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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 林 雅晴 公益財団法人東京都医学総合研究所 

脳発達・神経再生研究分野 客員研究員 

研究要旨 

 希少難治てんかんのレジストリ構築に貢献するため、東京医科歯科大学大学小児科の協力を得

て希少てんかん症候群患者の登録を進めた。同時に研究班内で「結節性硬化症（TSC）」データの

取りまとめに関与した。また、関連学会と連携し「ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病および関

連遺伝疾患」を三次指定難病の認定に関与した。 

 

Ａ．研究目的 

 希少難治てんかんのレジストリ構築に貢献

するため、東京医科歯科大学大学院発生発達

病態学分野（東京医歯大小児科）で希少てん

かん症候群患者登録を進める。同時に希少難

治てんかんの原因疾患に関してさらなる指定

難病認定を目指す。 

 

Ｂ．研究方法 

（１）希少てんかん症候群患者の登録に関し

て、東京医歯大小児科の森山剣光先生と馬場

信平先生に研究協力者として参画してもらい、

登録作業を進めた。さらに研究班内で「結節

性硬化症（TSC）」の総括に関与した。 

（２）日本小児科学会と日本小児神経学会の

小慢委員会、成育医療研究センター、京都大

学神経内科の先生、厚生労働省と連携しなが

ら、希少難治てんかんの原因疾患の指定難

病・新小慢への認定に関与した。 

 

Ｃ．研究結果 

（１－１）2014年12月倫理審査委員会からの

承認を受け、東京医歯大小児科において2015

年1月から患者登録が開始された。A. 2016年

末までの登録者は登録済みの31症例：Dravet

症候群 2例、進行性ミオクローヌスてんかん

 1例、Angelman症候群 5例、Lennox-Gastau

t症候群 3例、West症候群 3例、PCDH19遺伝

子変異に伴うてんかん 2例、海馬硬化を伴う

内側側頭葉てんかん 1例、その他の全般性て

んかん 1例、その他の焦点性てんかん 9例、

その他の未決定てんかん 4例。B. 近日中に

登録予定の5症例：海馬硬化を伴う内側側頭葉

てんかん 1例、CSWS 1例、FCD 1例、Lenno

x-Gastaut 1例、結節性硬化症 1例。 

 

（１－２）RES-C14「神経皮膚症候群」登録の

概要は以下のごとくだった。①結節性硬化症

（TSC）42例（男20例・女22例）／その他の神

経皮膚症候群5例（男2例・女3例）。遺伝子解

析は前者では3例（異常あり2例）、後者では1

例（異常あり）で施行され、他は未検査また

は不明だった。②診断名： 結節性硬化症でW

est症候群11例＋Lennox-Gastaut症候群5例＋

その他の焦点てんかん26例／その他の神経皮

膚症候群でWest症候群3例＋その他の焦点て

んかん2例。③発作型（主発作）： 結節性硬

化症でスパズム12例＋強直発作8例＋部分運

動・複雑部分18例＋強直間代・間代3例＋笑い

1例／その他の神経皮膚症候群でスパズム3例
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＋間代と二次性全般が1例ずつ。④主発作の頻

度「消失」： 結節性硬化症7例／その他の神

経皮膚症候群2例。⑤自閉スペクトラム症の合

併： 結節性硬化症19例／その他の神経皮膚

症候群1例。 

 

（２）指定難病三次分申請「進行性ミオクロ

ーヌスてんかん（ウンフェルリヒト・ルンボ

ルグ病および関連遺伝疾患）」の書式作成に

関して日本小児神経学会を代表して意見を述

べた。 

 

Ｄ．考察 

 東京医歯大小児科での希少難治てんかんレ

ジストリの登録を進めた。今後も、原因疾患

の指定難病・小慢におけるさらなる認定を目

指した活動を進める。 

 

Ｅ．結論 

 東京医歯大小児科で希少てんかん症候群患

者を登録した。「ウンフェルリヒト・ルンド

ボルグ病および関連遺伝疾患」の三次指定難

病認定に尽力した。 
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 なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。） 

1. 特許取得 

無し 

2. 実用新案登録 

無し 

3.その他 

無し

 

 


