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研究要旨 

限局性皮質異形成に伴う難治性てんかんについて、全国規模で症例を集積し、その臨床的特徴を解
析した。発症年齢の中間値は2歳で、焦点てんかんが約80％、全般てんかんが約20%であった。2割弱
が重度以上の知的障害を有しており、およそ2割が West症候群で発症して全般性てんかんとして知的

障害に至ると推定された。登録症例のおよそ半数で外科治療が行われていた。 

 

Ａ．研究目的 

 分担研究は、限局性皮質異形成に伴う難治性
てんかんについて全国規模で症例を集積し、追

跡調査を行って、病態、発達・併存障害、治療
反応、社会生活状態、死亡に関する疫学的根拠
を得ることを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

レジストリ登録症例から、限局性皮質異形

成を病因とするものを抽出し、その臨床的特

徴について検討を加えた。 

（倫理面への配慮）症例登録に関する倫理的

配慮は全体研究に従う。本分担研究に関する

特別な配慮は不要である。 

 

Ｃ．研究結果 

 RES-R登録2573例中、てんかんの原因疾患

が皮質発達異常による奇形でその分類が限

局性皮質異形成であるものは136例であっ

た。発症年齢は0〜42歳（中間値2歳）で、

登録時年齢は0〜67歳（中間値14歳）であっ

た。てんかんの診断名は、その他の焦点て

んかん107例、West症候群24例、徐波睡眠期

持続性棘波を示すてんかん性脳症3例、新生

児発症難治性てんかん1例、大田原症候群1

例であった。すなわちおよそ80%が焦点性て

んかんであり、20%がWest症候群であった。

その他の焦点てんかんの細分類では、前頭

葉16例、側頭葉9例、後部皮質9例、一次感

覚運動野が4例、多葉が3例、その他が4例で

あった。知的障害の程度は、なし56例、軽

度31例、中等度28例、重度13例、最重度6

例であった。主たる発作型は焦点性が80例、

スパスムが29例であった。全例でMRI病変の

診断が行われ、病変有りと診断されていた。

外科治療は64例で施行されていた。また、

福祉制度は86例で利用されていたが、41例

では利用なく、不明が9例であった。 

 なお、わが国における難治性てんかんに

対する迷走神経刺激療法の導入初期3年間

の全例登録データ（380例）からは、このう

ち限局性皮質異形成を原因とするものが50

例あったことが確認できた。また、その転

帰からは、限局性皮質異形成に伴う難治性

てんかんにおいても、他の病因とほぼ同様

の発作減少効果が得られることが明らかと

なった。 

 また、自験例からは診断治療が困難とさ

れる頭頂葉内側病変（限局性異形成を含む）

による難治性てんかんに対して離断手術が

有効であることが示された。 
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Ｄ．考察 

 わが国における本レジストリ登録症例に

おける限局性皮質異形成の臨床所見は、これ

まで海外から報告されたものとほぼ同様で

あった。およそ8割が焦点性、2割が全般性の

てんかんとなり、後者ではWest症候群で発症、

知的障害につながる、と推定される。およそ

半数で外科治療が行われていたが、実際の外

科治療施行率については登録バイアスが排

除できず不明である。また、本レジストリで

は薬剤治療の効果や外科治療の転帰の詳細

までは不明であった。 

 文献上、焦点性てんかんの原因としての限

局性皮質異形成に対する切除術の有効性は

ほぼ確立されているが、外科的切除の計画、

術式の選択、緩和的治療の位置付けなどにつ

いては、文献上のエビデンスはなく、標準化

も行われていない。さらなる研究が必要であ

る。 

 

Ｅ．結論 

 限局性皮質異形成に伴う難治性てんかんに
ついて、レジストリ登録データからその臨床的
特徴を明らかにした。 

およそ80%の症例が焦点性であり、およそ半
数に外科治療が行われていた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。）  

1. 特許取得 

てんかん判定装置、てんかん判定システ
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ム、てんかん判定方法及びてんかん判定

プログラム 特願 2018-51262、特開

2019-162237 

2. 実用新案登録 なし 

3.その他 なし 


