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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

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：スタージ・ウェーバー症候群 

 

研究分担者 菅野 秀宣 順天堂大学脳神経外科 准教授 

 

研究要旨 

 希少難治性てんかんのレジストリ構築を行うにあたり、対象疾患の中のスタージ・ウェーバー

症候群に対して病態、精神運動発達障害、併存障害、治療反応性、社会生活状態について検討を

行った。当施設で診療を行った患者は首都圏のみでなく全国各地に居住しており、本レジストリ

登録症例を含むものになる。2014 年時点で当院において継続して治療および経過観察をしている

患児は 56 例になり、その中で手術治療を行った患児は 44 例である。2014 年に手術治療を行った

のは 4例であり、今後も年間 3〜5 例の手術対象症例とほぼ同数の内科治療対象症例が期待される。

予測される年間発生件数は本邦で 10-20 例であるが、正確な発症数と病態を把握するためには、

本事業レジストリによる実態把握が必要と思われた。 

 

Ａ．研究目的 

 スタージ・ウェーバー症候群は、頭蓋内軟

膜血管腫と顔面血管腫、緑内障を有する神経

皮膚症候群の一つであるが、不全型もあるこ

とより必ずしも確定診断がなされている訳で

はない。50,000〜100,000 出生に 1 例の発生

とされており、推定では本邦に年間 10〜20 例

の発生があることになる。しかしながら、今

までに正確な疫学調査はされておらず、本邦

における患者数が把握できていない。よって、

疾患予後の把握も困難なものになっている。

本総合的研究の目的は、全国規模で本疾患の

発生数、および病態、精神運動発達障害、併

存障害、治療反応性、社会生活状態を把握す

ることである。さらに、現在行われている診

断と治療の有効性ならびに予後を検証し、そ

れらの改善を図るとともに、福祉行政に反映

させることとなる。 

 

B. 対象と方法 

 

 本レジストリ研究は疾患登録と観察研究か

ら構成される。疾患登録は現在診療中の患者

において、発症からの罹患期間と病態の関係

を検討するものである。患者または患者家族

の同意が得られ次第、登録を行う事になる。

観察研究は本研究機関内で新たに診断された

スタージ・ウェーバー症候群に対して縦断的

検討を行うものである。本研究においても患

者または患者家族の同意を得て登録を行うこ

とになる。 

 過去に当施設で診断、加療を行ったスター

ジ・ウェーバー患者数は 100 例を超えるが、

現時点で継続して経過をみているものは 56

例である。それらの例においては同意が得ら

れた時点で順次疾患登録を行う。新たに発生

する症例については、診断がつき次第順次観

察登録を行うことにする。正確な発生数の把

握のために、全国のてんかん診療施設、小児

科、皮膚科、形成外科、眼科に呼びかけを行う。 
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（倫理面への配慮） 

 本研究事業の内容を、順天堂大学医学部倫

理委員会に審査申請し、承認（番号 2014131：

平成 27 年 1 月 13 日付）の答申を得ている。 

 以降、患者または患者家族に説明文書を用

い、研究の主旨を説明し、同意を取得した。 

 

C. 結果 

 当施設においては、倫理委員会での承認後、

6 例の疾患登録を行った。さらには、定期的

に受診をする患者に対して説明を行っている。

しかしながら、その場での同意は得られにく

く、家族で相談をした後に回答をする例が多

く、現在回答待機中の例が多々ある。本期間

中に新たに診断をした観察研究の対象となる

例はなかった。 

 

D. 考察 

 本レジストリの目的を患者家族が受け入れ

るのに時間を要すると思われた。最終的には、

熟考の後に同意に至っている。対象が小児で

あるため、意思決定は患者ではなく親が行う

事になるが、外来および病棟での説明では片

親のみのことが多く、自宅で再度検討を行っ

ている様である。本研究の主旨説明数は増え

ているため、今後その回答が得られることと

期待する。また、両親が揃う家族会などでの

説明も有効と思われた。現在も当施設に通院

を行っている患者数は 56 例あり、それらは順

次疾患登録を行うことになると思われる。初

発例についても年間 3〜5 例が予測されるた

め、順次登録を行う。 

 本施設の現在までの症例数では、推定され

る発生数を網羅しているとは言えない。難治

性てんかんや重度発達遅滞を呈していない例

は小児科で治療を受けていると思われ、また

神経症状を呈していない者は、皮膚科、形成

外科、眼科が診療をしていることも考えられ

る。今後はそれら診療科との連携を深め、疾

患登録、観察登録数を上げていくことろ目標

にする。 

 今後の登録を待ち、さらに研究期間内での

病態、治療効果を解析する。 

 

E. 結論 

 希少難治てんかんのレジストリ構築に向け、

本研究事業開始後 6 例の疾患登録を行った。

期間中に新たに発生した例は無かった。今後、

順次同意数が増えることが予測された。他施

設との連携を深め、新規登録数を増加させる

必要性があると思われた。 
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