
 87 

資料 5 

てんかん関連疾患の難病重症度・制度未利用に関する調査結果 

 

 指定難病制度の利用状況と利用されない場合の理由を調査することにより、てんかんに関連す

る指定難病制度の問題点を明らかにし、制度の利用度改善につなげることを目的とした。 

 

 調査は 15 施設で行われ、対象は 1〜24 の疾患を含む 37 の指定難病であり、制度利用に関して

は 1647 人のデータ、重症度評価については 1304 人の結果を得た。 

 

1. 指定難病制度の利用 

 1647 人のうち制度を利用しているのは 125 人（7.6％）であった。重症度が基準に達せず利用し

えない人は 185 人（11.2％）あり、これを除いても 8.5％であった。基準に達しているが利用して

いない理由は、小児慢性でカバーされている 625 人（37.9％）、他の制度でカバーされている 597

人（36.2％）であり、制度を知らなかった人が 89 人（5.4％）、その他の理由が 68 人（4.1％）で、

手続きが煩雑とするものはほとんどいなかった。いずれ利用予定は 68 人（4.1％）であった。疾患

別のデータは下図の通りである。 
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2.重症度評価 

 1304 人のうち、重症度から指定難病の基準にあてはまらない人は 311 人（23.8％）であった。 
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3.年齢を考慮した評価 

 上記に年齢を考慮するために、稀少てんかんレジストリに登録された 809 名を対象とした。こ

のうち、指定難病に該当するものは 286 名（35.4%）である。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。 
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指定難病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存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できないので、重症非該当 89 名を除く 197

名の指定難病利用率は 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。その他の理由としては、家族
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の判断、希望・依頼なし、手術などによるてんかん発作消失、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存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る。限局性皮質異形成は手



 92 

術による発作改善などによる重症非該当が多く、疾患により指定難病制度不利用の理由が異なっ

ていた。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

とが利用率の上昇につながっていると考えられた。 

 

 

 

 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 名を追加した 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

かん性脳症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 級に該当しない場合が大多

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。 
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 以上より、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

んの併存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重症度基準の改善の検討が必要であると考えられた。 

 

結論：稀少てんかんレジストリに登録された 809名について、指定難病制度利用状況を調査した。

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％と低かった。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、指定難病ごとに今後さらなる検討が必要であ

る。てんかんの併存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

ず存在することが明らかとなった。 

 


