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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

 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 齋藤貴志 国立・精神神経医療研究センター病院小児神経科 医長 

研究要旨 

希少てんかんの中で主として乳児のてんかん性脳症、特に早期ミオクロニー脳症、遊走性焦点発

作を伴う乳児てんかん、片側巨脳症を中心にRES-Rシステムに登録するための準備を中心に研究活

動を行なった。早期ミオクロニー脳症は2例（新たな登録なし）、片側巨脳症は23例、遊走性焦点

発作を伴う乳児てんかんは15例の登録があった。片側巨脳症の水電解質異常について論文化し、F

CD2型のコホート研究に2例を登録した。今後も登録症例数数を増やし、二次調査を含めて研究を

行う予定である。 

 

A. 研究目的 

 希少てんかんを全国規模で集積し、さらに

追跡調査を行うことで、個々の医療機関のみ

では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

脳症を中心に、当院の新たな症例を登録する。 

 

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、片側巨脳症

を中心に、患者情報を診療情報から取得し、

匿名化した上、RESRシステムに登録を行う。

これにより、希少てんかん症例を全国規模で

集積することが可能となる。 

2) 本研究班の二次研究であるてんかんの死

因に関する横断研究及びFCD2型のコホート

研究のため、当院でてんかんのため診療を受

けた患者のうち、何らかの理由で死亡した患

者の診療情報を取得し、RES-Rシステムに登

録する。本研究に関しても、倫理委員会への

申請、承認を得た。 

3) 担当している3疾患に関連して院内の臨

床情報を取得し、論文作成を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

1)本年度は、RES-Rシステムへの患者の登録

をすすめるために、人を対象とする医学系研

究に関する倫理指針に基づいて、研究計画を

作成した。対象者からの同意取得に関しては、

既存の診療情報の取得し、侵襲を伴なわな研

究であるため、当センターのホームページに

研究計画を公示し、研究参加を拒否する機会

を対象者に示すオプトアウト式の同意取得

を行うこととした。患者情報は、当センター

内で匿名化し、RES-Rシステムには個人情報

は登録されない。また、研究分担者が対応表

を厳重に管理する。てんかんの死因に関する

横断研究に関しても同様の倫理的配慮を行

い、申請を行った。 

2)二次調査に関しても、当院の倫理規定に従

って申請を行った。 

 

C. 研究結果 
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平成29年度に倫理審査を準備し、分担研究

者が交代後、平成30年度に研究承認を得て、

RES-Rの登録を行った。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、Aicard

i 症候群、Rasmussen症候群、片側巨脳症の8

疾患について、2016年4月以降の外来新患か

ら登録を行った。本年度は、 

a. FCD2型のコホート研究に関しては、FCD2

型の患者の多くが外科手術を受けて発作が

コントロールされている例が多く、再発例も

再手術を受ける例が多いため、対象となる患

者は少なかった。しかし、発作がてんかん外

科手術後残存する2例の登録を行った。 

b. 片側巨脳症患者は乳児期にてんかん外科

手術を受けることが多いが、その際の合併症

である水電解質異常について論文を作成し、

投稿した。 

c. この他、3歳以下で発症し、てんかん外科

手術をうけた側頭葉てんかん患者の臨床デ

ータを収集してまとめ、現在論文として投稿

中である。 

 

D. 考察 

RES-Rの登録結果からは、以下のようなこと

が明らかとなった。 

1)  片側巨脳症はRES-Rにて23例の登録があ

り、10例で大田原症候群を発症していた。

これは、片側巨脳症が乳児期早期にてん

かん性脳症を発症するため、早期診断、

早期の外科的治療を含む治療が必要で

あることを示すものである。 

2)  遊走性焦点発作を伴う乳児てんかんは1

5例の登録があり、9例（60％）で遺伝子

異常が明らかとなっており、5例がKCNT1

異常であった。本てんかん症候群の多く

が遺伝子異常で起こり、遺伝子異常のう

ちの半数以上がKCNT1異常であることは、

今後、有効な治療の探索のターゲットと

なることや、治験などの治療研究を行う

際の患者リクルートに非常に有用であ

る。 

3)  早期ミオクロニー脳症の登録はなく、本

疾患が非常に稀であることを示す。 

一方、RES-Rでの全国的な調査の他に、施設

単位での患者情報の詳細な検討も合わせる

ことで、稀少てんかん患者に関する知見が広

がることと思われる。 

 

E.結論 

今後も症例の登録及び二次調査への登録を

継続し、症例の集積を行う。また、指定難病

外の患者の臨床像の調査や、RES-Rのみでは

追跡ができない情報の収集を二次調査や単

一施設の調査で随時行うことが必要である。 

 

F. 健康危険情報 

なし。 
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教育・啓発事業 

1. 齋藤 貴志．稀少難治てんかん．国立

精神・神経医療研究センター市民公開講座．

2019年7月6日．国立精神・神経医療研究セン

ターユニバーサルホール 

2. 齋藤 貴志．学校における対応．国立

精神・神経医療研究センター市民公開講座．

2020年1月18日．国立精神・神経医療研究セ

ンターユニバーサルホール 

 

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。 

3.その他 なし 

 


