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稀少てんかんに関する調査研究 

 

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 副院長 

研究要旨 

 稀少てんかん症候群あるいはてんかんの稀少原因疾患を有する患者の臨床データレジストリを

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の登録数は 135 名増えて 1329 名とな

り、ドラベ症候群の登録は当院からは合計 55名を登録しえた。 

重症非該当の患者を除くと、指定難病制度の利用率は 9.6％であった。不利用の理由は、小児慢性

特定疾患、小児医療費助成制度、各種福祉手帳などの利用が多く、成人例では重症非該当や制度

周知不足も一定数見られたが、手続きが煩雑という意見はあまりなかった。年齢帯および指定難

病名によって不利用の理由が異なる場合があり、今後詳細な検討が必要である。てんかんの併発

症による能力障害で生活上の困難を有するものの、てんかん障害 1-3 級に該当しないために重症

非該当となり、指定難病制度の認定を受けることのできない症例が少なからず存在した。 

指定難病のドラベ症候群診断基準は、当院で登録し十分な臨床情報を収集できたドラベ症候群 50

名全例が満たしていた。ドラベ症候群ではないてんかん症候群の 40名中、CSWS を伴うてんかん 1

名と遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん（EIMFS）3名がドラベ症候群の診断基準を満たしたが、

主たる発作型、脳波所見と発達評価から鑑別は容易であった。 

稀少てんかんレジストリ研究の登録作業は順調に進んでおり、今後も登録作業を継続するととも

に、診断基準の検証と必要に応じて修正を行う予定である。 

A. 研究目的 

 てんかんの稀少原因疾患もしくは稀少て
んかん症候群を有する患者の臨床情報を集
積し、稀少てんかんの実態を把握する。ド
ラベ症候群については、その診断基準の妥
当性を再検討するために、ドラベ症候群の
登録例が同診断基準を満たしている？？と、
同症候群とは異なる症候群・原因疾患でド
ラベ症候群の診断基準を満たしてしまう特
異性を検討することにより、同症候群の診
断基準の妥当性を検証する。 
 

B. 研究方法 

 22 の稀少てんかん症候群を含む 31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、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
データベースへのデータ入力を継続した。 
（倫理面への配慮）本研究はヘルシンキ宣
言を遵守して行った。患者本人または代諾
者に対して、研究者が承認された文書を用

いて理解と同意を文書で確認するとともに、

研究への協力取り消しについてもその手続

きを説明した。個人を直ちに特定できる情
報は除いたうえで臨床情報を収集し、セキ
ュリティが厳重に守られている国立病院機

構名古屋医療センターのデータベースにお

いてデータ管理した。 

 

C. 研究結果 
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2020 年 3月 31 日現在で登録されている
2690 人のうち、当院からの登録は 1329 名
であった。ドラベ症候群は、当院からの登
録は 55名で、当班全施設からの登録 105
名の 52%を占めていた。 

 稀少てんかんレジストリに2018年3月の
時点で当院から登録された809名のうち、指
定難病に該当するものは286名（35.4%）であ
った。年齢帯別の分布は、15歳以下が56.6%
を占め、成人例が少ないという偏りが見られ
た（図1）。 

 
 

16名の患者では複数の指定難病名を有して
おり（表1）、すべて稀少てんかん症候群と
稀少原因疾患の組み合わせであった。 

 

 

指定難病制度を利用中であることが確認
できたのは指定難病名を有する 286 名中の
22名（7.7%）であった。指定難病名を有し
ていても、てんかんあるいは併発症の重症
度が基準を満たさない場合（重症非該当）
には指定難病の指定を受けることは通常で
きないので重症非該当 89名を除く 197 名
で検討すると、指定難病利用率は 9.6%であ
った。 

指定難病名を有する患者において重症非
該当が占める割合は、年齢帯別の偏りは明
らかでなかった（図 2）。 

 
 
重症非該当の症例を除外した、指定難病の
指定を受けることができると考えられる患
者における、年齢帯別の指定難病制度利用率
は、15歳以下の利用が極めて低く、16歳以上
では年齢帯別の違いには一定の傾向はなか
った（図3）。 

 

 

指定難病制度不利用の理由を、年齢帯別に
解析すると（図 4）、15歳以下では、「小
児慢性特定疾患によるカバー」を理由とす
るものが多く、「他の制度でカバーされて
いてメリットがない」はほぼ全年齢帯にわ
たり、小児医療費助成、各種福祉手帳など
が利用されていると考えられた。「重症度
が該当しない」、「制度を知らない」など
の理由とするものは成人に多くみられた。
その他の理由（自由記載）としては、家族
の判断、希望・依頼なし、手術などによる
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てんかん発作消失、治療の主体が当院とは
異なる、などがあった。 
 

 

 
 
 指定難病別の指定難病制度利用率は、ウ

エスト症候群、限局性皮質異形成、ドラベ

症候群、結節性硬化症、徐波睡眠期持続性

棘徐波で利用率が低く、進行性ミオクロー

ヌスてんかん、環状 20番染色体で高かっ

た（表 2）。 

これらの疾患について年齢帯域別に指定
難病制度不利用の理由を検討した（図 5）。
ウエスト症候群とドラベ症候群は小児例が
大半を占めており、小児慢性特定疾患の利
用者が多いために利用率が低いと考えられ
る。徐波睡眠期持続性棘徐波てんかんは併
発症で困ることが多いにも関わらず、てん
かん発作の頻度が少ないために重症非該当
が多くなっていた。限局性皮質異形成は 25
歳以上が 29名と多く、指定難病制度で重症
非該当であった 17名のうち 8名は、てんか

ん焦点切除手術後に発作改善したための重
症非該当であった。進行性ミオクローヌス
てんかんと環状 20番染色体では重症に該

当する成人例の多いことが指定難病制度利

用率の上昇につながっていると考えられた。

以上から、指定難病制度不利用の理由が疾
患や年齢により異なることが明らかになっ
た。 
 

 

 

 

 

最後に、RESR(-C)登録で指定難病名を有
する 286 名に、稀少てんかんレジストリに
は登 
録されていないが医事課において指定難病
制度を利用していることが確認できた 46
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名を加えた 332 名について、てんかん障害
と能力障害の程度を調査した（図 6）。主
要な指定難病名のうち、ウエスト症候群、
ドラベ症 

候群、レノックスガストー症候群、結節性
硬化症、環状 20番染色体症候群、ラスムッ
セン脳炎では大多数がてんかん障害 1級で
あった。徐波睡眠期持続性棘徐波てんかん
とミオクロニー脱力発作てんかんではてん
かん障害が 1-3 級に該当しないものが大多
数を占めていた。限局性皮質異形成、神経
細胞移動異常症、グルコーストランスポー
ター１欠損は様々な重症度の患者が含まれ
ていた。 

 

 
当院から稀少てんかんレジストリにドラ

ベ症候群として登録した 55 名のうち、十分

な臨床情報を収集できた 50 名について、指

定難病のドラベ症候群診断基準の適合性を

検討し、50 例全例で診断基準を満たし、感

度 100%であることを確認した。 

ドラベ症候群の診断基準で除外診断の必

要なてんかんのうち、PCDH19 関連症候群で

登録された 4名はドラベ症候群の診断基準

のうち除外診断以外のすべて満たしており、

除外診断の必要性が確認された。同様に除

外診断が必要とされているレノックス・ガ

ストー症候群について無作為に選んだ 10

名は、除外診断を使用しなくてもドラベ症

候群の診断基準を満たすものはなかった。

除外診断に含まれないてんかん症候群・原

因疾患の中では、EIEE4 名、Angelman 症候

群 2名、Aicardi 症候群 1名、Rett 症候群

5名は全例ドラベ症候群の診断基準を満た

さず、West 症候群、Lennox-Gastaut 症候群

はそれぞれ 10 名を無作為に選んで検討し

たがいずれもドラベ症候群の診断基準を満

たさなかった。CSWS を伴うてんかん 10 名

の内９名はドラベ症候群の診断基準を満た

さなかったが、1名は診断基準を満たして

いた。遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん

（EIMFS）は 4名のうち 3名がドラベ症候群

の基準を満たしたが、主たる発作が焦点発

作で脳波所見と発達面から鑑別は容易であ

った。 

以上からは、限られた数の検討ではある

が、今回調べた限りにおいてはドラベ症候

群診断基準の特異度は 90%（36/40）であっ

た。 

 

D. 考察 

 稀少てんかんにおいて指定難病制度の利
用率が低いが、その理由は年齢帯によって
異なっていた。てんかん発作は軽くなって
いるために重症度基準を満たさない場合に
も、てんかんの併発症状としての知的障害、
運動障害、自閉スペクトラム症などによっ
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てQOLが損われたり介助や介護を要する
場合が少なくなく、てんかん障害が 1-3 級
に該当しない場合にも能力障害の程度によ
って重症認定できるような制度改善も検討
が必要であると考えられた。 
ドラベ症候群の診断基準は、感度・特異

度ともに十分であるが、40 例中 4例で偽陽

性を認めた。除外診断に CSWS と遊走性焦点

発作を伴う乳児てんかん（EIMFS）を加える

べきか検討が必要である。 

 

E. 結論 

稀少てんかんレジストリ研究の登録作業
は順調に進んでおり、今後も登録作業を継
続する。ドラベ症候群における鑑別診断と
診断基準の再検討を継続するとともに、本
レジストリをフェンフルラミンなど未承認
薬の治験に今後役立てていく。 
 

F. 健康危険情報 

 本研究は介入研究ではないので、健康に

危険が及ぶことはなかった。 
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