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希少難治性てんかんのレジストリ構築による総合的研究 

 

分担研究者 須貝 研司  

独立行政法人国立・精神神経医療研究センター病院 小児神経科主任医長 

 

研究要旨 

 希少難治性てんかんのなかで、主として乳児のてんかん性脳症である 7 疾患［早期ミオクロニ

ー脳症、大田原症候群、遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん、West 症候群、Dravet 症候群（、

Aicardi 症候群、Angelman 症候群）を登録することを目指し、当センターの約 10 年間の外来新

患から候補者リストを作成した。倫理委員会の承認に難渋したが、おもな問題点と対応を検討し

た。遅れて承認されたため、これから可能な限り登録する。 

 

A. 研究目的 

 希少難治性てんかんを全国規模で集積し、

さらに追跡調査を行って、病態、発達・併存

障害、治療反応、社会生活状態、死亡に関す

る疫学的な根拠を得ることが本研究班の目的

であるが、その中で、乳児のてんかん性脳症

を担当し、希少難治性てんかんを多数診てい

る当院の症例を登録する。 

 

B. 研究方法 

 主として乳児のてんかん性脳症である以下

の 7 疾患を登録する。早期ミオクロニー脳症、

大田原症候群、遊走性焦点発作を伴う乳児て

んかん、West 症候群（点頭てんかん）、Dravet 

症候群（乳児重症ミオクロニーてんかん）、

Aicardi 症候群、Angelman 症候群 

（倫理面への配慮） 

 世界医師会ヘルシンキ宣言および疫学研究

に関する倫理指針に基づく。研究対象者およ

びその代諾者に対して、研究の目的（希少難

治性てんかんを有する患者のデータを集積す

ることが医療・ケア・福祉の進展に役立ち、

治験の推進や治療法の開発にも有効であるこ

と）を説明し、登録内容や登録方法（匿名化

し web 登録）、登録にあたっての危険性や不

利益、費用、情報の使用法、保存、報告、同

意しないことによる不利益がないこと、同意

を撤回できる権利の保証について説明し、説

明文書を用いて同意書を得る。 

 

C. 研究結果 

1．候補者リストの作成 2005 年 4月〜2015

年 1 月までの小児神経科の新患 6454 名中、て

んかんは 2645 名に認められ、その中で現在も

当センターを受診しているものは約 6 割であ

った。新患の中で、今回の対象となる乳児の

てんかん生脳症は  

早期ミオクロニー脳症 2 

大田原症候群 15 

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 3 

West 症候群およびそれからの変容 123 

Dravet 症候群 15 

Aicardi 症候群 6 

Angelman 症候群 10 例 
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であった。 

 

2. 症例登録 

 今年度は、倫理委員会の承認に難渋し、遅

れて承認されたため、報告書作成時には症例

登録は可能になったばかりである。特に院外

に診察券番号、生年月日、イニシャルを提出

することにはハードルが高く、当方で匿名化

した架空の診察券番号を賦与することでよう

やくクリアした。Web による入力に関して、

入力項目だけで無く、入力画面をすべて表示

することを求められた。対象者は重度の知的

障害だが、初めから保護者の代諾では認めら

れず、被験者本人に説明して理解を得る努力

を求められた。 

 

D. 考察と結論 

 対象候補者にはある程度は説明してあり、

倫理委員会でようやく承認されたので、残り

の期間で可能な限り入力する。 
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Ｆ. 知的財産権の出願・登録状況  

1. 特許取得 

 なし  

2. 実用新案登録 

 なし 

 


