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希少難治性てんかんの重症度調査、難病制度利用、成人期移行に関する研究 

 

分担研究者 小国弘量 東京女子医科大学小児科 教授 

研究要旨 

我々は東京女子医科大学小児科に2017年8~10月の3ヵ月間に受診した指定難病症例の重症

度調査および難病制度の利用調査を行った。また当小児科において希少難治てんかんの小

児科より成人科への移行の現状調査を過去5年間に遡って検討した。結果：前述の3ヵ月間

に受診した指定難病症例は88例（男54例、女34例）で、年齢は生後8カ月から26歳であっ

た。その内訳はWest症候群32例、Dravet症候群14例、Lennox-Gastaut症候群11例が最も多

く、この3てんかん症候群で全体の約2/3を占めた。重症度分類では、Dravet症候群、Lenno

x-Gastaut症候群はてんかん発作、能力障害とも高率に重症例が多かったが、West症候群で

は能力障害は重症例が高率であったが、てんかん発作では重症例と軽症例に二分された。

指定難病制度利用に関して、41例(47%)は小児慢性特定疾患制度を利用、42例(48%)は乳幼

児（小児）医療費助成制度によりカバーされているため利用申請は1例のみであった。その

多くが20歳以下で、15歳以下が主体の小児であったためであろう。その多くが指定難病に

含まれる希少難治性てんかんの成人科移行に関して過去5年間で成人科へ移行した患者数は

104例であり、移行時の年齢は15～52歳（中央値：27歳）であった。移行先としては精神科

40例、神経内科18例、脳外科17例、他院小児科12例、てんかんセンター16例、その他1例で

あった。てんかん障害区分で1級程度がその48%、能力障害評価で4,5に相当する例が63%を

占め、移行先を探すのに困難を極めたが約2/3の例で成人てんかん専門医に移行できた。中

でも精神科てんかん専門医（てんかん専門クリニックが多かった）に依存していることが

明らかとなった。難治性てんかんが存在するため、てんかん専門医を持つ成人科医が理想

的ではあるが、その地域性や併存疾患の重症度より適切な移行先の選定は困難であった。

指定難病のように患者数が少なく、かつ小児期発症の患者が多い難病では、その診療に慣

れていない成人科医が多く、その移行にあたっては小児科、成人科と連携と考えられた。 

 

A. 研究目的 

希少難治性てんかんの多くは、乳幼児・小

児期に難治てんかん発作を主徴とするてん

かん性脳症を起こし重度の精神発達障害を

併存する[1,2]。そのため早期診断のみでな

く有効な治療法の開発や可能であれば予防

対策が喫緊の課題である。いずれも症例数

が少なく、全国規模の症例レジストリの構

築と多施設共同研究による症例分析と治療

法の開発が進行中である。今回我々は東京

女子医科大学小児科にて加療中で指定難病

に指定されている希少難治てんかん患者に

おいて期間を区切って指定難病重症度調査

および難病利用制度調査を行った。また東
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京女子医科大学小児科における指定難病に

登録されている希少難治てんかんの小児科

より成人科への移行の現状調査を過去 5 年

間について検討した。 

本研究はヘルシンキ宣言、疫学研究およ

び臨床研究の倫理指針に基づいて行われた。

分担研究者の所属する東京女子医科大学倫

理委員会の承諾の上施行され、調査対象と

なる患者自身もしくは代諾者には研究の趣

旨を説明したうえで同意を得た（東京女子

医科大学倫理委員会 承認番号：3256）。 

 

B. 課題の検討 

１．東京女子医科大学における指定難病重

症度調査および難病利用制度調査 

2017 年 8-10 月の 3 ヵ月間に受診した指

定難病症例は 88 例（男 54例、女 34例）で、

年齢は生後８カ月から 26 歳までであった。

その内訳は West 症候群 32 例、Dravet 症候

群 14例、Lennox-Gastaut 症候群 11 例、ﾐｵ

ｸﾛﾆｰ脱力てんかん 5例、CSWS を示すてんか

ん性脳症 5例、GLUT1DS３例、限局性皮質異

形成 3 例、先天異常症候群 3 例、結節性硬

化症          3 例、Angelman

症候群 2例、その他９例であった。 

重症度分類では、Dravet 症候群、Lennox-

Gastaut 症候群はてんかん発作、精神症状・

能力障害とも高率に重症例が多かったが

West 症候群では精神症状・能力障害は高率

であったが、てんかん発作では重症例と軽

症例に二分された。指定難病制度利用に関

して、41例(47%)は小児慢性特定疾患制度を

利用、42例(48%)は乳幼児（小児）医療費助

成制度によりカバーされているため利用申

請は 1例のみであった。 

 

２．東京女子医科大学における希少難治て

んかんの小児科より成人科への移行の現状

調査 

2013～2017年で成人科へ移行した全患者

数は 220 例（男: 96 例、女:124 例）で移行

時の年齢は 15～54 歳（中央値：27歳）であ

った。その内指定難病に該当する例は 104

例（男 41例、女 63 例)、移行時の年齢は 15

～52 歳（中央値：27 歳）であった。 

てんかん症候群としては、 Lennox-

Gastaut 症候群 38 例、ドラベ症候群 17 例、

内側側頭葉てんかん10例とこの3症候群で

全体の 63%を占めている（表 1）。移行時点

の G40 てんかんの障害等級判定区分と精神

症状・能力障害二軸評価（2）能力障害評価

では前者で 1 級程度 48％、2,3 級程度がそ

れぞれ 17％を占め、後者では 1,2,3 級がそ

れぞれ 5％、15％、17％を占めた。紹介時点

での抗てんかん薬数は、3 剤が最も多く

37％、2 剤が 29％、4 剤が 19％と多剤併用

であった。 

この 104 例では、移行先の成人科は精神

科 40例、神経内科 18 例、脳外科 17例、他

院小児科 12 例、てんかんセンター16 例、そ

の他 1 例であった。その内、当院成人科に

移行しえた例は、様々な理由により 23 例

（22％）のみであった。残りの 81例は院外

に移行先を探して紹介した。また成人てん

かん専門医に移行しえた例は 70 例/104 例

=67％であり、精神科 32 例、脳外科 14 例、

神経内科 1例、小児神経 7 例、てんかんセ

ンター16例であった。 

表 1. 104 例のてんかん症候群分類 
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C. 結語 

3ヵ月間に受診した 88例の指定難病患者

の重症度分類において Dravet 症候群、

Lennox-Gastaut症候群が最も高率にてんか

んと精神症状・能力障害を併存していた。指

定難病制度の利用が極端に低かった理由と

しては当科が小児科であり、その多くが 20

歳以下の小児が中心であり、今後、20 歳を

超えれば指定難病制度に移行していくもの

と考えられた。 

過去 5 年間に成人科に移行した指定難病

に該当する希少難治性てんかん 104 例の移

行先について後方視的に分析した。てんか

ん障害区分で 1 級程度がその 48%、能力障

害評価で 4,5 に相当する例が 63%を占め、

移行先に苦労したが、約 2/3 の例で成人て

んかん専門医に移行できた。中でも精神科

てんかん専門医に依存していることが明ら

かとなった。 

 

D. 考察 

今回の検討は、指定難病の重症度調査お

よび難病利用制度調査、それと実際の患者

の小児科より成人科への移行への実態調査

を行った。重症度調査では West 症候群、

Dravet 症候群、Lennox-Gastaut 症候群の 3

症候群がそれぞれ 32 例（36.4%）、14 例

（15.9%）、11 例(12.5%)と最も多く全体の

2/3 を占めた。重症度分類では、Dravet 症

候群、Lennox-Gastaut 症候群では、てんか

ん発作、能力障害とも高率に重症例が多か

ったが、West 症候群では能力障害は高率で

あったが、てんかん発作では重症例と軽症

例に二分された。これは West 症候群自体の

てんかん発作予後が必ずしも Lennox-

Gastaut 症候群や他の治療抵抗性てんかん

に進展するとは限らないためであろう。こ

の 3 症候群では ACTH 療法、ビガバトリン、

ステｨリペントール、ケトン食治療、さらに

迷走神経刺激術など比較的治療手段が増え

てはいるが、どの程度予後の改善に結びつ

いているかのエビデンスは乏しい[1,2]。 

近年、慢性小児疾患患者の高齢化ととも

に成人期への移行の問題が日本のみではな

く世界的にクローズアップされている[3-

5]。特に小児神経の分野では顕著であり、長

年、小児科で成人期を超えて診療してきた

経緯がある。その理由として小児において

は患者側が転科に消極的であること、成人

科のてんかん専門医が不足していることが、

転科を妨げる二大理由であった。一方で神

経内科では、移行期てんかん患者の経過が

把握しにくいことに加え、てんかん治療や

脳波判読に不慣れなことが受入れに消極的

な理由として挙げられている[6-9]。今回、

当科における指定難病患者の成人移行につ
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いても調査したが、小児科入院が困難にな

る 15 歳以上から 52 歳まで（中央値 27 歳）

であった。その多くは難治性てんかんと精

神遅滞、自閉症、脳性麻痺等を併存する例で

あり、移行科も神経内科、脳外科、精神科、

他院小児科と多岐にわたった。しかし難治

性てんかんを合併しているため、てんかん

専門医を持つ成人科医で緊急入院が可能な

医療施設が理想的ではあるが、適切な移行

先の選定は困難であった。てんかん診療に

関しては、てんかん学会が中心となって地

域単位のてんかん診療ネットワークなどを

作ってきたが、指定難病のような専門性が

高い難治性てんかんでは成人てんかん専門

医の育成も重要である[10]。今回の検討で

は結局、精神遅滞、自閉症など精神疾患を併

存する例が多いため精神科医に移行する例

が最も多く、かつ成人てんかん専門医に紹

介が 2/3 を占めた。ただしその多くがてん

かん専門医を持つ精神科医のてんかん専門

クリニックに偏っていた。実際には入院設

備をもつ大学病院や大病院では、当院の成

人科を含めて移行は困難を伴った。指定難

病のように患者数が少なく、かつ小児期発

症の患者が多い難病では、その診療に慣れ

ていない成人科医が多く、その移行にあた

っては小児科、成人科と連携がとれる形で

ないと受ける成人科もその診療に困難を伴

う。今後、大病院には移行外来設置などの義

務を負わせる等の積極的な施策が必要であ

る。 

 

E.結論 

指定難病患者における、てんかん、併存症

の重症度を 3 ヵ月間に受診した症例に限っ

て検討したところ、重症度調査では West 症

候群、Dravet 症候群、Lennox-Gastaut 症候

群の 3 症候群で全体の 2/3 を占めた。重症

度分類では、Dravet 症候群、Lennox-Gastaut

症候群では、てんかん発作、能力障害とも高

率に重症例が多かったが、West 症候群では

能力障害は高率であったが、てんかん発作

では重症例と軽症例に二分された。 

最近 5 年間の指定難病患者の成人科移行

の紹介先を分析したところ、精神科でてん

かん専門医が最も多かった。その理由とし

て、指定難病患者の場合、難治性てんかんと

精神遅滞や自閉症など精神疾患の併存が多

いことが原因と考えられた。 
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