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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 

 

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  

 平成27年より行っている希少難治性てんかんレジストリ構築の一疾患としてスタージウェーバ

ー症候群の症例登録を行った。登録に対して同意が得られた患者を対象として、てんかん発作発

症年齢、発作型、精神運動発達、神経症状、治療方法について検討した。RES-C14に登録のあった

スタージウェーバー症候群は5施設から31 例であった。てんかん発作発症年齢は中央値で4.5ヶ

月、診断時発達指数は63であり、約35%に片麻痺などの運動障害を合併していた。発作型は複雑部

分発作が最も多く64.5%、次に部分運動/感覚発作が38.7%と続き、二次性全般化発作は29％であっ

た。経過中にてんかん重積発作にいたったものは29.0%であった。病変は両側、一側大脳半球、多

脳葉、一脳葉、微小病変が各々3.2%、41.9%、 35.5%、 6.5%、 3.2%の割合である。治療として、

96.8%に薬物療法が、74.2%に外科治療が施されている。今回の検討は発症率から勘案して十分例

ということではない。また、手術を必要とするような重症例に偏っており、レジストリの更なる

集積が必要になると思われた。 

 

A. 目的 

 スタージウェーバー症候群は、頭蓋内軟膜

血管腫と顔面ポートワイン斑、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10〜2

0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

邦における患者数は把握できていない。本研

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

を目標とする。 

  

B. 研究方法 

 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。 

 平成27年より登録が開始され、登録患者デ

ータよりてんかん発作発症年齢、発作型、精

神運動発達、神経症状、治療方法、社会福祉

制度の受給について検討を行った。 

（倫理面への配慮） 

 本レジストリに際して、各々の参加施設に

おいて倫理委員会の承認を受けての登録とな

っている。順天堂大学においては、順天堂大

学医学部倫理委員会より承認を受けている
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（番号2014131：平成27年1月13日付）。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 

 調査期間中にRES-C14へ登録のあったスタ

ージウェーバー症候群は5施設から31 例であ

った。 

 てんかん発作発症年齢の中央値は4.5ヶ月

(0.6ヶ月~28歳)であった。発達指数を検査で

きた例での平均は63であり、多くが中等度か

ら重度の精神発達遅滞を呈していた。精神発

達遅滞の他に約35%の症例で片麻痺などの運

動障害を合併していた。病巣は両側、一側大

脳半球、多脳葉、一脳葉、微小病変の各々が3.

2%、41.9%、 35.5%、 6.5%、 3.2%であった。 

 発作型は複雑部分発作が最も多く64.5%、次

いで部分運動/感覚発作が38.7%、二次性全般

化発作は29％であった。経過中にてんかん重

積発作にいたったものは29.0%である。抗てん

かん薬を用いた薬物療法は96.8%で行われ、74.

2%に外科治療が施されている。外科治療の内

訳では、半球離断術（34.8%）、多脳葉離断術

（34.8%）、脳梁離断術(17.4%)、病巣切除術(4.

3%)、迷走神経刺激療法(4.3%)となる。 

 社会福祉制度の利用は運動麻痺がある患者

において、身体障害者手帳を取得している事

が多かった。 

 今回の登録数は、スタージウェーバー症候

群の発症率より考えると、十分というわけで

はない。多脳葉病変以上が80.6%であり、74.2%

に外科治療が必要であった事を勘案すると比

較的重度の症例に偏っているともいえる。 

 重症例では生後４ヶ月半よりてんかん発作

を発症し、てんかん発作のコントロールは抗

てんかん薬投与のみでは十分とは言えないこ

とが分かる。またてんかん発作以外にも中等

度から重度の精神発達遅滞や運動麻痺を呈し

ており、早期の積極的な治療とともに、社会

福祉制度の適切な活用が望まれる事が読み取

れた。 

 今回のレジストリに入らなかったと思われ

る軽症例での検討は必要であるとともに、顔

面ポートワイン斑、緑内障、偏頭痛といった

他症候での重症度判定も考慮に入れなくては

ならない。さらなるレジストリの必要性が示

唆される結果であったと思われる。 
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