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研究要旨 

 希少難治性てんかんは、その多くが乳幼児・小児期にてんかん性脳症を来たし重度の発

達障害と頻回のてんかん発作を継続して残す。そのため、患者・家族の負担および医療経

済的負担は大きく、適切な診療体制および予防が喫緊の課題である。しかしながら個々の

患者数が少ないためその研究は困難である。そのため全国の主要なてんかん診療施設が連

携をして全国規模で希少難治てんかん症候群を集めて、症例分析、治療法の分析を行う試

みが重要である。我々は、当施設で加療中の希少難治てんかん患者の家族を対象にレジス

トリ登録を行った。現在までに合計 18 例の希少難治てんかんであるが、West 症候群 4例、

Dravet 症候群 5 例、Lennox 症候群 3 例、CDKL5、Sturge-Weber 症候群、ミオクロニー失立

てんかん、Ring20 てんかん症候群、Angelman 症候群、その他の症候性全般てんかんそれぞ

れ 1 例であった。このうち 3 例は初診であったが、他はいずれも当科で長期加療を行って

きた症例であり、いずれの例でも発作の持続と様々な程度の発達障害を併存していた。新

規抗てんかん薬の試み、ACTH 治療やケトン食治療、一部てんかん外科治療の試みも行われ

ていた。今後、登録された多数例の症例の治療法、効果を検証して最も合理的な治療法が

選択できるように検討する価値があろう。 
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A. 研究目的 

希少難治性てんかんは、その多くが乳幼

児・小児期にてんかん性脳症を来たし重度

の発達障害と難治てんかん発作を残すため

に家族や医療経済的にも大きな負担を強い

る。適切な診療体制の普及と有効な治療法

の開発、および予防対策が喫緊の課題であ

る。このため、平成 24〜25 年度の「希少難 

 

治性てんかんに関する調査研究 」（主任研

究者：大槻泰介）にて作成した「稀少難治

てんかん診療マニュアル：疾患の特徴と診

断のポイント」（診断と治療社、東京、2013）

を基に、27+αの希少難治性てんかん疾患

（難治のてんかんを伴う希少代謝性疾患や

染色体異常等を含む）のレジストリを全国

規模で行い、正確な患者数の把握（予備的

研究により10万人あたり4人程度と予想さ

れる）、医学的および日常・社会生活上の根

拠および問題点を抽出し、エビデンスに基

づいた診断基準・治療・ケアのガイドライ

ンの作成・改訂および普及を行うことが必
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要である[1]。 

今回我々は東京女子医科大学小児科にて

加療中の希少難治てんかん患者の登録を患

者家族の協力を得て行ったので報告する。

本研究はヘルシンキ宣言、疫学研究および

臨床研究の倫理指針に基づいて行われた。

分担研究者の所属する東京女子医科大学倫

理委員会の承諾の上施行され、調査対象と

なる患者自身もしくは代諾者には研究の趣

旨を説明したうえで同意を得た（東京女子

医科大学倫理委員会 承認番号：3256）。 

 

B. 対象と方法 

対象は、現在外来通院中、もしくは入院

中の患者の中で希少難治てんかん症候群の

定義[1]を満足する患者の患者、もしくは家

族よりインフォームドコンセントを得てレ

ジストリの登録を行った。 

 

C. 結果 

  H27 年 2月 12 日までに患者もしくは患者

家族より承諾が得られた対象は West 症候

群 4例、Dravet 症候群 5例、Lennox 症候群

3例、CDKL5、Sturge-Weber 症候群、ミオク

ロニー失立てんかん、Ring20 てんかん症候

群、Angelman 症候群、その他の症候性全般

てんかんそれぞれ1例ずつ合計18例であっ

た。このうちミオクロニー失立発作てんか

ん、症候性 West 症候群、Ring20 てんかん

症候群それぞれ 1例は初診患者であった。 

 

D.考察 

希少難治性てんかんは対象となる 27 疾

患を含むが、いずれも乳幼児・小児期にて

んかん性脳症を来たし重度の発達障害と難

治てんかん発作を主徴とする。West 症候群

のように比較的有効な薬剤、つまり ACTH 療

法やバイガバトリンが存在するものもあれ

ば現在まだ治療効果の乏しい抗てんかん薬

治療以外まったくないものも存在する。い

ずれも West 症候群以外は、大規模な前方視

的治療研究が可能なものはなく、症例報告

が主体でありエビデンスの高い研究はない

[2]。 

以前、筆者らは厚生労働科学研究費補助

金（(難治性疾患克服研究事業）乳幼児破局

てんかんの実態と診療指針に関する研究

（大槻班）にて 6 歳以下発症の難治てんか

ん症候群の 314 例のてんかん症候群を分析

した[3]。その結果、その多くは、特異な臨

床・脳波特徴を有する特異な全般てんかん

性脳症であり、中でもてんかん性スパスム

スを主徴とする West 症候群、さらに

Lennox-Gastaut 症候群であった。これらの

症例の多くは、ケトン食や ACTH にも反応せ

ず、一部の例がてんかん外科手術でも緩和

手術の対象であった。 

また我々は以前、Rasmussen 症候群、最

近ではグルコーストランスポーター1 欠損

症症候群の全国調査を行ったが、いずれも

発達障害と難治てんかん発作を伴うもので

あった[4,5]。一施設の症例数は限られ、各

施設で治療に苦慮している実態が明らかに

なったが、逆に全国調査で日本人症例の臨

床症状や前者ではてんかん外科へのアクセ

スの問題、後者ではケトン食治療法につい

てのアクセスの問題が明らかになり多数例

の検討が必要であることが痛感された。 

希少難治性てんかんの将来にわたる患

者・家族の物理的負担および医療経済的負

担は大きく、適切で合理的な診療体制およ

び治療の工夫が必要である。そのため全国
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の主要なてんかん診療施設が連携をして全

国規模で希少難治性てんかん症候群を集め

て、症例分析、治療法の分析を行う、また

原因の明らかでない症候群に関してはその

後に遺伝子診断や病理診断を試みることに

より新たな診断法、治療法の開発につなが

る本研究は重大な意義を持つ。今回、合計

18例の希少難治てんかん症候群の登録の承

諾あるいは登録を行ったが、いずれも当科

で長期加療を行ってきた症例であり、治療

に対する反応やその後の経過を確認できる

ものであった。今回の登録症例においても

必ずしも発作予後がすべて不良というわけ

ではなかったが、長期の発作予後は悪くな

くとも精神遅滞や自閉症状の合併は多く、

治療効果が高く副作用の少ない新たな治療

法の開発が望まれる。 

 

E.結論 

希少難治性てんかんはその多くが乳幼

児・小児期にてんかん性脳症を来たし重度

の発達障害と頻回のてんかん発作を残すが、

症例数が少ないためエビデンスのある研究

も乏しい。そのため全国の主要なてんかん

診療施設が連携をして全国規模で希少難治

性てんかん症候群を集めて、症例分析、治

療法の分析を行う試みが重要である。我々

は、当施設で加療中の合計 18 例の希少難治

性てんかんん患者もしくは患者家族の承諾

を得て登録あるいは登録中である。今後、

登録された多数例の症例の治療法、効果を

検証して最も合理的な治療法が選択できる

ように検討する価値があろう。 
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