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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 

 

稀少てんかんに関する調査研究 

 

研究分担者 柿田明美 新潟大学脳研究所 教授 

研究要旨 

希少難治性てんかん患者のレジストリ構築を推進する目的で、難治てんかん患者のてん

かん原性焦点脳組織に対する病理組織学的診断を進めた。その診断対象組織は、全国各地

のてんかんセンターで行われた外科手術によって摘出されたものである。その情報を本事

業のレジストリ登録に反映させるため、「希少難治性てんかんの臨床病理像に関する多施

設共同観察研究」として、(1)事業計画書、(2)患者さんとご家族の方への説明文章、(3)

検体送付手順書、(4)統計解析計画書案、を新たに作成した。研究分担者の所属施設（新

潟大学）で、倫理審査申請を行い承認の答申を得た。病理診断は、希少難治性てんかん患

者の病態を理解する上で重要である。本事業病理レジストリは、対象患者の診療や治療、

あるいは医療行政や研究のために重要なものになると考えられた。 

 

A. 目的 

 希少難治性てんかん患者の多くは乳幼児

期あるいは小児期に発症し、重度の発達障

害に至ることから、適切な診療体制の普及

と新規治療法の開発およびその予防が重要

な課題となっている。本調査研究班の目的

は、先に構築した全国規模の「希少てんか

んレジストリ」を推進し、その成果をもと

に、23の指定難病および類縁疾患につい

て、診断基準等の策定と関連研究基盤の整

備を進めることにある。 

 本分担研究の目的は、本邦各地のてんか

んセンターから送られてくる外科手術組織

に対し、正確な病理組織診断を行うこと、

ならびにその情報をレジストリを登録した

臨床医に提供し、本研究事業を推進するこ

とにある。 

 そこで本年度は、病理レジストリを構築

し、病理診断情報を本研究班員に提供する

基盤整備を進めた。 

 

B. 対象と方法 

 本研究事業開始以降、病理組織診断依頼

を受けた症例を対象とした。ホルマリン固

定パラフィン包埋切片を作製し、hematoxy

lin-eosin染色、Klüver-Barrera染色、GFA

P免疫染色、Neu-N免疫染色を全例に行い、

また症例ごとに必要な追加染色を行った。 

 分子遺伝学的研究等に使用する目的か

ら、それが可能な場合には、摘出された脳

組織の一部を凍結保存した。またその一部

を使って、FCD type IIの原因遺伝子を検

討した。 

 名古屋医療センターの専門スタッフと協

議を重ね、病理データベースの開発を進め

た。 
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（倫理面への配慮） 

 新潟大学利益相反マネジメント委員会に

臨床研究（本研究事業）に係る利益相反自

己申告書を提出し、利益相反回避の必要が

ない旨、答申を得ている（平成27年1月30

日付）。 

 

C. 結果 

 対象症例の多くが乳幼児期あるいは小児

期に発症例であった。病理組織学的に、本

研究事業が対象とする疾患群：限局性皮質

異形成、結節性硬化症、異形成性腫瘍、海

馬硬化症、などと診断した。 

 「希少難治性てんかんの臨床病理像に関

する多施設共同観察研究」を進めるため、

(1)事業計画書、(2)患者さんとご家族の方

への説明文章、(3)検体送付手順書、(4)統

計解析計画書案、を新たに作成した（添付

資料参照）。新潟大学倫理審査委員会に審

査申請を行い、承認（承認番号 2017-029

6）の答申を得た。病理組織学的診断の内

容をでー多ベース登録し、本研究事業のレ

ジストリとリンクし、複数の研究者がデー

タ利用することも事業内容に含んでいる。 

 

D. 考察 

 病理学的に診断が確定した症例数は順調

に増え、本研究分担者が担当した症例は総

数で 1000 例を超えた。その多くは、本研究

事業が対象疾患としている希少疾患群であ

る。病因論的にも多彩な像を示していた。 

 本事業レジストリに病理診断名を直接入

力することは、患者情報保護とレジストリ

へのアクセス権、加筆修正権の観点から難

しい。そのことから、本研究代表（井上先生）

と、名古屋医療センターのスタッフのご協

力とご指導を頂き、病理情報を入力する独

自のデータベースを構築した。その運用に

先立ち、倫理承認を得るべく、種々の書類を

作成し、承認を得ることができた。次年度

は、本研究班員の各施設でも病理データベ

ースについての倫理承認を取って頂き、順

次、登録を進める計画である。 

 病理診断は、希少難治性てんかん患者の

病態を理解する上で重要であり、その情報

を含む本事業レジストリは、対象患者の診

療や治療、あるいは医療行政や研究のため

に重要なものになると考えられた。 

 

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 219 例の新規手術症

例を病理組織学的に診断した。それらは、限

局性皮質異形成など、本研究事業が対象と

する疾患群が多く認められた。 
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