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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 

 

分担研究者 須貝研司 国立・精神神経医療研究センター病院小児神経科 主任医長 

研究要旨 

第1期井上班に引き続き、希少てんかんの中で主として乳児のてんかん性脳症である8疾患

［早期ミオクロニー脳症、大田原症候群、遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん、West 症候

群、Dravet 症候群、Aicardi 症候群、Rasmussen症候群、片側巨脳症］をさらに登録するた

め、当センターの2016年4月以降の外来新患から新たな候補者リストを作成した。倫理委員

会の承認に難渋し遅れているが、今後登録する。また、第1期での登録64症例の発作予後を追

跡調査した。2017年7月～9月の3ヶ月間で、指定難病疾患の重症度調査と指定難病制度不利

用の理由を調査した。 

 

A. 研究目的 

 希少てんかんを全国規模で集積し、さら

に追跡調査を行って、指定難病の診断基準、

重症度分類、診療ガイドラインの見直しを

行い、類縁難病の疾患概念の確立、難病医療

ケア体制の整備を実施もしくは提言するこ

とが本研究班の目的であるが、その中で、主

に乳児のてんかん性脳症を担当し、当院の

新たな症例を登録する。また、第1期井上班

での登録64症例の発作予後を追跡調査した。

さらに、2017年7月〜9月の3ヶ月間で、指定

難病疾患の重症度調査と指定難病制度不利

用の理由を調査した。 

 

B. 研究方法 

1．主として乳児のてんかん性脳症である早

期ミオクロニー脳症、大田原症候群、遊走性

焦点発作を伴う乳児てんかん、West 症候群、

Dravet 症候群、Aicardi 症候群、Rasmuss

en症候群、片側巨脳症の8疾患について、20

16年4月以降の外来新患から新たな患者を

登録する。 

2．第1期の登録64症例の発作予後を対面で

追跡調査した。 

3．2017年7月〜9月の3ヶ月間で、分担研究

者が直接診療した指定難病疾患の重症度調

査と指定難病制度不利用の理由を対面で調

査した。 

（倫理面への配慮） 

ヘルシンキ宣言および人を対象とする医学

系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、説明文書を用い

て研究の目的、登録内容、登録方法、登録に

よる危険性や不利益がない、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、同意を撤回できる権利の保証

について説明し、同意を得る。 

 

C. 研究結果 

1．候補者リストの作成と症例登録 

 2016年4月〜2018年2月末までの当科のて

んかんの新患791名中、早期ミオクロニー脳



235 
 

症0、大田原症候群4、遊走性焦点発作を伴う

乳児てんかん2、West 症候群37、Dravet 症

候群5、Aicardi 症候群0、Rasmussen症候群

2、片側巨脳症4例であった。2017年の倫理

指針の改定の影響が大きく、班で定めた方

式では倫理委員会の承認に難渋し、報告書

作成時には症例登録はこれからである。 

2．第1期の登録64症例の発作予後、生命予

後 

 2017年2月末現在、生存63例、死亡1例（W

est症候群)、発作抑制18例（Angelman症候

群1、Dravet症候群2、遊走性焦点発作を伴

う乳児てんかん1、大田原症候群4、West症

候群10）、また、てんかん手術を受けたもの

は11例（Aicardi症候群1、大田原症候群3、

West症候群7）であり、稀少難治てんかんで

も抑制しえた。 

3．指定難病疾患重症度調査、指定難病制度

不利用の理由 

 136例調査し、障害等級1級程度96、2級程

度8、3級程度11（能力障害評価1 1，評価2

 2、評価3 4、 評価4〜 4）、非該当21

例であった。指定難病制度不利用の理由は、

利用中4、重症度に該当しない1、小児慢性で

カバーされている46、他の制度でカバーさ

れており（おもに乳児医療）メリットがない

83、いずれ利用予定0、手続きが煩雑0、制度

を知らなかった0、その他の理由2であり、自

己負担率が高い点で利用されていなかった。 

 

D. 考察と結論 

対象者は倫理委員会承認後に可能な限り

入力する。 
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F. 知的財産権の出願・登録状況  

1. 特許取得 なし。  

2. 実用新案登録 なし。 

 

 


