）以及癫痫性脑病伴慢波睡眠期持续
棘慢波（continuous spike and wave during slow wave 
sleep， CSWS）［27-28］。针对 GRIN 相关疾病的可能的
靶向治疗包括美金刚或氯胺酮（NMDA 受体拮抗剂）
治疗以及膳食补充 L- 丝氨酸。2014 年，Pierson 等
首次报道了 NMDA 受体拮抗剂美金刚对由 GRIN2A
基因突变引起的早期癫痫性脑病患者具有显著疗效，
随后的研究表明，该药物对于GRIN2B基因功能增强
变异所导致的癫痫同样展现出潜在的治疗价值［29］。
2016 年，Li 等［30］报告了 1 例由于 GRIN2D 变异而引
发难治性癫痫的家庭案例，在此案例中，1 例儿童在
接受美金刚治疗后，其癫痫发作频率显著降低；另
1 例处于难治性癫痫持续状态的儿童在接受氯胺
酮与硫酸镁联合治疗后，脑电图显示出明显改善。
在 2 项不同的研究中，补充 L- 丝氨酸对 GRIN2A 和
GRIN2B的无效变异以及GRIN2B的功能缺失变异相
关癫痫的治疗均有效［31-32］。

2. GABAA 受体相关基因：GABAA 受体作为由
配体激活的氯离子通道，在中枢神经系统中主要负
责快速抑制性信号传递，进而抑制神经元的兴奋性。
GABRA1、GABRA2、GABRA5、GABRB1、GABRB2、
GABRB3、GABRG2 和 GABBR2 是 编 码 GABAA 受 体
的基因，这些基因的突变可通过下调受体表达和
降低 GABA 诱发电位的振幅引起多种癫痫综合征。
GABRA1 编码 GABAA 受体 a1 亚基，其突变可引起多
种癫痫综合征（如青少年肌阵挛癫痫、儿童失神癫
痫和热性癫痫发作）、早发性癫痫性脑病（如 Dravet、
Ohtahara 或 West 综合征）等。氨己烯酸和丙戊酸钠
是 GABA 转氨酶抑制剂，可以减少 GABA 的降解，从
而维持其在突触间隙内的较高浓度，可能有效减少
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GABRA1 突变患者的癫痫发作［33］。
3.烟碱乙酰胆碱受体（nictinic acetylcholine receptors， 

nAChRs）相关基因：乙酰胆碱（acetylcholine，ACh）是
外周神经系统中主要的兴奋性神经递质，主要通过
激活nAChRs发挥作用。CHRNA4和CHRNB2分别编
码nAChRs的α4-和β2-亚基，这 2 个亚基结合在
一起形成大脑中最丰富的nAChR。CHRNA4 作为首
个被发现的癫痫基因，在癫痫遗传研究历史上占有
重要地位。它是在一个澳大利亚家庭中发现的，该
家庭表现为ADNFLE。卡马西平是治疗夜间额叶癫
痫（nocturnal frontal lobe epilepsy，NFLE）最有效的药物
之一，疗效部分归因于其阻断nAChRs的能力。奥卡
西平可以控制一些对其他治疗无反应患者的癫痫发
作，包括其中1例对卡马西平治疗无效的患者［34-35］。

三、先天代谢异常相关基因
与碳水化合物、蛋白质及脂肪代谢相关的基因变

异可能导致多种罕见的早发性癫痫综合征。对于这
些代谢紊乱疾病，精准治疗的核心在于首先通过特定
检测手段识别异常情况，随后根据检测结果采取补
充缺失物质、促进体内多余物质排出以及避免摄入
无法正常代谢物质的措施。尽管目前有少数代谢性
疾病可以通过药物干预和饮食调整改善患者的预后，
但仍有大量代谢障碍疾病缺乏有效的治疗方法［36］。

1. Ⅰ型葡萄糖转运体缺陷综合征（glucose transporter 
1 deficiency syndrome， GLUT1-DS）相关基因：GLUT1-DS
是由于 SLC2A1 基因突变引起的一种疾病，这种基
因负责编码葡萄糖转运蛋白 1。当该基因发生变异
时，会导致大脑无法有效获取所需的葡萄糖，从而
引发一系列神经系统功能障碍。此病的主要临床特
征包括早期发作的癫痫、生长发育迟滞、动作协调
困难、步态不稳以及头部尺寸偏小等症状［37］。对于
GLUT1-DS 患者，生酮饮食是一种精准治疗方法，指
一种富含脂肪而严格限制碳水化合物摄入的膳食方
式，通过这种方式可以促使身体产生酮体，作为大脑
代谢时的另一种能量供给。对于GLUT1-DS患者而言，
及时采取治疗措施至关重要，只有在确诊后尽快开
始干预，才能有效提升患者的长期健康状况［38］。生
酮饮食引起的不良反应包括嗜睡、严重脱水或酸中
毒、情绪变化、感染增加、便秘和呕吐。依从性差的患
儿和青少年、成人可采用改良阿特金斯饮食疗法［39］。

2. 维生素 B6 依赖性癫痫相关基因：维生素 B6 依
赖性癫痫对吡哆醇（维生素 B6）或吡哆醇 -5'- 磷酸

（pyridoxal 5'-phosphate，PLP）治疗有效，其特征是顽
固性癫痫发作，抗癫痫药物无法控制，但每日大量
补充吡哆醇会有不良反应。维生素 B6 通过其活性

形式 PLP 参与多种神经元过程和网络，PLP 是不同
生化级联中的辅酶，其耗损是各种先天性代谢缺陷
的主要病理生理机制。维生素 B6 依赖性癫痫的相
关基因包括 ALDH7A1、PNPO、ALPL/ALDH4A1等，如
果未能迅速诊断并进行相应的医疗干预，可能导致
生命危险或造成严重的生长迟缓。然而，通过早期
的补充疗法可以极大地提高患者的预后［40］。

3. 脑叶酸缺乏（cerebral folate deficiency，CFD）相
关基因：CFD 综合征是一种罕见的神经代谢疾病，与
脑脊液中 5- 甲基四氢叶酸（5-methyltetrahydrofolate，
5-MTHF）水平低有关。叶酸受体 1 基因 FOLR1 编码
叶酸受体 α 蛋白，其基因突变导致叶酸在血液、脉
络膜丛、脑脊液屏障中的转运受损，引起脑脊液活
性叶酸代谢物降低［41］。典型的 CFD 表现为儿童早
期精神运动性减退、顽固性肌阵挛性癫痫和延迟髓
鞘形成。患者尽早开始叶酸疗法，其恢复情况会更
佳。据报道，口服叶酸补充治疗［剂量范围为 0.5～ 
7 mg/（kg·d）］可改善癫痫发作、神经影像学检查结
果和脑脊液 5-MTHF 水平。但由于许多病例对口服
叶酸反应欠佳，最近许多报告建议在每日口服的基
础上进行间歇性静脉注射叶酸治疗［42］。

4. 嘧啶代谢缺陷基因：CAD基因编码一种多功
能酶复合物（包括谷氨酰胺氨基转移酶、氨甲酰磷酸
合成酶、天冬氨酸氨基转甲酰基酶、二氢羟化酶），催
化嘧啶的生物合成，在其他酶的参与下参与单磷酸
尿苷的生成［43］。CAD基因变异可导致DEE 50型，其
特征为难以控制的癫痫发作、红细胞生成异常引起的
贫血以及智力和运动功能的发展迟缓并伴有退步，有
时会出现癫痫持续状态，神经影像学可表现为进行
性脑萎缩。对于这类癫痫患者，应用尿苷治疗可有
效减少癫痫发作频率，可改善贫血及智能发育［44］。

四、mTOR 通路相关基因
mTOR 途 径 控 制 着 细 胞 的 生 长 与 分 裂 过 程，

TSC1 基因和 TSC2 基因在该信号传导通路中起负性
调控作用。当 TSC1 或 TSC2 出现遗传改变时，会引
发 mTOR 活性异常升高，从而促进了结节性硬化症

（tuberous sclerosis，TSC）的发展。TSC 的临床表现包
括癫痫发作、特征性皮肤改变及多系统肿瘤［45］。据
报道，癫痫在TSC中的患病率为62%～93%，相较于
TSC1突变的患者，TSC2突变的个体更可能经历婴儿
期痉挛，并且癫痫症状通常在更早的年龄出现［46］。
对于与 TSC 相关的癫痫病例，传统的抗癫痫药物如
氨己烯酸依然是首选治疗方案。根据国际指南推荐，
对于未满 1 岁的患有 TSC 相关婴儿痉挛及局灶性发
作的儿童，氨己烯酸可作为初始治疗选择。mTOR
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抑制剂代表了针对 TSC 的精准治疗，其中最常用的

是雷帕霉素（西罗莫司）及其衍生物依维莫司。依维

莫司已被美国食品药品监督管理局批准，用于 2 岁

及以上 TSC 患者的辅助治疗，特别是那些存在局灶

性癫痫发作的情况。多项临床试验显示，西罗莫司

与依维莫司能够有效减少 TSC 相关癫痫的发作次

数，并且这 2 种药物的安全性和患者的耐受性均表

现良好［47］。

五、线粒体相关基因

线粒体DNA（mitchondrial DNA，mtDNA）或核DNA

（nucleus DNA， nDNA）缺陷可引起线粒体病，常表

现为多系统疾病。癫痫可以是线粒体病的主要表

现，也可以只是多系统临床表现的一部分。引起

癫痫的线粒体病主要与线粒体基因突变有关，包

括线粒体脑病伴乳酸酸中毒及卒中样发作综合征

（mitochondrial encephalomyopathy，lactic acidosis，and 

stroke-like episodes，MELAS）、肌阵挛癫痫伴破碎红

纤维综合征（myoclonic epilepsy with ragged red fibres，

MERRF）、POLG 基因突变相关综合征等。约 80% 的

MELAS 患者由 mtDNA 3243A ＞ G 突变引起，其次是

mtDNA 13513G ＞ A 突 变。 超 过 75% 的 MERRF 患

者在 MT-TK 基因中存在 mtDNA 8344A ＞ G 突变［48］。

线粒体病引起的癫痫常为难治性癫痫，且易出现癫

痫持续状态。左乙拉西坦对 MERRF 综合征中肌阵

挛发作比较有效，而拉莫三嗪可能对各种能量缺乏

的癫痫具有神经保护作用，但是线粒体病的癫痫患

者大多数需要联合应用多种抗癫痫药物。对于线粒

体病引起的顽固性癫痫患者，生酮饮食可能有效，

但有可能显著加重患者的代谢性酸中毒或引起其他

不良反应，需根据患者情况谨慎应用［49］。在高度怀

疑线粒体病的患者中避免使用丙戊酸钠，尤其对于

那些确定为 POLG 基因突变的患者［50］。

六、总结与展望

癫痫基因研究的进展通过揭示癫痫的致病原

因、确定相应的治疗策略促进了癫痫精准诊疗的发

展。基于基因的研究进展，基因治疗成为一种潜在

的、有希望的治疗癫痫的个性化治疗方法，病毒载

体介导的基因转移提供了设计合理治疗的机会。此

外，药物基因组学相关基因研究通过揭示基因变异

对药效和药物毒性的影响，也为癫痫的精准治疗提

供了依据，如细胞色素氧化酶 CYP2C9 影响苯妥因

的代谢、变异等位基因 CYP2C9*2 和 CYP2C9*3 可

使苯托因代谢降低，携带这些基因的患者在通常给

药剂量下对苯妥英毒性的易感性增加［51］；存在 HLA

等位基因变异之一的 HLA-b*15：02 的患者在使用卡

马西平治疗时易发生严重的皮肤变态反应（Stevens-
Johnson 综合征 / 中毒性表皮坏死松解）。因此，具有

这类变异的患者应避免使用卡马西平［52］；罕见的线

粒体 DNA 聚合酶 γPOLG1 突变患者在服用丙戊酸

钠后可能会发生致命的肝功能衰竭［53］。临床医生

可以根据这些药物基因组学相关基因的提示，避免

使用某些抗癫痫药物或者适当减少用量。

尽管在识别癫痫相关基因方面已经取得了一定

的进展，但要实现精准医疗，仍需准确鉴定每例患

者的基因变异情况。这就需要构建大规模数据库及

多学科研究人员（临床医学、遗传学和生物信息学

等）的共同合作。随着对癫痫基因及其分子发病机

制研究的不断深入，癫痫患者有望获得更有效及个

性化的治疗方案。
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本刊文稿中缩略语的书写要求

在本刊发表的学术论文中，已被公知公认的缩略语在正文中可以不加注释直接使用（表1）；不常用的和

尚未被公知公认的缩略语以及原词过长、在文中多次出现者，若为中文可于文中第1次出现时写明全称，在

圆括号内写出缩略语，如：流行性脑脊髓膜炎（流脑）；若为外文可于文中第1次出现时写出中文全称，在圆括

号内写出外文全称及其缩略语，如：阿尔茨海默病（Alzheimer disease， AD）。若该缩略语已经公知，也可不注

出其英文全称。不超过4个汉字的名词不宜使用缩略语，以免影响论文的可读性。西文缩略语不得拆开转行。

表1　《神经疾病与精神卫生》杂志常用缩略语

缩略语 中文全称 缩略语 中文全称 缩略语 中文全称

CNS 中枢神经系统 AD 老年痴呆症 ( 阿尔茨海默病 ) GABA γ- 氨基丁酸

IL 白细胞介素 CT 电子计算机体层扫描 PD 帕金森病

MRI 磁共振成像 BDNF 脑源性神经营养因子 DSA 数字减影血管造影

PCR 聚合酶链式反应 ELISA 酶联免疫吸附剂测定 PET 正电子发射计算机断层显像

SOD 超氧化物歧化酶 NIHSS 美国国立卫生研究院卒中评分 CRP C 反应蛋白

MMSE 简易精神状态检查 WHO 世界卫生组织 TIA 短暂性脑缺血发作

TNF 肿瘤坏死因子 PANSS 阳性与阴性症状量表 HAMD 汉密尔顿抑郁量表

HAMA 汉密尔顿焦虑量表 SSRIs 选择性 5- 羟色胺再摄取抑制剂 rTMS 重复经颅磁刺激

5-HT 5- 羟色胺 ICD-10 国际疾病分类第十版 MoCA 蒙特利尔认知评估量表

PTSD 创伤后应激障碍 CCMD 中国精神障碍分类与诊断标准 DSM 美国精神障碍诊断与统计手册


