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研究要旨 

 日本神経学会との連携と、進行性ミオクローヌスてんかん症候群と自己免疫性てんかん

のレジストリー構築を目的とした。てんかん症候群のなかで、てんかんの側面以外に多彩

な神経症状を示す点から神経疾患として認識される進行性ミオクローヌスてんかん症候群

と、新しいてんかん病因として注目されている自己免疫性てんかんを対象として、病態、

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ために、疾患登録と観察研究

の基礎資料とレジストリー構築を実践した。 

  

A. 研究目的 

 希少難治性てんかん（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）

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。本研究は疾患登録と観察研究（横

断研究、縦断研究）から構成される。疾患

登録の目的は、全体及び疾患分類別の患者

数の把握と死亡率の推定である。横断研究

の目的は、本邦における希少難治てんかん

患者の病態の現状把握、罹病期間と病態の

関係の検討である。縦断研究の目的は、2 年

間の病態、障害の程度、社会生活状況の推

移の把握である 特にてんかん症候群のな

かで、て 

 

んかんの側面以外に多彩な神経症状を示す

点から神経疾患として認識される進行性ミ

オクローヌスてんかん症候群と、新しいて

んかん病因として注目されている自己免疫

性てんかんを対象とした。 

B. 研究方法 

  当試験では、既存資料（カルテ等）から

病歴・検査データ等を収集する。診断名、

診察券番号、イニシャル、生年月日、性別、

居住都道府県、発病日、原因疾患、遺伝子

検査など。さらに、診察の所見、身体・精

神状態およびその他の併存症の有無と内容、

発作型と頻度、検査所見（頭部MRI,脳波、

神経心理検査、FDG-PETなど）、治療内容（抗

てんかん薬、免疫療法、外科療法）、現在

の社会生活状況、利用制度も必要に応じて
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登録する。 また、登録にあたっては、倫理

面にも配慮し、当院倫理委員会の承認を受

け、本登録システムに登録する目的のため

に特別に追加で検査が行われることはなく、

危険や不利益を与えることはないこと、い

かなる場合であっても、それぞれの患者さ

んを特定できるような情報を公開すること

はないことを伝え、了承を得ている。 

 

C. 研究結果 

 当院からは主に自己免疫性てんかん、進

行性ミオクローヌスてんかんの患者の登録

を開始した。本研究では、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、全国規

模で症例を集積し、さらに追跡調査を行っ

て、我が国における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が

できると予想される。 

 

D. 考察 

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

てることが期待される。さらにこの貴重な

データベースを活用して、臨床研究／治験

や基礎・臨床の橋渡し研究に有効に活用す

ることもでき、その基盤整備も行う予定で

ある。 

 

E. 結論 

 進行性ミオクローヌスてんかん症候群と、

新しいてんかん病因として注目されている

自己免疫性てんかんを対象として、レジス

トリー構築を実践することによって、病態、

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可能となった。 
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