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摘  要 

婴儿痉挛综合征(Infantile Spasms Syndrome, ISS)是一种具有年龄特异性的难治性癫痫综合征，多在婴

儿期起病。其病因复杂多样，涉及遗传、结构、代谢、感染等多个方面。近年来，随着分子生物学、神

经影像学及遗传学等学科的发展，对婴儿痉挛综合征病因的研究不断深入，本文就其病因研究进展进行

综述，以期为临床诊断和治疗提供参考。 
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Abstract 
Infantile Spasms Syndrome (ISS) is an age-specific refractory epilepsy syndrome that often begins 
in infancy. Its causes are complex and diverse, involving multiple aspects such as genetics, structure, 
metabolism and infection. In recent years, with the development of disciplines such as molecular 
biology, neuroimaging and genetics, the research on the etiology of infantile spasms syndrome has 
been continuously deepened. This article reviews the progress of its etiological research, with the 
aim of providing a reference for clinical diagnosis and treatment. 
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1. 引言 

婴儿痉挛综合征(ISS)是一种主要影响婴儿的严重癫痫性脑病，其特征为突发性强直性痉挛、脑电图

高度失律及精神运动发育迟滞[1]。发病率近几十年来无明显变化。ISS 的病因多样，明确病因有助于早

期诊断和精准治疗，从而改善患儿预后。 

2. 流行病学 

2022 年国际婴儿痉挛综合征基因组联盟(ISGC，n = 1248 例)全外显子测序显示，单基因致病占全部

ISS 的 42%，其中 SCN2A (8.7%)、CDKL5 (6.4%)、STXBP1 (4.9%)位列前三；染色体异常占 7%，以 21-
三体(3.1%)和 17p13.3 缺失(1.8%)最常见。2020~2023 年北美 13 家儿童中心回顾性 MRI 队列(n = 806)报
道，结构异常占 ISS 34%，其中结节性硬化症 9%，局灶性皮质发育不良(FCD) 11%，围产期缺氧缺血性

脑病后继发改变 6%，脑积水/脑出血 4%。德国多中心新生儿筛查–癫痫登记系统(2015~2022，n = 312 例

ISS)显示，可干预代谢病占 5.4%，其中吡哆醇依赖性癫痫 1.9%，苯丙酮尿症 0.6%，线粒体病 1.3%，戊

二酸血症 I 型 0.9%。2021 年 WHO 全球围产期感染监测网数据提示，在发展中国家，实验室证实的围产

期细菌感染伴发 ISS 占全部病例的 9%，而自身免疫性脑炎(主要为抗 NMDAR)约占 2% [2]。 

3. 遗传因素 

遗传因素在 ISS 的发病中起着重要作用。染色体异常如唐氏综合征、米勒–迪耶克综合征等与 ISS
相关。多种基因突变可导致 ISS，如 SCN2A、SCN8A、CDKL5、DEPDC5、STXBP1 等。这些基因主要

涉及神经元的兴奋性、突触传递及神经发育等过程。例如，SCN2A 基因编码的钠通道亚单位在调节神经

元兴奋性方面具有重要作用，其突变可能导致神经元过度兴奋，从而引发痉挛发作。研究发现，一些基

因突变可能通过影响神经递质的合成、释放和代谢，导致神经元的异常放电。此外，表观遗传学研究也

表明，DNA 甲基化、组蛋白修饰等表观遗传机制可能在 ISS 的发病中发挥重要作用[3]。 

3.1. 染色体异常 

1) 唐氏综合征：唐氏综合征是由于 21 号染色体三体性导致的先天性疾病，患儿常伴有智力障碍、发

育迟缓等多系统异常。研究表明，唐氏综合征患儿发生婴儿痉挛综合征的风险显著增加，其机制可能与 21
号染色体上多种基因的过表达有关，这些基因可能影响神经元的发育和功能，进而导致癫痫发作[4]。 

2) 米勒–迪耶克综合征：该综合征是一种罕见的染色体异常疾病，主要表现为小头畸形、智力障碍、

癫痫等。其特征性的染色体异常为 17 号染色体的缺失或重复，这种染色体结构异常可能导致多个基因的

表达失调，影响神经系统的正常发育和功能，从而增加婴儿痉挛综合征的发病风险[5]。 

3.2. 单基因突变 

1) SCN2A 基因：SCN2A 基因位于染色体 2q24.3，编码电压门控钠通道 α亚单位 Nav1.2。Nav1.2 钠
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通道在神经元的动作电位传导和兴奋性调节中发挥关键作用。SCN2A 基因突变可导致钠通道功能异常，

使神经元的兴奋性增高，容易产生异常的电活动，从而引发癫痫发作。研究发现，SCN2A 基因突变在婴

儿痉挛综合征患者中的检出率较高，且不同类型的突变(如错义突变、无义突变、剪接位点突变等)可能导

致不同程度的钠通道功能障碍，与疾病的严重程度和预后相关[6]。 
2) SCN8A 基因：SCN8A 基因位于染色体 12q13，编码钠通道亚单位 Nav1.6。Nav1.6 钠通道主要在

大脑皮质、海马等神经元中表达，对神经元的快速去极化和动作电位的产生至关重要。SCN8A 基因突变

可导致钠通道的持久性钠电流增加，使神经元的兴奋性增强，进而引发癫痫。SCN8A 相关的婴儿痉挛综

合征通常具有起病早、发作频繁、预后差等特点[7]。 
3) CDKL5 基因：CDKL5 基因位于染色体 Xp22.1，编码一种丝氨酸/苏氨酸蛋白激酶。CDKL5 基因

在神经系统发育和功能中具有重要作用，其表达产物参与调节神经元的增殖、分化、突触可塑性等多种

生理过程。CDKL5 基因突变可导致 CDKL5 缺乏症，患儿主要表现为婴儿痉挛综合征、智力障碍、运动

功能障碍等。研究发现，CDKL5 基因突变可能通过影响神经元的发育和突触传递，导致神经元网络的异

常兴奋性，从而引发癫痫发作[8]。 
4) DEPDC5 基因：DEPDC5 基因位于染色体 22q12.3，编码一种包含 DEP 结构域的蛋白激酶 C 和

cAMP 定向的蛋白激酶锚定蛋白。DEPDC5 基因突变与多种癫痫性脑病相关，包括婴儿痉挛综合征。研

究发现，DEPDC5 基因突变可能导致 mTOR 信号通路的异常激活，进而影响神经元的发育和功能，导致

神经元的异常放电[9]。 
5) STXBP1 基因：STXBP1 基因位于染色体 2q31.1，编码突触小泡相关蛋白 1，该蛋白在神经递质的

释放过程中发挥关键作用。STXBP1 基因突变可导致神经递质释放的调节障碍，影响神经元之间的信号

传递，从而引发癫痫发作。STXBP1 相关的婴儿痉挛综合征通常具有起病急、发作频繁、对治疗反应差等

特点[10]。 

3.3. 表观遗传学机制 

表观遗传学是指在不改变 DNA 序列的情况下，通过 DNA 甲基化、组蛋白修饰、非编码 RNA 等机

制调节基因表达。近年来，研究发现表观遗传学机制可能在婴儿痉挛综合征的发病中发挥重要作用[11]。
例如，DNA 甲基化可通过添加甲基基团到 DNA 的 CpG 岛上，抑制基因的转录。在婴儿痉挛综合征患儿

中，可能存在某些关键基因的异常甲基化，导致其表达失调，进而影响神经元的发育和功能。此外，组

蛋白修饰如组蛋白乙酰化、甲基化等也可调节基因的表达。一些研究表明，组蛋白去乙酰化酶(HDAC)抑
制剂可能通过调节组蛋白修饰，影响基因表达，从而对癫痫发作产生抑制作用。非编码 RNA，包括微小

RNA (miRNA)、长链非编码 RNA (lncRNA)等，也可通过调节基因的表达和转录后修饰，参与癫痫的发生

和发展。例如，某些 miRNA 可能通过靶向作用于与神经元兴奋性相关的基因，调节其表达，从而影响神

经元的电活动[12]。 

4. 基因–结构–功能关联与病理生理机制 

婴儿痉挛综合征的病因不仅涉及遗传变异，还常通过影响脑结构发育与功能，形成复杂的病理生理

网络。例如，某些基因突变可直接或间接导致大脑结构异常，进而引发神经元网络功能紊乱，最终表现

为癫痫发作。mTOR 信号通路在此过程中扮演核心角色，连接了遗传缺陷、结构性病变与神经元兴奋性

异常。以结节性硬化症(TSC)为例，TSC1 或 TSC2 基因突变导致 mTOR 信号通路过度激活，引起皮质结

节等结构性病变，这些异常结构进一步干扰神经环路，增加癫痫发生风险。类似地，DEPDC5 基因突变

也通过 mTOR 通路影响神经元发育与突触功能。SCN2A、SCN8A 等钠通道基因突变则直接改变神经元
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电生理特性，导致网络兴奋性升高。STXBP1 基因突变影响突触传递，CDKL5 参与神经元分化和突触可

塑性调控[13]。这些例子表明，遗传变异通过影响结构发育与细胞功能，共同构成了 ISS 的发病基础。因

此，理解“基因–结构–功能”三者之间的关联，不仅有助于阐明 ISS 的发病机制，也为针对特定通路

的靶向治疗提供了理论依据。 

5. 结构异常 

中枢神经系统结构异常是 ISS 的重要病因之一。常见的结构异常包括结节性硬化症、皮质发育不良、

脑积水、脑萎缩等。结节性硬化症是一种常见的遗传性疾病，其特征为多系统错构瘤形成，在脑部可表

现为皮质结节、室管膜下结节及巨细胞星形细胞瘤等，这些病变可干扰大脑的正常功能，导致癫痫发作。

此外，围产期缺氧缺血性脑病、脑梗死、脑出血等也可引起脑结构损伤，增加 ISS 的发病风险[14]。 

5.1. 结节性硬化症 

结节性硬化症(TSC)是一种由 TSC1 或 TSC2 基因突变引起的常染色体显性遗传病[15]。TSC1 基因编

码的蛋白 hamartin 和 TSC2 基因编码的蛋白 tuberin 形成一个功能复合体，负向调控 mTOR 信号通路。

mTOR 信号通路在细胞生长、增殖、分化等过程中发挥关键作用。在 TSC 患者中，TSC1 或 TSC2 基因

突变导致 mTOR 信号通路过度激活，进而引起多个器官的错构瘤形成，包括脑部的皮质结节、室管膜下

结节和室管膜下巨细胞星形细胞瘤。脑部病变是导致婴儿痉挛综合征的主要原因。皮质结节是由发育异

常的神经元和胶质细胞组成的，这些异常神经元可能形成异常的神经网络，导致神经元的异常放电，从

而引发癫痫发作。室管膜下结节和室管膜下巨细胞星形细胞瘤可能通过压迫周围的脑组织，影响脑脊液

循环，导致脑积水，进而加重脑部的损伤和癫痫发作。此外，mTOR 信号通路的过度激活还可能导致神

经元的自噬障碍、线粒体功能异常等，进一步影响神经元的正常功能，促进癫痫的发生[16]。 

5.2. 皮质发育不良 

皮质发育不良(Cortical Dysplasia, CD)是一种常见的脑结构异常，指的是大脑皮质在发育过程中出现

的神经元移行异常、层状结构紊乱、神经元异位等[17]。皮质发育不良可由多种原因引起，包括遗传因素、

母体因素、胎儿期感染等。在婴儿痉挛综合征患儿中，皮质发育不良是常见的结构异常之一。皮质发育

不良的病变区域存在大量发育异常的神经元和胶质细胞，这些异常细胞具有高度的兴奋性，容易产生异

常的电活动，成为癫痫发作的起源灶。此外，皮质发育不良还可能导致大脑皮质的神经网络结构异常，

影响神经元之间的正常信号传递，进一步加重癫痫发作。影像学检查如高分辨率磁共振成像(MRI)能够发

现皮质发育不良的特征性表现，为早期诊断和病因分析提供依据[18]。 

5.3. 脑积水 

脑积水是指脑室内脑脊液积聚过多，导致脑室扩大和脑实质受压[19]。脑积水可由多种原因引起，包

括脑脊液分泌过多、循环受阻、吸收不良等。在婴儿痉挛综合征患儿中，脑积水可能是由于先天性脑发

育异常、围产期脑损伤、脑部感染等导致。脑积水对脑组织的压迫可引起大脑皮质的萎缩变薄，神经元

的损伤和死亡，破坏神经元的正常网络结构，导致神经元的异常放电，从而引发癫痫发作。此外，脑积

水还可能引起脑室周围的胶质增生和炎症反应，进一步加重脑组织的损伤和癫痫发作。及时的脑脊液分

流手术可以缓解脑积水，减轻脑组织的损伤，对控制癫痫发作可能有一定的帮助[20]。 

5.4. 脑萎缩 

脑萎缩是指脑组织体积缩小，神经细胞数量减少和神经纤维连接减少[21]。在婴儿痉挛综合征患儿中，
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脑萎缩可能是由于遗传性神经变性病、严重缺氧缺血性脑病、感染等引起。脑萎缩导致大脑皮质、白质

和海马等重要脑区的神经元大量丢失和萎缩，神经网络的连接中断，神经递质的合成和释放减少，脑部

的正常生理功能受到严重影响，从而增加癫痫发作的风险。脑萎缩的诊断主要依靠影像学检查，如 MRI
可显示脑室扩大、脑沟增宽、脑回变平变窄等特征性表现[22]。 

5.5. 围产期脑损伤 

围产期脑损伤是婴儿痉挛综合征的重要病因之一，包括缺氧缺血性脑病、脑出血、脑梗死等[23]。缺

氧缺血性脑病(Hypoxic-Ischemic Encephalopathy, HIE)是由于围生期窒息、胎盘功能不全等原因导致的脑

部缺氧缺血损伤。在 HIE 患儿中，脑组织的缺氧缺血可引起神经元的坏死和凋亡，胶质细胞的增生，炎

症反应的激活等一系列病理生理变化。这些损伤主要累及大脑皮质、基底节、脑干等重要脑区，导致神

经元网络的破坏和异常放电，从而引发癫痫发作。此外，围产期脑出血和脑梗死也可导致脑组织的局部

坏死和瘢痕形成，成为癫痫发作的病灶。预防和及时治疗围产期脑损伤对于降低婴儿痉挛综合征的发生

具有重要意义[24]。 

6. 代谢异常 

代谢异常也是 ISS 的潜在病因[25]。例如，苯丙酮尿症是一种由于苯丙氨酸羟化酶缺乏导致苯丙氨酸

代谢障碍的遗传性疾病，苯丙氨酸及其代谢产物在体内积聚可对神经系统造成损害，引发癫痫发作。此

外，吡哆醇(维生素 B6)依赖性癫痫、戊二酸血症、线粒体疾病等代谢性疾病也可导致 ISS。这些疾病影响

大脑的能量代谢和神经递质合成，进而导致神经元的异常放电[26]。 

6.1. 苯丙酮尿症 

苯丙酮尿症(Phenylketonuria, PKU)是一种常染色体隐性遗传病，由苯丙氨酸羟化酶(PAH)基因突变导

致苯丙氨酸羟化酶缺乏，使苯丙氨酸在体内不能正常转化为酪氨酸，导致苯丙氨酸及其代谢产物(如苯丙

酮酸、苯乙酸、苯乳酸等)在血液和脑组织中积聚[27]。苯丙氨酸的毒性作用主要表现在以下几个方面：

一是干扰大脑的能量代谢，苯丙氨酸及其代谢产物可竞争性抑制脑细胞对葡萄糖的摄取和利用，导致脑

细胞能量供应不足，影响神经元的正常功能；二是干扰神经递质的合成和代谢，苯丙氨酸的堆积可抑制

酪氨酸羟化酶的活性，减少多巴胺、去甲肾上腺素等神经递质的合成，同时苯丙酮酸等代谢产物可抑制

γ-氨基丁酸(GABA)的合成，导致神经元的兴奋性增高；三是直接对神经细胞产生毒性作用，苯丙氨酸及

其代谢产物可引起神经元的氧化应激损伤、线粒体功能障碍等，导致神经元的损伤和死亡。苯丙酮尿症

患儿在出生后数月内即可出现癫痫发作，其中婴儿痉挛综合征是常见的癫痫类型之一。通过新生儿疾病

筛查，早期诊断和治疗 PKU，采用低苯丙氨酸饮食治疗，可有效控制病情，预防癫痫发作和智力障碍的

发生。 

6.2. 吡哆醇依赖性癫痫 

吡哆醇依赖性癫痫(Pyridoxine-Dependent Epilepsy, PDE)是一种罕见的遗传性代谢病，由 ALDH7A1
基因突变引起[28]。ALDH7A1 基因编码的醛脱氢酶 7A1 在维生素 B6 (吡哆醇)的代谢过程中发挥关键作

用。该基因突变可导致吡哆胺醛脱氢酶活性降低，使吡哆胺不能正常转化为活性形式的维生素 B6，进而

影响神经递质的合成和代谢。维生素 B6 是多种神经递质(如谷氨酸、GABA、多巴胺等)合成过程中的重

要辅酶，其缺乏可导致神经递质合成障碍，使神经元的兴奋性失衡，从而引发癫痫发作。PDE 患儿通常

在出生后不久即出现癫痫发作，且发作形式多样，包括婴儿痉挛综合征。及时给予维生素 B6 治疗可迅速

控制癫痫发作，改善患儿的预后。 
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6.3. 戊二酸血症 

戊二酸血症(Glutaric Acidemia)是一种由戊二酸辅酶 A 脱氢酶(GCDH)基因突变引起的常染色体隐性

遗传病[29]。GCDH 基因编码的戊二酸辅酶 A 脱氢酶在赖氨酸、羟赖氨酸和色氨酸的代谢过程中发挥关

键作用。该酶的缺乏可导致这些氨基酸的代谢中间产物(如戊二酸、3-羟基戊二酸等)在体内积聚。这些代

谢产物对神经系统具有毒性作用，可引起线粒体功能障碍、氧化应激损伤、神经元的能量代谢紊乱等，

导致神经元的损伤和死亡。戊二酸血症患儿常在婴儿期出现急性代谢危象，表现为呕吐、腹泻、脱水、

昏迷等症状，同时伴有癫痫发作，其中婴儿痉挛综合征是常见的癫痫类型之一。通过新生儿疾病筛查，

早期诊断和治疗戊二酸血症，采用低蛋白饮食和补充肉碱等措施，可减少代谢产物的积聚，预防神经系

统损伤和癫痫发作[30]。 

6.4. 线粒体疾病 

线粒体疾病是一组由于线粒体基因或核基因突变导致线粒体结构和功能异常的遗传性疾病[31]。线

粒体是细胞的能量工厂，负责合成细胞所需的能量物质 ATP。线粒体功能障碍可导致细胞能量供应不足，

影响多个器官系统的功能，尤其是神经系统对能量的需求较高，因此线粒体疾病常累及神经系统，导致

癫痫发作。在婴儿痉挛综合征患儿中，线粒体疾病是重要的代谢性病因之一。线粒体疾病导致的脑能量

代谢障碍可引起神经元的兴奋性增高，产生异常的电活动，从而引发癫痫。此外，线粒体功能障碍还可

导致神经元的氧化应激损伤、钙稳态失衡、神经递质代谢异常等，进一步加重神经元的损伤和癫痫发作。

线粒体疾病的诊断主要依靠基因检测、血乳酸和丙酮酸检测、脑脊液乳酸检测、肌肉活检等。目前，线

粒体疾病的治疗主要是对症支持治疗，包括补充能量代谢底物、抗氧化剂、辅酶 Q10 等，以改善线粒体

功能，减轻症状[32]。 

7. 感染因素 

感染是 ISS 的另一重要病因。围产期感染如新生儿缺氧缺血性脑病、脑膜炎、败血症等可引起脑部

炎症反应，导致神经元损伤和死亡，增加癫痫发病风险。此外，生后感染如脑炎、脑膜炎等也可引发 ISS。
感染可通过多种机制导致癫痫发作，如直接侵犯神经组织、引起免疫反应、导致代谢紊乱等[33]。 

7.1. 围产期感染 

围产期感染是婴儿痉挛综合征的重要病因之一，包括细菌、病毒、真菌等病原体感染。例如，新生

儿脑膜炎可由细菌(如大肠杆菌、肺炎链球菌、李斯特菌等)、病毒(如单纯疱疹病毒、巨细胞病毒等)等引

起。病原体感染可引发脑膜的炎症反应，导致脑脊液循环障碍、脑水肿、颅内压增高等，进而引起脑组

织的损伤和神经元的异常放电。此外，败血症等全身性感染也可通过释放炎症介质，引起全身炎症反应

综合征，影响脑部的血流灌注和代谢，导致脑缺血、缺氧、神经元损伤等，增加婴儿痉挛综合征的发病

风险。预防和及时治疗围产期感染对于降低婴儿痉挛综合征的发生具有重要意义[34]。 

7.2. 生后感染 

生后感染如脑炎、脑膜炎等也可引发婴儿痉挛综合征。例如，单纯疱疹病毒性脑炎是由单纯疱疹病

毒感染引起的一种急性中枢神经系统感染性疾病，病毒主要侵犯大脑颞叶、额叶等皮质区域，导致脑组

织的炎症、坏死和出血。感染引起的脑组织损伤可破坏神经元的正常结构和功能，产生大量炎症介质和

自由基，引起神经元的兴奋性毒性、氧化应激损伤等，从而引发癫痫发作。此外，感染后免疫反应也可

能在癫痫发作中发挥重要作用，机体产生的自身抗体可能攻击神经细胞表面的抗原，导致神经元的自身
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免疫性损伤，进一步加重癫痫发作。及时的抗病毒治疗和免疫调节治疗对于控制感染和癫痫发作至关重

要[35]。 

8. 其他因素 

除上述常见病因外，其他因素也可能与 ISS 的发生有关。例如，免疫异常可能在部分患儿的发病中

起作用。自身免疫性脑炎如抗 N-甲基-D-天冬氨酸受体(anti-NMDAR)脑炎可表现为癫痫发作，包括婴儿

痉挛综合征。此外，围产期因素如低出生体重、早产等也可能增加 ISS 的发病风险。一些研究还发现，

孕妇在孕期暴露于某些环境因素，如药物、酒精、烟草等，也可能增加胎儿发生 ISS 的风险[36]。 

8.1. 免疫异常 

自身免疫性脑炎是一组由自身免疫机制介导的中枢神经系统炎症性疾病，近年来研究发现其与婴儿

痉挛综合征的发生密切相关。例如，抗 NMDAR 脑炎是一种常见的自身免疫性脑炎，由抗 NMDAR 抗体

介导。NMDAR (N-甲基-D-天冬氨酸受体)是中枢神经系统中一种重要的离子型谷氨酸受体，广泛分布于

大脑皮质、海马等神经元，参与神经元的兴奋性传递、突触可塑性、学习记忆等生理过程。抗 NMDAR
抗体可与 NMDAR 结合，导致受体的内化、降解和功能障碍，使神经元的兴奋性降低，同时引起神经元

的炎症反应和损伤。在抗 NMDAR 脑炎患儿中，可出现精神行为异常、癫痫发作、运动障碍等症状，其

中婴儿痉挛综合征是常见的癫痫类型之一。此外，其他自身免疫性脑炎如抗 AMPAR 脑炎、抗 CASPR2
脑炎等也可引发癫痫发作。早期诊断和治疗自身免疫性脑炎对于改善患儿预后至关重要，治疗主要包括

免疫球蛋白静脉注射、糖皮质激素、血浆置换等免疫调节治疗和对症治疗[37]。 

8.2. 围产期因素 

围产期因素如低出生体重、早产等可能增加婴儿痉挛综合征的发病风险。低出生体重儿(出生体重 < 
2500 克)和早产儿(胎龄 < 37 周)由于胎盘功能不全、母体疾病、胎儿发育迟缓等原因，其脑发育不成熟，

神经系统储备能力差，容易受到各种不良因素的影响，导致脑损伤和癫痫发作。研究表明，低出生体重

儿和早产儿发生婴儿痉挛综合征的风险显著高于正常出生体重儿和足月儿。此外，围产期的其他因素如

胎盘早剥、脐带脱垂、胎儿宫内窘迫等也可导致胎儿缺氧缺血，引起脑损伤，从而增加婴儿痉挛综合征

的发病风险。加强围产期保健，预防和减少围产期并发症的发生，对于降低婴儿痉挛综合征的发生具有

重要意义[38]。 

8.3. 环境因素 

孕妇在孕期暴露于某些环境因素，如药物、酒精、烟草等，可能增加胎儿发生婴儿痉挛综合征的风

险。例如，孕妇在孕期服用抗癫痫药物、抗抑郁药物等可能对胎儿的神经系统发育产生不良影响，增加

胎儿发生癫痫的风险。此外，孕妇饮酒可导致胎儿酒精综合征，其特征包括生长迟缓、智力障碍、面部

畸形和癫痫发作等。烟草中的尼古丁等有害物质可通过胎盘进入胎儿体内，影响胎儿的神经发育，增加

婴儿痉挛综合征的发病风险。因此，孕妇在孕期应避免接触有害物质，保持良好的生活习惯，以降低胎

儿发生神经系统疾病的风险[39]。 

9. 结论 

婴儿痉挛综合征的病因复杂多样，涉及遗传、结构、代谢、感染等多个方面。明确病因对于早期诊

断和精准治疗具有重要意义。近年来，随着分子生物学、神经影像学及遗传学等学科的发展，对婴儿痉

挛综合征病因的研究不断深入，为临床诊断和治疗提供了新的思路和方法。然而，仍有许多病因尚未完
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全明确，需要进一步的研究和探索。未来的研究应聚焦于基因–环境交互作用、表观遗传机制及神经免

疫机制等方面，以期发现新的治疗靶点，改善患儿预后。 
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