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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 

 

分担研究者 今井克美 国立病院機構 静岡てんかん神経医療センター 臨床研究部長 

研究要旨 

 稀少てんかん症候群、てんかんの稀少な原因疾患を有する患者の各種臨床データの登録を継続

し、国立病院機構静岡てんかん・神経医療センターからは、横断的研究では2015年11月30日まで

の12か月に654名の登録を行い、うち38名はドラベ症候群であった。共同研究施設からの登録を含

むドラベ症候群73例を検討した。登録に当たって特に問題となるところはなく、引き続き来年度

以降も症例登録を継続するとともに二次調査に繋げる。 

 

A. 研究目的 

 研究目的は、稀少てんかん症候群もしくは、

てんかんの原因疾患が稀少とされる患者の臨

床情報を集積することにより、稀少てんかん

の実態を把握し、診断基準の改良と新しい治

療法の開発につなげることを目指すことであ

る。各稀少てんかん症候群の二次調査による

詳細な検討や、介入研究へと発展させること

も念頭に置いている。そのためには該当症例

を着実に登録していくことが必要であり、当

院における登録状況を調査し、研究遂行上の

問題点の有無を検討した。 

 

B. 研究方法 

 21の稀少てんかん症候群を含む24のてんか

ん症候群と、てんかんの原因となる23疾患に

ついて、患者から十分なインフォームドコン

セントを書面で得て、様々な臨床情報を国立

病院機構名古屋医療センター内の臨床研究セ

ンターに設置されたデータベースにデータ入

力した。横断研究の登録が締め切られた2015

年12月1日以降も該当患者の疾患登録を継続

した。 

（倫理面への配慮） 

 世界医師会ヘルシンキ宣言および疫学研究

に関する倫理指針に基づく。研究対象者およ

びその代諾者に対して、研究の目的（希少難

治性てんかんを有する患者のデータを集積す

ることが医療・ケア・福祉の進展に役立ち、

治験の推進や治療法の開発にも有効であるこ

と）を説明し、登録内容や登録方法（匿名化

しweb登録）、登録にあたっての危険性や不利

益、費用、情報の使用法、保存、報告、同意

しないことによる不利益がないこと、同意を

撤回できる権利の保証について説明し、説明

文書を用いて同意書を得た。 

 

C. 研究結果 

 2015年12月1日から2016年12月23日までの

間に当院から165名の稀少てんかん患者が登

録された。登録されたてんかん症候群は表１

のとおりである。 

 ドラベ症候群について、2015年11月30日ま

でで横断研究で当院及び共同研究施設から登

録された73名を検討した男性35名、女性38名

で、観察期間中の死亡例はなかった。遺伝子

異常を有する者は52名（71%）で、全員SCN1A

遺伝子の異常であった。遺伝子異常不明は5名、

未検査は9名であった。 

 てんかん発作の誘因は、発熱や入浴が57名
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（78%）、図形凝視が6名(8.2%)、情動が1名で

あった。 

 調査時の知的障がいは、最重度13名、重度2

2名(18%)、中等度10名(14%)、軽度3名(4.1%)、

正常4名(5.5%)、不明1名、記載なし20名であ

った（図1）。 

 

表1 2015年12月1日以降に静岡てんかん神経

医療センターで登録された稀少てんかんの内

訳 

 

 

図1 年齢別の知的障がい 

 

 

 知的障がいなし・軽度は15才の1名を除き全

例5歳未満で、中等度以上の知的障がいは全例

5歳以上であった。 

 自閉スペクトラム症は36名（49%）に認めた。

運動機能は、失調ありが35名(48%)と多く、四

肢麻痺4名、両麻痺と片麻痺が各1名、不明あ

るいは記載なしが32名であった。 

 治療は73名全員が抗てんかん薬を使用し、A

CTH療法1名、てんかん食8名(11%) 

であったが、迷走神経刺激や脳梁離断を含め

た手術を受けたものはいなかった。 

 社会的状況は、就学前23名(32%)、支援校

（級）33名(45%)に対して普通校3名(4.1%)、

保護生活12名(16%)、無職1名に対して就労は1

名のみで、6歳以降はほぼ全例が生活支援を必

要としていた。 

 

D. 考察 

 登録患者数は昨年度にまとめた横断研究は

全国1316名中、当院からは654名をしめ、今年

度の疾患登録は全国約200名中、当院からは16

5名と過半数を占めていた。横断研究と疾患登

録を合わせると全国で超1516名、うち当院か

らは819名となっている。 

 難治性てんかんの代表ともいえるドラベ症

候群は当院だけからでも48名の登録があり、

横断研究に各共同研究施設から登録された73

例の概要を調査した。来年度以降の各症候群

毎の二次調査に有用と考えられる。ドラベ症

候群の二次調査の内容としては、早期診断の

難しさ、成人例診断の難しさ、合併する発達

症の特性と加齢に伴う変化、成人期に現れる

歩行障害、脳症や突然死の疫学調査と危険因

子の前方視的検討、海馬硬化や大脳皮質形成

異常の合併、既存の抗てんかん薬のけいれん

以外の発作型への有効性、てんかん食や迷走

神経刺激療法などの特殊治療の治療効果の検

討などに加え、将来的には患者会とも協力し

て頬粘膜ミダゾラムなど海外承認済薬の治験
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計画・実施に向けて役立てるとともに、カン

ナビジオール、フェンフルラミンなど海外で

治験中の薬の治験の可能性も検討していきた

い。 

 

E. 結論 

 当院において稀少てんかん症候群、てんか

んの稀少な原因疾患を有する患者の各種臨床

データの登録を継続し、横断的研究では2015

年11月30日までの12か月に654名の登録を行

い、2015年12月1日以降は2016年12月23日まで

に165名の疾患登録を行い、合計819名が登録

された。全国から登録されたドラベ症候群73

名の概要を検討した。登録に当たり特に問題

となるところはなく、引き続き来年度以降も

症例登録を継続するとともに二次調査に繋げ

ていく。 
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学会発表 

 

H. 知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む） 

１． 特許取得 なし 

２． 実用新案登録 なし 

３． その他 なし 

 

 

 

  

 


