
 
 厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

 分担研究報告書 
 

       良性成人型家族性ミオクローヌスてんかんの診断基準の確立に関する研究 
 

       研究分担者 豊田知子・黄 哲 産業医科大学神経内科学講座助教 

 研究要旨 

 全国の神経内科専門医・てんかん専門医に良性成人型家族性ミ
オクローヌスてんかん(BAFME)に関するアンケート調査を行う。
アンケート調査を元に国内における客観的診断基準・重症度分類
を確立する。主治医を通して、同意が得られる患者のDNAを採取
して遺伝子解析を行い、BAFMEの原因遺伝子を特定する。患者
情報はデータベースへ登録し、発症関連要因・予防因子、予防関
連因子、予後追跡調査等に関する研究を疾患横断的に行う。 

 

 

 Ｃ．研究結果 
    現在全国の各施設からアンケート票 
 を回収中である。本年6月末日にアン 
ケートの回収が終了次第、解析を行う。 

 
Ｄ．考察 
    今回アンケートの対象者は、スクリ 
ーニング的に神経内科教育施設・準教 
育施設の代表者及び神経内科・精神科 
医のてんかん専門医に限定した。今後 
アンケート対象者をさらに拡大してい 
く必要がある。 

 
Ｅ．結論 
 研究を継続していく。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 予測される危険情報はない 
 
Ｇ．研究発表 
なし 

 
Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
 なし 
 

 
       Ａ．研究目的 
        BAFMEの診断基準を確立する。日本人 

家系での原因遺伝子を特定し、診断基 
準の一項目に加える。 

 
       Ｂ．研究方法 
     これまでの文献を参照して、BAFMEの 
    診断指針を作成する。次に全国の神経 

内科教育施設・準教育施設の代表者及 
び、てんかん専門医（精神科医・神経 
内科医のみ）にアンケート調査を行う。 
現在BAFME患者を診療している専門医 
に対しては、患者の家族歴、臨床症状、 
検査所見、治療、経過等の詳細を調査 
を依頼する。さらに同意を得ることが 
できる患者に対しては産業医科大学倫 
理委員会にて承認を得た説明文書を用 
いて承諾書に同意を得た上で、遺伝子 
検査を行うためのDNA採取（採血）を 
依頼する。全国から収集したDNAの解析 
を行い、BAFMEの原因遺伝子を特定する。 
また、アンケート調査を元に国内にお 
ける客観的診断基準・重症度分類を確 
立する。患者情報は連結匿名化してデ 
ータベースへ登録し、発症関連要因・ 
予防関連因子、予後追跡調査等に関す 
る研究を疾患横断的に行う。 
 

       （倫理面への配慮） 
     DNA採取・遺伝子解析に関しては、産業 
    医科大学倫理委員会の承認を得ている。 
        患者情報は連結匿名化してデータベー 

スへ登録する 

 


