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研究要旨 

 本研究において 27 疾患を含む 21 の希少難治性てんかん症候群およびそれ以外の希少難治性て

んかんと 24 の原因疾患を対象にレジストリを構築した。関東地区で症例を集積し、さらに追跡調

査を行って希少難治性てんかんの病態、発達・併存障害、治療反応、社会生活状態に関する疫学

的な根拠を得ることを推進している。この研究により、診断基準、重症分類、診療・治療および

ケアの指針を作成・改訂・普及し適切な医療支援・福祉政策に役立てることができると思われた。 

 

Ａ．研究目的 

 希少難治性てんかん（対応する原因疾患を

含む）の関東地区レジストリを行い、患者数

の把握、医学的および日常・社会生活上の根

拠・問題点を抽出し、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

い、さらに予後調査を行って医療の向上・QOL 

向上・政策提言に活用しうる知見の収集を行

う。これらにより、稀少てんかんに対する医

療支援体制の充実、重篤な障害の減少、医療

社会経済効果を得るようにする。 

 

Ｂ．研究方法 

 すべての希少難治てんかん症候群につき、

疾患登録、13 ヶ月間に登録された症例での横

断的疫学研究、そのなかで新規に発症した希

少難治てんかんまたは新たな診断名に移行し

た対象者につき縦断的観察研究を行う。これ

らの３つの研究で得られたエビデンスに基づ

き、診断基準および重症度分類の策定・改訂

を行い、日本てんかん学会に診断基準の承認

を得る。併せて診療ガイドラインの策定・改

訂を行い、日本てんかん学会に承認を得て公

表する。現在、倫理委員会の承認を得て WEB

入力フォーマットの最終調整を行い症例登録

を開始した。目標達成の見込みは３年間で 50

症例であり、今年度中には 30 症例以上の登録

を済ませる方針である。 

（倫理面への配慮） 

 本研究の成果は医学雑誌や学会などを通じ

て公表されるが、番号化するため患者や個人

の名前、身元が明らかになることはなく登録

者のプライバシーは保護される。 

 

Ｃ．研究結果 

 現在までの登録疾患リスト 

1. West 症候群（点頭てんかん）5 例、 

2. ミオクロニー欠神てんかん 1 例 

3. Lennox-Gastaut 症候群 1 例 

4. 進行性ミオクローヌスてんかん 1

例 

5. 海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんか

ん 1 例 

6. Angelman 症候群 1 例 

7. その他の焦点てんかん 2 例 

8. その他の全般てんかん 2 例 
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9. その他の未決定てんかん 1 例 

 

Ｄ．考察 

 希少難治性てんかんを全国規模で集積、追

跡調査を行うことにより病態、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できる。本研究は

希少難治てんかん患者の病態の現状把握、罹

病期間と病態の関係の検討、全体及び疾患分

類別死亡率の推定に有用と思われた。 

 

Ｅ．結論 

 本研究により、希少難治てんかん症候群の

診断基準、重症分類、診療・治療およびケア

の指針を作成・改訂・普及し適切な医療支援・

福祉政策に役立てることができると思われた。 
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