
GL-DK-2017-03   Bản dịch tiếng Việt 

1 

Phân loại các bệnh động kinh của ILAE 

Bản dịch tiếng Việt toàn văn 

Epilepsia 2017, tập 58, số 4, trang 512-521 

DOI 10.1111/epi.13709 

 

Tác giả 

Ingrid E. Scheffer, Samuel Berkovic, Giuseppe Capovilla, Mary B. Connolly, Jacqueline French, Laura 

Guilhoto, Edouard Hirsch, Satish Jain, Gary W. Mathern, Solomon L. Moshe, Douglas R. Nordli, Emilio 

Perucca, Torbjorn Tomson, Samuel Wiebe, Yue-Hua Zhang và Sameer M. Zuberi 

Thông tin bản dịch 

Bản dịch phục vụ học tập và tra cứu chuyên môn. Thuật ngữ, phạm vi phân loại và các điểm không chắc 

chắn được giữ theo nguyên bản. Người đọc cần đối chiếu bài báo gốc và các cập nhật ILAE hiện hành 

trước khi áp dụng trong thực hành. Bản dịch máy có hiệu đính thuật ngữ và cần được chuyên gia thần 

kinh hoặc động kinh học hiệu đính trước khi xuất bản. 

Bản quyền bài báo gốc thuộc International League Against Epilepsy và Wiley Periodicals. Việc sử dụng 

lại phải tuân theo điều khoản của nhà xuất bản. 
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Tóm tắt 

Phân loại các bệnh động kinh của Liên hội Chống Động kinh Quốc tế (ILAE) đã được cập nhật để phản 

ánh những tiến bộ lớn trong hiểu biết về các bệnh động kinh và cơ chế nền tảng kể từ bản phân loại 

được phê chuẩn gần nhất năm 1989. Phân loại mới gồm ba tầng: loại cơn động kinh, loại bệnh động kinh 

và hội chứng động kinh. Ở mỗi tầng, cần xem xét căn nguyên vì căn nguyên thường có ý nghĩa trực tiếp 

đối với điều trị. Sáu nhóm căn nguyên gồm cấu trúc, di truyền, nhiễm trùng, chuyển hóa, miễn dịch và 

chưa rõ. Tài liệu cũng giới thiệu thuật ngữ bệnh não phát triển và động kinh; thay thuật ngữ lành tính 

bằng tự giới hạn hoặc đáp ứng thuốc khi phù hợp. Khung phân loại này nhằm hỗ trợ chẩn đoán, chăm 

sóc, nghiên cứu và giao tiếp chuyên môn trên toàn thế giới. 

Từ khóa 

phân loại, hội chứng động kinh, thuật ngữ, căn nguyên 

Các điểm chính 

• ILAE đưa ra khung phân loại các bệnh động kinh sửa đổi, được thiết kế để sử dụng cùng bảng phân 

loại các loại cơn động kinh. 

• Ba tầng chẩn đoán gồm loại cơn động kinh, loại bệnh động kinh và hội chứng động kinh. 

• Cần xem xét chẩn đoán căn nguyên ngay từ lần khám đầu tiên và ở từng bước của quá trình chẩn 

đoán; một người bệnh có thể thuộc nhiều nhóm căn nguyên. 

• Thuật ngữ lành tính được thay bằng tự giới hạn hoặc đáp ứng thuốc khi phù hợp. 

• Thuật ngữ bệnh não phát triển và động kinh có thể được dùng toàn bộ hoặc một phần tùy trường 

hợp. 

Trang nguồn 2 

Những nỗ lực liên tục nhằm cải tiến việc phân loại các bệnh động kinh đã được Liên hội Chống Động 

kinh Quốc tế (ILAE) thực hiện gần như kể từ khi thành lập vào năm 1909 và đạt được động lực đặc biệt 

vào đầu những năm 1960 khi các khái niệm phân loại mới được Henri Gastaut đề xuất. 1-3 Cuộc tranh 

luận gay gắt và tiếp thu kiến thức mới trong hai thập kỷ tiếp theo đã dẫn tới cột mốc "phân loại các bệnh 

động kinh và hội chứng động kinh" của ILAE năm 1985,4 ngay sau đó là phiên bản sửa đổi được Đại hội 

đồng ILAE phê chuẩn vào năm 1989.5 Phân loại năm 1989 đã có ảnh hưởng lớn trên toàn thế giới và có 

tác động lớn đến việc nghiên cứu và chăm sóc bệnh động kinh. Công việc được trình bày ở đây được 

xây dựng dựa trên nỗ lực của nhiều người trong hơn một thế kỷ qua; chúng tôi ghi nhận những đóng góp 

to lớn của họ trong việc phát triển việc phân loại các bệnh động kinh. 

Mặc dù nhiều khái niệm được nêu trong bảng phân loại ILAE năm 1989 vẫn còn hiệu lực cho đến ngày 

nay, ngày càng rõ ràng là cần phải sửa đổi để giải thích cho những khám phá khoa học tiếp theo mà 

trong vài thập kỷ qua đã thay đổi căn bản sự hiểu biết của chúng ta về bệnh động kinh cũng như cách 

tiếp cận của chúng ta đối với việc chẩn đoán và quản lý những người mắc bệnh động kinh. phân loại các 

bệnh động kinh là công cụ lâm sàng quan trọng để đánh giá một cá nhân có biểu hiện cơn động kinh. Nó 

ảnh hưởng đến mọi tư vấn lâm sàng nhưng tác động của nó vượt xa lĩnh vực lâm sàng đến nghiên cứu 

bệnh động kinh cơ bản và lâm sàng cũng như sự phát triển của các liệu pháp mới. Việc phân loại phục 

vụ nhiều mục đích: cung cấp một khuôn khổ để hiểu loại bệnh động kinh mà bệnh nhân mắc phải, các 

loại bệnh động kinh khác có nhiều khả năng xảy ra ở cá nhân đó, các tác nhân tiềm ẩn gây ra cơn động 

kinh của họ và thường là 

tiên lượng của họ. Việc phân loại cũng cho biết nguy cơ mắc các bệnh đồng mắc bao gồm khó khăn 

trong học tập, thiểu năng trí tuệ, các đặc điểm tâm thần như rối loạn phổ tự kỷ và nguy cơ tử vong như 

đột tử do bệnh động kinh (SUDEP). Điều đáng chú ý là việc phân loại thường hướng dẫn việc lựa chọn 
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các phương pháp điều trị chống động kinh. Việc phân loại các bệnh động kinh đã phát triển đáng kể kể từ 

khi ra đời vào những năm 1960. 

6-9 Nhiều lần lặp lại trong phân loại phản ánh những tiến bộ trong việc tìm hiểu các kiểu hình và cơ chế 

cơ bản, dựa trên những đóng góp lớn từ nghiên cứu lâm sàng và cơ bản trên khắp thế giới. Những hiểu 

biết sâu sắc này được kết hợp vào nhiều khía cạnh của việc chăm sóc lâm sàng cho bệnh nhân và dẫn 

tới sự tiến bộ trong việc phát triển các phương pháp điều trị tiên tiến, có thể là liệu pháp dùng thuốc hoặc 

chế độ ăn kiêng, phương pháp phẫu thuật hoặc phát triển thiết bị. Việc phân loại sẽ luôn là một quá trình 

năng động, lặp đi lặp lại những hiểu biết mới thu được thông qua nghiên cứu và nâng cao hiểu biết về 

nhóm bệnh không đồng nhất này. Sự phát triển liên tục của nó trong tương lai hứa hẹn sẽ dẫn đến những 

tiến bộ hơn nữa trong việc chăm sóc bệnh nhân. 

Việc phân loại gây ra cuộc tranh luận sôi nổi. Điều này một phần là do nó được xây dựng trên cơ sở lâm 

sàng phức tạp làm nền tảng cho chẩn đoán bệnh động kinh và một phần là do nó rất quan trọng đối với 

thực hành hàng ngày của chúng ta. Việc phân loại dựa trên ý kiến chuyên gia, tập hợp các nhà động kinh 

và các chuyên gia liên quan từ khắp nơi trên thế giới. Mặc dù chắc chắn rằng mục tiêu cuối cùng mong 

muốn là sự phân loại dựa trên cơ sở khoa học, nhưng hiểu biết của chúng ta chưa đủ tiến bộ để xây 

dựng một sự phân loại trên cơ sở khoa học chặt chẽ. 

9 Do đó, các đề xuất hiện tại dựa trên sự kết hợp giữa hiểu biết khoa học mới nhất cùng với ý kiến 

chuyên gia cấp cao, bao gồm tư vấn rộng rãi với các chuyên gia về bệnh động kinh và cộng đồng bệnh 

động kinh rộng lớn hơn trên toàn thế giới. Khi một bệnh nhân có biểu hiện cơn động kinh, bác sĩ lâm 

sàng sẽ thực hiện một số bước quan trọng để chẩn đoán. Trước khi cố gắng phân loại một cơn động 

kinh, bác sĩ phải xác định liệu cơn kịch phát đó có thực sự là một cơn động kinh hay không với vô số 

chẩn đoán phân biệt có thể xảy ra. Chúng bao gồm ngất co giật, chứng mất ngủ, rối loạn vận động và các 

hiện tượng không động kinh khác (https:// 

Trang nguồn 3 

www.epilepsydiagnosis.org/epilepsy-imitators.html). Bước chẩn đoán này được thực hiện như đã được 

thiết lập tại thời điểm bắt đầu phân loại các bệnh động kinh của bệnh nhân. Về phân loại các bệnh động 

kinh, bác sĩ lâm sàng bắt đầu bằng cách phân loại cơn động kinh. Đây là chủ đề của bài viết đi kèm về 

cách phân loại mới các loại cơn động kinh. 10 Sau đó, loại bệnh động kinh của bệnh nhân cần được 

phân loại và trong nhiều trường hợp, có thể đưa ra chẩn đoán hội chứng động kinh cụ thể. Cũng quan 

trọng không kém, những nỗ lực tích cực để xác định căn nguyên bệnh động kinh của bệnh nhân phải 

được thực hiện ở mỗi bước trong quá trình chẩn đoán. Việc phân loại cơn động kinh và loại bệnh động 

kinh đều tính đến kết quả điều tra như EEG và nghiên cứu chẩn đoán hình ảnh thần kinh cùng với các 

nghiên cứu khác khám phá căn nguyên nền của bệnh động kinh. Ở đây, 

chúng tôi trình bày Bảng phân loại chính đầu tiên về các bệnh động kinh kể từ Bảng phân loại ILAE được 

phê chuẩn gần đây nhất vào năm 1989. 

Phương pháp 

Trước đây, các tài liệu quan điểm của ILAE về các vấn đề cơ bản như thuật ngữ, định nghĩa và phân loại 

các cơn động kinh và động kinh đều cần được Đại hội đồng phê chuẩn thông qua cuộc bỏ phiếu của đại 

diện các Chi hội ILAE trên khắp thế giới. 5 Cách tiếp cận này không còn tối ưu nữa vì nó không cho phép 

sự tham gia đầy đủ của nhóm chuyên gia động kinh ngày càng mở rộng trên toàn thế giới và không khai 

thác được các cơ hội do những tiến bộ ấn tượng trong các công cụ truyền thông mang lại. 

Do đó, vào năm 2013, Liên đoàn đã đặt ra một quy trình mới để hoàn thiện và phê duyệt các tài liệu quan 

điểm, tức là các tài liệu phản ánh quan điểm của ILAE về các chủ đề liên quan đến việc áp dụng ngôn 

ngữ chung hoặc bộ định nghĩa (ví dụ: xác định bệnh động kinh, phân loại). 11 Quá trình này có tính lặp lại 

cao và bao gồm việc ban đầu xây dựng tài liệu bởi một nhóm chuyên gia do Liên đoàn lựa chọn, đăng tài 
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liệu lên trang web ILAE, thu hút ý kiến và phê bình của tất cả các bên liên quan và chỉ định một hội đồng 

chuyên gia riêng biệt để xem xét và tổng hợp các ý kiến của công chúng. 

Quá trình này diễn ra song song với quá trình đánh giá ngang hàng được thực hiện bởi tạp chí nơi tài liệu 

được gửi để xuất bản (http://www.ilae.org/Visitors/Docume nts/Guideline-PublPolicy-2013Aug.pdf). Trong 

trường hợp Phân loại sửa đổi, đề xuất đầu tiên trước khi thực hiện quy trình nêu trên đã được Ủy ban 

Phân loại và Thuật ngữ ILAE công bố vào năm 2010.9 Trọng tâm là sử dụng thuật ngữ minh bạch, trong 

đó các từ có nghĩa như những gì chúng nói. Ấn phẩm năm 2010 đã gây ra nhiều cuộc thảo luận và bình 

luận rộng rãi. 12-29 Sau đó, Ủy ban Phân loại và Thuật ngữ mới đã được Ban điều hành ILAE bổ nhiệm 

và được giao nhiệm vụ đưa ra Phân loại sửa đổi thông qua thủ tục được nêu cho các tài liệu quan điểm 

của ILAE. Ủy ban đã nộp tài liệu đầu tiên vào năm 2013 và tài liệu đã được đăng 

thảo luận mời trực tuyến (Thông tin hỗ trợ cho Scheffer và cộng sự 30). Sự tham gia và tranh luận sôi nổi 

của cộng đồng đã diễn ra, với 128 ý kiến nhận được từ 43 quốc gia. Phản hồi rất rộng rãi và phản hồi về 

các khái niệm quan trọng mâu thuẫn đến mức hội đồng phụ trách xem xét các bình luận của công chúng 

đã xác định rằng cần phải có sự tham gia sâu hơn của công chúng để đảm bảo mức độ đồng thuận cao 

nhất có thể. Lộ trình mà hội thảo tuân theo nhằm thu hút sự tham gia sâu hơn và phản hồi từ các bên liên 

quan được mô tả trong một bài báo đăng trên Epilepsia Open năm 2016, một lần nữa mời phản hồi từ 

cộng đồng toàn cầu. 

30 Sau đó, những nhận xét và ý kiến tiếp theo đã được cân nhắc và xem xét để hoàn thiện tài liệu quan 

điểm hiện tại xác định phân loại các bệnh động kinh năm 2017. 

Phân loại các bệnh động kinh 

phân loại các bệnh động kinh mới là một phân loại đa cấp, được thiết kế để phục vụ cho việc phân loại 

các bệnh động kinh trong các bối cảnh lâm sàng khác nhau (Hình 1). Điều này thừa nhận sự khác biệt 

lớn về nguồn lực trên khắp thế giới, có nghĩa là sẽ có thể có các cấp độ phân loại khác nhau tùy thuộc 

vào nguồn lực có sẵn cho bác sĩ lâm sàng đưa ra chẩn đoán. Nếu có thể, nên tìm kiếm chẩn đoán ở cả 

ba cấp độ cũng như căn nguyên bệnh động kinh của từng người. 

Loại cơn động kinh 

Điểm khởi đầu của khung phân loại các bệnh động kinh là loại cơn động kinh. Ở bước này, bác sĩ lâm 

sàng được giả định là đã xác định biến cố của người bệnh thực sự là cơn động kinh; đây không phải 

thuật toán để phân biệt cơn động kinh với các biến cố không do động kinh. Việc phân loại cơn động kinh 

dựa trên danh pháp mới trong bài báo đi kèm. 10 Cơn động kinh được chia thành khởi phát cục bộ, khởi 

phát toàn thể và không rõ khởi phát. 

Trong một số bối cảnh, phân loại theo loại cơn động kinh có thể là mức tối đa có thể để chẩn đoán vì có 

thể không có quyền truy cập vào EEG, video và nghiên cứu hình ảnh. Trong các trường hợp khác, có thể 

đơn giản là có quá ít thông tin để có thể đưa ra chẩn đoán ở cấp độ cao hơn, chẳng hạn như khi bệnh 

nhân chỉ bị một cơn động kinh duy nhất. 

Loại bệnh động kinh 

Cấp độ thứ hai là loại bệnh động kinh và giả định rằng bệnh nhân được chẩn đoán mắc bệnh động kinh 

dựa trên định nghĩa năm 2014. 31 Cấp độ loại bệnh động kinh bao gồm một phân loại mới là "động kinh 

kết hợp toàn thể và cục bộ" bên cạnh Động kinh toàn thể và động kinh cục bộ đã được xác định rõ ràng. 

Nó cũng bao gồm một danh mục Không xác định. Nhiều bệnh động kinh có thể có nhiều loại cơn động 

kinh. Để chẩn đoán bệnh Động kinh toàn thể, bệnh nhân thường có biểu hiện hoạt động sóng nhọn toàn 

thể trên 

Trang nguồn 4 
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Hình 1 Khung phân loại các bệnh động kinh. Ba tầng gồm loại cơn động kinh, loại bệnh động kinh và hội chứng động kinh. 

Căn nguyên được xem xét song song ở mọi tầng; bệnh đồng mắc nằm trên trục dọc. Dấu sao chỉ khởi phát cơn động kinh. 

EEG. Những người mắc bệnh động kinh toàn thể có thể có nhiều loại cơn động kinh bao gồm cơn vắng ý 

thức, cơn giật cơ, cơn mất trương lực, cơn co cứng và cơn co cứng -co giật. Việc chẩn đoán bệnh động 

kinh toàn thể được thực hiện trên cơ sở lâm sàng, được hỗ trợ bởi việc tìm thấy sự phóng điện EEG giữa 

các cơn điển hình. Cần thận trọng đối với bệnh nhân bị cơn co cứng - co giật toàn thể và EEG bình 

thường. Trong trường hợp này, cần phải có bằng chứng hỗ trợ để chẩn đoán bệnh động kinh toàn thể, 

chẳng hạn như giật cơ hoặc tiền sử gia đình có liên quan. 

Động kinh cục bộ bao gồm các rối loạn một ổ và đa ổ cũng như các cơn động kinh liên quan đến một bán 

cầu. Có thể thấy một loạt các loại cơn động kinh bao gồm cơn động kinh cục bộ còn ý thức, cơn động 

kinh cục bộ suy giảm ý thức, cơn động kinh cục bộ vận động, cơn động kinh cục bộ không vận động và 

cơn cục bộ tiến triển thành co cứng-co giật hai bên. EEG giữa cơn thường cho thấy sự phóng điện dạng 

động kinh cục bộ, nhưng chẩn đoán được thực hiện dựa trên cơ sở lâm sàng, được hỗ trợ bởi các phát 

hiện trên EEG. 

Nhóm mới gồm Động kinh toàn thể và cục bộ kết hợp, vì có những bệnh nhân bị cả cơn động kinh toàn 

thể và cục bộ. Chẩn đoán được thực hiện trên cơ sở lâm sàng, được hỗ trợ bởi các kết quả EEG. Bản 

ghi trong cơn rất hữu ích nhưng không cần thiết. EEG giữa cơn có thể cho thấy cả phức hợp gai-sóng 

toàn thể và phóng điện dạng động kinh cục bộ, nhưng hoạt động dạng động kinh không cần thiết cho 

chẩn đoán. Các ví dụ phổ biến trong đó xảy ra cả hai loại cơn động kinh là hội chứng Dravet và hội 

chứng Lennox-Gastaut. 

loại bệnh động kinh cũng có thể là mức độ chẩn đoán cuối cùng có thể đạt được khi bác sĩ lâm sàng 

không thể đưa ra chẩn đoán Hội chứng Động kinh. Các ví dụ bao gồm những trường hợp sau: tình trạng 

phổ biến của trẻ em hoặc người lớn mắc bệnh động kinh thùy thái dương không tổn thương và bị động 

kinh cục bộ không rõ nguyên nhân; một đứa trẻ 5 tuổi có cơn động kinh co cứng - co giật toàn thể và hoạt 

động gai-sóng toàn thể trên EEG, không thể phân loại thành hội chứng động kinh đã biết nhưng được 

chẩn đoán rõ ràng là Động kinh toàn thể; hoặc tình huống ít phổ biến hơn là một phụ nữ 20 tuổi bị cả cơn 

động kinh suy giảm nhận thức khu trú và cơn vắng ý thức với cả phóng điện cục bộ và phức hợp gai-

sóng toàn thể trên bản ghi EEG và MRI bình thường, do đó sẽ được chẩn đoán là động kinh kết hợp toàn 

thể và cục bộ. 

Thuật ngữ "Không xác định" được sử dụng để biểu thị khi bệnh nhân được hiểu là bị Động kinh nhưng 

bác sĩ lâm sàng không thể xác định xem loại bệnh động kinh là cục bộ hay toàn thể vì không có đủ thông 

tin. Điều này có thể vì nhiều lý do. Có thể không có quyền truy cập vào EEG hoặc các nghiên cứu EEG 

có thể không mang lại nhiều thông tin, chẳng hạn như bình thường. Nếu chưa xác định được loại cơn 

động kinh thì loại bệnh động kinh có thể không xác định được vì những lý do tương tự, mặc dù cả hai loại 

này không phải lúc nào cũng phù hợp. Ví dụ, bệnh nhân có thể đã có một số cơn co cứng - co giật đối 
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xứng mà không có đặc điểm khu trú và bản ghi EEG bình thường. Do đó, khởi phát cơn động kinh là 

không rõ và người đó mắc loại bệnh động kinh không xác định. 

Hội chứng động kinh 

Cấp độ thứ ba là chẩn đoán Hội chứng động kinh. Hội chứng động kinh đề cập đến một nhóm các đặc 

điểm kết hợp các loại bệnh động kinh, EEG và các đặc điểm hình ảnh có xu hướng xảy ra cùng nhau. Nó 

thường có các đặc điểm phụ thuộc vào độ tuổi như tuổi khởi phát và thuyên giảm (nếu có), các yếu tố 

khởi phát cơn, sự thay đổi trong ngày và đôi khi là tiên lượng. 4,5 Nó cũng có thể có các bệnh đồng mắc 

đặc biệt như rối loạn chức năng trí tuệ và tâm thần, cùng với những phát hiện cụ thể về EEG và nghiên 

cứu hình ảnh. Nó có thể có liên quan đến nguyên nhân, tiên lượng và điều trị. Điều quan trọng là phải 

Trang nguồn 5 

lưu ý rằng hội chứng động kinh không có mối tương quan 1-1 với chẩn đoán căn nguyên và phục vụ một 

mục đích khác như hướng dẫn quản lý. Có nhiều hội chứng được công nhận rộng rãi, chẳng hạn như 

động kinh cơn vắng ý thức ở trẻ em, hội chứng West và hội chứng Dravet, mặc dù cần lưu ý rằng ILAE 

chưa bao giờ phân loại chính thức các hội chứng. 9 Trang web giáo dục ILAE được phát triển gần đây, 

epilepsydiagnosis.org, cung cấp một nguồn thông tin tuyệt vời để hiểu các thông số chẩn đoán, xem lại 

các video về các loại cơn động kinh và đặc điểm EEG của nhiều hội chứng đã được xác định và được 

thiết kế như một công cụ giảng dạy. 

Các động kinh toàn thể vô căn 

Trong Động kinh toàn thể là phân nhóm phổ biến và được công nhận rộng rãi của Động kinh toàn thể vô 

căn (IGE). IGE bao gồm bốn hội chứng động kinh đã được xác định rõ ràng: Động kinh cơn vắng ý thức 

ở trẻ em, Động kinh cơn vắng ý thức ở thiếu niên, Động kinh giật cơ thiếu niên và Động kinh chỉ có cơn 

co cứng-co giật toàn thể (trước đây gọi là Động kinh với cơn co cứng-co giật toàn thể khi thức tỉnh nhưng 

được sửa đổi để công nhận rằng cơn động kinh có thể xảy ra bất cứ lúc nào trong ngày). Ý định loại bỏ 

thuật ngữ "vô căn" khỏi danh pháp phân loại các bệnh động kinh đã được đề xuất, vì định nghĩa của nó là 

"không có nguyên nhân nào được biết hoặc nghi ngờ ngoài khuynh hướng di truyền có thể xảy ra." Do 

đó, bệnh vô căn có thể được coi là một thuật ngữ không chính xác do chúng ta ngày càng công nhận và 

phát hiện ra các gen liên quan đến nhiều bệnh động kinh, bao gồm các thể di truyền đơn gen (với các 

biến thể gây bệnh di truyền hoặc de novo) hoặc di truyền phức tạp (đa gen có hoặc không có yếu tố môi 

trường). Ngoài ra, từ "di truyền" đôi khi có thể bị hiểu sai là đồng nghĩa với "được kế thừa". Do đó, sẽ có 

ý nghĩa hơn khi gọi nhóm hội chứng này là Động kinh toàn thể di truyền (GGE), trong đó bác sĩ lâm sàng 

cảm thấy có đủ bằng chứng cho việc phân loại này. Bằng chứng như vậy được rút ra từ nghiên cứu lâm 

sàng tỉ mỉ về sự di truyền của các hội chứng này trong các nghiên cứu về cặp song sinh và gia đình và 

không có nghĩa là các đột biến gen cụ thể đã được xác định. Thật vậy, hiện nay hiếm khi xảy ra trường 

hợp (các) đột biến gen gây ra bệnh động kinh của bệnh nhân được xác định, có lẽ ngoại trừ bệnh não 

phát triển và động kinh khởi phát ở trẻ sơ sinh, trong đó nhiều bệnh nhân đã được chứng minh là mắc 

bệnh động kinh. 

biến thể gây bệnh mới phát sinh. 32 Tuy nhiên, vẫn có mong muốn đáng kể là giữ lại thuật ngữ IGE. Do 

đó, Lực lượng Đặc nhiệm đã quyết định rằng thuật ngữ IGE sẽ được chấp nhận cụ thể cho nhóm bốn hội 

chứng động kinh: Động kinh cơn vắng ý thức ở trẻ em, Động kinh cơn vắng ý thức ở thiếu niên, Động 

kinh giật cơ thiếu niên và Động kinh chỉ có cơn co cứng-co giật toàn thể. Trong các trường hợp riêng lẻ, 

thuật ngữ Bệnh động kinh toàn thể do di truyền có thể được sử dụng khi bác sĩ lâm sàng cảm thấy thoải 

mái khi viện dẫn căn nguyên di truyền. 

Các động kinh cục bộ tự giới hạn 

Có một số bệnh động kinh cục bộ tự giới hạn, thường bắt đầu từ thời thơ ấu. Phổ biến nhất là bệnh động 

kinh tự giới hạn với các gai trung tâm thái dương, trước đây được gọi là "động kinh lành tính với các gai 
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trung tâm thái dương." Những loại khác cũng nằm trong nhóm rộng này là các bệnh động kinh vùng chẩm 

tự giới hạn ở thời thơ ấu, với dạng khởi phát sớm được mô tả bởi Panayiotopoulos và dạng khởi phát 

muộn được mô tả bởi Gastaut. 33 Các bệnh động kinh thùy trán tự giới hạn khác, 34 bệnh động kinh thùy 

thái dương35 và thùy đỉnh36 đã được mô tả với một số trường hợp khởi phát ở tuổi thiếu niên và thậm 

chí cả khi trưởng thành. 

Căn nguyên 

Từ thời điểm bệnh nhân xuất hiện cơn động kinh đầu tiên, bác sĩ lâm sàng nên hướng tới việc xác định 

căn nguyên bệnh động kinh của bệnh nhân. Một loạt các nhóm nguyên nhân đã được công nhận, nhấn 

mạnh vào những nhóm có ý nghĩa đối với việc điều trị. Thông thường cuộc điều tra đầu tiên được thực 

hiện liên quan đến chẩn đoán chẩn đoán hình ảnh thần kinh, lý tưởng nhất là MRI nếu có. Điều này cho 

phép bác sĩ lâm sàng quyết định xem có căn nguyên cấu trúc nào gây ra chứng động kinh của bệnh nhân 

hay không. Năm nhóm nguyên nhân bổ sung là di truyền, truyền nhiễm, trao đổi chất và miễn dịch, cũng 

như một nhóm chưa xác định (Hình 1). Bệnh động kinh của bệnh nhân có thể được phân loại thành nhiều 

loại nguyên nhân; các nguyên nhân không được phân cấp theo thứ bậc và tầm quan trọng của nhóm 

nguyên nhân của bệnh nhân có thể phụ thuộc vào hoàn cảnh. Ví dụ, một bệnh nhân mắc bệnh xơ cứng 

củ có cả căn nguyên cấu trúc và căn nguyên di truyền; căn nguyên cấu trúc rất quan trọng cho phẫu thuật 

động kinh, 

trong khi căn nguyên di truyền là chìa khóa để tư vấn di truyền và xem xét các liệu pháp mới như thuốc 

ức chế mục tiêu rapamycin (mTOR) của động vật có vú. 

Căn nguyên cấu trúc 

Khái niệm đằng sau căn nguyên cấu trúc là một bất thường về cấu trúc có nguy cơ gia tăng đáng kể liên 

quan đến bệnh động kinh dựa trên các nghiên cứu được thiết kế phù hợp. 9 căn nguyên cấu trúc đề cập 

đến những bất thường có thể nhìn thấy trên hình ảnh cấu trúc thần kinh trong đó đánh giá điện lâm sàng 

cùng với kết quả hình ảnh dẫn đến suy luận hợp lý rằng bất thường hình ảnh có thể là nguyên nhân gây 

ra cơn động kinh của bệnh nhân. Các nguyên nhân về cấu trúc có thể mắc phải như đột quỵ, chấn 

thương và nhiễm trùng hoặc do di truyền như nhiều dị tật phát triển vỏ não. Mặc dù có cơ sở di truyền đối 

với những dị tật như vậy nhưng mối tương quan về cấu trúc vẫn là nền tảng cho chứng động kinh của 

người đó. Việc xác định một tổn thương cấu trúc khó phát hiện đòi hỏi phải nghiên cứu MRI thích hợp 

bằng cách sử dụng các phác đồ điều trị động kinh cụ thể. 

37 Có những mối liên quan được công nhận rõ ràng trong bệnh động kinh với căn nguyên cấu trúc. 

Chúng bao gồm việc phát hiện tương đối thường xuyên các cơn động kinh thùy thái dương gần kèm theo 

bệnh xơ cứng vùng đồi thị. Các hiệp hội quan trọng khác bao gồm gelastic 

Trang nguồn 6 

co giật với u mô thừa vùng dưới đồi, hội chứng Rasmussen và hội chứng co giật nửa người-liệt nửa 

người-động kinh. Việc nhận biết các mối liên quan này là quan trọng để đảm bảo rằng hình ảnh của bệnh 

nhân được kiểm tra cẩn thận để phát hiện bất thường về cấu trúc cụ thể. Điều này lại nhấn mạnh sự cần 

thiết phải xem xét phẫu thuật điều trị bệnh động kinh nếu bệnh nhân thất bại trong việc điều trị nội khoa. 

Cơ sở cơ bản của bất thường về cấu trúc có thể là do di truyền hoặc mắc phải, hoặc cả hai. Ví dụ, 

polymicrogyria có thể là thứ phát do đột biến gen như GPR56, hoặc mắc phải, thứ phát sau nhiễm trùng 

cytomegalovirus trong tử cung. 

38 Các căn nguyên cấu trúc mắc phải bao gồm bệnh não do thiếu oxy-thiếu máu cục bộ, chấn thương, 

nhiễm trùng và đột quỵ. Khi căn nguyên cấu trúc có cơ sở di truyền được xác định rõ ràng chẳng hạn như 

phức hợp xơ cứng củ, gây ra bởi đột biến gen TSC1 và TSC2 mã hóa hamartin và tuberin, tương ứng, có 

thể sử dụng cả thuật ngữ căn nguyên, cấu trúc và di truyền. 
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Căn nguyên di truyền 

Khái niệm về bệnh động kinh di truyền là nó xuất phát trực tiếp từ một đột biến gen đã biết hoặc được 

cho là, trong đó cơn động kinh là triệu chứng cốt lõi của rối loạn. Các bệnh động kinh liên quan đến căn 

nguyên di truyền khá đa dạng và trong hầu hết các trường hợp, các gen liên quan vẫn chưa được biết 

đến. Đầu tiên, suy luận về căn nguyên di truyền có thể chỉ dựa trên tiền sử gia đình mắc rối loạn nhiễm 

sắc thể thường trội. Ví dụ, trong hội chứng Động kinh sơ sinh lành tính có tính chất gia đình, hầu hết các 

gia đình đều có đột biến một trong các gen kênh kali, KCNQ2 hoặc KCNQ3. 

39 Ngược lại, trong hội chứng Động kinh thùy trán về đêm nhiễm sắc thể thường trội, đột biến nền tảng 

chỉ được biết đến ở một tỷ lệ nhỏ cá nhân vào thời điểm này.40 Thứ hai, căn nguyên di truyền có thể 

được gợi ý bởi nghiên cứu lâm sàng ở những quần thể có cùng hội chứng như Động kinh cơn vắng ý 

thức ở trẻ em hoặc Động kinh giật cơ thiếu niên. Bằng chứng về cơ sở di truyền đến từ các nghiên cứu 

tao nhã như nghiên cứu về cặp song sinh của Lennox vào những năm 1950 và các nghiên cứu về tập 

hợp gia đình. 

41,42 Thứ ba, cơ sở phân tử có thể đã được xác định và có thể liên quan đến một biến thể gen hoặc số 

lượng bản sao có ảnh hưởng lớn. Ngày càng có nhiều bệnh nhân có bất thường về di truyền gây ra 

chứng động kinh nặng và nhẹ. Di truyền phân tử đã dẫn đến việc xác định đột biến nguyên nhân ở một 

số lượng lớn gen động kinh, thường phát sinh mới phát sinh, ở 30 -50% trẻ sơ sinh có bệnh não phát 

triển và động kinh nặng. 

32 Ví dụ nổi tiếng nhất là hội chứng Dravet trong đó >80% bệnh nhân có biến thể gây bệnh của SCN1A. 

Điều đáng chú ý là nguyên nhân đơn gen có thể gây ra một loạt các bệnh động kinh từ nhẹ đến nặng, 

chẳng hạn như đột biến SCN1A, có liên quan đến hội chứng Dravet và Bệnh động kinh di truyền kèm sốt 

co giật cộng thêm (GEFS +) và có thể có ý nghĩa đối với việc điều trị. 43,44 Hiểu được phổ kiểu hình liên 

quan đến đột biến của một gen cụ thể là thông tin quan trọng, vì việc phát hiện đột biến ở một gen cụ thể 

có thể không cho phép dự đoán kết quả. Việc giải thích tầm quan trọng của nó cần phải được xem xét 

trong bối cảnh biểu hiện điện lâm sàng. 

Như vậy, cho đến nay, phần lớn các gen biểu hiện tính không đồng nhất về kiểu hình và phần lớn các hội 

chứng biểu hiện tính không đồng nhất về mặt di truyền. Khi bệnh động kinh tuân theo sự di truyền phức 

tạp, bao hàm nhiều gen có/không có sự đóng góp của môi trường, các biến thể nhạy cảm có thể được 

xác định góp phần gây ra bệnh động kinh nhưng không đủ để gây ra bệnh động kinh. 45,46 Trong trường 

hợp này, có thể gia đình không có tiền sử bị động kinh vì các thành viên khác trong gia đình không có đủ 

biến thể di truyền động kinh để bị ảnh hưởng. 

Điều quan trọng cần lưu ý là di truyền không đồng nghĩa với di truyền. Ngày càng có nhiều đột biến mới 

phát sinh được xác định ở cả bệnh động kinh nặng và nhẹ. 47-52 Điều này có nghĩa là bệnh nhân có một 

đột biến mới phát sinh trong cơ thể và do đó khó có khả năng có tiền sử gia đình bị động kinh và không 

được di truyền đột biến gen đó. Tuy nhiên, bệnh nhân này bây giờ có thể mắc một dạng động kinh có thể 

di truyền. Ví dụ: nếu cá thể có đột biến trội de novo, con cái của họ sẽ có 50% nguy cơ thừa hưởng đột 

biến đó. Điều này không nhất thiết có nghĩa là con của họ sẽ mắc bệnh động kinh, vì biểu hiện của nó sẽ 

phụ thuộc vào mức độ xâm nhập của đột biến. 

Đi sâu hơn nữa, bệnh nhân có thể bị khảm do đột biến. Điều này có nghĩa là chúng có hai quần thể tế 

bào, trong đó một quần thể có đột biến và quần thể kia có alen kiểu hoang dã (bình thường). Chủ nghĩa 

khảm có thể ảnh hưởng đến mức độ nghiêm trọng của bệnh động kinh của họ, với tỷ lệ khảm khảm thấp 

hơn dẫn đến mức độ nghiêm trọng của bệnh động kinh nhẹ hơn, như đã chỉ ra trong các nghiên cứu 

SCN1A. 53 căn nguyên di truyền không loại trừ sự góp phần vào môi trường. Người ta chấp nhận rộng 

rãi rằng các yếu tố môi trường góp phần gây ra rối loạn co giật; ví dụ, nhiều người mắc bệnh động kinh 

có nhiều khả năng bị co giật do thiếu ngủ, căng thẳng và bệnh tật. căn nguyên di truyền đề cập đến một 

biến thể gây bệnh (đột biến) có ảnh hưởng đáng kể đến việc gây ra bệnh động kinh ở một cá nhân. 
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Căn nguyên nhiễm trùng 

Nguyên nhân phổ biến nhất trên toàn thế giới là bệnh động kinh xảy ra do nhiễm trùng. 54 Khái niệm về 

căn nguyên nhiễm trùng là nó là kết quả trực tiếp từ một bệnh nhiễm trùng đã biết, trong đó cơn động 

kinh là triệu chứng cốt lõi của rối loạn. căn nguyên nhiễm trùng đề cập đến bệnh nhân bị động kinh, thay 

vì cơn động kinh xảy ra trong bối cảnh nhiễm trùng cấp tính như viêm màng não hoặc viêm não. Các ví 

dụ phổ biến ở các khu vực cụ thể trên thế giới bao gồm bệnh nang sán thần kinh, bệnh lao, HIV, sốt rét 

não, viêm não toàn thể xơ cứng bán cấp, bệnh toxoplasmosis não và các bệnh nhiễm trùng bẩm sinh 

như virus zika và cytomegalovirus. Những bệnh nhiễm trùng này đôi khi có mối tương quan về mặt cấu 

trúc. Một căn nguyên nhiễm trùng có cách điều trị cụ thể 

Trang nguồn 7 

những hàm ý. căn nguyên nhiễm trùng cũng có thể đề cập đến sự phát triển sau nhiễm trùng của bệnh 

động kinh, chẳng hạn như viêm não do virus dẫn đến cơn động kinh sau nhiễm trùng cấp tính. 

Căn nguyên chuyển hóa 

Một loạt các rối loạn chuyển hóa có liên quan đến bệnh động kinh. Lĩnh vực này đang mở rộng và sự 

hiểu biết sâu sắc hơn về phổ kiểu hình đang nổi lên. Khái niệm động kinh chuyển hóa là nó xuất phát trực 

tiếp từ một rối loạn chuyển hóa đã biết hoặc được cho là, trong đó cơn động kinh là triệu chứng cốt lõi 

của rối loạn. căn nguyên chuyển hóa đề cập đến một khiếm khuyết chuyển hóa được mô tả rõ ràng với 

các biểu hiện hoặc thay đổi sinh hóa trên toàn cơ thể như rối loạn chuyển hóa porphyrin, urê huyết, bệnh 

lý axit amin hoặc co giật phụ thuộc pyridoxine. Trong nhiều trường hợp, rối loạn chuyển hóa sẽ có khiếm 

khuyết về di truyền. Có khả năng là hầu hết các bệnh động kinh chuyển hóa đều có cơ sở di truyền, 

nhưng một số có thể mắc phải như thiếu folate não. Việc xác định các căn nguyên chuyển hóa cụ thể của 

bệnh động kinh là vô cùng quan trọng do có ý nghĩa đối với các liệu pháp điều trị cụ thể và khả năng 

phòng ngừa. 

của tình trạng suy giảm trí tuệ. 

Căn nguyên miễn dịch 

Khái niệm về bệnh động kinh miễn dịch là nó xuất phát trực tiếp từ một rối loạn miễn dịch trong đó cơn 

động kinh là triệu chứng cốt lõi của rối loạn. Một loạt các bệnh động kinh miễn dịch gần đây đã được ghi 

nhận với các biểu hiện đặc trưng ở cả người lớn và trẻ em. 54 Căn nguyên miễn dịch có thể được khái 

niệm hóa khi có bằng chứng về tình trạng viêm hệ thần kinh trung ương qua trung gian tự miễn dịch. Việc 

chẩn đoán các bệnh viêm não tự miễn này đang gia tăng nhanh chóng, đặc biệt khi có nhiều khả năng 

tiếp cận xét nghiệm kháng thể hơn. Ví dụ gồm viêm não kháng thụ thể NMDA (N-methyl-D-aspartate) 

và viêm não kháng LGI1.55 Với sự xuất hiện của các thực thể này, phân nhóm căn nguyên này xứng 

đáng được xếp vào một phân loại cụ thể, đặc biệt khi xét đến các tác động điều trị bằng liệu pháp miễn 

dịch nhắm mục tiêu. 

Căn nguyên chưa rõ 

Căn nguyên chưa rõ nghĩa là căn nguyên của bệnh động kinh vẫn chưa được xác định. Vẫn còn nhiều 

bệnh nhân bị động kinh mà căn nguyên chưa được xác định. Trong loại này, không thể đưa ra chẩn đoán 

cụ thể ngoài dấu hiệu điện lâm sàng cơ bản như động kinh thùy trán. Khả năng xác định căn nguyên phụ 

thuộc vào mức độ đánh giá sẵn có của bệnh nhân. Điều này khác nhau giữa các cơ sở và quốc gia chăm 

sóc sức khỏe khác nhau và hy vọng sẽ cải thiện theo thời gian ở các quốc gia nghèo tài nguyên. 

Bệnh đồng mắc 

Ngày càng có nhiều nhận thức rằng nhiều bệnh động kinh có liên quan đến các bệnh đồng mắc như các 

vấn đề về học tập, tâm lý và hành vi (Hình 1, trục dọc bên trái). Những vấn đề này đa dạng về loại hình 
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và mức độ nghiêm trọng, từ những khó khăn tinh tế trong học tập đến thiểu năng trí tuệ, đến các đặc 

điểm tâm thần như rối loạn phổ tự kỷ và trầm cảm, đến các mối lo ngại về tâm lý xã hội. Ở những bệnh 

động kinh nặng hơn, có thể thấy nhiều bệnh đồng mắc phức tạp, bao gồm suy giảm vận động như bại 

não hoặc suy giảm dáng đi, rối loạn vận động, vẹo cột sống, giấc ngủ và rối loạn tiêu hóa. Giống như căn 

nguyên, điều quan trọng là phải xem xét sự hiện diện của các bệnh đồng mắc đối với mọi bệnh nhân 

động kinh ở từng giai đoạn phân loại, giúp xác định, chẩn đoán sớm và quản lý thích hợp. 

Thuật ngữ và định nghĩa mới 

Bệnh não phát triển và động kinh 

Thuật ngữ "bệnh não động kinh" được định nghĩa lại trong Báo cáo của Berg và cộng sự 9 nêu rằng bản 

thân hoạt động động kinh góp phần gây ra suy giảm nghiêm trọng về nhận thức và hành vi trên và vượt 

xa những gì có thể mong đợi chỉ từ bệnh lý cơ bản (ví dụ: dị tật vỏ não). Suy giảm toàn bộ hoặc chọn lọc 

có thể xấu đi theo thời gian. Những khiếm khuyết này có thể được nhận thấy ở nhiều mức độ nghiêm 

trọng và ở tất cả các bệnh động kinh và có thể xảy ra ở mọi lứa tuổi. 

Khái niệm bệnh não động kinh có thể áp dụng cho bệnh động kinh ở mọi lứa tuổi và nên được sử dụng 

rộng rãi hơn là chỉ dùng cho các bệnh động kinh nặng khởi phát ở trẻ sơ sinh và trẻ nhỏ. Nhiều hội chứng 

động kinh liên quan đến bệnh não có căn nguyên di truyền, chẳng hạn như hội chứng West, nơi có sự 

không đồng nhất về mặt di truyền rõ rệt, và bệnh não động kinh với các đợt sóng tăng vọt liên tục trong 

khi ngủ (CSWS), trong đó các gen đầu tiên bắt đầu xuất hiện. 

32 Tương tự, các hội chứng như vậy có thể có nguyên nhân mắc phải như bệnh não do thiếu oxy-thiếu 

máu cục bộ hoặc đột quỵ, hoặc có thể liên quan đến dị tật phát triển vỏ não cũng có thể có căn nguyên di 

truyền hoặc mắc phải. Khái niệm bệnh não động kinh cũng có thể được áp dụng cho các rối loạn gen đơn 

lẻ, chẳng hạn như bệnh não CDKL5 và bệnh não CHD2. Tuy nhiên, một gen đơn lẻ có thể gây ra bệnh 

não động kinh ở một số người và bệnh động kinh tự giới hạn ở những người khác; ví dụ bao gồm 

SCN1A, SCN2A, SLC2A1, KCNQ2, KCNA2 và CHD2. Trong bệnh não động kinh, hoạt động phong phú 

của dạng động kinh sẽ cản trở sự phát triển, dẫn đến chậm nhận thức và thường thoái triển, và đôi khi có 

liên quan đến các hậu quả về tâm thần và hành vi. 

Hoạt động dạng động kinh có thể gây ra sự thoái lui ở một cá nhân có sự phát triển bình thường hoặc 

chậm phát triển từ trước, sau đó người này có biểu hiện bình ổn hoặc thoái lui về phát triển. Một thành 

phần quan trọng của khái niệm này là việc cải thiện hoạt động dạng động kinh có thể có khả năng cải 

thiện hậu quả phát triển của rối loạn. Đây là một vấn đề quan trọng xét từ góc độ lâm sàng và thường 

được phản ánh qua quan sát của gia đình và bác sĩ lâm sàng. 

Trang nguồn 8 

Nhiều rối loạn di truyền nghiêm trọng này cũng có những hậu quả phát triển phát sinh trực tiếp từ ảnh 

hưởng của đột biến gen, bên cạnh ảnh hưởng của hoạt động động kinh thường xuyên đối với sự phát 

triển. Có một số cách mà điều này có thể biểu hiện. Có thể có sự chậm phát triển từ trước, phức tạp do 

ổn định hoặc thoái triển khi khởi phát cơn động kinh hoặc với cơn động kinh kéo dài. Trong các rối loạn 

khác, sự chậm phát triển có thể xảy ra trên nền phát triển bình thường, với sự chậm lại xuất hiện trước 

khi xuất hiện hoạt động động kinh thường xuyên trên EEG. Một ví dụ nổi tiếng là bệnh não tương đối phổ 

biến của hội chứng Dravet, trong đó sự chậm phát triển hoặc thoái triển xảy ra trong khoảng từ 1 đến 2 

tuổi, tại thời điểm hoạt động dạng động kinh trên EEG thường chưa thường xuyên. Điều này gợi ý một 

thành phần phát triển bên cạnh thành phần động kinh, cả hai đều xảy ra 

thứ phát do đột biến gen tiểu đơn vị kênh natri (SCN1A) cơ bản được tìm thấy trong >80% trường hợp. Ở 

nhóm thứ ba, bệnh động kinh có thể ổn định tương đối sớm trong lịch sử của trẻ, nhưng những hậu quả 

về phát triển có thể vẫn còn sâu sắc như đã thấy ở một số bệnh nhân mắc bệnh não KCNQ2 hoặc bệnh 

não STXBP1. Những quan sát này, phù hợp với nhiều bệnh não di truyền, gợi ý rằng việc mở rộng thuật 
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ngữ, khi thích hợp, để bao gồm từ "phát triển", thừa nhận rằng cả hai khía cạnh có thể đóng một vai trò 

trong biểu hiện lâm sàng. Những khái niệm này rất quan trọng để hiểu được quá trình bệnh của cả gia 

đình và bác sĩ lâm sàng. 

Do đó, người ta đề xuất rằng thuật ngữ "bệnh não phát triển và động kinh" nên được sử dụng khi thích 

hợp và có thể áp dụng cho các cá nhân ở mọi lứa tuổi. Điều này cho phép sử dụng một hoặc cả hai mô 

tả: bệnh não phát triển trong đó chỉ có sự suy giảm phát triển mà không có hoạt động động kinh thường 

xuyên liên quan đến sự thoái lui hoặc sự phát triển chậm hơn nữa; bệnh não động kinh trong đó không có 

sự chậm phát triển từ trước và đột biến gen không được cho là gây ra sự chậm phát triển theo đúng 

nghĩa của nó; và bệnh não phát triển và động kinh trong đó cả hai yếu tố đều đóng vai trò. Thường thì 

không thể phân biệt được thành phần động kinh hay phát triển quan trọng hơn trong việc góp phần vào 

biểu hiện của bệnh nhân. 

Nhiều bệnh nhân có những rối loạn này trước đây đã được phân loại là có "động kinh toàn thể có triệu 

chứng"; tuy nhiên, thuật ngữ này sẽ không còn được sử dụng nữa vì nó được áp dụng cho một nhóm 

bệnh nhân rất không đồng nhất. Thuật ngữ này đã được áp dụng cho những bệnh nhân mắc bệnh não 

phát triển và động kinh (ví dụ, thiểu năng trí tuệ tĩnh và động kinh nhẹ), những người mắc bệnh não động 

kinh, những người mắc bệnh não phát triển và động kinh, cũng như một số bệnh nhân mắc bệnh động 

kinh toàn thể hoặc động kinh toàn thể và cục bộ kết hợp. Việc phân loại mới sẽ cho phép phân loại chính 

xác hơn bệnh động kinh của những người này. 

Trong nhiều trường hợp khi xác định được đột biến gen có ảnh hưởng lớn, thuật ngữ "bệnh não phát 

triển và động kinh" có thể được gộp lại bằng cách sử dụng tên của tình trạng cơ bản. Ví dụ, nhiều bệnh 

não phát triển và động kinh đã được công nhận rộng rãi hiện nay có thể được gọi bằng tên gen của 

chúng cùng với từ bệnh não, chẳng hạn như "bệnh não STXBP1" hoặc "bệnh não KCNQ2". Điều này đặc 

biệt quan trọng khi đề cập đến một bệnh di truyền trong đó các gen có liên quan đến cả bệnh động kinh 

nặng hoặc tự giới hạn và đáp ứng thuốc, chẳng hạn như KCNQ2 hoặc SCN2A. Sau đó, thuật ngữ "bệnh 

não" có thể được sử dụng để biểu thị dạng bệnh nghiêm trọng liên quan đến suy giảm phát triển. 

Tự giới hạn và đáp ứng thuốc 

Với sự nhận thức ngày càng tăng về tác động của các bệnh đồng mắc này đối với cuộc sống của một cá 

nhân, đã có mối lo ngại đáng kể rằng thuật ngữ "lành tính" đánh giá thấp gánh nặng này, đặc biệt là trong 

các hội chứng động kinh nhẹ hơn như động kinh lành tính với các gai trung tâm thái dương (BECTS) và 

động kinh vắng ý thức ở trẻ em (CAE). Mặc dù mang tính biểu hiện của một hội chứng lành tính, BECTS 

có thể liên quan đến các tác động nhận thức thoáng qua hoặc lâu dài56,57 và CAE với những hậu quả 

tâm lý xã hội đáng kể như tăng nguy cơ mang thai sớm.58 

Berg và cộng sự. báo cáo 9 đề xuất các thuật ngữ mới để chắt lọc các yếu tố ngụ ý trong thuật ngữ “lành 

tính”. Do đó, “lành tính”, như một từ mô tả cho bệnh động kinh, được thay thế bằng cả “tự giới hạn” và 

“đáp ứng điều trị thuốc”, mỗi loại thay thế các thành phần khác nhau trong ý nghĩa của lành tính. "tự giới 

hạn" đề cập đến khả năng giải quyết tự phát của hội chứng. "Đáp ứng điều trị thuốc" có nghĩa là hội 

chứng động kinh sẽ có khả năng được kiểm soát bằng liệu pháp chống động kinh thích hợp. Tuy nhiên, 

điều quan trọng cần phải thừa nhận là sẽ có những người mắc những hội chứng này không đáp ứng 

được với thuốc. Như đã lưu ý trước đây, không có phân loại hội chứng ILAE chính thức; tuy nhiên, chúng 

tôi hy vọng từ lành tính sẽ được thay thế bằng tên của các hội chứng cụ thể. Các thuật ngữ “ác tính” và 

“thảm họa” sẽ không còn được sử dụng nữa; chúng sẽ bị xóa khỏi từ điển bệnh động kinh vì ý nghĩa 

nghiêm trọng và tàn khốc của chúng. 

Người ta hy vọng rằng phân loại các bệnh động kinh mới này sẽ phục vụ tốt cho cộng đồng bệnh động 

kinh, giúp cải thiện chẩn đoán, hiểu biết về căn nguyên và các liệu pháp nhắm mục tiêu cho bệnh của 

bệnh nhân. Điều đáng chú ý là ngay cả khi căn nguyên được xác định rõ ràng, cơ chế gây ra cơn động 

kinh tái phát vẫn cần được làm sáng tỏ. Với những tiến bộ đáng kể trong việc hiểu biết về sinh học thần 

kinh của các cơn động kinh và bệnh động kinh, đã có những thay đổi lớn về mô hình trong các khái niệm 
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làm nền tảng cho việc phân loại. Phân loại này được thiết kế để phản ánh sự hiểu biết hiện tại, sao cho 

nó phù hợp với thực hành lâm sàng như một công cụ ưu việt để giao tiếp trong cả lĩnh vực lâm sàng và 

nghiên cứu. 

Trang nguồn 9 
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