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研究要旨 

 我が国における希少難治性てんかんの診療内容を全国規模で集計したデータはいまだ存在しな

い。この研究の目的は、希少難治性てんかんのレジストリを構築しその全体像を明らかにするこ

と、また、そのデータを用いて、治療や疾患経過についての研究を大規模かつ円滑に行えるよう

にすることである。そのため我々は、診療中の難治性てんかんのレジストリへの登録を行った。

登録した症例はウエスト症候群 5例、進行性ミオクローヌスてんかん 1例で、これらの症例の病

因、治療経過は多様であった。登録した症例は今後も縦断的研究を行い、また、症例のレジスト

リ登録も継続する。症例を蓄積することにより、我が国の希少難治性てんかんの全体像が明らか

になるだけでなく、そのデータは治療や疾患経過についての今後の研究にも有用である。 

 

Ａ．研究目的 

希少難治性てんかんの診療は数多くの施設

で行われているが、我が国におけるその頻度、

内訳、治療方法、経過などを全国的な協力体

制の下で集計した研究は未だ存在しない。こ

の研究の目的は、希少難治性てんかんのレジ

ストリを構築することによって、我が国にお

ける希少難治てんかんの全体像を明らかにし、

そのデータを今後の研究に活かせるよう整備

することである。我々は、当施設で診療を行

っているウエスト症候群をはじめとする難治

性てんかんの登録を行い、レジストリの補完

に努めることとした。 

 

Ｂ．研究方法 

愛知医科大学病院では約 200 例のてんかん

症例の定期的診療を行っている。このなかか

ら、対象となる 21 疾患およびその他の難治性

てんかん症例の登録を行った。登録を行った

各症例について、てんかんの発症時期、遺伝

学的背景その他のてんかんを惹起したと考え

られる原 

因、知的障害の有無とその程度、画像異常の

有無、治療内容などについての情報を提供し

た。そのデータを用いて、各疾患の年間発生

数などの横断的研究、および、年次経過ごと

の変化についての縦断的研究を行う。 

（倫理面への配慮） 

本研究においては臨床情報の登録を行うの

みで、採血などの侵襲を伴う行為は行なわな

かった。レジストリに登録する個人情報は、

生年月日および各施設における ID のみとし、

当施設以外ではレジストリから個人の特定を

行うことができないように配慮した。本研究

についての情報を当施設のホームページに掲

載し、本研究についての問い合わせ、および

参加の是非についての患者の希望を今後も表

明できるようにする。 

 

Ｃ．研究結果 

当施設からは、ウエスト症候群 5例、進行
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性ミオクローヌスてんかん（PME）1例の登録

を行った。 

ウエスト症候群症例の原因疾患は、21 トリ

ソミー（RESR-375）、周産期脳障害（低酸素性

虚血性脳障害）（RESR-380、RESR-383）、LIS1

領域の欠失による滑脳症（RESR-381）、結節性

硬化症（RESR-382）と多様であった。発症月

齢は 5か月から 8か月で、月齢が若いことか

ら知的障害の程度の判断は難しいものの、多

くの症例で軽度以上の障害があると考えられ

た。治療については、RESR-380 はゾニサミド

が有効であったため ACTH 治療に至らなかっ

たが、その他の症例では ACTH 治療を行った。

ACTH 治療に対する反応は、RESR-382 を除いた

ほとんどの症例で良好であった。RESR-375 は

ACTH 治療中にノロウイルス腸炎を発症した

ため ACTH 治療を中断したが、同時期に発作は

消失し、それ以降も再発を認めていない。

RER-382はACTH治療で脳波所見は著明に改善

したがスパズム発作は消失しなかった。ACTH

は連日投与を 3週間、確実投与を 1週間行っ

た。その後トピラメートの投与で発作消失し

たが食欲不振の副作用に悩まされている。 

PME の 1例（RESR-498）は 11 歳発症で、日

常生活中のミオクローヌス、全身痙攣、音過

敏を認めた。体性感覚誘発電位にて巨大波を

認め、PME と診断した。クロナゼパムを内服

することにより、症状が抑制された。病因未

特定であるが、病歴からはウンフェルリヒ

ト・ルンドボルグ病が疑われている。 

登録を行った症例については縦断的研究

（RESR-L14）を通じて臨床症状の経年的変化

の登録を行う。現在までに登録を行った症例

に加えて、当施設からは今後も年間 10 例前後

の症例登録が見込める。これらの症例を登録

したレジストリを用いることにより、我が国

における希少難治性てんかんの年間発生数、

臨床症状、治療内容、予後などの全体像が明

らかになることが期待できる。 

 

Ｄ．考察 

我が国においては難治てんかんの診療は盛

んに行なわれているものの、全国レベルでの

統一されたデータベースは存在しなかった。

そのため、その頻度や治療内容については、

各施設からの比較的小規模な報告を参考にせ

ざるを得ず、その全体像を把握することは困

難であった。しかし今回の研究で、全国的な

レジストリ登録を行うことによって、その全

体像が明らかになると考えられる。 

レジストリ登録の際には、アクセスの簡便

さおよび登録のしやすさが重要である。アク

セスについてはインターネットを使用するこ

とにより利便性が向上している。登録のしや

すさについては、誤った数値を登録しても自

動チェックが行われないなど、改善の余地が

あると考えられる。生年月日以前の日付を発

症年月日に指定できないようにするなどの配

慮があった方が、ヒューマンエラーを減少し

労力の軽減につながると考えられる。 

データの活用方法については、参加施設が

自由にデータの利用を行い、解析を行うこと

ができることが望ましい。登録症例のデータ

を簡単な操作によって表形式で抽出し入手で

きるようになれば、レジストリの有用性はさ

らに高まると考えられる。 

 

Ｅ．結論 

 希少難治性てんかんのレジストリ登録を行

った。当施設からはウエスト症候群 5例、進

行性ミオクローヌスてんかん 1例の登録を行

った。今後も症例を登録・蓄積することによ

り、その全体像が明らかになるだけでなく、

そのデータは経過・治療についての研究にも
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有用となる。 
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Ｇ．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 

 ３．その他 

 なし 

 


