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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（難治性疾患政策研究事業）） 

 総合研究報告書 

 

希少難治性てんかんのレジストリ構築による総合的研究 

 

研究代表者 井上 有史  静岡てんかん・神経医療センター 院長 

研究要旨 

 希少難治性てんかん（予備的研究により10万人あたり4人程度と予想される）の多くは乳幼児・

小児期にてんかん性脳症を来たし重度の発達障害に至るため、適切な診療体制の普及と有効な治療

法の開発、および予防が喫緊の課題である。これに取り組むための基礎資料として、希少難治性て

んかん症候群（21症候群+α）およびその原因疾患（24）につきレジストリを構築して全国規模で

症例を集積し、さらに追跡調査を行って、我が国における希少難治性てんかんの病態、発達・併存

障害、治療反応、社会生活状態に関する疫学的な根拠を得ることとした。 

 初年度にレジストリを構築し（名古屋医療センター臨床研究センター・臨床研究中核病院）、各

施設の倫理委員会の承認を得て、2014年11月1日よりWEB方式の電子的データ収集(Electronic Dat

a Capture, EDC)システムで疾患登録（全体及び疾患分類別の患者数の把握と死亡率の推定を目的）

を開始し、現在も継続中である。2017年3月末現在の疾患登録数は1626例であった。発症年齢の中

央値は2歳、その他の焦点てんかん(43.7%)、West症候群(13.7%)、海馬硬化を伴う内側側頭葉てん

かん(9.8%)、Dravet症候群(5.4%)の順に多く、てんかんの原因疾患では、皮質形成異常による奇形

(12.8%)、腫瘍に帰するてんかん（7.8％）、神経皮膚症候群（5.9%）の順であったが、分類にあて

はまらないものや不明がもっとも多かった(53.5%)。登録例のうち11人の死亡があった。患者の病

態の現状把握および罹病期間と病態の関係を検討するための横断研究登録を2015年11月末までの1

3ヶ月間行い、1316例の結果を解析した。登録時年齢は中央値 18 歳、罹病期間は中央値 11 年、1

歳未満の発症が多く、主発作の頻度は日単位が27.3%もあり、重度の併存症（最重度の知的障害21%、

身体所見37%など）を有する例が多かった。外科治療は26.8%で行われていた。さらに、2年間の病

態、障害の程度、社会生活状況の推移の把握を目的とした縦断研究登録も終了し、46例を追跡して

いる。1年後の状態が観察されたのは42人であり、登録時に主発作が日単位であった35人のうち17

人（48.6%）で消失し、頻度が増加したのは6人(17.1%)であった。発作経過の全体評価では、27人(2

8.6%)で改善し、悪化は3人(7.1%)であった。全般改善度は、改善が23人（54.8%）、悪化が2人(4.

8%)であった。 

 厚生労働省の指定難病制度に貢献し、22の疾患の疾患概要、重症度分類、臨床調査個人票を作成

した。さらに４疾患を指定難病に追加することを提案し、１疾患（進行性ミオクローヌスてんかん）

は認められた。診断基準は関連学会の承認を得て「診療指標」として公刊し、また、難病情報セン

ターに掲載する医療従事者向けおよび一般利用者向けの難病解説文書の提供、ならびに当研究班が

扱った22の指定難病およびてんかんのあるその他の指定難病を一般向けに平易に解説し、利用手続

きや情報リソースも掲載した啓発本「てんかんの指定難病ガイド」を制作し、関連機関等に配布し

た。 
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研究分担者氏名・所属研究機関名及び所属研

究機関における職名： 

大槻泰介  精神・神経医療研究センター脳

神経外科部長 

須貝研司 精神・神経医療研究センター小児

神経科主任医長 

小国弘量 東京女子医大小児科教授 

廣瀬伸一 福岡大学医学部小児科教授 
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小林勝弘 岡山大学病院小児神経科教授 

馬場啓至 長崎医療センター脳外科部長 

本田涼子 長崎医療センター小児科医師 

池田昭夫 京都大学大学院てんかん学教授 

奥村彰久 愛知医大小児科教授 

浜野晋一郎 埼玉県立小児医療センター神経

科部長 

加藤光広 昭和大学医学部小児科講師 

菅野秀宣 順天堂大学脳神経外科准教授 

渡辺英寿 自治医科大学大学院脳外科教授 

川合謙介 自治医科大学脳神経外科教授 

小黒恵司 自治医科大学大学院脳外科准教授 

松尾 健 NTT 東日本関東病院脳神経外科

医長 

林 雅晴 東京都医学総合研究所神経病理学

分野長 

松石豊次郎 聖マリア病院小児総合研究セン

ター 

今井克美 静岡てんかん・神経医療センター

臨床研究部長 

酒井規夫 大阪大学大学院小児科准教授 

青天目 信 大阪大学大学院小児科助教 

岡本伸彦 大阪府立母子保健総合医療センタ

ー遺伝診療科部長 

齋藤明子 名古屋医療センター臨床研究セン

ター臨床疫学研究室室長 

嘉田晃子 名古屋医療センター臨床研究セン

ター生物統計学研究室室長 

研究協力者（主任研究者分）氏名・所属研究

機関名及び所属研究機関における職名： 

池田浩子 静岡てんかん神経医療センター小

児科医長 

池田 仁 静岡てんかん神経医療センター神

経内科医長 

臼井直敬 静岡てんかん神経医療センター脳

神経外科医長 

 

Ａ．研究目的 

 希少難治性てんかんの多くは乳幼児・小児期

にてんかん性脳症を来たし発達を重度に障害

するため、適切な診療体制の普及と有効な治療

法の開発および予防が喫緊の課題である。 

 前研究班「乳幼児破局てんかんの実態と診療

指針に関する研究」（平成21〜23年度）で東ア

ジアの14施設で難治小児例を集め、臨床特徴を

調査した(Oguni et al, Brain Development 2

013; 35: 786-92)。多くの症例で、発達が重度

に障害されていた。さらに317人を追跡したと

ころ、3年後の発作消失率は外科治療群で52.

4％、薬物治療群で15.7％であり、発達予後も

外科治療群で有意に良好であった（Otsuki et 

al, Brain & Development, 2016）。 

 このように適切な診断と治療選択が極めて

重要であるため、稀少難治てんかんの疾患概念
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と診断基準及び診療マニュアルを作成し（稀少

難治てんかん診療マニュアル、診断と治療社、

東京、2013）、予備調査を行なった結果、10万

人あたり4人程度の患者数と推定され、国内で

数千人規模と予想された。 

 これらの研究を受け、本研究では、希少難治

性てんかん症候群およびその原因疾患につき

レジストリを構築し、全国規模で症例を集積し、

さらに追跡調査を行って、我が国における希少

難治性てんかんの病態、発達・併存障害、治療

反応、社会生活状態に関する疫学的な根拠を得

ることを目的とした。 

 初年度にレジストリを構築し、各施設の倫理

委員会の承認を得て、登録を開始し、２年度は

可能なかぎり登録数を増やすことに注力し、ま

た横断研究のデータを解析した。３年度はさら

に登録を継続し、縦断研究の入力を行い、前方

視的研究の中間データを得た。 

 平成27年1月より開始された指定難病制度に

適切に対応するため、指定難病に指定された22

の疾患の疾患概要、重症度分類、臨床調査個人

票を作成・改訂し、さらに難病情報センターに

掲載する医療従事者向けおよび一般利用者向

けの難病解説文書を作成・修正し、さらに新た

に指定難病として検討すべき疾患について診

断基準・重症度等を考慮するとともに、指定難

病を医療従事者および一般向けに啓発・解説す

るガイド本を作成することを計画した。 

 

Ｂ．研究方法 

1) 研究対象 

 希少性、難治性、併存症、日常・社会生活へ

の影響を考慮し、下記の疾患を研究対象とした

（資料１）（括弧内は主分担研究者）：早期ミ

オクロニー脳症（須貝）、大田原症候群（小林）、

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん（須貝）、

West症候群（小国）、Dravet症候群（今井）、

非進行性疾患のミオクロニー脳症（井上）、ミ

オクロニー脱力発作を伴うてんかん（小国）、

ミオクロニー欠神てんかん（井上）、Lennox-G

astaut症候群（永井）、徐波睡眠期持続性棘徐

波を示すてんかん性脳症（井上）、Landau-Kle

ffner症候群（浜野）、進行性ミオクローヌス

てんかん（池田）、海馬硬化症を伴う内側側頭

葉てんかん（小黒）、Rasmussen症候群（高橋）、

笑い発作をもつ視床下部過誤腫（白水）、片側

痙攣片麻痺てんかん症候群（浜野）、Aicardi

症候群（加藤）、Angelman症候群（今井）、Re

tt 症候群（松石）、PCDH19関連症候群（廣瀬）、

環状20番染色体症候群（井上）。さらに、症候

群として認知されていない難治のてんかんを

含めるために、その他の焦点てんかん、その他

の全般てんかん、その他の未決定てんかんの項

目を設けた。 

 なお、多くの症候群は種々の病因を含み、ま

た希少で重篤であるにもかかわらず症候群と

して認知されていないてんかんもあるため、原

因別にも登録することを考慮することとした。

ただ、原因疾患のすべてを網羅することは不可

能であり、また項目が増えれば増えるほど登録

時の負担が増えるため、大項目を主とし、細項

目は必要最小限とした。その結果、原因疾患の

大項目として、神経皮膚症候群（菅野、林、岡

本）、皮質発達異常による奇形（加藤、大槻、

川合、柿田、奥村）、代謝疾患（酒井、小国、

奥村）、変性疾患（池田）、腫瘍（川合）、脳

血管障害、低酸素性虚血性疾患、感染症、免疫

介在性疾患（高橋）、外傷、その他の原因疾患、

遺伝子異常（廣瀬、加藤）、染色体異常（奥村、

岡本、酒井）を取り上げ、若干の細項目を含め

た。 

 疾患登録レジストリ／データベースの目的

は、臨床研究立案に必要な基礎データを得るこ

とである。臨床研究における経験の豊富な名古

屋医療センター臨床研究センターと協議し、患

者登録レジストリ／データベースの既知の問
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題点を考慮しながら、労力と品質の最適化を検

討し、疾患登録、横断研究、前向き観察研究の

3つに分離して行い、電子的データ収集(Electr

onic Data Capture, EDC)システムを用いるこ

ととした（斎藤）。 

 研究代表施設の倫理委員会の承認を得て研

究計画書を確定し（平成26年9月16日）、当該

研究の一般向けホームページを作成（http://w

ww.res-r.com）（9月18日）、10月中に入力試

行、ユーザー登録等をすませ、平成26年11月1

日より症例登録を開始した。倫理委員会の承認

を得た分担研究施設より順次登録をおこなっ

た。 

 なお、円滑に登録をすすめるために、症例登

録の進捗状況を監視し、著しく登録数が少ない

と判断された地域では、各ブロックに配するコ

ーディネータ（北海道：白石、東北：中里、関

東甲信越：山本・白水、中部：高橋、近畿：永

井、中四国：小林、九州沖縄：本田）により登

録推進の啓発を重点的に行い、また、各学会担

当者（てんかん学会：須貝、小児神経学会：小

国、神経学会：池田、脳神経外科学会：川合）、

既存のてんかん診療ネットワークや患者団体

等との連携（井上）を活用して登録を推進する

こととした。ホームページ（http://www.res-r.

com）を作成して、研究者間で情報共有し、ま

た、研究の進捗と成果を公開した。 

 疾患登録は全体及び疾患分類別の患者数の

把握と死亡率の推定を、横断研究は患者の病態

の現状把握および罹病期間と病態の関係の検

討を、縦断研究は2年間の病態、障害の程度、

社会生活状況の推移の把握を目的とした。研究

期間は、疾患登録は2017年3月まで、横断研究

は2015年11月まで、縦断研究では2015年11月ま

でに登録された新規症例／診断移行症例を登

録後２年間追跡する。 

 疾患登録は継続中である。死亡の解析は2016

年11月までの登録例を用いて実施する。横断研

究の登録は2015年11月末に終了し、解析に付し

た。縦断研究は2016年度末に1年後のデータを

用いて状況把握のための中間集計を行い、最終

解析は2年後の観察を終了しデータ固定を行っ

た後に実施する（嘉田）。なお二次調査を行う

ことも検討した。 

2) 倫理面への配慮 

 世界医師会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を遵守し、

各実施医療機関に設置する倫理審査委員会（も

しくは審査を委託している倫理審査委員会）で

の承認後、各実施医療機関の長の許可を得て実

施している。 

 当研究では、既存資料（カルテ等）から病歴・

検査データ等を収集し、新たな検査を行うこと

はない。文書で研究の趣旨を説明し、登録内容

や登録方法、登録にあたっての危険性や不利益、

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こと、同意を撤回でき

る権利の保証について説明し、同意書への署名

を求める。知的障害等により同意能力がないと

客観的に判断される場合、15 歳未満の場合に

は代諾者（当該被験者の法定代理人等、被験者

の意思及び利益を代弁できると考えられる者）

から同意を取得し、筆記が困難な場合には代筆

者により署名を得る。同意撤回書にも同様の署

名を得る。同意書は医療機関に診療録とともに

保管する。説明文書改訂にあたっては倫理委員

会の承認を得る。被験者の個人情報については

連結可能匿名化し、漏洩することのないよう厳

重に管理し、全ての入力データは送信する際に

暗号化されている。 

 

C. 研究結果 

1) 疾患登録 

 すべての希少難治てんかん症候群（対応する

原因疾患を含む）につき、疾患登録を進めてい

る。2016年3月現在、1626例が登録されている。 
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 2016年11月30日時点での途中解析では（資料

２、嘉田）、症例数1566例の性別は男52.1％で

あり、発症年齢の中央値は2歳（0-74歳）、も

っとも多いのは1歳未満であっ(36.4%)。登録住

所は、静岡県、東京都、神奈川県、埼玉県、愛

知県の順であった。24の症候群それぞれに登録

があり、症候群別の人数は、その他の焦点て

んかんが685人と最も多く(43.7%)、次にWest症

候群(点頭てんかん)が214人(13.7%)、海馬硬化

を伴う内側側頭葉てんかんが153人(9.8%)、Dr

avet症候群74人(5.4%)であった。海馬硬化を伴

う内側側頭葉てんかんやその他の焦点てんか

ん、Lennox-Gastaut症候群では比較的年長者が

多かった。てんかんの原因疾患は、皮質発達

異常による奇形が 200 人(12.8%)、腫瘍に帰す

るてんかんが122人（7.8％）であったが、分類

にあてはまらないものや不明が 838 人(53.

5%)と多かった。外傷に帰するてんかんでは年

長者が多かった。その他の焦点てんかん、その

他の全般てんかん、Lennox-Gastaut症候群やWe

st症候群では原因疾患が多岐にわたっていた。

登録例のうち11人の死亡があった。 

2) 横断研究 

 平成26年11月から平成27年11月末までの13

ヶ月間に登録された症例での横断的疫学研究

を解析した（資料３）。 

 症例数は1316例であった。登録時年齢は中央

値 18 歳(範囲 0 〜80 歳)、罹病期間は中央値

 11 年(範囲 0 〜62 年)であった。発症年齢、

性別、住所や症候群診断、原因疾患は、上記の

疾患登録とほぼ同じである。 

 登録時の主発作型は複雑部分発作が 445 人

(33.8%)、スパスムが 193 人(14.7%)、強直が

 138 人(10.5%)、強直間代発作が119人（9％）、

部分運動/感覚発作が116人（8.8％）であっ

た。発作の頻度は日単位（発作が日に 1 回以

上）が 359 人 (27.3%)と最も多く、月単位以

上が63％であった。発作消失 は 249 人(18.

9%)であった。併存する発作型では複雑部分発

作と二次性全般発作が多かった。発作の誘因で

は熱関連がもっとも多かった。 

 脳波検査では87％で異常があり、焦点性棘波

がもっとも多く、遅棘徐波、ヒプスアリスミア

も100人以上でみられた。神経画像検査では65.

6％で異常所見がみられた。 

 薬物治療は 1282 人(97.4%)が行っており、A

CTHは150人、ステロイドパルス19人、食事療法

も49人で行われていた。外科治療は 353 人(26.

8%)で行われ、もっとも多いのは病変切除ある

いは脳葉切除/離断（208人）であり、ついで脳

梁離断（50人）、定位脳手術（46人）で、多葉

切除/離断も37人で行われていた。77人で２回

以上の手術が行われていた。 

 併存症では、知的障害が多くみられ、最重度

がもっとも多かった(21%)。自閉症スペクトル

ム障害は232人（17.6％）でみられ、ついで記

憶障害が多かった（70人）。身体所見/神経学

的所見は37％でみられ、ねたきりの患者が147

人、四肢麻痺が127人、失調91人、未頸定が65

人と重度の障害が少なくなかった。精神症状は

12.9％でみられ、人格・行動・情緒の障害、睡

眠障害が多かった。 

 生活状況では、生活介護が必要な人が109人、

特別支援学校・級には300人が在籍し、76人が

障害就労していた。72.8％が何らかの医療・福

祉制度を利用していた。 

3) 縦断研究 

 平成26年11月から平成27年11月末までの13

ヶ月間に登録された症例のうち、新規に発症し

た希少難治てんかんまたは新たな診断名に移

行した対象者について縦断的観察研究に登録

した。解析対象者数は46人であり、West症候群

が31人（67.4%）、その他の焦点てんかんが8

人（17.4%）と多かった。原因疾患は、皮質形

成異常による奇形が9人（19.6%）、分類にあて

はまらないものや不明が20人（43.5%）であっ
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た。1年後の状態が観察されたのは42人であり、

各項目の1年間の変化を確認した。主発作の頻

度の変化は、登録時に日単位であった35人のう

ち、17人（48.6%）が消失し、6人(17.1%)にお

いて頻度が増加した。発作経過の全体評価では、

改善が27人(28.6%)、不変が11人(26.2%)、悪化

が3人(7.1%)であった。全般改善度は、改善が2

3人（54.8%）、不変が16人（38.1%）、悪化が2

人(4.8%)であった（資料４）。 

4) レジストリの問題点と展望 

 レジストリのアクセスはインターネットを

使用していることにより利便性がよく、入力は

比較的スムーズに行われ、重複などのトラブル

はほとんどなく、研究班が構築した登録システ

ムは優れていることが実証された（今井、斎藤）。 

 レジストリをすすめるにあたっては、同意

取得にタイミングと時間を要すること、症候

群によっては患者側の動機付けを得られにく

い、基幹施設では受診回数が限られているた

め機会を逃すことがある、などの点が指摘さ

れ、登録法を工夫する必要がある（本田、高

橋、浜野）。一方、専門医療機関以外で、あ

るいは専門医療機関が乏しい地域でレジスト

リがほとんど行われていないことに鑑み、医

療連携システムの構築が急がれること、遠隔

テレビ会議システム等を用いた連携の取り組

みを強化して、登録システムの拡大の方策を

考える必要があることも指摘された（大槻、

中里）。 

 縦断研究の登録は少なかった。そもそも希少

であるゆえもあるが、基幹施設ではほぼ全例が

紹介患者あるいは術後の患者などで，新規に診

断される患者がいないことが問題であり、これ

は当初より予想された問題であった（白水）。 

 参加施設がレジストリデータの利用を行い、

解析できることで、レジストリの有用性は高ま

り、また、二次調査を行う基盤となる。さらに

貴重なデータベースを活用して、臨床研究／治

験や基礎・臨床の橋渡し研究に有効に活用する

ことが可能である（池田）。また、次世代シー

クエンサーによる遺伝子解析キーステーショ

ンの構築（廣瀬）、病理組織診断との連携（柿

田）も行われつつある。 

4) 指定難病 

 平成27年1月に改正施行された難病政策に協

力し、当研究班が22疾患（資料５）を担当して、

疾患概要、診断基準、重症度分類、臨床調査個

人票を作成した。当研究班が対象とした指定難

病及び類縁疾患のこれらに関する進捗状況は

資料６の通りである。 

 最終の診断基準を資料７に示した。疾患概

要・診断基準は、班員でとりまとめた指標を日

本てんかん学会ガイドライン委員会の協力を

得て検証し、また日本小児神経学会、日本神経

学会、日本てんかん外科学会の承認を得て、

「稀少てんかんの診療指標」という259頁の本

にまとめて出版した（資料８）。なお、この診

療指標には、指定難病以外の疾患およびてんか

んを部分症状とする関連疾患（指定難病を含

む）も含めている。 

 重症度分類については、精神保健福祉手帳診

断書における「G40てんかん」の障害等級判定

区分および障害者総合支援法の障害支援区分

における「精神症状・能力障害二軸評価」を組

み合わせることとした（資料９）。 

 さらに難病情報センターに掲載する医療従

事者向けおよび一般利用者向けの難病解説文

書を作成し提出した。また、てんかんを主症状

とする当研究班が扱った22の指定難病および

てんかんのあるその他の指定難病を一般向け

に平易に解説し、利用手続きや情報リソースも

掲載した56頁の啓発本「てんかんの指定難病ガ

イド」（資料10）を制作し、全国の関連機関お

よび患者団体等に配布した。 

 一方、診断基準の作成により正確性が増し

た半面、非典型例や不全型は指定難病の診断
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基準を満たさず、難病制度に該当しないことに

なり、軽症例も含めて、医療費の助成や研究の

進展などの恩恵を受けられない症例が存 在 す

ることも指摘された（加藤）。 

 

Ｄ．考察 

 我が国における希少難治性てんかんの診療

内容を全国規模で、全国的な協力体制の下で、

統一されたデータベースで集計したデータは

存在しない。希少難治性てんかんの全体像を明

らかにし、正確な発症数と病態を把握し、また、

そのデータを用いて治療や疾患経過について

の研究を大規模かつ円滑に行えるようになる

ことが望まれる。 

 本研究では、研究者、生物統計家、データマ

ネージャー、システムエンジニアが一同に介し

てレジストリ／データベースを構築した。症例

登録、横断的疫学研究、縦断的観察研究が一度

の入力で行えることの利点は大きく、アクセス

のよい比較的簡便な負担の少ない入力で登録

症例が蓄積した。トラブルはほとんどなく、実

用性の高い登録システムである。 

 登録症例の数を増やし、バイアスを少なくす

るためには、リクルートを工夫する必要がある。

同意取得の方法、各地域ブロックに配したコー

ディネータの役割、学会や患者会との連携、地

域連携システム・ネットワークの推進・利用な

どについては経験を重ね、今後の課題として検

討したい。 

 入力をすすめていると、列挙した症候群／原

因疾患に当てはまらない症例が多いことに気

づく。実際、疾患登録・横断研究において、症

候群に分類できないてんかん（その他のてんか

ん）が非常に多く（約50％）、同様に原因分類

にあてはまらないものや不明のものも多い（半

数以上）。新たな症候群あるいは原因群として

包括できるものが多数含まれていると予想さ

れた。研究期間内にこれらの症例についての二

次調査はできず、今後の課題である。 

 横断研究では、登録症例の発症年齢は中央値

２歳と非常に早期であった。側頭葉てんかんや

その他の焦点てんかんを除くともっと早いと

思われる。また発作頻度が非常に多い。発作型

ではスパスムや強直発作が多く、脳波異常、画

像異常ともに頻度が高い。治療では薬物以外に

ホルモン治療や食事治療が行われており、また

外科治療も多い（26.8％）。併存症では知的障

害、特に重度の知的障害の多さが目立ち、自閉

症スペクトルム障害や身体障害も多かった。障

害の重篤さは生活状況にも影響していた。総じ

て重度のてんかん、重度の併存障害のある症例

が多いことがわかった。 

 てんかん症候群では、側頭葉てんかんや焦点

てんかんを除くと、 West 症候群、Dravet 症

候群、Lennox-Gastaut 症候群の3 症候群が多

い。逆にこの 3 症候群以外は専門施設でも症

例数が少なすぎて臨床分析も困難であり、全

国規模の本レジストリの継続により今後さら

に症例が蓄積して臨床分析が進むことが期 待

される（小国）。 

 指定難病については、新たに４つの候補を提

案した。異形成性腫瘍、視床下部過誤腫、自己

免疫介在性脳炎・脳症、進行性ミオクローヌス

てんかんである（川合、白水、池田）。このう

ち進行性ミオクローヌスてんかんについては、

ラフォラ病、ウンフェルリヒト・ルンドボルグ

病、良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん

を包含するものとして、平成29年度より指定難

病として認められることになった。なお、難病

の非典型例や不全型の症例について本レジス

トリ登録を継続することにより集積し、病像

の幅の広がりを検証することは重要な課題で

ある（加藤）。 

 今後、レジストリを継続することで得られる

エビデンスを踏まえ、診療・治療ガイドライン

の改訂・普及（学会と連携）、ケアに関する指
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針を作成し、医療支援・福祉政策への提言を行

うこと、さらにデータベースを活用した治験な

どの臨床研究の推進、遺伝子キーステーション

（廣瀬）や病理診断レジストリ（柿田）とリン

クした診断精度の向上、基礎・臨床の橋渡しに

協力することは可能であろう。 

 

Ｅ．結論 

 希少難治性てんかんのレジストリ／データ

ベースを構築し、EDCシステムのWEB方式で、平

成26年11月1日より登録を開始した。疾患登録

は継続しており、13ヶ月の横断研究のデータ（1

316例）を解析した。縦断研究には46例を追跡

している。 

 今後さらに登録疾患をすすめ、縦断研究の成

果を得て、本研究の目標を達成し、さらに次の

研究へとつなげたい。 

 

当研究班が作成に関与した書籍 

・日本てんかん学会編（稀少難治性てんかんの

レジストリ構築による総合的研究班および日

本てんかん学会ガイドライン作成委員会によ

り共同作成）。稀少てんかんの診療指標。診断

と治療社、東京、2017 

・稀少難治性てんかんのレジストリ構築による

総合的研究班。てんかんの指定難病ガイド。日

興美術、静岡、2017 

 

Ｆ．健康危険情報 

 報告なし 

 

Ｇ．研究発表 

 別紙（下記） 

 

Ｈ．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 
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資料１ 

当研究班の研究対象疾患 

 

研究対象疾患のリスト 

 

(1). 早期ミオクロニー脳症 

(2). 大田原症候群 

(3). 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 

(4). West症候群（点頭てんかん） 

(5). Dravet症候群（乳児重症ミオクロニーてんかん） 

(6). 非進行性疾患のミオクロニー脳症 

(7). ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 

(8). ミオクロニー欠神てんかん 

(9). Lennox-Gastaut症候群 

(10). 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 

(11). Landau-Kleffner症候群 

(12). 進行性ミオクローヌスてんかん 

(13). 海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 

(14). Rasmussen症候群 

(15). 視床下部過誤腫による笑い発作 

(16). 片側痙攣片麻痺てんかん症候群 

(17). Aicardi症候群 

(18). Angelman症候群 

(19). Rett 症候群 

(20). PCDH19関連症候群 

(21). 環状20番染色体症候群 

(22). その他の焦点てんかん 

(23). その他の全般てんかん 
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研究対象の原因疾患（研究対象疾患の原因）リスト 

 

1. 神経皮膚症候群：結節性硬化症、Sturge-Weber 症候群、その他の神経皮膚症候群 

2. 皮質発達異常による奇形：片側巨脳症、限局性皮質異形成、神経細胞移動異常症（異所性灰白質、

多小脳回・傍シルビウス裂症候群・裂脳症）、その他の脳奇形 

3. ミトコンドリア病：MELAS、MERRF、KSS、PDHC、Leigh 脳症、呼吸鎖酵素欠損症、mtDNA枯渇症候

群、その他のミトコントリア病 

4. ライソゾーム病：GM1 gangliosidosis、GM2 gangliosidosis、Gaucher病、Niemann-Pick病C型、

Sialidosis、Galactosialidosis、Neuronal ceroid lipofuscinosis、Krabbe disease (globoid-

cell leukodystorphy)、Metachoromatic leukodystrophy (Arylsulfatase A deficiency )、その

他のライソゾーム病 

5. ペルオキシソーム病：Zellweger症候群、新生児型副腎白質ジストロフィー、DBP欠損症、乳児型

Refsum病、RCDP、その他のペルオキシソーム病 

6. アミノ酸代謝異常症：メープルシロップ尿症、非ケトーシス高グリシン血症、フェニルケトン尿

症、高チロシン血症I型、ホモシスチン尿症、その他のアミノ酸血症 

7. 尿素サイクル異常症：OTC欠損症、CPSI欠損症、シトルリン血症I型、アルギ二ノコハク酸血症、

アルギニン血症、シトリン欠損症、その他の尿素サイクル異常症 

8. 有機酸代謝異常症：メチルマロン酸血症、プロピオン酸血症、グルタル酸血症 I 型、複合カルボ

キシラーゼ欠損症、ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症、βケトチオラーゼ欠損症、イソ吉草酸

血症、メチルクロトニルグリシン尿症、L-2-ヒドロキシグルタル酸尿症、４−ヒドロキシ酪酸尿症、

その他の有機酸代謝異常症 

9. 銅代謝異常症：メンケス病、その他の銅代謝異常症 

10. 脂肪酸代謝異常症：MCAD欠損症、VLCAD欠損症、TFP(LCHAD)欠損症、CPTI欠損症、CPTII欠損症、

TRANS欠損症、全身性カルニチン欠損症、グルタル酸血症II型、その他の脂肪酸代謝異常症 

11. クレアチン代謝異常症：GAMT欠損症、AGAT欠損症、その他のクレアチン代謝異常症 

12. 糖代謝異常症：ガラクトース血症I型、フルクトース-1,6-ビスフォスファターゼ欠損症、糖原病

I型、グルコーストランスポーター１(GLUT1) 欠損症、その他の糖代謝異常症 

13. 神経伝達物質異常症：SSADH欠損症、GABAT欠損症、異型高フェニルアラニン血症、その他の神経

伝達物質異常症 

14. ビタミン／補酵素依存症：ピリドキシン依存性てんかん、PNPOてんかん、フォリン酸反応性てん

かん、ビオチニダーゼ欠損症、MTHFR欠損症、その他のビタミン／補酵素依存症 

15. その他の代謝障害：Lesch-Nyhan症候群、アデニロサクシナーゼ欠損症 （アデニロコハク酸リア

ーゼ欠損症）、その他の代謝障害 

16. 変性疾患：ラフォラ病、歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症、脊髄小脳変性症、ウンフェルリヒト・ル

ンドボルグ病、良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん、アルツハイマー病、ハンチントン病、

その他の変性疾患 

17. 腫瘍：胚芽異形成性神経上皮腫瘍、神経節膠腫、海綿状血管腫、視床下部過誤腫、扁桃体腫大、そ
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の他の腫瘍 

18. 脳血管障害：脳動静脈奇形、もやもや病、その他の脳血管障害 

19. 低酸素性虚血性疾患 

20. 感染症 

21. 免疫介在性疾患：急性散在性脳脊髄炎、抗NMDAR抗体脳炎、抗VGKC複合体抗体脳炎、多発性硬化

症、その他（難治頻回部分発作重積型急性脳炎を追加） 

22. 外傷 

23. 上記に当てはまらない原因疾患 

 

※なお、交付申請書に記載した、Sturge-Weber症候群、先天性両側性傍シルビウス症候群、片側巨脳症、

限局性皮質異形成、異形成性腫瘍、結節性硬化症、GLUT1欠損症は、原因疾患のなかに整理した。 
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資料２ 

疾患レジストリの進捗状況 

 

RES-R（疾患登録） 

対象疾患（n=1626） 

2017.3.31 現在 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

早期ミオクロニー脳症 2 

大田原症候群 22 

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 15 

West症候群（点頭てんかん） 220 

Dravet症候群（乳児重症ミオクロニーてんかん） 86 

非進行性疾患のミオクロニー脳症  

ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 9 

ミオクロニー欠神てんかん 2 

Lennox-Gastaut症候群 67 

徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 24 

Landau-Kleffner症候群 1 

進行性ミオクローヌスてんかん 28 

海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 155 

Rasmussen症候群 10 

視床下部過誤腫による笑い発作 59 

片側痙攣片麻痺てんかん症候群 5 

Aicardi症候群 8 

Angelman症候群 18 

Rett 症候群 34 

PCDH19関連症候群 7 

環状20番染色体症候群 10 

その他の焦点てんかん 715 

その他の全般てんかん 91 

その他の未決定てんかん 38 

合計 1626 
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RES-R（疾患登録） 

原因疾患（n=1626） 2017.3.31 現在 

 

神経皮膚症候群 結節性硬化症 54 

 Sturge-Weber 症候群 39 

 その他の神経皮膚症候群 10 

皮質発達異常による奇形 片側巨脳症 13 

 限局性皮質異形成 100 

 異所性灰白質 17 

 多小脳回·傍シルヒウス裂症候群·裂脳症 21 

 その他の脳奇形 38 

ミトコンドリア病 MELAS 2 

 MERRF 1 

 KSS  

 PDHC  

 Leigh 脳症 2 

 呼吸鎖酵素欠損症  

 mtDNA枯渇症候群  

 その他のミトコントリア病 1 

ライソゾーム病 GM1 gangliosidosis  

 GM2 gangliosidosis 1 

 Gaucher病 3 

 Niemann-Pick病C型  

 Sialidosis  

 Galactosialidosis  

 Neuronal ceroid lipofuscinosis  

 Krabbe disease (globoid-cell leukodystorphy)  

 Metachoromatic leukodystrophy (Arylsulfatase A 

deficiency ) 

 

 その他のライソゾーム病  

ペルオキシソーム病 Zellweger症候群  

 新生児型副腎白質ジストロフィー  

 DBP欠損症  

 乳児型Refsum病  

 RCDP  

 その他のペルオキシソーム病  
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アミノ酸代謝異常症 メープルシロップ尿症  

 非ケトーシス高グリシン血症  

 フェニルケトン尿症 1 

 高チロシン血症I型  

 ホモシスチン尿症  

 その他のアミノ酸血症 2 

尿素サイクル異常症 OTC欠損症  

 CPSI欠損症  

 シトルリン血症I型  

 アルギ二ノコハク酸血症  

 アルギニン血症  

 シトリン欠損症  

 その他の尿素サイクル異常症  

有機酸代謝異常症 メチルマロン酸血症  

 プロピオン酸血症  

 グルタル酸血症I型  

 マルチプルカルボキシラーゼ欠損症  

 ピルビン酸カルボキシラーゼ欠損症  

 βケトチオラーゼ欠損症  

 イソ吉草酸血症  

 メチルクロトニルグリシン尿症  

 L-2-ヒドロキシグルタル酸尿症  

 ４−ヒドロキシ酪酸尿症  

 その他の有機酸代謝異常症  

銅代謝異常症 メンケス病 1 

 その他の銅代謝異常症  
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脂肪酸代謝異常症 MCAD欠損症  

 VLCAD欠損症  

 TFP(LCHAD)欠損症  

 CPTI欠損症  

 CPTII欠損症  

 TRANS欠損症  

 全身性カルニチン欠損症  

 グルタル酸血症II型  

 その他の脂肪酸代謝異常症  

クレアチン代謝異常症 GAMT欠損症  

 AGAT欠損症  

 その他のクレアチン代謝異常症  

糖代謝異常症 ガラクトース血症I型  

 フルクトース-1,6-ビスフォスファターゼ欠損症  

 糖原病I型  

 グルコーストランスポーター１(GLUT1) 欠損症 8 

 その他の糖代謝異常症  

神経伝達物質異常症 SSADH欠損症 1 

 GABAT欠損症  

 異型高フェニルアラニン血症  

 その他の神経伝達物質異常症  

ビタミン／補酵素依存症 ピリドキシン依存性てんかん  

 PNPOてんかん  

 フォリン酸反応性てんかん  

 ビオチニダーゼ欠損症  

 MTHFR欠損症  

 その他のビタミン／補酵素依存症  

その他の代謝障害 Lesch-Nyhan症候群  

 アデニロサクシナーゼ欠損症 （アデニロコハク酸リア

ーゼ欠損症） 

 

 その他の代謝障害 2 
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変性疾患 ラフォラ病  

 歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症 1 

 脊髄小脳変性症  

 ウンフェルリヒト·ルンドボルグ病 4 

 良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん 4 

 アルツハイマー病  

 ハンチントン病  

 その他の変性疾患 3 

腫瘍 胚芽異形成性神経上皮腫瘍 11 

 神経節膠腫 9 

 海綿状血管腫 14 

 視床下部過誤腫 59 

 扁桃体腫大 7 

 その他の腫瘍 24 

脳血管障害 脳動静脈奇形 10 

 もやもや病 1 

 その他の脳血管障害 31 

低酸素性虚血性疾患  53 

感染症  67 

免疫介在性疾患 急性散在性脳脊髄炎  

 抗NMDAR抗体脳炎 2 

 抗VGKC複合体抗体脳炎 5 

 多発性硬化症  

 その他 23 

外傷  26 

上記に当てはまらない原因疾患  211 

不明  467 

原因疾患なし  49 

遺伝子異常（SCN1A）  64 

遺伝子異常（PCDH19）  6 

遺伝子異常（CDKL）  8 

遺伝子異常（KCNT1）  5 

遺伝子異常（上記に該当しない）  69 

染色体異常  75 
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N=1566 による解析 

 

発症年齢 平均 7.69 歳 中央値 2.00 歳 (0-74 歳) 

男性 52.1% 女性 47.9% 

 

疾患・症候群名 

 N % 

その他の焦点てんかん 685 43.74 

West症候群(点頭てんかん) 214 13.67 

海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 153 9.77 

Dravet症候群(乳児重症ミオクロニーてんかん) 84 5.36 

その他の全般てんかん 84 5.36 

Lennox-Gastaut症 候 群 62 3.96 

視床下部過誤腫による笑い発作 59 3.77 

Rett症候群 34 2.17 

その他の未決定てんかん 33 2.11 

進行性ミオクローヌスてんかん 28 1.79 

徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 24 1.53 

大田原症候群 22 1.40 

Angelman症候群 18 1.15 

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 12 0.77 

環状20番染色体症候群 10 0.64 

Rasmussen症 候 群 9 0.57 

ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 9 0.57 

Aicardi症候群 8 0.51 

PCDH19関連症候群 6 0.38 

片側痙攣片麻痺てんかん症候群 5 0.32 

非進行性疾患のミオクロニー脳症 3 0.19 

ミオクロニー欠神てんかん 2 0.13 

Landau-Kleffner症 候 群 1 0.06 

早期ミオクロニー脳症 1 0.06 
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原因疾患 

 N % 
不明 464 29.63 
上記に当てはまらない原因疾患 374 23.88 
皮質発達異常による奇形 200 12.77 
腫瘍に帰するてんかん 122 7.79 
神経皮膚症候群 101 6.45 
感染症に帰するてんかん 65 4.15 
原因疾患なし 58 3.70 
低酸素性虚血性疾患 53 3.38 
脳血管障害に帰するてんかん 40 2.55 
外傷に帰するてんかん 27 1.72 
免疫介在性てんかん 25 1.60 
変性疾患 12 0.77 
糖代謝異常症 8 0.51 
ミトコンドリア病 6 0.38 
ライソゾーム病 4 0.26 
アミノ酸代謝異常症 3 0.19 
その他の代謝障害 2 0.13 
神経伝達物質異常症 1 0.06 
銅代謝異常症 1 0.06 

 

 

 

死亡 11 死亡率 0.004/人年 

 

新患名 原因疾患 発症時年齢 死亡時年齢 
West症候群(点頭てんかん) 低酸素性虚血性疾患 0 1 
その他の焦点てんかん 感染症に帰するてんかん 31 40 
その他の焦点てんかん 不明 12 36 
その他の焦点てんかん 不明 17 34 
視床下部過誤腫による笑い発作 腫瘍に帰するてんかん 0 6 
Lennox-Gastaut症 候 群 皮質発達異常による奇形 8 21 
その他の焦点てんかん 皮質発達異常による奇形 4 16 
その他の未決定てんかん 不明 14 43 
その他の焦点てんかん 腫瘍に帰するてんかん 11 18 
その他の焦点てんかん ライソゾーム病 0 5 
West症候群(点頭てんかん) 皮質発達異常による奇形 0 16 
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遺伝子検査 未検査 77% 異常あり 11.8% 異常なし 4.3% 不明 7% 

 

 
遺伝子検査 
異常あり 異常なし 不明 未検査 
N % N % N % N % 

Aicardi症候群 . . 1 
12.
5 

2 25.0 5 62.5 

Angelman症候群 7 38.9 . . 1 5.6 10 55.6 
Dravet症候群 61 72.6 8 9.5 5 6.0 10 11.9 
Landau-Kleffner症候群 . . . . . . 1 100.0 
Lennox-Gastaut症候群 . . 4 6.5 5 8.1 53 85.5 
PCDH19関連症候群 6 100 . . . . . . 
Rasmussen症候群 . . . . 1 11.1 8 88.9 
Rett症候群 33 97.1 . . . . 1 2.9 

West症候群 12 5.6 22 
10.
3 

20 9.3 160 74.8 

その他の焦点てんかん 19 2.8 14 2.0 43 6.3 609 88.9 
その他の全般てんかん 10 11.9 5 6.0 10 11.9 59 70.2 
その他の未決定てんかん 10 30.3 1 3.0 2 6.1 20 60.6 
ミオクロニー欠神てんかん . . . . 1 50 1 50.0 
ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 1 11.1 . . . . 8 88.9 
海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん . . 2 1.3 6 3.9 145 94.8 
環状20番染色体症候群 . . . . . . 10 100 
視床下部過誤腫による笑い発作 3 5.1 . . 2 3.4 54 91.5 
徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性
脳症 

1 4.2 4 
16.
7 

3 12.5 16 66.7 

進行性ミオクローヌスてんかん 11 39.3 2 7.1 3 10.7 12 42.9 

早期ミオクロニー脳症 1 
100.
0 

. . . . . . 

大田原症候群 3 13.6 2 9.1 3 13.6 14 63.6 
非進行性疾患のミオクロニー脳症 . . . . . . 3 100 
片側痙攣片麻痺てんかん症候群 1 20.0 . . 1 20.0 3 60.0 

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 6 50.0 2 
16.
7 

2 16.7 2 16.7 
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染色体検査 未検査 79% 異常あり 5.0% 異常なし 11.2% 不明 4.5% 

 

 
未検査 異常なし 

異常あ
り 

不明 

N % N % N % N % 
その他の焦点てんかん 606 88.5 38 5.5 14 2.0 27 3.9 
West症候群 123 57.5 60 28.0 21 9.8 10 4.7 
海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 144 94.1 4 2.6 . . 5 3.3 

その他の全般てんかん 58 69.0 8 9.5 13 
15.
5 

5 6.0 

Dravet症候群 62 73.8 17 20.2 . . 5 6.0 
Lennox-Gastaut症候群 42 67.7 11 17.7 5 8.1 4 6.5 
視床下部過誤腫による笑い発作 56 94.9 . . . . 3 5.1 
Rett症候群 28 82.4 5 14.7 . . 1 2.9 
その他の未決定てんかん 24 72.7 4 12.1 2 6.1 3 9.1 
進行性ミオクローヌスてんかん 23 82.1 3 10.7 . . 2 7.1 
徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性
脳症 

16 66.7 8 33.3 . . . . 

大田原症候群 17 77.3 3 13.6 . . 2 9.1 

Angelman症候群 6 33.3 1 5.6 11 
61.
1 

. . 

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 7 58.3 4 33.3 . . 1 8.3 
環状20番染色体症候群 . . . . 10 100 . . 
ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 7 77.8 2 22.2 . . . . 
Rasmussen症候群 9 100 . . . . . . 
Aicardi症候群 5 62.5 3 37.5 . . . . 
PCDH19関連症候群 2 33.3 3 50.0 . . 1 16.7 
片側痙攣片麻痺てんかん症候群 3 60.0 1 20.0 . . 1 20.0 

非進行性疾患のミオクロニー脳症 2 66.7 . . 1 
33.
3 

. . 

ミオクロニー欠神てんかん 1 50.0 1 50.0 . . . . 
早期ミオクロニー脳症 . . . . 1 100 . . 

Landau-Kleffner症候群 1 
100.
0 

. . . . . . 
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Gene testing performed for each epilepsy syndrome 

Performed  
(A)

Not 
performed 
(B)

N/A 
(C)

Performance 
ratio  
(A/A+B)

Aicardi syndrome 1 5 2 0.17

Angelman syndrome 7 10 1 0.41

Dravet syndrome 59 10 5 0.86

Landau-Kleffner syndrome 0 0 1 0

Lennox-Gastaut syndrome 4 45 5 0.082

PCDH19 related syndrome 6 0 0 1

Rasmussen syndrome 0 3 1 0

Rett syndrome 32 1 0 0.97

West syndrome 31 131 18 0.19

Other focal epilepsy 27 500 37 0.051

Other generalized epilepsy 11 44 10 0.2

Undetermined or unclassified epilepsy 9 18 2 0.33

Myoclonic absence epilepsy 0 1 1 0

Myoclonic astatic epilepsy 1 6 0 0.14

Mesial temporal lobe epilepsy with 
hippocampal sclerosis 1 141 6 0.0070

Ring chromosome 20 syndrome 0 10 0 0

Gelastic seizure associated with 
hypothalamic hamartoma 3 42 3 0.067

Epilepsy with continuous spike and wave 
during slow wave sleep 5 13 2 0.28

Progressive myoclonus epilepsy 10 12 3 0.45

Early myoclonic encephalopathy 1 0 0 1

Ohthara syndrome 4 14 3 0.22

Myoclonic encephalopathy associated with 
non-progressive disease 0 3 0 0

Hemiconvulsion-hemiplegia-epilepsy 
syndrome 0 3 1 0

Migrating partial seizures in infancy 8 2 0 0.8

����	���
����	�
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Abnormal results of gene testing for each epilepsy syndrome  

Performed 
(A)

Abnormal  
(B)

Normal 
 (C) 

Abnormal 
ratio  
(B/A)

Aicardi syndrome 1 0 1 0

Angelman syndrome 7 7 0 1

Dravet syndrome 59 52 7 0.88

Landau-Kleffner syndrome 0 0 0
-

Lennox-Gastaut syndrome 4 0 4 0

PCDH19 related syndrome 6 6 0 1

Rasmussen syndrome 0 0 0
-

Rett syndrome 32 32 0 1

West syndrome 31 10 21 0.32

Other focal epilepsy 27 17 10 0.63

Other generalized epilepsy 11 6 5 0.55

Undetermined or unclassified epilepsy 9 8 1 0.89

Myoclonic absence epilepsy 0 0 0 　　　　　　　
　　　　　 -

Myoclonic astatic epilepsy 1 1 0 1

Mesial temporal lobe epilepsy with 
hippocampal sclerosis 1 0 1 0

Ring chromosome 20 syndrome 0 0 0
-

Gelastic seizure associated with 
hypothalamic hamartoma 3 3 0 -

Epilepsy with continuous spike and wave 
during slow wave sleep 5 1 4 0.2

Progressive myoclonus epilepsy 10 8 2 0.8

Early myoclonic encephalopathy 1 1 0 1

Ohthara syndrome 4 2 2 0.5

Myoclonic encephalopathy associated with 
non-progressive disease 0 0 0 -

Hemiconvulsion-hemiplegia-epilepsy 
syndrome 0 0 0 -

Migrating partial seizures in infancy 8 6 2 0.75
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Chromosome testing for each epilepsy syndrome 

Performed  
(A)

Not 
performed  
(B)

N/A 
(C)

Performance 
ratio  
(A/A+B)

Aicardi syndrome 3 5 0 0.38

Angelman syndrome 12 6 0 0.67

Dravet syndrome 15 55 4 0.21

Landau-Kleffner syndrome 0 1 0 0

Lennox-Gastaut syndrome 16 34 4 0.32

PCDH19 related syndrome 3 2 1 0.6

Rasmussen syndrome 0 4 0 0

Rett syndrome 5 27 1 0.16

West syndrome 69 101 10 0.41

Other focal epilepsy 40 498 26 0.074

Other generalized epilepsy 18 42 5 0.3

Undetermined or unclassified epilepsy 5 21 3 0.19

Myoclonic absence epilepsy 1 1 0 0.5

Myoclonic astatic epilepsy 2 5 0 0.29

Mesial temporal lobe epilepsy with 
hippocampal sclerosis 2 142 4 0.014

Ring chromosome 20 syndrome 10 0 0 1

Gelastic seizure associated with hypothalamic 
hamartoma 0 44 3 0

Epilepsy with continuous spike and wave 
during slow wave sleep 7 13 0 0.35

Progressive myoclonus epilepsy 2 21 2 0.087

Early myoclonus encephalopathy 1 0 0 1

Ohthara syndrome 3 16 2 0.16

Myoclonic encephalopathy associated with 
non-progressive disease 1 2 0 0.33

Hemiconvulsion-hemiplegia-epilepsy 
syndrome 1 2 0 0.33

Migrating partial seizures in infancy 3 6 1 0.33
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Abnormal results of chromosome testing for each epilepsy syndrome 

Performed  
(A)

Abnormal 
(B)

Normal 
(C) 

Abnormal 
ratio  
(B/A)

Aicardi syndrome 3 0 3 0
Angelman syndrome 12 11 1 0.92

Dravet syndrome 15 0 15 0

Landau-Kleffner syndrome 0 0 0
-

Lennox-Gastaut syndrome 16 5 11 0.31

PCDH19 related syndrome 3 0 3 0

Rasmussen syndrome 0 0 0
-Rett syndrome 5 0 5 0

West syndrome 69 19 50 0.28

Other focal epilepsy 40 11 29 0.28

Other generalized epilepsy 18 12 6 0.67

Undetermined or unclassified epilepsy 5 1 4 0.2

Myoclonic absence epilepsy 1 0 1 0

Myoclonic astatic epilepsy 2 0 2 0

Mesial temporal lobe epilepsy with 
hippocampal sclerosis

2 0 2 0

Ring chromosome 20 syndrome 10 10 0 1

Gelastic seizure associated with hypothalamic 
hamartoma

0 0 0
-

Epilepsy with continuous spike and wave 
during slow wave sleep

7 0 7 0

Progressive myoclonus epilepsy 2 0 2 0

Early myoclonic encephalopathy 1 1 0 1

Ohthara syndrome 3 0 3 0

Myoclonic encephalopathy associated with non-
progressive disease

1 1 0 1

Hemiconvulsion-hemiplegia-epilepsy syndrome 1 0 1 0

Migrating partial seizures in infancy 3 0 3 0

30
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資料４ 

疾患レジストリの進捗状況 

 

RES-L（縦断研究） 

発症年齢  平均 3.2 歳 (0-67 歳) 

登録時年齢 平均 3.5 (0-67) 

男性 25 女性 21 

 

 

疾患・症候群名 

 

 N % 
West症候群(点頭てんかん) 31 67.39 
その他の焦点てんかん 8 17.39 
Angelman症候群 1 2.17 
Landau-Kleffner症 候 群 1 2.17 
Lennox-Gastaut症 候 群 1 2.17 
その他の未決定てんかん 1 2.17 
徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 1 2.17 
大田原症候群 1 2.17 
遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 1 2.17 

 
原因疾患 

 

 N % 
不明 11 23.91 
皮質発達異常による奇形 9 19.57 
 片側巨脳症 1 2.17 
 限局性皮質異形成 3 6.52 
 多小脳回、傍シル 3 6.52 
 その他の脳奇形 2 4.35 
上記に当てはまらない原因疾患 7 15.22 
原因疾患なし 5 10.87 
神経皮膚症候群 5 10.87 
低酸素性虚血性疾患 5 10.87 
外傷に帰するてんかん 1 2.17 
感染症に帰するてんかん 1 2.17 
腫瘍に帰するてんかん 1 2.17 
免疫介在性てんかん 1 2.17 
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知的発達障害の重症度 

 

 N % 

なし(正常) 12 36.36 

軽度 3 9.09 

最重度 2 6.06 

重度 8 24.24 

中等度 4 12.12 

不明 4 12.12 

 

その他の発達・認知障害 

 

 N % 
あり 2 4.35 
なし 30 65.22 
不明 14 30.43 
   

 

神経学・身体所見 

 

 N % 
あり 27 58.70 
なし 16 34.78 
不明 3 6.52 

 

 四肢麻痺 6 
 片麻痺  1 
 両麻痺  1 
 不随意運動  2 
 座位のみ可  2 
 ねたきり  12 
 未頚定  15 
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登録時の主発作型 

 

 N % 

スパスム 32 69.57 

強直 5 10.87 

複雑部分 3 6.52 

間代 2 4.35 

強直間代 1 2.17 

欠神 1 2.17 

二次性全般 1 2.17 

非けいれん重積 1 2.17 

 
 

登録時の主発作の頻度 

 
 N % 
日単位(発作が日に1回以上) 36 78.26 
週単位(発作日が週に1~6日) 2 4.35 
月単位(発作日が月に1~3日) 3 6.52 
年単位(発作日が年に1~11日) 2 4.35 
発作消失 3 6.52 

 
 

登録時の CT/MRI 病変 

 
CT/MRI病変 
 N % 
病変あり 30 65.22 
病変なし 16 34.78 

両側性 11 

局在性 7 

脳葉単位 3 
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社会的側面 

 

社会生活状況 

 N % 

学生(特別支援級・校) 1 2.17 

学生(普通) 2 4.35 

就学前 41 89.13 

無職(就労訓練、生活介護と家事(専業主婦含む)以外) 2 4.35 

利用制度有無 

 N % 

あり 29 63.04 

なし 16 34.78 

不明 1 2.17 

知的障害の重症度 

 N % 

なし 16 34.78 

軽度 7 15.22 

中等度 5 10.87 

重度 7 15.22 

最重度 7 15.22 

不明 4 8.70 
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経過による変化 

 

治療歴 

ACTH 21 

ステロイド 1 

外科治療 5（脳梁離断 3、半球離断 1、病変切除 1） 

 

 

 

発達経過     
  N % 
1 著明改善 1 2.38 
2 やや改善 7 16.67 
3 不変 24 57.14 
4 悪化 8 19.05 
5 不明 2 4.76 
    
発作の経過    
  N % 
1 著明改善 15 35.71 
2 やや改善 12 28.57 
3 不変 11 26.19 
4 悪化 3 7.14 
5 不明 1 2.38 
    
画像の変化    
  N % 
1 登録時と同じ 20 47.62 
2 再検なし 14 33.33 
3 新たな所見あり 4 9.52 
4 不明 4 9.52 
    
全般改善度    
  N % 
1 著明改善 9 21.43 
2 やや改善 14 33.33 
3 不変 16 38.10 
4 悪化 2 4.76 
5 不明 1 2.38 
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資料５ 

当研究班が担当している指定難病 

 

132* 先天性核上性球麻痺 

135 アイカルディ症候群  

136 片側巨脳症  

137 限局性皮質異形成  

138 神経細胞移動異常症  

140 ドラベ症候群  

141 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん  

142 ミオクロニー欠神てんかん  

143 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  

144 レノックス·ガストー症候群  

145 ウエスト症候群  

146 大田原症候群  

147 早期ミオクロニー脳症  

148 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん  

149 片側痙攣·片麻痺·てんかん症候群  

150 環状20番染色体症候群  

151 ラスムッセン脳炎  

152 PCDH19関連症候群  

154 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症  

155 ランドウ·クレフナー症候群  

156 レット症候群  

157 スタージ·ウェーバー症候群  

309* 進行性ミオクローヌスてんかん 

 
*132先天性核上性球麻痺は平成29年度より当研究班が担当。 

*309進行性ミオクローヌスてんかんは平成29年度より指定難病に指定。 
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資料６ 

当研究班における研究対象疾患の診断基準／重症度分類の達成状況 

および指定難病書類作成／難病情報センターの文書作成状況 

 

研究対象疾患 

 

対象

疾患 

疾患名 指定

難病

番号

診断基準／重症度

分類の達成状況

(2017.3.31） 

臨床調査

個人票の

作成 

難病情報セ

ンターへの

情報提供 

(1). 早期ミオクロニー脳症 147 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(2). 大田原症候群 146 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(3). 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 148 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(4). West症候群 145 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(5). Dravet症候群 140 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(6). 非進行性疾患のミオクロニー脳症  未達成 

 

  

(7). ミオクロニー脱力発作を伴うてんか

ん 

143 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(8). ミオクロニー欠神てんかん 142 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(9). Lennox-Gastaut症候群 144 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(10). 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてん

かん性脳症 

154 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(11). Landau-Kleffner症候群 155 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(12). 進行性ミオクローヌスてんかん 309 達成済み 

（修正28年12月）

担当予定 担当予定 

(13). 海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんか

ん 

141 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(14). Rasmussen症候群 151 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 
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(15). 視床下部過誤腫による笑い発作  達成済み 

（28年3月） 

担当 担当 

(16). 片側痙攣片麻痺てんかん症候群 149 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(17). Aicardi症候群 135 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

(18). Angelman症候群 201 他研究班にて達成 

 

  

(19). Rett 症候群 156 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(20). PCDH19関連症候群 152 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(21). 環状20番染色体症候群 150 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

(22). その他の焦点てんかん  一部達成（下記） 

（28年9月） 

一部担当 一部担当 

(23). その他の全般てんかん  未達成 

 

  

      

原因疾患     

     

 スタージ·ウェーバー症候群  157 達成済み 

（修正28年9月）

担当 担当 

 限局性皮質異形成  137 達成済み 

（修正28年10月）

担当 担当 

 片側巨脳症  136 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

 神経細胞移動異常症  138 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 153 達成済み 

（27年8月） 

担当 担当 

 異形成性腫瘍  達成済み 

（28年6月） 

  

 自己免疫介在性脳炎・脳症  達成済み 

（28年6月） 
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資料７ 

対象疾患の診断基準等 

 

 当班が作成した指定難病の疾病概要は難病情報センターで公表されているため、ここでは省略し、最

新の診断基準についてのみ記載する。ただし、指定難病以外の疾患については疾病概要も記載する。 

 

(1) 早期ミオクロニー脳症（指定難病147） 

＜診断基準＞ 

Definiteを対象とする。 

Ａ．症状  

１．不規則で部分的なミオクローヌス（erratic myoclonus）が睡眠時・覚醒時ともに見られる。 

２．微細な発作、自動症、無呼吸、顔面紅潮などを伴う多彩な部分発作がみられる。 

３．最重度の精神運動発達遅滞を残す。 

Ｂ．検査所見 

１．血液・生化学・尿検査：特異的所見はないが、血液・尿のアミノ酸、尿有機酸、血液および髄液

の乳酸・ピルビン酸の検査を行う。 

２．画像検査：初期には異常なく、進行すると脳萎縮を示す。脳形成異常がみられることもある。 

３．生理学的検査：脳波では正常な背景活動や睡眠活動はなく、サプレッション・バーストパターン

を示す（睡眠時に目立ち、覚醒時には目立たないこともある）。 

Ｃ．鑑別診断 

新生児期の種々の脳症、大田原症候群を鑑別する。 

Ｄ．遺伝学的検査 

一定した遺伝子変異は知られていない。 

Ｅ．診断のカテゴリー 

Definite： 生後１か月未満（まれに３か月以内）の児にＡ１、２がみられ、Ｂ３が確認されれば診

断は確定する。 

 

 

 (2) 大田原症候群（指定難病146） 

＜診断基準＞ 

Definiteを対象とする。 

Ａ．症状  

生後３か月以内、とくに新生児期に発症するてんかん性スパスム。部分発作を合併することもある。 

Ｂ．検査所見 

脳波所見：発作間欠時に覚醒時と睡眠時で持続するサプレッション･バーストパターン 

Ｃ．鑑別診断 
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早期ミオクロニー脳症、ウエスト症候群を鑑別する。 

Ｄ．遺伝学的検査 

STXBP1, ARXなどの遺伝子の変異 （ただし遺伝子変異を認めない症例は多い） 

Ｅ．診断のカテゴリー 

Definite：Ａ＋Ｂを満たしＣの鑑別すべき疾患を除外するもの 

Possible：ＡあるいはＢ 

 

 

 (3) 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん（指定難病148） 

＜診断基準＞ 

Definiteを対象とする。 

Ａ．症状  

１．発作中に発作焦点部位が移動する部分発作（多くは運動発作）。 

２．しばしば無呼吸、顔面紅潮、流涎などの自律神経症状を伴う。 

３．発作は群発ないしシリーズをなして頻発する。 

４．発症前の発達は正常であるが、重度の精神運動発達遅滞を残す。 

Ｂ．検査所見 

１．血液・生化学的検査：特異的所見なし。 

２．画像検査：初期には異常なく、病変はない。進行すると脳萎縮を示す。 

３．生理学的検査：初期にはてんかん性波はまれで、背景波が徐波化を示す。その後、多焦点性棘波

が出現する。発作中には脳波焦点が対側または同側の離れた部分に移動し、一つの発作時発射が終わ

る前に次の発作時発射がはじまる。 

Ｃ．鑑別診断 

鑑別する疾患は、新生児期のけいれん、急性脳炎・脳症、ピリドキシン依存症、ピリドキシンリン酸

依存症、アルパース（Alpers）病、乳児の良性部分てんかん、家族性または非家族性良性新生児けい

れん、家族性良性乳児けいれん、早期ミオクロニー脳症。 

Ｄ．遺伝学的検査 

KCNT1、SCN1A、PLCB1、SCN8A、TBC1D24、SLC25A22の変異。 

Ｅ．診断のカテゴリー 

Definite： 発達が正常な生後６か月未満の児にＡ１がみられ、Ｂ３が確認されれば診断は確定す

る。 

 

 

 (4) ウエスト症候群（指定難病145） 

＜診断基準＞ 

 Definite、Probableを対象とする。 

Ａ．症状  
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１．発症年齢は生後２歳未満（多くは３～11か月）。 

２．シリーズ形成しやすい、覚醒直後に好発するてんかん性スパスム（ES）：約５～40秒周期（約10

秒程度が多い）で出現する極短時間の四肢の筋攣縮（座位では一瞬の頭部前屈を伴う）がある。 

３．精神運動発達の停滞ないし退行：ESの発症と前後してみられる。 

Ｂ．検査所見 

１．生理学的検査：発作間欠期脳波所見でヒプスアリスミアがみられる。 

Ｃ．鑑別診断 

乳児ミオクロニーてんかん、身震い発作、習慣性行動を鑑別する。 

Ｄ．診断のカテゴリー 

Definite：Ａの３項目＋Ｂを満たすもの 

Probable：Ａの３項目のうち２項目＋Ｂを満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの 

Possible：Ａの１、２のみ満たすもの 

 

 

(5) ドラベ症候群（指定難病140） 

＜診断基準＞ 

 Definite（確定診断例）を対象とする。 

Ａ．症状  

１． 全身もしくは半身けいれん発作。 

２． 焦点性発作、ミオクロニー発作、非定型欠神発作、意識混濁発作。 

３． 発熱や入浴による誘発。 

４． 光や図形に対する過敏性の存在。 

５． けいれん重積ないしはけいれん発作の群発を起こしやすい。 

B．検査所見 

１． 血液・生化学的検査：特異的所見なし。 

２． 病理検査：特異的な所見なし。 

３． 画像検査：乳児期は正常だが、幼児期以後は非特異的大脳萎縮がみられる。海馬萎縮を伴う

こともある。 

４． 生理学的検査：脳波では背景活動の徐波化、広汎性多棘徐波、多焦点性棘波が年齢に伴って

消長する。 

５． 運動・高次脳機能検査：幼児期以後に中等度以上の知的障害を伴うことが多く、神経学的に

も失調や下肢の痙性を伴う。広汎性発達障害がみられることもある。 

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

複雑型熱性けいれん、全般てんかん熱性発作プラス、焦点性てんかん、乳児良性ミオクロニーてんか

ん、レノックス・ガストー症候群、ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん、PCDH19関連症候群。 

Ｄ．遺伝学的検査 
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SCN1A遺伝子の検索をすすめる（ヘテロ変異を75％に、微小欠失を数％に認める）。陰性の場合は、

さらにSCN1B、SCN2A、GABRG2遺伝子も検索する。 

＜診断のカテゴリー＞ 

１歳未満でＡ１を発症し、Ａ２～５の特徴を１つ以上有する場合は本症候群を疑い、遺伝子検査をも

ってDefinite（確定診断）とする。ただし、１歳未満でＡ１を発症し、Ａ２～５の特徴を２つ以上

有し、かつ Ｂ３～５のうち１つ以上を有する場合は、遺伝子検査が陰性でもDefinite（確定診断）

とする。 

 

 

 (7) ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん（指定難病143） 

＜診断基準＞ 

Ａ．症状  

1. 発症までの発達が正常 

2. ２～５歳発症のミオクロニー脱力発作 

3. 全般性強直間代発作、非定型欠神発作の合併 

4. 20～50％で経過中に強直発作を合併 

Ｂ．検査所見 

1. 画像検査所見：正常 

2. 生理学的所見：発作間欠期脳波所見 

焦点性脳波発射は希で、全般性２～３Hz棘徐波と背景脳波に頭頂部優位単律動６～７Hzθ波の

存在が特徴。 

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

乳児ミオクロニーてんかん、非定型良性小児部分てんかん、潜因性レノックス・ガストー症候群 

＜診断のカテゴリー＞ 

症状Ａ１、２およびB２を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの。 

 

 

(8) ミオクロニー欠神てんかん（指定難病142） 

＜診断基準＞ 

Ａ．症状  

両側同期性、左右対称性の律動的な３Hz棘徐波複合の脳波に伴い、近位筋優位に上肢を中心とする

四肢の律動的なミオクロニー性攣縮と強直性収縮を特徴とする特異なミオクロニー欠神発作をもつ。

知的障害を伴う。 

Ｂ．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 

2. 画像検査所見：特異的所見なし。 
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3. 生理学的所見：脳波とポリグラフ 

発作間欠期脳波：背景活動は正常だが、まれに徐波化傾向を認める。全般性棘徐波がみられる

こともあるが、焦点性・多焦点性棘波もあり。  

発作時脳波：３Hzの両側同期対称性の棘・徐波律動が典型的。ポリグラフではミオクロニーと

棘波成分は時間的に一致しており、ミオクロニーは強直性筋収縮を伴う。 

4. 病理所見：異常が指摘されたことはない。 

Ｃ．鑑別診断 

小児欠神てんかん、若年ミオクロニーてんかん、レノックス・ガストー症候群、環状20番染色体症

候群などを鑑別する。 

Ｄ．遺伝学的検査 

背景疾患を評価するためにも、染色体検査を実施する。 

＜診断のカテゴリー＞ 

Ａ．症状から本疾病を疑い、Ｂ３発作時の脳波所見、およびＣの鑑別を行い確定する。 

 

 

(9) レノックス・ガストー症候群（指定難病144） 

＜診断基準＞ 

Definite、Probableを対象とする。 

Ａ．症状 

１．発症時期は小児期（主に８歳未満で、３～５歳が最多） 

２．複数のてんかん発作型を有すること。 

３．精神発達遅滞を合併する。 

Ｂ．発作症状 （全般発作であり、部分発作と混同しない） 

１．強直発作を有すること。 

２．非定型欠神発作を有すること、または有していたこと。 

３．脱力発作を有すること、または有していたこと。 

Ｃ．検査所見 

１．脳波 睡眠中の速律動（全般性・両側対称性の10～20Hzの速波律動）と、全般性遅棘徐波（２～

2.5Hzの棘徐波・鋭徐波）を認める。 

２．血液・生化学的検査所見・画像検査所見・病理所見は、特異的なものはない。 

Ｄ．鑑別診断 

ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん、非定型良性部分てんかん、徐波睡眠期持続性棘徐波を示すて

んかん性脳症、ドラベ症候群を鑑別する。 

Ｅ．遺伝学的検査 

遺伝学的検査に特異的なものはない。 

Ｆ．診断のカテゴリー 

Definite： Ａの３項目＋Ｂの３項目＋Ｃの１を満たすもの。 
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Probable：Ａの３項目＋Ｂのうち２項目以上＋Ｃの１項目を満たし、Ｄの鑑別すべき疾患を除外した

もの。 

Possible：Ａの３項目＋Ｂのうち１項目以上＋Ｃの１項目を満たし、Ｄの鑑別すべき疾患を除外した

もの。 

 

 

 (10) 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症（指定難病154） 

＜診断基準＞ 

Ａ．症状  

１．焦点性発作 

２．片側または両側性の間代発作、強直間代発作 

３．非定型欠神発作  

４．脱力発作 

５．陰性ミオクローヌス 

６．種々の程度の運動障害（失行、運動失調、構音障害など）、高次脳機能障害（知的障害、言語障

害、時間・空間の見当識障害、注意障害、学習障害など）、行動障害（多動、攻撃性、衝動性な

ど）がみられる。 

Ｂ．検査所見 

１．血液・生化学的検査：特異的な所見なし 

２．画像検査：MRIにて多種な病変がみられることあり 

３．生理学的検査：脳波で、徐波睡眠（non-REM）期に持続性に出現する両側広汎性の棘徐波の割合

（棘徐波の出現持続時間／non-REM 睡眠時間）が高い（50％以上）。 

４．病理検査：特異的な所見なし 

５．運動・高次脳機能検査：運動検査、聴覚言語機能を含む高次脳機能検査および行動評価により

種々の程度の障害を認める。 

Ｃ．鑑別診断 

中心－側頭部棘波を伴う良性小児てんかん（BCECT）、レノックス・ガストー症候群を鑑別する。 

Ｄ．遺伝学的検査 

直接に本症候群との関連を明らかにした報告は現時点ではない。SRPX2、 ELP4、 GRIN2Aが関連する

との報告がある。 

Ｅ．診断のカテゴリー 

小児期の患者でＡ．症状のうち１項目以上あれば診断を疑い、Ｂ．検査所見３、５の双方を満たす場

合に確定する。 

 

 

(11) ランドウ・クレフナー症候群（指定難病155） 

＜診断基準＞ 
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Ａ．症状  

１．発症前の発達は正常。 

２．聴覚失認、語聾などの聴覚言語障害が思春期まで（概ね２～10歳）に発症。 

３．言語能力の退行（感覚失語、時に全失語にいたる）。一部の症例では一過性の改善を示すこともあ

る。 

４．てんかん発作の合併は70～80％で、発作頻度は少ない。多くは焦点性発作を呈する。 

５．認知障害、行動障害を伴うこともある。 

Ｂ．検査所見 

１．脳波検査では棘波、棘徐波を、両側性、全般性に認める。焦点性異常の側性は一定せず、多焦点

を呈することが多く、局在は側頭葉が高頻度である。徐波睡眠期はてんかん性発射の頻度が増し、両

側性棘徐波が持続して、徐波睡眠期の85％以上を占めることもある。 

２．頭部画像検査では視察的評価における形態的な異常を認めないが、機能検査により非対称性、側

頭葉の異常が認められることがある。 

３．神経心理検査で聴覚失認、言語障害を認める。 

Ｃ．鑑別診断 

中心－側頭部棘波を伴う良性小児てんかん、レノックス・ガストー症候群、側頭葉てんかんを鑑別す

る。非てんかん性疾患としては、末梢性難聴、心理的要因、脳血管障害後遺症などによる失語症、自

閉症などと鑑別する必要がある。 

Ｄ．診断のカテゴリー 

発達が正常な児童にＡ．症状２、３を認め、Ｂ．検査所見１で確定する。 

 

 

(12) 進行性ミオクローヌスてんかん（指定難病309） 

１．概要  

 ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病（Unverricht-Lundborg 病：ULD）、ラフォラ病（Lafora 病）およ

び良性成人型家族性ミオクローヌスてんかん（benign adult familial myoclonus epilepsy：BAFME）

は、進行性ミオクローヌスてんかん（progressive myoclonus epilepsy：PME）を呈し、難治に経過する。

PME は、①不随意運動としてのミオクローヌス、②てんかん発作としてのミオクロニー発作および全般

強直間代発作、③小脳症状、④認知機能障害を４徴として進行性の経過を呈する遺伝性疾患群の総称で

あり、歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症などの脊髄小脳変性症、MELASやMERRFなどのミトコンドリア病、

神経セロイドリポフスチン症などのライソゾーム病なども含むが、ここでは、小児期から思春期に発症

して成人以降も罹病期間が長いPMEの中核疾患であるウンフェルリヒト・ルンドボルグ病、ラフォラ病、

さらに、良性成人型家族性ミオクローヌスてんかんを扱う。 

 良性成人型家族性ミオクローヌスてんかんは、日本で多い進行性ミオクローヌスてんかんで、成人以

降に発症して、当初症状は軽度でかつ緩徐に進行するが、高齢となり特に症状が悪化する。前者の特徴

から「良性」の名称が使用されていたが、最近の研究からは進行性で、高齢となり特に症状が悪化し日

常生活動作（Activities of Daily Living：ADL）が低下することが明らかになっている。 
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２．原因  

 ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病、ラフォラ病は常染色体劣性遺伝を呈し、良性成人型家族性ミオ

クローヌスてんかんは浸透率の高い常染色体優性遺伝を呈する。後者は次世代の発症年齢の若年化も近

年報告されている。ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病は 21q に存在するシスタチン B（CSTB）の遺伝

子変異（EPM1）によるものが大多数である。ラフォラ病は、約90％の患者でEPM2A（タンパク質はlaforin）

とEPM2B（タンパク質はmalin）の変異が見出されるが、第３の原因遺伝子の存在も推定されている。良

性成人型家族性ミオクローヌスてんかんでは、家系内の連鎖解析で８番染色体長腕に異常を認めるが、

原因遺伝子は不明である。 

３．症状  

 発症は、ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病は６～15歳、ラフォラ病は７～18歳頃、そして良性成人

型家族性ミオクローヌスてんかんは、成人以降に発症する。ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病とラフ

ォラ病は前述の４徴に加え、進行性かつ難治に経過すれば診断にそれほど難渋しない。しかし時に若年

ミオクロニーてんかん（juvenile myoclonic epilepsy：JME）などとの鑑別が困難な場合がある。ミオ

クローヌスが悪化すると、摂食や飲水、日常動作が困難になる。一方、良性成人型家族性ミオクローヌ

スてんかんは①不随意運動としての振戦様ミオクローヌス、②てんかん発作としてのミオクロニー発作

および全般強直間代発作の２徴が主体で、当初症状は軽度でかつ緩徐に進行するが、高齢となり特に症

状が悪化する。 

４．治療法  

 原因に対する根治療法は無く、てんかん発作やミオクローヌスに対する各種抗てんかん薬（バルプロ

酸、クロナゼパム、フェノバルビタール、ゾニサミドなど）、抗ミオクローヌス薬（ピラセタム）による

対症療法が主となる。ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病とラフォラ病ではフェニトインは小脳症状を

悪化させ、特にウンフェルリヒト・ルンドボルグ病では統計的には生命予後を悪化させるという北欧の

報告があるものの、痙攣発作の重積時には急性期のみ一時的に使用する場合もある。しかし長期的な使

用は推奨されない。また３疾患ともにカルバマゼピンは時にミオクロニー発作を悪化させるという報告

もある。最近、ピラセタムと同じアニラセタム系に属するレベチラセタムが皮質ミオクローヌスの抑制

効果が高いことが示されている。 

５．予後 

 進行の程度は様々であるが、最近、ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病の一部は進行が比較的遅く、

近年の治療法の改善により、発病後数十年生存することが指摘された。ラフォラ病は、数年で寝たきり

となる。良性成人型家族性ミオクローヌスてんかんでは、振戦様ミオクローヌスもある程度薬剤でコン

トロールが可能だが一般に薬剤抵抗性で、特に高齢になると症状が悪化する。 

 

＜進行性ミオクローヌスてんかんの診断基準＞ 

１）ウンフェルリヒト・ルンドボルグ病の診断基準 

Definite、Probableを対象とする。 

Ａ．症状 

１．ミオクローヌス、てんかん発作で発症する。多くは６～16歳。 
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２．常染色体劣性遺伝形式を呈する。 

３．発症数年後に小脳失調症状、認知機能障害が出現する。 

４．認知機能障害は軽度であることも多いが、経年的に悪化あるいは非進行性で経過する。 

Ｂ．発作症状 

１．ミオクローヌスは、舌・顔面および四肢に比較的対称性に、同期性および非同期性に起こる。 

２．自発性ミオクローヌス以外に、刺激誘発性もある（感覚刺激やストレス負荷）。疲労時に増強し

やすい。 

３．ミオクローヌスの群発が高じて時に全般強直間代発作に移行することがある。 

Ｃ．検査所見 

１．脳波：基礎律動の軽度徐波化、全般性突発波、多棘波、光過敏性を認める。 

２．皮質反射性ミオクローヌスの所見：体性感覚誘発電位（somatosensory evoked potential：SEP）

の早期皮質成分の巨大化（巨大SEP）、Ｃ反射、ジャークロックアベレージング（jerk-locked averaging：

JLA）法で先行棘波を認める。 

３．頭部MRI：橋、中脳、小脳の萎縮と軽度大脳萎縮を認める。 

Ｄ．鑑別診断 

 その他の進行性ミオクローヌスてんかんを呈する疾患、レノックス・ガストー症候群 

Ｅ．遺伝学的検査 

 EPM1（CSTB）の異常 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａの４項目＋Ｂの１項目以上＋Ｃの３＋Ｃの１～２のいずれかを満たし、Ｅを満たすもの 

Probable：Ａの４項目＋Ｂの１項目以上＋Ｃの３＋Ｃの１～２のいずれかを満たし、Ｄの鑑別すべき

疾患を除外したもの 

 

２）ラフォラ病の診断基準 

Definite、Probableを対象とする。 

Ａ．症状 

１．ミオクローヌス、てんかん発作で発症する。多くは７～18歳。 

２．常染色体劣性遺伝形式を呈する。 

３．発症数年後に小脳失調症状、認知機能障害が出現する。 

４．通常は数年で寝たきりとなる。 

Ｂ．発作症状 

１．幻視からなる視覚発作。次いで動作性ならびに静止時ミオクローヌスが続発する。 

２．ミオクローヌスは、刺激誘発性もある（光・音刺激やストレス負荷）。疲労時に増強しやすい。  

３．ミオクローヌスの群発が高じて時に全般強直間代発作に移行することがある。 

Ｃ．検査所見 

１．脳波：基礎律動の徐波化、全般性突発波、多棘波、光過敏性を認める。 

２．皮質反射性ミオクローヌスの所見：体性感覚誘発電位（somatosensory evoked potential：SEP）
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の早期皮質成分の巨大化（巨大 SEP）、Ｃ反射、ジャークロックアベレージング（jerk-locked 

averaging：JLA）法で先行棘波を認める。 

３．皮膚・神経生検材料：ラフォラ小体の同定（ポリグルコサンを主とする過ヨウ素酸シッフ（periodic 

acid 

-Schiff）染色陽性・アミラーゼ非消化の凝集体） 

４．アリルスルファターゼAの低下：特に緩徐進行性の経過をとる患者に認めることがある。   

Ｄ．鑑別診断 

 その他の進行性ミオクローヌスてんかんを呈する疾患、レノックス・ガストー症候群 

Ｅ．遺伝学的検査 

約90％の患者でEPM2A（タンパク質はlaforin）とEPM2B（タンパク質はmalin）の変異が見出され

るが、第３の原因遺伝子の存在も推定されている。 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａの４項目＋Ｂの１項目以上＋Ｃ１～２のいずれかを満たし、Ｃ３もしくは４、もしくは

Ｅを満たすもの 

Probable：Ａの４項目＋Ｂの１項目以上＋Ｃ１～２のいずれかを満たし、Ｄの鑑別すべき疾患を除外

したもの 

 

３）良性成人型家族性ミオクローヌスてんかんの診断基準 

Definite、Probableを対象とする。 

Ａ．症状 

１．成人以降から中年期に発症、時に臨床的表現促進現象で10歳以降に発症する。 

２．浸透率の高い常染色体優性遺伝を呈する。 

３．認知機能低下や小脳失調は認めない。 

Ｂ．発作症状 

１．振戦様ミオクローヌス（皮質振戦）：本態性振戦に類似したミオクローヌスを両上肢中心に認める。

緩徐進行性で特に60歳前後の老年期に悪化する。ミオクロニー発作も認める。 

２．稀発全般強直間代発作：通常年１回未満の頻度。光過敏性を有することもある。 

Ｃ．検査所見 

１．脳波：全般性突発波、多棘波、光過敏性を特徴とする。基礎律動の軽度徐波化。 

２．皮質反射性ミオクローヌスの所見：体性感覚誘発電位（somatosensory evoked potential：SEP）

の早期皮質成分の巨大化（巨大 SEP）、Ｃ反射、ジャークロックアベレージング（jerk-locked 

averaging：JLA）法で先行棘波を認める。 

３．形態画像、機能画像共に明らかな異常を認めないが、中高年以降に軽度の脳萎縮を示す。 

Ｄ．鑑別診断 

  その他の進行性ミオクローヌスてんかんを呈する疾患、レノックス・ガストー症候群 

＜診断のカテゴリー＞ 

 Definite：Ａ、Ｂ、Ｃの全ての項目を満たし、Ｄの鑑別すべき疾患を除外したもの 
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 Probable：Ａの３項目＋Ｂの１項目以上＋Ｃの２を満たし、Ｄの鑑別すべき疾患を除外したもの 

＜重症度分類＞ 

精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分、および障害者総合支援法にお

ける障害支援区分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いて、以下のいずれかに該当する患者

を対象とする。 

 

 

(13) 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん（指定難病141） 

＜診断基準＞ 

Ａ．症状  

1. 複雑型熱性けいれんなどの海馬硬化をまねく先行損傷が存在する。 

2. てんかん発作の発症は６～14歳が多い。 

3. 発作が上腹部不快感などの前兆で開始し（前兆がないこともある）、意識減損した後に強直あ

るいは口や手などの自動症を生じ、発作後にもうろう状態を呈する。二次性全般化発作がみ

られることもある。 

4. 各種抗てんかん薬に抵抗性である。 

Ｂ．検査所見 

1. MRIで両側性に海馬の萎縮と信号強度の変化を認める。 

2. 脳波で両側前側頭部に棘波もしくは鋭波を認める。 

3. PETで側頭葉の低代謝を認める。 

4. SPECTで側頭葉の低潅流を認める。 

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

他のてんかん、心疾患や代謝性疾患などで意識減損を伴う疾患、心因性非てんかん発作。 

＜診断のカテゴリー＞ 

Ａの３と４、かつＢの１と２が揃えば診断される。 

なお、B１で両側性の海馬硬化が明瞭でないが、一側内側側頭葉の外科治療後に、対側に由来する発

作が残存する症例も「両側海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん」に含まれるが、その際にはＡの３と

４を満たし、非切除側に発作時脳波を認める場合とする。 

 

 

(14) ラスムッセン脳炎（指定難病151） 

＜診断基準＞ 

表．ラスムッセン脳炎の診断基準 

 Part A Part B 

臨床症状 • 焦点性発作(EPC の有無を問わない) • EPC or 
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and 

• 一側半球機能障害 

• 進行性一側半球機能障害 

脳波 • 一側半球の徐波化（発作間欠期発射

の有無は問わない） and 

• 一側半球のみから起始する発作 

 

MRI • 一側半球局所性皮質萎縮 and 

• 皮質または白質：T2/FLAIR高信号 or 

• 同側尾状核頭：高信号または萎縮 

• 進行性一側半球局所性皮質萎縮 

組織  • 活性化ミクログリア（結節を形成する

ことが多い）と反応性アストロサイトグ

リオーシスを示すT細胞優位の脳の炎症 

and 

• 多数のマクロファージ、形質細胞、また

は B 細胞が脳実質内に浸潤していない 

and 

• ウイルス封入体がない 

診断 Aの３項目すべて Bの３項目のうち２つ 

※EPC＝持続性部分てんかん（Epilepsia partialis continua） 

 

鑑別診断 

 以下の疾患を鑑別する。 

 一側性のてんかん症候群では皮質異形成、片側巨脳症、片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群、腫瘍な

どを鑑別する。代謝性疾患では糖尿病やミトコンドリア脳筋症、炎症性疾患では血管炎や傍腫瘍性脳炎

などを検討する。 

＜診断のカテゴリー＞ 

 表のPart A のうちの３項目すべてを満たすか、Part Bの３項目のうちの２項目を満たし、鑑別診断

を除外して診断する。Part Bの場合で組織所見がない場合は造影MRIとCTで一側性血管炎を除外する。 

＜参考所見＞ 

Ａ．症状  

1. 焦点性の発作（部分発作）：比較的頻回にあり、発作の増加とともに一側半球機能障害の症

状が顕在化してくることが特徴。 

2. 持続性部分てんかん(Epilepsia partialis continua：EPC)Ⅰ指やⅡ指に持続性のミオクロ

ーヌスとして見られることが多いが、顔面や舌に見られることもある。 

3. 一側半球障害：片麻痺、視野狭窄、失語などが観察される。 

Ｂ．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 
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2. 画像検査所見：発病から１年以内のMRIでは、FLAIR高信号病変（6/9例）を認めることが

多いが、明らかなMRI病変を認めない症例（2/9例）もある。全経過で見ると萎縮性病変は

80％以上に、T2強調画像やFLAIR画像での高信号病変も80％以上に出現する。高信号病変

は、皮質単独＞（皮質＋皮質下白質）＞白質単独＞（皮質＋白質）の順に高頻度である。島

回は高信号病変が出現しやすい部位である。高信号病変は病状の悪化・改善に伴って出現・

消褪という機能的な変化を示すことがあり、本症候群を疑うきっかけとなる。ラスムッセン

脳炎は一側性変化が有名であるが、長期に経過すると両側性の高信号病変も20％程度に認

められる。 

3. 生理学的所見：脳波所見では発作間歇時脳波で、初期は局在性、続いて一側半球性の徐波が

見られる。 

4. 病理所見：脳生検はあまり行われないが、手術時の組織検索で活性化ミクログリアと反応性

グリオーシスを示すT細胞優位の脳の炎症所見があり、多数の脳実質内マクロファージ、B

細胞の浸潤がないことを特徴とする。 

5. 髄液検査：一般検査では細胞数は初期に増加するが、その後は正常範囲のことが多い。髄液

蛋白濃度は初期には正常範囲でその後上昇する、アルブミン濃度で見るとよりその傾向が顕

著となる。髄液中のGranzyme B は有意に高く、発病初期に高値で初期診断に役立つ。その

ほかには髄液IFN γ、IL-12も初期に高値となる。髄液TNF αは発病初期から慢性期まで

高値の症例が多い。髄液GluR3抗体、GluN2B（ε2、NR2B）抗体などの自己抗体の証明が参

考となるが、必ずしも全例に認められるわけではなく、他の自己免疫関与の神経疾患症例で

も認められることがあるので注意を要する。GluN2B抗体は発病からしばらくして陽性化す

ることが多い。 

Ｃ．遺伝学的検査 

１．CTLA4遺伝子、PDCD1遺伝子のSNPの検索 

 

 

(15) 視床下部過誤腫による笑い発作 

１． 概要  

 視床下部過誤腫は，視床下部に発生する先天的な神経組織に類似する異所性形成異常であり，先天奇

形に分類されるものである．腫瘍ではなく，増大することはない．しかし，極めて薬剤難治性のてんか

ん発作を生じ，またその他にも知的障害，認知行動障害を呈するてんかん性脳症も併発する特異なてん

かん症候群である． 

２．原因  

 現在，完全には解明されてはいないが，いくつかの遺伝子異常の可能性が指摘されている．一部には，

遺伝子異常が確認されている症候群（Pallister-Hall症候群など）の部分症として発症するものがある． 

３．症状  

１）笑い発作 

 笑い発作は，視床下部過誤腫によるてんかん発作として特徴的なものである．発作中の意識の有無
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は様々だが，意識はあっても楽しい感覚はなく，自分で抑制できない．場にそぐわない突発する笑い

を生じる事があり，患者は学校生活，社会生活で，精神的苦痛を強いられる．この発作は，視床下部

過誤腫そのものに内因性のてんかん原性があり，そのてんかん性異常波が周囲に波及して生じる発作

症状である．抗てんかん薬に対し極めて難治である． 

２）様々なてんかん発作 

 笑い発作以外の他のてんかん発作型も合併し，強直発作，強直間代発作，複雑部分発作，脱力発作

などを生じる．成人例では笑い発作が自然消失しても他の発作型が残存することがある．これらの発

作は，視床下部過誤腫による笑い発作に関する神経ネットワーク以外の部分にてんかん性興奮が伝わ

ることにより生じると考えられている．視床下部過誤腫の強いてんかん原性や時間経過により，これ

らの異常ネットワークが完成してしまうと，二次性てんかん原性を持つようになり，視床下部過誤腫

から独立して発作を生じる様になり，薬剤難治性となりうる． 

３）認知行動障害 

 てんかん発作以外に認知行動障害を合併し，衝動性，攻撃性，注意障害などの行動異常や，知的退

行を示す例もあり，破局てんかんを引き起こすてんかん性脳症としての性格も併せ持つ．幼少時から

発症していることも多く，患者・患児の生活・人生に大きな影響を及ぼす． 

４）思春期早発症 

 視床下部過誤腫に伴う内分泌学的症状で，この症状のみでてんかんを伴わない例も存在する． 

４．治療法  

 視床下部過誤腫に伴うてんかん発作は，極めて薬剤難治性であり，現在有効な薬剤は認められていな

い．視床下部過誤腫そのものにてんかん原性があることは判明しており，視床下部過誤腫そのものに対

する外科的治療が有効な治療と考えられている．通常の脳神経外科的顕微鏡手術や内視鏡手術，もしく

はガンマナイフなどの定位的放射線治療などが行われることが多い．しかし，視床下部過誤腫は脳の最

深部に存在し，周囲に非常に重要な構造物が多く存在し，外科治療が非常に困難な場所である．しかも，

視床下部過誤腫の治療においては，いかに視床下部から視床下部過誤腫を離断するかが重要であり，上

記の治療法ではこの離断が不十分になる事が多く，合併症のリスクが高い割に，高い効果が望めない．

近年では，定位脳手術手技を用いたMRI ガイド下での定位温熱凝固術も行われており，一定の治療効果

を示している． 

 思春期早発症に対しては，LH-RHアナログ注射剤による治療が確立している． 

５．予後 

 従来の脳神経外科的手術やガンマナイフでは，合併症の問題や，十分な治療成績が得られていないな

ど，有効性に問題がある．国立病院機能西新潟中央病院で主に行われているMRI ガイド下定位温熱凝固

術は，従来の治療より遙かに優れた治療成績（発作予後）と安全性を示しているが，繰り返す手術を必

要とする症例もある．また，治療のタイミングが遅れると笑い発作以外の発作型は残存する場合があり，

決して万全な治療とは言えない．認知行動障害については，発作消失が得られた患者では改善が認めら

れるが，知的機能に関しては，術前に高度知的障害を呈している例では改善が難しい．早期診断，治療

が望まれるが，笑い発作および視床下部過誤腫に対する認識度の低さ，小さな視床下部過誤腫の見逃し

などがあること，また有効な治療法は特殊な治療法であり，施行できる施設が限られていることなど，
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診断，治療が十分に浸透しているとは言い難い．また，発作残存や知的障害の残存など，長期にわたる

継続した治療が必要とする症例も多い．適切な治療が行われなければ，精神発達障害屋行動異常が遷延

して，社会生活から逸脱する難治な疾患と言える． 

＜診断基準＞ 

A症状  

1. てんかん性笑い発作 

2. その他のてんかん発作（強直発作，全身強直間代けいれん，複雑部分発作，脱力発作，ミオクロニ

ー発作，てんかん性スパスムなど） 

3. 精神発達遅滞，行動異常（衝動性，攻撃性，注意障害など） 

4. 思春期早発症 

B検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：思春期早発症に対応するホルモン異常の検索が可能なことがある。 

2. 画像検査所見：MRIで視床下部過誤腫を同定する（特に，thin slice，冠状断が重要）． 

3. 生理学的所見：脳波では側頭部に限局する棘波、全般性の棘徐波や多棘徐波、前頭部の棘波などが

みられる。異常波のみられない例もある。 

＜鑑別診断＞ 

笑い発作を伴う側頭葉てんかんや前頭葉てんかん、頭頂葉てんかん。 

＜診断の要点＞ 

場にそぐわない，突然の笑いがあれば，てんかん性の笑い発作（A1）を疑い，頭部 MRI を行うことが推

奨される．特に，ルーチン撮影では小さな視床下部過誤腫を見逃す可能性もあり，thin slice撮影，冠

状断を必ず行うことが推奨される．診断が困難であれば，てんかんの高次診療が行える施設への紹介を

ためらわない．画像検査（B2）で診断は確定する。 

＜重症度分類＞ 

視床下部過誤腫そのものに対する重症度分類はないが，てんかんの重症度については，精神保健福祉手

帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分、および障害者総合支援法における障害支援区

分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いる。 

 

 

(16) 片側痙攣・片麻痺・てんかん症候群（指定難病149） 

＜診断基準＞ 

Ａ．症状  

① 周産期歴と発達歴に異常なく、発症前に神経学的異常を認めない。 

② 急性期症状として痙攣発作（多くは片側性痙攣だが全般性痙攣であっても除外されない）で発症、

その後１週間以上持続する片麻痺を呈する。痙攣発作は長時間遷延することが多いが、その間に意

識障害が持続するとは限らない。 

③ ②の発作後、１か月以降に焦点性発作、二次性全般化発作を発症する。多くは急性期症状後、１か

ら４年で発症する。 
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Ｂ．検査所見 

血液･生化学的検査所見：特異的所見はない。 

脳波所見：急性期には、片麻痺の責任病変側に優位な鋭波を混じる律動的な1.5～３Hz高振幅徐波が

持続する。周波数は多様で、波形も多形性に富み、間代性の筋収縮と突発性異常波は同期しない。慢

性期には、局在に応じた棘波、鋭波などのてんかん性異常所見がみられる。 

頭部画像所見：急性期CTは責任病変側大脳半球の皮髄境界が不鮮明となり、低吸収を呈し、半球全体

が腫大を示すこともある。MRI では T2、拡散強調画像で病変側大脳半球の高信号を認め、同部の皮質

下白質優位にADCが低下し細胞性浮腫が示唆される。脳血流SPECT、MR angiographyでは、急性期に

病変側大脳半球の灌流増加を認める。慢性期には病変は萎縮し、一部に層状壊死を示唆する所見が認

められる。 

Ｃ．鑑別診断：以下の疾患を鑑別する。 

皮質異形成、片側巨脳症などの片側脳形成異常を伴う難治てんかん、ラスムッセン症候群を鑑別する。 

Ｄ．遺伝学的検査： 

 SCN1A遺伝子、CACNA1A遺伝子変異の検索 

＜診断のカテゴリー＞ 

Ａ 症状を全て満たし、かつＢ．検査所見の②または③のいずれかを認めた場合に診断される。急性期

症状は生後６か月から４歳の発熱時に出現することが多い。 

 

 

(17) アイカルディ症候群（指定難病135） 

＜診断基準＞ 

A症状 

主要徴候 

１．スパスム発作a 

２．網脈絡膜裂孔(lacunae)b 

３．視神経乳頭（と視神経）の coloboma、しばしば一側性 

４．脳梁欠損（完全／部分） 

５．皮質形成異常（大部分は多小脳回）b  

６．脳室周囲（と皮質下）異所性灰白質 b  

７．頭蓋内嚢胞（たぶん上衣性）半球間もしくは第三脳室周囲 

８．脈絡叢乳頭腫 

支持徴候 

９．椎骨と肋骨の異常 

10．小眼球または他の眼異常 

11．左右非同期性'split brain'脳波（解離性サプレッション・バースト波形） 

12．全体的に形態が非対称な大脳半球 

a 他の発作型（通常は焦点性）でも代替可能 
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b 全例に存在（もしくはおそらく存在） 

B検査所見 

1. 画像検査所見：脳梁欠損をはじめとする中枢神経系の異常（脳回・脳室の構造異常、異所性

灰白質、多小脳回、小脳低形成、全前脳胞症、孔脳症、クモ膜嚢胞、脳萎縮など）がみられ

る。 

2. 生理学的所見：脳波では左右の非対称もしくは非同期性の所見がみられる。ヒプスアリスミ

ア、非対称性のサプレッション・バーストもしくは類似波形がみられる。 

3. 眼所見：網脈絡膜裂孔が特徴的な所見。そのほか、視神経乳頭の部分的欠損による拡大、小

眼球などがみられる。 

4. 骨格の検査：肋骨の欠損や分岐肋骨、半椎、蝶形椎、脊柱側弯などがみられる。 

C鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する： 

線状皮膚欠損を伴う小眼球症（MLS）。先天性ウイルス感染。 

＜診断のカテゴリー＞ 

A-１、２、４を必須とし、さらにA-５、６、７、８のいずれかの所見を認めた場合に診断できる。 

 

 

(19) レット症候群（指定難病156） 

＜診断基準＞ 

Definiteを対象とする。 

Ａ．主要症状 

乳幼児期～小児期早期に以下の症状が出現する。 

１．目的のある手の運動機能を習得した後に、その機能を部分的、あるいは完全に喪失すること。 

２．音声言語を習得後に、その機能を部分的、あるいは完全に喪失すること。 

３．歩行異常：歩行障害、歩行失行。 

４．手の常同運動：手をねじる・絞る、手を叩く・鳴らす、口に入れる、手を洗ったりこすったりす

るような自動運動。 

Ｂ．典型的レット症候群診断のための除外基準 

１．明らかな原因のある脳障害（周産期・周生期・後天性の脳障害、神経代謝疾患、重度感染症な

ど）による脳損傷。 

２．生後６か月までに出現した精神運動発達の明らかな異常。 

Ｃ．非典型的レット症候群診断のための支持的症状 

１．覚醒時の呼吸異常 

２．覚醒時の歯ぎしり 

３．睡眠リズム障害 

４．筋緊張異常 

５．末梢血管運動反射異常 

６．側弯・前弯 
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７．成長障害 

８．小さく冷たい手足 

９．不適切な笑い・叫び 

10．痛覚への反応の鈍麻 

11．目によるコミュニケーション、じっと見つめるしぐさ 

Ｄ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

アンジェルマン症候群、ピット・ホプキンス症候群、自閉症スペクトラム症（障害）などの発達障害 

Ｅ．遺伝学的検査 

１．MECP2遺伝子変異 

２．CDKL5遺伝子検査 

３．FOXG1遺伝子検査 

※その他、従来から発達障害の原因遺伝子として報告されていた遺伝子異常でレット症候群類似の

臨床像を呈する事が報告されている。 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：以下のいずれかを満たす場合。 

典型的レット症候群の診断要件：Ａのすべての項目＋Ｂのすべての項目を満たすこと＋Ｄの鑑別が

できること＋回復期や安定期が後続する退行期があること。 

非典型的レット症候群の診断要件：Ａのうち２項目以上＋Ｂのすべての項目を満たすこと＋Ｃのう

ち５項目以上を満たすこと＋Ｄの鑑別ができること＋回復期や安定期が後続する退行期があるこ

と。 

Probable：Ａのうち２項目以上。 

 

 

(20) ＰＣＤＨ１９関連症候群（指定難病152） 

＜診断基準＞ 

確定診断された例（Definite）を対象とする。 

Ａ．症状（下記の特徴、特に１～５を満たす場合、本症を疑う） 

1. 女児 

2. 乳児期から幼児期前半にてんかん発作を発症。 

3. 繰り返す発作群発 

4. しばしば発熱や感染症が発作再発の契機となる。 

5. 発作型は焦点性発作、全身けいれんが主体。 

6. 家族例では女性にのみ発症する特異な分布がみられ、男性は健常である。 

7. 知的障害、種々の精神神経症状（自閉、多動など） 

 

Ｂ．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見に特異的なものはない。 
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2. 頭部CT/MRIは基本的に正常（軽微な萎縮、形成異常など非特異的な変化を伴うこともあ

る。） 

3. 生理学的所見：発作間欠期脳波ではしばしば焦点性棘・鋭波や基礎波・背景活動の徐波化を

認める。 

Ｃ．鑑別診断 

PCDH19遺伝子に病的異常が同定されれば診断は確実であるが、臨床的にはSCN1A遺伝子異常に伴う

ドラベ（Dravet）症候群、脳炎・脳症、良性乳児部分てんかん、軽症胃腸炎関連けいれん、など発作

群発を呈する疾患が鑑別となる。 

Ｄ．遺伝学的検査 

PCDH19遺伝子解析で変異を同定 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａの症状およびＢの３から本症を疑い、Ｄの遺伝子異常を認めれば診断確定となる。 

 

 

(21) 環状２０番染色体症候群（指定難病150） 

＜診断基準＞ 

Definiteを対象とする。 

Ａ．症状  

1. 非痙攣性てんかん重積状態：動揺性の意識障害や認知障害を示し、口周囲などのミオクロー

ヌスを伴うことがある。１回の持続は数分から数十分で、１時間以上続くことは少ない。発

作は頻回でしばしば日に何回もみられる。 

2. 小型または大型の運動発作：小児期には自動症や運動現象を伴う短い複雑部分発作や幻視や

恐怖感などがみられることがある。夜間睡眠時に多い。全身痙攣発作が見られることもあ

る。 

3. 精神遅滞や衝動性・攻撃性などの行動障害を呈することもある。特徴的な奇形はなく、あっ

ても軽微である。 

Ｂ．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 

2. 画像検査所見：特異的所見なし。 

3. 生理学的所見：脳波では高振幅徐波や鋭波が単発あるいは短い連続で頻回に出現し、前頭・

側頭部に優位性を示したり、側方性を示すこともあるが、容易に両側化する。小児では比較

的脳波異常が乏しいこともあるが、長じるにつれ顕著となる。発作時の脳波は長時間持続す

る両側性の高振幅徐波であり、その周波数はしばしば変動し、小棘波や棘徐波複合が混在す

る。 

4. 病理所見：外科的切除標本で異常が指摘されたことはない。 

Ｃ．鑑別診断 
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レノックス・ガストー症候群、前頭葉てんかん、非痙攣性てんかん重積状態を示す他のてんかん、非

てんかん性心因性発作などを鑑別する。 

Ｄ．染色体検査 

20番染色体の精査を行う。環状染色体は0.5～100％のモザイクのため、多くの細胞を調べないとわ

からないことがある。 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite： Ａ-１、２およびＢ３から本症候群を疑い、染色体検査で確定する。 

 

 

スタージ・ウェーバー症候群（指定難病157）（原因疾患1） 

＜診断基準＞ 

A 基本所見 

1 頭蓋内軟膜血管腫 

2 顔面ポートワイン斑（毛細血管奇形） 

3 脈絡膜血管腫または緑内障 

B 症状  

1 てんかん 

2 精神運動発達遅滞 

3 運動麻痺 

4 視力・視野障害 

5 片頭痛  

C 検査所見 

1 画像検査所見 

MRI：ガドリニウム増強において明瞭となる軟膜血管腫、罹患部位の脳萎縮、患側脈絡叢の腫大、白

質内横断静脈の拡張 

CT：脳内石灰化を認める 

SPECT：軟膜血管腫部位の低血流域 

FDG-PET：軟膜血管腫部位の糖低代謝 

2 生理学的所見 

脳波：患側の低電位徐波、発作時の律動性棘波または鋭波 

D 鑑別診断 

その他の神経皮膚症候群 

E 遺伝学的検査 

GNAQ遺伝子の変異：頭蓋内軟膜血管腫と顔面ポートワイン斑（毛細血管奇形）に関して 

＜診断のカテゴリー＞ 

以下の場合に確定診断される。 

Aの１項目以上満たし、かつＢの２項目以上を有するもの 



59 
 

＜臨床所見（該当する項目に☑を記入する＞ 

てんかん発作型（複数選択可）  

□全般発作 □単純部分発作 □複雑部分発作 □二次性全般化発作 □てんかん重積状態 

頭蓋内軟膜血管腫の脳内局在 

□前頭葉 □側頭葉 □頭頂葉 □後頭葉 □その他 □両側 

てんかん外科治療 

□焦点切除術 □脳梁離断術 □多脳葉手術 □半球離断術 □迷走神経刺激療法 

顔面ポートワイン斑（毛細血管奇形） 

□顔面の5%以下 □顔面の5%-30% □顔面の30%以上 

運動麻痺 

□なし □あり 

視力・視野障害 

□なし □あり 

片頭痛 

□なし □あり 

＜重症度分類＞ 

てんかんおよび精神運動発達遅滞＜てんかん関連疾患に共通＞ 

運動麻痺  

下記のModified Rankin Scaleを用いて、中等症以上に該当する患者を対象とする。軽症：0-2 

中等症：3-4 

重症：5 

Modified Rankin Scale 

0 まったく症候がない。 

1 症候があっても明らかな障害はない。日常の勤めや活動は行える。 

2 軽度の障害；発症以前の活動が全て行える訳ではないが、自分の身の回りのことは介助な

しに行える。 

3 中等度の障害：何らかの介助を必要とするが、歩行は介助なしに行える。 

4 中等度から重度の障害：歩行や身体的要求には介助が必要である。 

5 寝たきり、失禁状態、常に介護と見守りを必要とする。 

参考 

0 自覚症状および他覚徴候がともにない状態である。 

1 自覚症状および他覚徴候はあるが、発症以前から行っていた仕事や活動に制限はない状態

である。 

2発症以前から行っていた仕事や活動に制限はあるが、日常生活は自立している状態である。 

3 買い物や公共交通機関を利用した外出などには介助を必要とするが、通常歩行、食事、身

だしなみの維持、トイレなどには介助を必要としない状態である。 

4通常歩行、食事、身だしなみの維持、トイレなどには介助を必要とするが、持続的な介護は
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必要としない状態である。 

5 常に誰かの介助を必要とする状態である。 

視力・視野障害 

下記の尺度を用いて、中等症以上に該当する患者を対象とする。 

軽症：1 

中等症：2 

重症：3 

判定に当たっては、矯正視力、視野ともに良好な目の測定値を用いる。 

1 矯正視力0.7以上かつ視野狭窄なし 

2 矯正視力0.7以上、視野狭窄あり 

3 矯正視力0.2-0.74 矯正視力0.2未満 

 

 

片側巨脳症（指定難病136）（原因疾患２） 

＜診断基準＞ 

A．症状  

1. 難治のてんかん発作（新生児期から乳幼児期に発症） 

2. 不全片麻痺 

3. 精神発達遅滞 

B．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 

2. 画像検査所見：早くは新生児期またはその後の頭部CT/MRIにて患側大脳半球が全体的ある

いは部分的（二葉以上）に巨大化している。 

3. 生理学的所見：脳波では、患側に焦点性突発性異常波をみることが多い。一見左右差に乏し

く、全般性にみえる場合もある。 

4. 病理所見：大脳皮質構造の乱れ、異型で未熟な神経細胞の多数出現、異所性神経細胞、グリ

オーシスなどがみられ、神経細胞系およびグリア細胞系両方の分化・遊走・成熟障害と考え

られる所見。 

C．鑑別診断 

巨大化しない片側性大脳皮質形成障害、限局性皮質異形成、左右差のある多小脳回、腫瘍性病変（グ

リア系腫瘍）など。 

＜診断のカテゴリー＞ 

A症状のいずれかおよび脳波所見（B３）にて片側巨脳症を疑うが、診断には頭部画像所見（B２）が

必須で、診断の原則は患側大脳半球の二葉以上が対側より大きいことである。 
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限局性皮質異形成（指定難病137）（原因疾患２） 

＜診断基準＞ 

【FCDの分類】 

FCDタイプ１：皮質神経細胞の配列の乱れ（皮質構築異常）。異型細胞を認めない。 

FCDタイプ１a：皮質神経細胞の縦方向(radial)の配列異常 

FCDタイプ１b：皮質神経細胞の横方向(tangential)の配列異常 

FCDタイプ１c：皮質神経細胞の縦横方向の配列異常 

FCDタイプ２：皮質構築異常に加え、異型細胞（dysmorphic neuronやballoon cell）を認める。 

FCDタイプ２a：皮質構築異常+ dysmorphic neuronのみ 

FCDタイプ２b：皮質構築異常+ dysmorphic neuronおよびballoon cell 

FCDタイプ３：皮質構築異常に加え、病因論的におそらく異なる他の病変を伴う。 

FCDタイプ３a：皮質構築異常+海馬硬化症 

FCDタイプ３b：皮質構築異常+腫瘍性病変 

FCDタイプ３c：皮質構築異常+血管奇形 

FCDタイプ３d：皮質構築異常+その他の病変 

Ａ．症状  

1. 種々のてんかん発作がみられる。 

2. 乳幼児～学童期に多いが、中学生以降あるいは成人でも発症する。 

3. 精神発達遅滞などの他の障害を伴うこともある。 

Ｂ．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 

2. 画像検査所見：MRIで病変が捉えられるのは、FCDタイプ２bはほぼ全例、FCDタイプ２aは

３割程度、FCDタイプ１は通常捉えられない。SPECTによる局所脳血流変化は診断の参考に

なる。 

3. 生理学的所見：脳波では局在性異常波が記録される。特に反復性棘波が記録されるとFCDの

可能性が高い。脳磁図による双極子の集積も参考になる。 

4. 病理所見：FCDタイプ２は、皮質神経細胞の配列が激しく乱れ、異型細胞の出現を伴う。一

方、FCDタイプ１は、皮質神経細胞の配列に乱れを認めるものの、異型細胞を伴わない。そ

こでは、皮質分子層における神経細胞数の増加、皮質第２層における神経細胞数の増加、神

経細胞の集簇像、皮質下白質における異所性神経細胞数の増加、白質内異所性灰白質結節、

あるいは多小脳回にみられる脳回パターンの異常が様々な程度と組み合わせで観察される。 

Ｃ．鑑別診断：種々の腫瘍、血管病変、結節性硬化症などを鑑別する。 

＜診断のカテゴリー＞ 

症状Ａ１と検査Ｂ３から限局性皮質異形成を疑い、検査Ｂ２にて確定する。ただしFCDタイプ２aの

一部およびFCDタイプ１は検査Ｂ４にて確定する。 
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神経細胞移動異常症（指定難病138）（原因疾患２） 

＜診断基準＞ 

 神経細胞移動異常症は、大脳皮質の形成過程における神経細胞移動（後）の障害によって生じた皮質

形成異常である。無脳回と厚脳回の古典型滑脳症、異所性灰白質（皮質下帯状異所性灰白質と脳室周囲

結節状異所性灰白質）、多小脳回、敷石様皮質異形成、裂脳症、孔脳症を含む。 

A．症状  

てんかん発作、知的障害、顔貌異常、内臓奇形、外性器異常、構語障害や嚥下障害などの偽性球麻痺

症状、筋症状など種々である。 

B．検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的所見なし。 

2. 画像検査所見：必須の所見で、各病型別に注）に示した特徴的な脳構造異常を認める。 

3. 生理学的所見：脳波はてんかん性異常所見を呈することが多い。 

C．鑑別診断 

 画像所見上、無脳回は水頭症に伴う脳室拡大による脳溝の消失との鑑別、異所性灰白質は白質病変

を主体とする変性疾患や結節性硬化症の脳室壁在結節との鑑別、多小脳回・裂脳症は出産時や以後の

循環障害による萎縮性脳回の集合との鑑別、孔脳症は後天的な脳出血や外傷後の脳欠損などとの鑑別

が必要である。 

D．遺伝学的検査 

 LIS1、DCX、TUBA1A、LIS1からYWHAEまでを含む染色体領域の微細欠失、COL4A1などの遺伝子変異

を検索する。 

注）画像所見のポイント 

 CT/MRIによる検査を行い下記の病型別の特徴をとらえて診断する。微細な形態および信号異常の

検出にはMRI検査が推奨される。 

① 無脳回：前頭葉・後頭葉などほぼ脳葉全体にわたって脳溝が認められず、表面からみた脳回の

幅が広い場合で、皮質層の厚さは１cm以上である。 

② 厚脳回：無脳回と正常の中間であり、皮質層の厚さは４～９mmである。 

③ 異所性灰白質（ヘテロトピア）：灰白質すなわち神経細胞（核と胞体・樹状突起）の集まりが、

本来神経細胞の存在しない白質または脳表・脳室に本来の灰白質と離れて存在する状態である。

異所性灰白質の存在部位により、主に皮質下帯状異所性灰白質と脳室周囲結節状異所性灰白質

に分けられる。 

④ 多小脳回：浅い脳溝で小さな脳回が入り組んで多数集簇する外観を示し、特に乳児早期のT2強

調画像で検出しやすい。その後、成長に伴いMRI上は一塊の肥厚した皮質として厚脳回様の外

観を呈するが、脳回の幅や皮質の厚さが不規則で脳表は細かく隆起していることが多く、古典

型滑脳症の厚脳回との鑑別点となる。多小脳回の約60％はシルビウス裂を中心に病変が広がり

傍シルビウス裂多小脳回とよばれる。組織学的には大脳皮質表層の分子層が２層以下に細かく

陥入した状態であり、特に浅い層の陥入はMRIで検出できない場合もある。 

⑤ 敷石様皮質異形成：神経細胞およびグリア細胞が過剰な移動（遊走）を生じてグリア境界膜を
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突き破り、くも膜下腔に突出した脳回を生じ、脳表が丸石をしきつめたような結節性の外観を

示す。 

⑥ 裂脳症：脳軟膜から側脳室上衣細胞層にまで達するcleft(裂溝)の形成。 

⑦ 孔脳症：脳室との交通を有する嚢胞または空洞がみられる。 

その他の画像所見 

① 単純脳回：小頭に伴い脳回の数が減少する。皮質層の厚さは正常である。 

② 脳梁欠損：脳梁の一部または全部の欠損。 

③ 脳幹・小脳の形成異常：脳幹もしくは小脳の低形成、形態異常。 

＜診断のカテゴリー＞ 

 てんかん発作や知的障害などの症状から脳構造異常を疑い、画像検査でそれぞれの病型のいずれか

を確定することで診断する。 

 

 

異形成性腫瘍（原因疾患17） 

１． 概要  

 異形成性腫瘍は、てんかんに関連して大脳半球にみられる神経細胞系および神経細胞グリア細胞混合

腫瘍であり、glioneuronal tumor とも呼ばれる。代表は神経節膠腫(ganglioglioma)と胚芽異形成性神

経上皮腫瘍(dysembryoplastic neuroepithelial tumor; DNT)で、若年成人までに発見されることが多

い、腫瘍の増大はみられないかきわめて緩徐、側頭葉に好発、高頻度に大脳皮質形成異常を合併し、高

率に薬剤抵抗性てんかんを呈する。本腫瘍に特異的なてんかん症候群やてんかん発作はない。

Ganglioglioma は脳腫瘍の約 2%にすぎないが、てんかん外科で切除される腫瘍では約 60%と最も多い。

画像では嚢胞と石灰化を伴う壁在結節が特徴である。DNTは約20%を占め、多房性の嚢胞状で造影はされ

ない。標準的な外科治療適応は、薬剤抵抗性てんかんを呈する場合か腫瘍の増大を認める場合である。

可及的な摘出手術で良好な腫瘍制御と発作抑制が得られることもあるが、側頭葉に発生した場合には認

知機能障害などが生涯持続するものもある。 

２．原因  

 不明である。 

３．症状  

 高率に薬剤抵抗性てんかんを呈する。まれに増大する腫瘍があり、脳内部位により周辺脳の圧迫によ

りさまざまな神経症状を呈する。 

４．治療法  

 開頭手術による腫瘍摘出が原則である。可能な限り全摘出を目標とするが、発生部位によっては全摘

出が困難なことも多い。また、てんかん治療としての手術であり、腫瘍の全摘出とともに、てんかん原

性領域の切除または遮断も必要となる。 

５．予後 

 手術例の約 80%で腫瘍制御と発作消失が得られるが、必ずしも全ての患者で手術が可能なわけではな

い。残りの患者では、難治性てんかんの持続やさまざまな神経機能障害が生涯持続する 
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＜診断基準＞ 

 切除標本の病理学的診断によって確定する。病理像の特徴を示す。 

1) Ganglioglioma 

 分化した大型の神経節細胞と異型性のあるグリア細胞が特徴である。グリア細胞の密度が低く異型

性のない場合は神経節細胞腫 (gangliocytoma)である。まれに悪性化の報告がある。 

2) DNT 

 粘液を入れた微小嚢胞状の基質と乏突起膠細胞様細胞の索状配列、そして基質に浮かぶ異型性のな

い小型神経細胞 (floating neuron) が特徴で、specific glioneuronal elementと呼ばれる。これら

の所見のみのものをsimple form、glial noduleなど副病変を伴うものをcomplex formと分けるこ

とがあるが、臨床像に差異はない。 

A症状  

1. 薬剤抵抗性てんかん。本腫瘍に特異的なてんかん症候群やてんかん発作はないが、側頭葉に

好発し、その場合は薬剤抵抗性側頭葉てんかんを呈する。 

2. まれに増大する腫瘍があり、その場合は発生部位に応じた神経症状を呈する。 

B検査所見 

1. 血液・生化学的検査所見：特異的的所見なし。 

2. 画像所見 

(1) Ganglioglioma 

MRIでは、T1強調画像で低信号から等信号、T2強調画像で高信号を呈し、造影の程度は様々である。

典型的所見は、嚢胞と石灰化を伴う壁在結節で、壁在結節が約50%で造影される（図３）。側頭葉内

側に好発する。側頭葉内側から上方進展するものや巨大腫瘤を形成するものがある（図４）。 

(2) DNT 

MRIでは、T1強調画像で低信号、T2強調画像で高信号高信号を呈し、典型的には、中隔を有する多

房性の嚢胞状である（図5）。造影はされない。側頭葉に好発し、以下、頭頂葉、尾状核、透明中隔

にも認められる。新皮質に発生した場合、皮質を底辺とし白質側に突出する三角形の形状をとるこ

とが多い。 

３． 生理学的所見：脳波所見では腫瘍発生部位に応じたてんかん性異常波を認める。 

４． 病理学的所見：上記診断基準を参照。 

５． 髄液所見：特異的所見なし。 

C鑑別診断 

 以下の疾患を鑑別する。 

 術前の鑑別診断として、てんかんに関連するその他の脳腫瘍、すわなち、毛様細胞性星細胞腫 

(pilocytic astrocytoma)、多形黄色星細胞腫 (pleomorphic xanthoastrocytoma)、血管中心性神経膠

腫 (angiocentric glioma)、神経細胞性過誤腫 (neuronal hamartoma)などや限局性皮質異形成(focal 

cortical dysplasia)が挙げられる。確実な除外診断には組織診断が必要である。 

D遺伝学的検査 

なし 
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＜診断のカテゴリー＞ 

外科手術の摘出標本の病理所見によって確定診断となる。 

外科治療後にも薬剤抵抗性てんかんが残遺するものが対象となる。 

＜重症度分類＞ 

 精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分、および障害者総合支援法

における障害支援区分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いて、以下のいずれかに該当す

る患者を対象とする。 

 

 

難治頻回部分発作重積型急性脳炎（指定難病153）（原因疾患２1） 

Definite、Probableを対象とする。 

難治頻回部分発作重積型急性脳炎の診断基準 

Ａ．症状  

１．発症時（痙攣増悪時）の発熱 

２．顔面を中心とする焦点発作（眼球偏位・顔面間代・無呼吸など） 

３．群発型痙攣重積（15分に１回以上） 

４．痙攣の著しい難治性（バルビタール酸またはベンゾジアゼピン系薬剤の大量投与を必要とす

る。） 

５．慢性期のてんかん（発症後６か月以降も継続するくりかえす発作） 

Ｂ．検査所見 

１．髄液細胞数上昇 

２．髄液中ネオプテリン・インターロイキン6などの炎症マーカーの高値 

３．発作間歇時脳波で周期性の放電 

４．発作時脳波（長時間記録）で周期的な発作の出現パターン 

５．脳MRIで海馬・島周囲皮質・視床・前障・大脳基底核などに信号異常 

６．慢性期の大脳皮質の萎縮 

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

ウイルス性脳炎、その他のウイルス関連急性脳症（痙攣重積型脳症など）、自己免疫性脳炎（急性辺

縁系脳炎、抗NMDA受容体脳炎）、代謝性疾患、脳血管炎、その他のてんかん（ドラベ症候群、

PCDH19関連症候群など） 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａのうち５項目全て＋Ｂのうち２項目以上を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの 

Probable：Ａのうち４項目以上＋Ｂのうち２項目以上を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの 

Possible：Ａのうち４項目以上＋Ｂのうち１項目以上を満たすもの 
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自己免疫介在性脳炎・脳症（原因疾患２1） 

１． 概要  

  急性脳炎・脳症は感染症や自己免疫異常などをきっかけに急性期に意識障害、けいれん重積などを

呈し集中治療を要する事が多く、急性期からの回復後も認知機能、運動機能の障害を残し、てんかんを

発症すると薬剤抵抗性に経過することが多い。 

２．原因  

 急性脳炎・脳症による脳組織の障害に加えて、複数の脳組織抗原に対する自己免疫異常も関与すると

考えられている。現在までに，抗NMDAR抗体 (anti-glutamate receptor antibody)，抗LGI1抗体（anti-

leucine-rich glioma-inactivated 1antibody）,抗VGKC（anti-voltage-gated potassium channel）複

合体抗体などの神経細胞表面構造物に対する自己抗体および抗 GAD 抗体(anti-N-methyl-D-aspartate 

receptor antibody)が病因に関与し，自己免疫性や傍腫瘍性などが指摘されている． 

３．症状  

 てんかん発作は、焦点性発作とその二次性全般化発作、あるいは全般性発作である。脳波では広汎性

の背景活動徐波化をみとめ、てんかん性発射を局在性あるいは全般性に認める。MRI では FLAIR 高信号

病変や大脳萎縮を局在性あるいは広汎性に認めることが多い。脳の障害部位により、認知機能障害、高

次脳機能障害、運動機能障害などを様々な程度で合併する。  

４．治療法  

 抗てんかん薬、免疫修飾療法（ステロイドパルス，免疫抑制剤，血漿交換など）、てんかん外科治療（脳

葉切除、半球離断術など）、リハビリテーションなどが集学的に行われる。  

５．予後 

 抗てんかん薬では十分な効果の得られないことが多い。免役修飾治療には定期的に行うステロイドパ

ルス治療などが試みられているが、まとまった治療成績は得られていないのが現状である。 

＜自己免疫性脳炎・脳症の診断基準＞ 

 脳炎・脳症は，感染症や自己免疫異常などをきっかけに急性期に意識障害、けいれん重積などを呈し

集中治療を要することが多く、急性期からの回復後も認知機能、運動機能の障害を残し、てんかんを発

症すると薬剤抵抗性に経過することが多い。 

 傍感染性、傍腫瘍性、膠原病合併の脳炎・脳症があり、慢性期に難治てんかんを含む種々の後遺症を

残す。 

A症状  

1. 感冒様症状などの前駆症状が見られることが多い。 

2. 急性期初期に、精神症状、記憶障害、見当識障害、感情障害などの辺縁系症状が出現するこ

とがある。 

3. 急性・亜急性に意識障害を伴う脳炎症状が出現し、けいれん発作、けいれん重積、口周囲異

常運動、自律神経症状などを伴う。小脳失調・四肢感覚障害・筋力低下等の他の症候を合併

するタイプもある。 

4. 発作症状が多様，または faciobrachial dystonic seizure，ictal piloerection を呈する

ことがある。 
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5. 卵巣奇形腫、肺小細胞癌・精巣癌等に伴うタイプがある。 

6. てんかん発作、精神症状、知的障害、運動障害、記憶障害などが残遺する。 

7. 本人や家族に自己免疫疾患が存在することがある。 

B検査所見 

1. 髄液で炎症性変化を認める(髄液蛋白・細胞数増加，オリゴクローナルバンド陽性，IgG index

の上昇)。 

2. 血清・髄液検査で自己抗体（抗NMDAR抗体、抗VGKC抗体，抗GAD抗体，抗LGI1抗体など）

の証明。 

3. 脳波では広汎性の背景活動徐波化、局在性あるいは全般性のてんかん性発射を認める。 

4. 頭部MRIで，内側側頭葉または脳実質のFLAIR，T2，または拡散強調画像(DWI)高信号病変な

ど、特徴的な画像所見が認めることがある。 

5. PETで４の部位に一致し，hypermetabolismが存在することがある。 

C 鑑別診断： 

 ウイルス性脳炎、その他の急性脳症、代謝性疾患、脳血管炎等を鑑別する。 

D診断のカテゴリー 

Definite A症状から本症を疑い、B検査所見1-4のうち3つ以上を認め、Cの鑑別すべき疾患を除外

したもの 

Probable A症状から本症を疑い、B検査所見1-4のうち2つ以上を認め、Cの鑑別すべき疾患を除外

したもの 

Possible A症状から本症を疑い、B検査所見1-4のうち1つ以上を認め、Cの鑑別すべき疾患を除外

したもの 

＜重症度分類＞ 

 精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分、および障害者総合支援法に

おける障害支援区分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いて、以下のいずれかに該当する患

者を対象とする。 
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資料８ 

書籍「稀少てんかんの診療指標」 

 

 指定難病を中心に、稀少てんかんの診療の手引き（指標）を作成・出版した 

 編集： 

  日本てんかん学会 

  難治性疾患政策研究事業「希少難治性てんかんのレジストリ構築による総合的研究」班 

 編集協力： 

  日本小児神経学会 

  日本神経学会 

  日本てんかん外科学会 

 出版：診断と治療社、東京、2017、259頁，ISBN978-4-7878-2309-0 

 

目次 

 

序文 はじめに 

１章 稀少てんかんの原因：総論 

1 遺伝子異常とてんかん 

2 染色体異常とてんかん 

3 先天性代謝異常症とてんかん 

4 皮質形成異常とてんかん 

5 異形成性腫瘍とてんかん 

6 免疫とてんかん 

7 稀少てんかんの病理 

２章 疾患の特徴と診療指標 

  1 てんかん症候群 

1) 早期ミオクロニー脳症 

2) 大田原症候群 

3) 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 

4)  West症候群（点頭てんかん） 

5)  Dravet症候群 

6) ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 

7) ミオクロニー欠神てんかん 

8)  Lennox-Gastaut症候群 

9) 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 

10) Landau-Kleffner症候群 

11) 進行性ミオクローヌスてんかん―小児 

12) 進行性ミオクローヌスてんかん―成人 
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13) 海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 

14) 片側けいれん片麻痺てんかん症候群 

15) Aicardi症候群 

16) Rett 症候群 

17) PCDH19関連症候群 

  2 神経皮膚症候群におけるてんかん 

1) 神経皮膚症候群とてんかん：総論 

2) 結節性硬化症 

3) Sturge-Weber 症候群 

  3 染色体機能異常によるてんかん 

1) Angelman症候群 

2) 環状20番染色体症候群 

  4 代謝異常症によるてんかん 

1) ミトコンドリア病 

2) グルコーストランスポーター１(GLUT1)欠損症 

  5 皮質形成異常によるてんかん 

1) 片側巨脳症 

2) 限局性皮質異形成 

3) 神経細胞移動異常症 

  6 異形成性腫瘍によるてんかん 

1) 視床下部過誤腫 

2) その他の腫瘍 

  7 免疫介在性てんかん 

1) Rasmussen 脳炎（症候群） 

2) 自己免疫介在性脳炎・脳症 

3) 難治頻回部分発作重積型急性脳炎 

３章 稀少てんかんの検査  

1 生理検査 

2 画像検査 

3 遺伝学的検査 

4 その他の検体検査 

5 神経心理学的検査 

４章 稀少てんかんの治療とケア 

  1 治療総論 

1) 新生児期のてんかん管理 

2) 高齢期のてんかん管理 

3) 抗てんかん薬治療－小児 

4) 抗てんかん薬治療－成人 
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5) てんかん食（ケトン食療法等） 

6) その他の内科的薬物治療 

7) 外科的治療 

8) てんかんのリハビリテーション 

9) 療育 

  2 ケアとサポート 

1) てんかんと遺伝カウンセリング 

2) 稀少てんかんと看護 

3) てんかんケアツール 

4) ピアサポート 

5) 社会資源利用の支援 

6) 小児慢性特定疾病と指定難病 

５章 稀少てんかんQ&A  

 A.検査・遺伝に関連するQuestion 

 B.診断についてのQuestion 

 C.治療についてのQuestion 

 D.社会・福祉・助成についてのQuestion 

索引  
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資料９ 

てんかん関連疾患の重症度分類 

 

重症度分類の概念＜てんかん関連疾病共通＞ 

 

精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分、および障害者総合支援法

における障害支援区分における「精神症状・能力障害二軸評価」を用いて、以下のいずれかに該

当する患者を対象とする。 

 

「G40 てんかん」の障害等

級 

能力障害評価 

1 級程度 1-5 すべて 

2 級程度 3-5 のみ 

3 級程度 4-5 のみ 

 

精神保健福祉手帳診断書における「G40 てんかん」の障害等級判定区分 

 

てんかん発作のタイプと頻度 等級 

ハ、ニの発作が月に 1回以上ある場合  1 級程度 

イ、ロの発作が月に 1回以上ある場合 

ハ、ニの発作が年に 2回以上ある場合  

2 級程度 

イ、ロの発作が月に 1回未満の場合 

ハ、ニの発作が年に 2回未満の場合  

3 級程度 

 

「てんかん発作のタイプ」 

イ 意識障害はないが、随意運動が失われる発作 

ロ 意識を失い、行為が途絶するが、倒れない発作 

ハ 意識障害の有無を問わず、転倒する発作 

ニ 意識障害を呈し、状況にそぐわない行為を示す発作 

 

精神症状・能力障害二軸評価 （２）能力障害評価 

○ 判定に当たっては以下のことを考慮する。 
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① 日常生活あるいは社会生活において必要な「支援」とは助言、指導、介助などをいう。 

② 保護的な環境(例えば入院・施設入所しているような状態)でなく、例えばアパート等で単身

生 

活を行った場合を想定して、その場合の生活能力の障害の状態を判定する。 

 

１ 精神障害や知的障害を認めないか、または、精神障害、知的障害を認めるが、日常生

活および社会 生活は普通に出来る。 

○ 適切な食事摂取、身辺の清潔保持、金銭管理や買い物、通院や服薬、適切な対人

交流、身辺 の安全保持や危機対応、社会的手続きや公共施設の利用、趣味や娯楽あ

るいは文化的社会的活 動への参加などが自発的に出来るあるいは適切に出来る。 

○ 精神障害を持たない人と同じように日常生活及び社会生活を送ることが出来る。 

２ 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に一定の制限を受ける。 

○ 「1」に記載のことが自発的あるいは概ね出来るが、一部支援を必要とする場合が

ある。  

○ 例えば、一人で外出できるが、過大なストレスがかかる状況が生じた場合に対処

が困難である。 ○ デイケアや就労継続支援事業などに参加するもの、あるいは保護

的配慮のある事業所で、雇 

用契約による一般就労をしている者も含まれる。日常的な家事をこなすことは出来る

が、状況や手順が変化したりすると困難が生じることがある。清潔保持は困難が少な

い。対人交流は乏しくない。引きこもりがちではない。自発的な行動や、社会生活の

中で発言が適切に出来ないことがある。行動のテンポはほぼ他の人に合わせることが

できる。普通のストレスでは症状の 再燃や悪化が起きにくい。金銭管理は概ね出来

る。社会生活の中で不適切な行動をとってしまうことは少ない。 

３ 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に著しい制限を受けており、時

に応じて支援 を必要とする。 

○ 「1」に記載のことが概ね出来るが、支援を必要とする場合が多い。 

○ 例えば、付き添われなくても自ら外出できるものの、ストレスがかかる状況が生

じた場合に対処することが困難である。医療機関等に行くなどの習慣化された外出は

できる。また、デイケアや就労継続支援事業などに参加することができる。食事をバ

ランスよく用意するなどの家事をこなすために、助言などの支援を必要とする。清潔

保持が自発的かつ適切にはできない。社会的な対人交流は乏しいが引きこもりは顕著

ではない。自発的な行動に困難がある。日常生活の中での発言が適切にできないこと

がある。行動のテンポが他の人と隔たってしまうことがある。ストレスが大きいと症
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状の再燃や悪化を来たしやすい。金銭管理ができない場合がある。社会生活の中でそ

の場に適さない行動をとってしまうことがある。 

４ 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に著しい制限を受けており、常

時支援を要する。 

○ 「1」に記載のことは常時支援がなければ出来ない。 

○ 例えば、親しい人との交流も乏しく引きこもりがちである、自発性が著しく乏し

い。自発的な発言が少なく発言内容が不適切であったり不明瞭であったりする。日常

生活において行動のテンポが他の人のペースと大きく隔たってしまう。些細な出来事

で、病状の再燃や悪化を来たしやすい。金銭管理は困難である。日常生活の中でその

場に適さない行動をとってしまいがちである。 

５ 精神障害、知的障害を認め、身の回りのことはほとんど出来ない。 

○ 「1」に記載のことは支援があってもほとんど出来ない。 

○ 入院・入所施設等患者においては、院内・施設内等の生活に常時支援を必要とす

る。在宅患 

者においては、医療機関等への外出も自発的にできず、付き添いが必要である。家庭

生活においても、適切な食事を用意したり、後片付けなどの家事や身辺の清潔保持も

自発的には行えず、 常時支援を必要とする。 

 

※なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継

続することが必要な者については、医療費助成の対象とする。 
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＜要約＞ 

重症度分類に関する事項（該当する項目に☑を記入する） 

■ 精神保健福祉手帳診断基準における「G40 てんかん」の障害等級判定区分 

イ. 意識障害はないが、随意運動が失われる発作 □ 年に 2回未満 

□ 年に 2 回以上かつ月に 1 回

未満 

□ 月に 1回以上あり  

該当せず 

3 級程度 

2 級程度 

ロ. 意識を失い、行為が途絶するが倒れない発作 

ハ. 意識障害の有無を問わず、転倒する発作 □ 年に 2回未満 

□ 年に 2 回以上かつ月に 1 回

未満 

□ 月に 1回以上あり  

3 級程度 

2 級程度 

1 級程度 

ニ. 意識障害を呈し、状況にそぐわない行為を示す

発作 

 

■ 障害者総合支援法による障害支援区分 

 精神症状・能力障害二軸評価（２）能力障害評価  

□ 
1. 精神障害や知的障害を認めないか、または、精神障害、知的障害を認めるが、

日常生活および社会 生活は普通に出来る 

□ 2. 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に一定の制限を受ける 

□ 
3. 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に著しい制限を受けてお

り、時に応じて支援 を必要とする 

□ 
4. 精神障害、知的障害を認め、日常生活または社会生活に著しい制限を受けてお

り、常時支援を要する 

□ 5. 精神障害、知的障害を認め、身の回りのことはほとんど出来ない 

 

■ 重症度評価：下記が該当 

「G40 てんかん」の障害等級 能力障害評価 

1 級程度 1-5 すべて 

2 級程度 3-5 のみ 

3 級程度 4-5 のみ 
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資料10 

書籍「てんかんの指定難病ガイド」 

 

 てんかんが主要症状である指定難病を中心に、指定難病の説明および制度利用のガイド本を作成・出版

した 

 編集：難治性疾患政策研究事業「希少難治性てんかんのレジストリ構築による総合的研究」班 

 出版：日興美術、静岡、2017、56頁 

 

目次 

 

まえがき 

1. アイカルディ症候群 

2. ウエスト症候群 

3. 大田原症候群 

4. 海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん 

5. 環状20番染色体症候群 

6. 限局性皮質異形成 

7. 神経細胞移動異常症 

8. 進行性ミオクローヌスてんかん 

9. 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症 

10. スタージ・ウェーバー症候群 

11. 早期ミオクロニー脳症 

12. ドラベ症候群 

13. PCDH19関連症候群 

14. 片側巨脳症 

15. 片側けいれん片麻痺てんかん症候群 

16. ミオクロニー欠神てんかん 

17. ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん 

18. 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん 

19. ラスムッセン 脳炎 

20. ランド-・クレフナー症候群 

21. レット症候群 

22. レノックス・ガストー症候群 

23. てんかんのあるその他の指定難病 

24. 指定難病の手続き 

25. お役立ちリンク 

26. 書籍 



 

 

 

 

 

 

 

II. 研究成果の刊行に関する一覧表 
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研究成果の刊行に関する一覧表 
                                                                                               
書籍 
                                                                                
 著者氏名  論文タイトル名 書籍全体の 

 編集者名 

 書 籍 名 出版社名  出版地 出版年  ページ 

須貝研司 分類 日本てんかん学

会（編） 

てんかん白書－

てんかん医療・

研究のアクショ

ンプラン 

南江堂 東京 2016 26-28 

藤原建樹、須貝研

司 

てんかん学会ガイド

ライン 

50周年記念誌編

集委員会（編） 

日本てんかん学

会の歴史 

診断と治

療社 

東京 2016 41-42 

須貝研司 小児てんかん治療の

留意点 

橋本信夫（監）、

清水宏明（編） 

脳神経外科診療

プラクテス8脳

神経外科医が知

っておきたい薬

物治療の考え方

と実際 

文光堂 東京 2016 30-34 

須貝研司 重症児者におけるて
んかん発作の把握・観
察、抗てんかん薬の選

択と使用法、重症児者
のけいれん重積症の
治療 

北 住 映 二 ほ か
（編） 

重 症 心 身 障 害
児・者診療・看護
実践マニュアル 

診断と治
療社 

東京 2015 136-13
9、140-
145、14

6-149 

須貝研司 当院におけるけいれ
ん重積とホスフェニ

トイン－効果と問題
点 

中里信和（編） 神経救急・脳神経
外科周術期にお

けるてんかん発
作の管理－ホス
フェニトインに

よる実践集 

ライフサ
イエンス 

東京 2015 23-28 

須貝研司 発達からみたてんか

ん発作、脳性麻痺・重
症心身障害児に伴う
てんかん、早期ミオク

ロニー脳症、非進行性
疾患のミオクロニー
脳症 

兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 142-14

6、238-
239、36
2-364、3

94-396. 
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須貝研司 意識障害、ほか21論文 佐々木征行、須貝
研司、稲垣真澄

（編） 

 

国立精神・神経医
療研究センター

小 児 神 経 科 診
断・治療マニュア
ル 改訂第3版 

 

診断と治
療社 

東京 2015 2 - 8 ､ ほ
か 164

頁 

須貝研司 薬物療法：難治てんか

ん 

荒木信夫（総編

集）、辻 貞俊（担
当編集） 

神経内科外来シ

リーズ4 てんか
ん外来 

メジカル

レビュー 

東京 2016 68-80 

須貝研司 早期ミオクロニー脳
症 

 別 冊 日 本 臨 床
No.31 神経症候
群（第 2 版）そ
の他の神経疾患
を含めてⅥ 

大阪市 2014 2014 130-13
5 

須貝研司 遊走性焦点発作を伴
う小児てんかん 

 別 冊 日 本 臨 床
No.31 神経症候
群（第 2 版）そ
の他の神経疾患
を含めてⅥ 

大阪 2014 2014 395-39
9 

Hirose S. Mutant GABAA 
receptor subunits in 
genetic (idiopathic) 
epilepsy. 

 Progress in  
Brain Research. 

Elsevier  2014 55-85 

井上貴仁 
廣瀨伸一 

新生児マス・スクリ
ーニングを契機に発
見された古典型ファ
ブリー病の 1 家系 

衛藤義勝 ファブリー病症
例集 

メディカ

ルトリビ

ューン 

東京 2014 46-50 

日暮憲道 
井原由紀子 
廣瀨伸一 

遺伝子診断が臨床上
役立つケースは 

池田昭夫 症例から学ぶ：

戦略的てんかん

診断・治療 

南山堂 東京 2014 221-22
3 

廣瀨伸一 小児の先進医療 五十嵐隆 小児科研修ノー
ト 第 2 版 

診断と治
療社 

東京 2014 96-98 

小国弘量 薬物治療：小児科期  日本てんかん学

会 

てんかん白書 南江堂 東京 2016 48-49 

小国弘量 West症候群、免疫グ
ロブリン、副腎皮質刺
激ホルモン（ACTH） 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 359-36
2、534-
535、53
3-534 
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伊藤康、小国弘量 グルコーストランス
ポーター1 欠損症症
後群 

 神経症候群Ⅲ（
第 2 版）-その他
の神経疾患を含
めて-先天代謝
異常症 別冊新
領域別症候群シ
リーズ No.28 

日本臨牀
社 

大阪 2014 823-82
6 

伊藤康、小国弘量 グルコーストランス
ポーター1（GLUT-1
）欠損症症候群. 

 神経症候群 VI
（第 2 版）-その
他の神経疾患を
含めて-てんか
ん症候群 別冊 
新領域別症候群
シリーズ No.31 

日本臨牀
社 

大阪 2014 464-46
7 

小国弘量 ミオクロニー（失立
）脱力発作てんかん 

 神経症候群 VI
（第 2 版）-その
他の神経疾患を
含めて-てんか
ん症候群 別冊 
新領域別症候群
シリーズ No.31 

日本臨牀
社 

大阪 2014 122-12
5 

柿田明美 稀少てんかんの病理 日本てんかん学

会 

稀少てんかんの

診療指針 

診断と治

療社 

東京 印刷中  

柿田明美 てんかんの病理学．

海馬硬化症 

兼本浩祐、丸栄

一、池田昭夫、

川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 23-28 

柿田明美 てんかんの病理学．海

馬硬化 

兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 23-28 

清水宏、 

柿田明美 

胚芽異型成性神経上

皮腫瘍．

Dysembryoplastic 

neuroepithelial 

tumor 

深山正久、猪狩

享、大橋健一、 

金井弥栄、羽賀

博典 

病理診断クイッ

クリファレン

ス． 

病理と臨床 

文光堂 東京 2015 332 

柿田明美 てんかん原性の病理 日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014 27-30 
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白石秀明 Lennox-Gastaut症候

群 

荒木信夫 神経内科外来シ

リーズ・てんか

ん外来 

MEDICAL 

VIEW 

東京 2016 PP. 

176-181 

白石秀明 小児の二次性頭痛の

原因 

 小児内科・頭痛

の診かたQ&A 

東京医学

社 

東京 2016 PP. 

1181-11

83 

白石秀明 入院患者のけいれん  小児科診療 特

集 ベテラン小

児科医が伝授す

る入院管理・診

療のコツ 

診断と治

療社 

東京 2016 PP. 

1195-12

01 

白石秀明 Lennox-Gastaut症候
群 

辻 貞俊 神経内科外来シ
リーズ・てんかん
外来 

MEDIC
AL VIE
W 

東京 2015 176-181 

白石秀明 脳磁図（MEG）てん
かん焦点を中心に 

小児脳機能研究
会 

愉しく学ぼう小
児の臨床神経生
理 

診断と治
療社 

東京 2015 129-134 

白石秀明 非定型ローランドて
んかん 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 357-359 

Hideaki Shiraishi Childhood epilepsy Shozo Tobimats
u and Ryusuke 
Kakigi 

Clinical Applicati
on of Magnetoe
ncephalography 

Springer   In press 

白石秀明 脳磁図（MEG）てん
かん焦点を中心に 

小児脳機能研究
会 

愉しく学ぼう小
児の臨床神経生
理 

診断と治
療社 

東京 2015 129-134 

白石秀明   非専門医のため
の小児のてんか
ん学入門 

中外医学
社 

東京 2015  

白石秀明 非定型ローランドて
んかん 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 357-359 

白石秀明他 Angelman 症候群 水澤英洋 日本臨床 日本臨床
社 

東京 2014 436-44
0 

山本仁 てんかん 新島新一、山本 

仁、山内秀雄 

こどもの神経疾

患の診かた1版 

医学書院 東京 2016 100-107 

山本仁 海馬委縮と内側側頭

葉てんかん 

新島新一、山本 

仁、山内秀雄 

こどもの神経疾

患の診かた1版 

医学書院 東京 2016 108 

山本 仁他 良性家族性新生児け
いれん、小頭症 

 神経症候群 日本臨牀
社 

東京 2015 72-74、2
95-298 

山本 仁 

 

周産期障害に伴うて

んかん 

兼本浩祐 臨床てんかん学

 1版 

医学書院 東京 2015 208－21

1 
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山本 仁 新生児けいれん 福井次矢 今日の治療指針 医学書院 東京 2016 1366-13
67 

山本寿子、山本仁
、宮本雄策 

小頭症  別冊日本臨床、
新領域別症候群
シリーズ No.29
、神経症候群第2
版 

日本臨牀
社 

大阪 2014 295-29
8 

山本仁、宮本雄策
、橋本修二、山本
寿子 

良性家族性新生児け
いれん 

 別冊日本臨床、
新領域別症候群
シリーズ No.31
、神経症候群第2
版 

日本臨牀
社 

大阪 2014 72-74 

白水洋史，亀山茂

樹 

視床下部過誤腫によ

るてんかん 

三國信啓，森田明

夫，伊達 勲，菊

田健一郎 

新NS NOW No.7 脳

波判読の基礎と

手術への応用 

–脳波ギライを

克服しよう！ 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 pp136-1

46 

Yukitoshi   

Takahashi   et 

al., 

Autoimmune-mediate

d encephalitis with      

antibodies to NMDA-  

type GluRs: Early     

clinical 

diagnosis. 

Yamanouchi H, 

et al., 

Acute 

Encephalopathy 

and 

Encephalitis in 

Infancy  and 

Its Related 

Disorders. 

Elsevier  2017 

in     

press 

 

Kiyoshi 

Egawa,YukitoshiT

akahashi 

Epilpepsy in 

Dentato-  

rubro-pallido-luys

ian     atrophy 

(DRPLA). 

Shorvon    et 

al., 

 

The Causes 

ofEpilepsy. 

Cambridg

e 

Universi

ty Press 

 in     

press 

 

高橋幸利 診断（免疫・その他

の診断） 

日本てんかん学

会 

てんかん白書～

てんかん医療・

研究のアクショ

ンプラン 

南江堂 東京 2016年 

10/20 

39-40 

丸栄一、岡田元宏、

兼子直、柿田明美、

高橋幸利 

基礎研究とトランス

レーショナル研究 

日本てんかん学

会 

てんかん白書〜

てんかん医療・

研究のアクショ

ンプラン 

南江堂 東京 2016年 

10/20 

157-162 
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高橋幸利 臨床研究(小児期) 日本てんかん学

会 

てんかん白書〜

てんかん医療・

研究のアクショ

ンプラン 

南江堂 東京 2016年 

10/20 

163-165 

高橋幸利、 堀野朝

子 

Rasmussen脳炎（症候

群） 

 稀少てんかん診

療指標 

診断と治

療社 

東京 印刷中  

高橋幸利、 

小池敬義 

その他の内科的薬物

治療 

 稀少てんかん診

療指標 

診断と治

療社 

東京 印刷中  

高橋幸利、 大松泰

生 

免疫とてんかん  稀少てんかん診

療指標 

診断と治

療社 

東京 印刷中  

高橋幸利 免疫介在性てんかん

/抗体介在性てんか

ん（てんかんの自己

抗体を含む） 

須貝研司 てんかん学用語

事典 

診断と治

療社 

東京 印刷中  

高橋幸利、束本和紀 てんかん 山崎麻美、坂本博

昭 

小児脳神経外科

学 

（改訂2版） 

金芳堂 京都 2015 801-819 

高橋幸利他 ２脳炎-１総論、2免疫
介在性脳炎（小児）、 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池

田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 179-18
1、181-

184 

高橋幸利、西田拓
司、山口解冬 

自己免疫性脳炎 辻省次、 

吉良潤一 

ア ク チ ュ ア ル
脳・神経疾患の臨

床、免疫性神経疾
患 病態と治療
のすべて 

中山書店 東京 印刷中  

高橋幸利、大星大
観、束本和紀、渡
辺陽和、吉冨晋作 

小児の慢性進行性持
続性部分てんかん・
非進行性持続性部分
て ん か ん ：
Rasmussen症候群を
主体に. 

 別冊日本臨床、
新領域別症候群
シリーズ No.31
、神経症候群第2
版 

日本臨牀
社 

大阪 2014 41-46 

小林勝弘 大田原症候群 兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、

池田昭夫、川合

謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 364-365 
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小林勝弘 広帯域脳波、双極子

分析など 

兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、

池田昭夫、川合

謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 275-280 

小林勝弘 CSWS症候群 兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、

池田昭夫、川合

謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 354-355 

Ikeda A Subdural EEG in 

frontal lobe 

epilepsy. Invasive 

Studies of the 

Human Epileptic 

Brain 

 Principles and 

Practice of 

Invasive Brain 

Recordings and 

Stimulation in 

Epilepsy. 

Oxford 

Universi

ty Press 

London 2016 In 

press 

塚田剛史, 井上岳

司, 池田昭夫 

てんかん、神経疾患 日本臨床内科医

会編 

内科診療実践マ

ニュアル第２版 

日本医学

出版 

東京 2016 538-547

. 

藤井大樹、池田昭

夫 

失神、痙攣、症候編 日本臨床内科医

会編 

内科診療実践マ

ニュアル第２版 

日本医学

出版 

東京 2016 26-29. 

吉村元、 

池田昭夫 

てんかん 猿田享男、北村総

一郎総監修、水澤

英洋神経分野編 

JMEDJ治療法便

覧2016 〜私の治

療〜 

日本医事

新報社 

東京 2016 

 

印刷中 

池田昭夫、田中達

也 

国際関係、てんかん

医療の世界的動向

と、国際組織の中の

日本てんかん学会 

日本てんかん学

会てんかん白書

編集委員会編 

てんかん白書 南江堂 東京 2016 119-121

. 

 

池田昭夫 専門職（医師と医学

生） 

日本てんかん学

会てんかん白書

編集委員会編 

てんかん白書 南江堂 東京 2016 印刷中 

田中達也、池田昭

夫 

世界のてんかんの潮

流 

50周年記念誌編

集委員会編 

日本てんかん学

会50周年記念誌 

診断と治

療社 

東京 2016 33-34. 

加藤元博、池田昭

夫 

生理的検査と画像の

歴史 

50周年記念誌編

集委員会編 

日本てんかん学

会50周年記念誌 

診断と治

療社 

東京 2016 43-44. 

村井智彦、人見健

文、池田昭夫 

進行性ミオクローヌ

スてんかんー成人 

井上有史他編 稀少てんかんの

診療指標 

診断と治

療社 

東京 2016 印刷中 

坂本光弘、松本理

器、池田昭夫 

自己免疫介在性脳

炎・脳症 

井上有史他編 稀少てんかんの

診療指標 

診断と治

療社 

東京 2016 印刷中 
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下竹昭寛, 池田昭

夫 

第1章．脳波．6. て

んかん．a. 総論 

飛松省三 ここが知りた

い！臨床神経生

理 

中外医学

社 

東京 2016 34-36.  

 

井上岳司, 池田昭

夫 

第1章．脳波．14. 脳

波レポート(作成・判

読所見) 

飛松省三 ここが知りた

い！臨床神経生

理 

中外医学

社 

東京 2016 75-78.  

 

井上岳司, 池田昭

夫 

てんかん外来，Ⅱ外

来診察の基本的な流

れ，鑑別診断 

辻貞俊 神経内科外来シ

リーズ4 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 46-52. 

 

人見健文, 寺田清

人, 池田昭夫 

第9章．ミオクローヌ

ス．第1部．不随意運

動 

梶龍児 不随意運動の診

断と治療 改訂

第2版 

診断と治

療社 

東京 2016 158-182

. 

小林勝哉, 人見健

文, 松本理器, 池

田昭夫 

てんかんにおける

Borderzone 

 Annual Review 

神経 2016 

中外医学

社 

東京 2016 260-270

. 

村井智彦, 井上岳

司, 池田昭夫 

第7章 てんかん１ 

包括的な治療指針 

 EBMに基づく脳

神経疾患の基本

治療指針 第4

版 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 370-384

.  

 

金星匡人、大野行

弘、池田昭夫 

分子標的治療、てん

かんを中心に 

  中山書店 東京 2016 印刷中 

人見健文、池田昭

夫 

Benign adult 

familial myoclonus 

epilepsy (BAFME): 

良性成人型家族性ミ

オクローヌスてんか

ん 

日本てんかん学

会 

てんかん用語辞

典 

日本てん

かん学会 

東京 2016 印刷中 

池田昭夫 中山人間科学振興財

団２５周年記念に寄

せて 

  中山人間

科学振興

財団 

東京 2016 150-151

. 

池田昭夫 てんかんフロンティ

ア、未来へのnew 

trend 

鶴紀子、田中達

也、池田昭夫 

 新興医学 東京 2017 印刷中 

池田昭夫  池 田 昭 夫 主 編
集：松本理器，人
見健文副編集 

デジタル脳波記
録・判読の手引き 

診断と治
療社 

東京 2015  
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池田昭夫他 局在論からみたてん
かん発作、多様な焦点
を示す家族性焦点性
てんかん、進行性ミオ
クローヌスてんかん、
側頂葉てんかん、前頭
葉てんかん、後頭葉て
んかん、ジャクソン発
作関連てんかん、頭頂
葉てんかん、聴覚症状
を伴う常染色体優性
部分てんかん 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015  

池田昭夫他 けいれん重積状態：成
人例、非けいれん性て
んかん重積状態、非け
いれん性てんかん重
積の診断・治療 

中 里 信 和 総 監
修：池田昭夫ら監
修 

神経救急・脳神経
外科周術期にお
けるてんかん発
作の管理 ホス
フェニトインに
よる実践集 

ライフ・
サイエン
ス 

東京 2015  

Ikeda A et al Subdural EEG in fro
ntal lobe epilepsy, C
ortico-cortical evoked
 potential mapping 

Lhatoo S, Kahane
 P, Lüders H 

Invasive Studies 
of the Human 
Epileptic Brain: 
Principles and P
ractice of Invasiv
e Brain Recordi
ngs and Stimula
tion in Epilepsy 

Oxford 
Universit
y Press 

London in pres
s 

 

人見健文，池田昭夫 本態性振戦 小林祥泰, 水澤英
洋, 山口修平 

神経疾患最新の
治療 2015-2017 

南江堂 東京 2015 171-173 

金澤恭子，池田昭夫 DC 電位  Annual Review 
神経2015 

中外医学
社 

東京 2015 287-294 

井上岳司，松本理
器，池田昭夫 

てんかん（てんかん重
積の治療を含む） 

鈴木則宏 神経内科研修ノ
ート 

診断と治
療社 

東京 2015 544-551 

池田昭夫 てんかん 神経疾患  内科処方実践マ
ニュアル，改訂第
2版 

日本医学
出版 

東京 2015 370-377 

池田昭夫 脳波の基本原理、脳波
で分かる脳機能 

橋本信夫監修，三
國信啓・深谷親編
集 

脳神経外科診療
プラクティス6．
脳神経外科医の
ための脳機能と
局在診断 

文光堂 東京 2015  

池田昭夫 総編集 池田昭夫 症例から学ぶ戦
略的てんかん診
断・治療 

南山堂 東京 2014  

池田昭夫 副編集 亀山茂樹、馬場
啓治、池田昭夫 

日本てんかん学
会：てんかん専
門医ガイドブッ
ク 

診断と治
療社 

東京 2014  

宇佐美清英、松本
理器、池田昭夫 

睡眠と前頭葉てんか
ん 

千葉茂 睡眠とてんかん ライフ・
サイエン
ス 

東京 2014  
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小林勝哉、池田昭
夫 

てんかんの診断と治
療 

門脇孝、小室一
成、宮地良樹 

診療ガイドライ
ン up to date 
2013-2014 

メディカ
ルレビュ
ー社 

東京 2014 477-89 

池田昭夫 私はこう治療してい
る 

 今日の治療指針
2014 年版 

医学書院 東京 2014 879-82 

井上岳司、小林勝
哉、下竹明寛、池
田昭夫 

50 章 てんかん発
作とてんかん(パー
ト VII 無意識下およ
び意識下の神経情報
処理) 

 カンデル神経学
(日本語翻訳版) 

メディカ
ル・サイ
エンス・
インター
ナショナ
ル 

東京 2014  

奥村彰久 新生児発作 山口徹、北原光
男監修、福井次
矢、高木誠、小
室一成 

今日の治療指針 
第 56 版 

医学書院 東京 2014 1215-1
216 

奥村彰久、山本仁 てんかんの診断 新
生児 

日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014 38-40 

奥村彰久 良性家族性・非家族
性新生児てんかん 

日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014 214-21
5 

奥村彰久 症候性新生児発作 日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014 216-21
7 

奥村彰久 新生児発作 新生児医療連絡
会 

NICU マニュア
ル 第 5 版 

金原出版
株式会社 

東京 2014 85-89 

奥村彰久 フロッピーインファ
ント 

新生児医療連絡
会 

NICU マニュア
ル 第 5 版 

金原出版
株式会社 

東京 2014 89-93 

奥村彰久 色 素 失 調 症 （
Bloch-Sulzberger 症
候群） 

水澤英洋 別冊日本臨床新
領域別症候群シ
リーズ29 神経
症候群 第 2 版
IV 

日本臨牀
社 

東京 2014 777-78
0 

奥村彰久 表皮母斑症候群 水澤英洋 別冊日本臨床新
領域別症候群シ
リーズ29 神経
症候群 第 2 版
IV 

日本臨牀
社 

東京 2014 808-81
1 

奥村彰久 けいれん重積の治療
ガイドライン 

小児内科編集部 小児内科46 巻9
号 

東京医学
社 

東京 2014 1248-1
251 
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奥村彰久 良性乳児部分てんか
ん 

五十嵐隆、岡明 小児科臨床ピク
シス 3 小児て
んかんの最新医
療 改訂第 2 版 

中山書店 東京 2014 142-14
5 

奥村彰久 解熱薬は熱性けいれ
んを誘発するので使
用しない？ 

小児内科編集部 小児内科 46 巻
11 号 

東京医学
社 

東京 2014 1696-1
698 

奥村彰久 良性乳児てんかん 水澤英洋 別 冊 日 本 臨 床 
新領域別症候群
シリーズ31 神
経症候群 第 2
版 VI 

日本臨牀
社 

東京 2014 37-40 

川合謙介 脱力発作 辻貞俊 神経内科外来シ

リーズ４．てん

かん外来 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 186-191 

川合謙介 てんかん手術の合併

症 

寶金清博、森田

明夫 

脳神経外科 M&M 

カンファランス 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 431-435 

川合謙介 緩和的治療の対象と

なるてんかん 

三國信啓、森田

明夫、伊達勲、

菊田健一郎 

新NS NOW No.7. 

脳波判読の基礎

と手術への応用 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 148-159 

川合謙介 てんかんの外科的治

療の適応と治療成績 

田村晃、松谷雅

生、清水輝夫 

EBMに基づく脳

神経疾患の基本

的治療指針 

メジカル

ビュー社 

東京 2016 385-389 

浜野晋一郎 てんかんの医療， 

予防 小児期．編

集 ， 

日本てんかん学

会：白書編集委

員会 

てんかん白書 南江堂 東京 2016 43-45 

浜野晋一郎 Guillain-Barré症候

群と類縁疾患．編集 

新島新一，山本

仁，山内秀雄 

こどもの神経疾

患の診かた 

医学書院 東京 2016 202-205 

浜野晋一郎 てんかん（一般的治療
方針） 

水口雅，市橋光，
崎山弘 

今日の小児治療
指針 

医学書院 東京 2015 662-66 

浜野晋一郎 HHE 症候群（片側痙
攣片麻痺てんかん症
候群） 

 別冊 日本臨床 
新領域別症候群シ
リーズ№31 神経
症候群（第2版）
Ⅵ 

日本臨床
社 

大阪 2014 426-42
9 



87 
 

浜野晋一郎 West 症候群  別冊 日本臨床 
新領域別症候群シ
リーズ№31 神経
症候群（第2版）
Ⅵ 

日本臨床
社 

大阪 2014 111-11
5 

浜野晋一郎 神経セロイドリポフ
スチン症 
（Betten 病） 

 別冊 日本臨床 
新領域別症候群シ
リーズ№28 神経
症候群（第2版）
Ⅲ 

日本臨床
社 

大阪 2014 808-81
1 

浜野晋一郎 West 症候群 日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014 208-21
0 

加藤光広 脳形成異常 櫻井晃洋 遺伝カウンセリ

ングマニュアル

改訂第３版 

南江堂 東京 2016 96-97 

加藤光広 滑脳症，異所性灰白

質 

 小児疾患診療の

ための病態生理

３改訂第５版 

東京医学

社 

東京 2016 242-246 

加藤光広 Aicardi症候群、小脳低
形成を伴う滑脳症、脳

室周囲結節状異所性
灰白質、皮質下帯状異
所性灰白質、Miller-D

ieker症候群 

 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池

田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 438-43
9、442-

443、44
1-442、4
40-441、

439-440 

北澤悠，柿坂庸介，

神一敬，中里信和 

てんかん重積状態成

人例に対するホスフ
ェニトインの使い方

～優れた安全性をも
つ新たな第二選択薬
～ 

中里信和（総監

修） 

神経救急・脳神経

外科周術期にお
けるてんかん発

作の管理．ホスフ
ェニトインによ
る実践集 

ライフ・

サイエン
ス 

東京 2015 45-48 

菅野秀宣 部分てんかん脳波の

読み方：脳波判読の

基礎と手術への応用 

脳波ギライを克服し

よう 

三國 伸啓 新NS now  

No7 

medical 

view 

東京 2016 32-41 
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菅野秀宣 MRIで病巣を確認で
きない焦点性てんか

ん 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池

田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 568-69 

菅野秀宣 Sturge-Weber 症候
群 

 別冊日本臨床、
新領域別症候群
シ リ ー ズ
No.29、神経症候
群第 2 版 

日本臨牀
社 

大阪 2014 762-76
5 

林雅晴 医療と福祉をめぐる

制度 

日本てんかん学

会編集 

てんかん白書 南江堂 東京 2016 109-111 

林雅晴 神経線維腫症、結節性
硬化症 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池

田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 449-45
0、448-

449 

林雅晴. XIV てんかん症候群
. 結節性硬化症. 

 別 冊 日 本 臨 床 
新領域別症候群
シリ－ズ No.31
神経症候群（第2
版）IV 

日本臨牀
社 

大阪 2014 157-16
1 

松石豊次郎、弓削

康太郎、七種朋子、

山下裕史朗 

Rett症候群とてんか

ん 

 新領域別症候群

シリーズ No.31 

神経症候群（第2

版）V 

日本臨床 

 

東京 2014 2043－

2053 

松石豊次郎 小児神経内科領域、

1．知的障害 

山崎麻美、坂本博

昭偏 

小児脳神経外科

学 

金芳堂 東京 2015 959－

960 

松石豊次郎 小児神経内科領域、

2．自閉症スペクトラ

ム症（障害） 

山崎麻美、坂本博

昭偏 

小児脳神経外科

学 

金芳堂 東京 2015 960－

967 

松石豊次郎 小児神経内科領域、

3．注意力欠如/多動

症（障害） 

山崎麻美、坂本博

昭偏 

小児脳神経外科

学 

金芳堂 東京 2015 967－

969 

松石豊次郎 小児神経内科領域、

4．発達性協調運動障

害 

山崎麻美、坂本博

昭偏 

小児脳神経外科

学 

金芳堂 東京 2015 969 

松石豊次郎 □1レット症候群の概

要 □1-1 レット症

候群の歴史 

青天目 信、伊藤

雅之編 

レット症候群 

診療ガイドブッ

ク 

大阪大学

出版会 

大阪 2015 9－13 
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松石豊次郎 16．思春期・第二次

性徴、内分泌 

青天目 信、伊藤

雅之編 

レット症候群 

診療ガイドブッ

ク 

大阪大学

出版会 

大阪 2015 189－

193 

松石豊次郎 小児神経内科領域、1．
知的障害 

山崎麻美、坂本博
昭偏 

小児脳神経外科
学 

金芳堂 東京 2015 959－96
0 

松石豊次郎 小児神経内科領域、2．
自閉症スペクトラム
症（障害） 

山崎麻美、坂本博
昭偏 

小児脳神経外科
学 

金芳堂 東京 2015 960－96
7 

松石豊次郎 小児神経内科領域、3．
注意力欠如/多動症
（障害） 

山崎麻美、坂本博
昭偏 

小児脳神経外科
学 

金芳堂 東京 2015 967－96
9 

松石豊次郎 小児神経内科領域、4．
発達性協調運動障害 

山崎麻美、坂本博
昭偏 

小児脳神経外科
学 

金芳堂 東京 2015 969 

松石豊次郎 □1 レット症候群の概
要 □1 -1 レット症
候群の歴史 

青天目 信、伊藤
雅之編 

レット症候群 
診療ガイドブッ
ク 

大阪大学
出版会 

大阪 2015 9－13 

松石豊次郎 16．思春期・第二次性
徴、内分泌 

青天目 信、伊藤
雅之編 

レット症候群 
診療ガイドブッ
ク 

大阪大学
出版会 

大阪 2015 189－19
3 

松石豊次郎 C)PCD（一次性〈全
身性〉カルニチン欠
損症） 

杉江 
秀夫 

代謝性ミオパチ
ー 

診断と治
療社 

東京 2014 101-10
4 

青天目信 
錐体外路症候(錐体

外路障害) 

遠藤文夫，井田博

幸，山口清次，高

柳正樹，深尾敏幸 

引いて調べる先

天代謝異常 

診断と治

療社 
東京 2014 74-75 

青天目信 
錐体路症候(錐体路

障害) 

遠藤文夫，井田博

幸，山口清次，高

柳正樹，深尾敏幸 

引いて調べる先

天代謝異常 

診断と治

療社 
東京 2014 75-76 

青天目信 統合失調様症状 

遠藤文夫，井田博

幸，山口清次，高

柳正樹，深尾敏幸 

引いて調べる先

天代謝異常 

診断と治

療社 
東京 2014 80-81 

青天目信 発達退行 

遠藤文夫，井田博

幸，山口清次，高

柳正樹，深尾敏幸 

引いて調べる先

天代謝異常 

診断と治

療社 
東京 2014 85 

青天目信  
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015  

青天目信 
レット症候群の診断

基準 

青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 15-24 

青天目信 
手の合目的的運動の

消失 

青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 57-63 
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青天目信 手の常同運動 
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 65-73 

青天目信 
言語コミュニケーシ

ョンの消失 

青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 75-85 

青天目信 歩行障害 
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 87-93 

青天目信 てんかん 
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 107-119 

青天目信 
筋緊張異常、不随意

運動 

青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 129-136 

青天目信 痛覚鈍麻と自傷行為 
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 145-156 

青天目信 社会福祉資源 
青天目信，伊藤雅

之 

レット症候群診

療ガイドブック 

大阪大学

出版会 
大阪 2015 229-240 

青天目信 皮質形成異常 兼本浩祐，丸栄

一，小国弘量，池

田昭夫，川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 200-203 

永井利三郎  鎌塚優子、柘植雅
義、永井利三郎、

古川恵美 

養護教諭のため
の 発達障害児

の学校生活を支
える教育・保健マ
ニュアル 

診断と治
療社 

東京 2015  

永井利三郎  永井利三郎、田邉
卓也、宮崎千明 

基礎疾患をもつ
小児に対する予

防接種ガイドブ
ック 

診断と治
療社 

東京 2015  

永井利三郎他 器質的・構造的異常、

先天奇形、『総論』、
『皮質形成異常』、

『神経皮膚症候群』 

兼本浩祐、丸栄

一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 195-19

9、200-
203、20

3+205 

永井利三郎 学校でみられる内科
的疾患・異常：観察
と対応のポイント 

 てんかんやその
類似疾患の見方
と対応のポイン
ト 

東山書房 大阪 2014 44-46 

永井利三郎 小児欠神てんかん 日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014  
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永井利三郎  鎌塚優子、柘植
雅義、永井利三
郎、古川恵美 

養護教諭のため
の発達障害児の
学校生活を支え
る教育・保健マ
ニュアル 

診断と治
療社 

東京 2014  

笹征史、井上有史 日本の抗てんかん薬

の歴史 

日本てんかん学

会50周年記念誌

編集委員会 

日本てんかん学

会の歴史 

診断と治

療社 

東京 2016 50-52 

大槻泰介、井上有

史 

てんかんの包括医療

の展開 

日本てんかん学

会50周年記念誌

編集委員会 

日本てんかん学

会の歴史 

診断と治

療社 

東京 2016 38-40 

井上有史 てんかんケア（リハ

ビリテーション、包

括医療） 

日本てんかん学

会 

てんかん白書〜

てんかん医療・

研究のアクショ

ンプラン 

南江堂 東京 2016 64-66 

廣澤太輔、井上有

史 

てんかん  病気とくすり 

2017 

南山堂 東京 2017 94-100 

  厚労省研究班

「稀少難治てん

かんのレジスト

リ構築による総

合的研究」班 

てんかんの指定

難病ガイド 

日興美術 静岡 2017  

  日本てんかん学

会・厚労省研究

班「稀少難治て

んかんのレジス

トリ構築による

総合的研究」班 

稀少てんかんの

診療指標 

診断と治

療社 

東京 2017  

井上有史他 てんかん分類の歴史、
てんかん発作、てんか
ん症候群、てんかん大
分類、環状20番染色
体、てんかんネットワ
ーク 

兼本浩祐、丸栄
一、小国弘量、池
田昭夫、川合謙介 

臨床てんかん学 医学書院 東京 2015 9-14、1
32-7、3
96-7、6
30-2 

表芳夫、井上有史 予後、治療成績 荒木信夫、辻貞俊
編集 

神経内科外来シ
リーズ4：てんか
ん外来 

Medical 
View 社 

東京 2016 98-105 
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小出泰道 
 

 井上有史 ”てんかんが苦
手”な医師のた
めの問診・治療
ガイドブック 

医薬ジャ
ーナル 

大阪 2014  

松平敬史、井上有

史 
診断、検査 池田昭夫 戦略的てんかん

診断・治療 
南山堂 東京 2014 10-22 

臼井桂子、寺田清

人、臼井直敬、井

上有史 

失神とてんかん発作

の鑑別は 
池田昭夫 戦略的てんかん

診断・治療 
南山堂 東京 2014 48-55 

寺田清人、臼井直

敬、井上有史 
脳波と病歴のどちら

が重要か 
池田昭夫 戦略的てんかん

診断・治療 
南山堂 東京 2014 68-76 

井上有史他  井上有史監訳 てんかん症候群

：乳幼児・小児

・青年期のてん

かん学第５版 

中山書店 東京 2014  

臼井桂子、井上有

史 
特異な発作誘発様態

をもつてんかん 
 神経症候群（第

２版）VI, XIV 

てんかん症候群

、別冊日本臨床 

新領域別症候群

シリーズNo.3 

日本臨牀
社 

大阪 2014 47-51 

樫田祐美、井上有

史 

てんかんの疫学  神経症候群（第

２版）VI, XIV 

てんかん症候群

、別冊日本臨床 

新領域別症候群

シリーズNo.3 

日本臨牀
社 

大阪 2014 13-17 

中神由香子、井上

有史 

特異な発作誘発様態

をもつてんかん 

 神経症候群（第

２版）VI, XIV 

てんかん症候群

、別冊日本臨床 

新領域別症候群

シリーズNo.3 

日本臨牀
社 

大阪 2014 106-11

0 
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池田浩子、井上有

史 

徐波睡眠時に持続性

棘徐波を示すてんか

ん 

 神経症候群（第

２版）VI, XIV 

てんかん症候群

、別冊日本臨床 

新領域別症候群

シリーズNo.3 

日本臨牀
社 

大阪 2014 252-25

5 

荒木保清、池田仁

、井上有史 

環状 20 番染色体て

んかん症候群 

 神経症候群（第

２版）VI, XIV 

てんかん症候群

、別冊日本臨床 

新領域別症候群

シリーズNo.3 

日本臨牀
社 

大阪 2014 445-44

9 

井上有史 てんかんのケア他３
編の執筆 

日本てんかん学
会 

てんかん専門医
ガイドブック 

診断と治
療社 

東京 2014  
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脳と発達 4 8
(1) 

45-48 2016 



113 
 

Yamamoto Y, Takahashi Y, Imai K, 
Mogami M, Matsuda K,Nakai M, 
Kagawa Y, Inoue Y 

Interaction between sulthiame and 
clobazam: Sulthiame inhibits the 
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療・こども医
療センター
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甲状腺クリーゼに抗 NMDA 受容
体脳炎を併発した１例. 

日本集中治
療医学会雑
誌 

21 659-66
0 

2014 

許全利、西田圭一郎、三井浩、北浦祐
一、嶽北佳輝、他 

高齢男性に発症した抗 NMDA 受
容体脳炎の症例. 

老年精神医
学雑誌 
 

25(
10) 

1153-1
159 

2014 

真野ちひろ、平野恵子、奥村良法、渡
邉誠司、愛波秀男、高橋幸利他 

subclinical seizure が観察された非
ヘルペス性急性辺縁系脳炎の１症
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Spatial relationship between 
fast and slow components of ictal 
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spectral power changes. 

Clin 
Neurophysio
l 

127 
(1) 

129-14
2 

2016 



118 
 

Otsuki T, Kim HD, Luan G, Inoue Y, 
Baba H, Oguni H, Hong SC, Kameyama 
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variable outcomes 

Brain  
Dev 

36 
(9) 

758-76
3 

2014 

Ono T Standards for data acquisition 

and software-based analysis of in 

vivo electroencephalography 

recordings from animals: report 

from the ILAE-AES joint 

translational task force of the 

ILAE. 

Epilepsia In 

pres

s 

   

 

小野智憲 West症候群に対する脳梁離断術と

切除外科手術を用いた多段階外科

治療 

小児の脳神

経 

40(5

) 

392-38 2016 

本田涼子 てんかん外科治療の現状と展望. 難病と在宅

ケア 

22(7

) 

51-55 2016 



120 
 

本田涼子 小児難治性てんかんの治療とマネ

ージメントについて 

日本小児科

学会雑誌 

121(

1) 

41-50 2017 

戸田啓介, 小野智憲, 馬場啓至, 本田涼
子 

小児てんかんの外科治療 神経内科 82 597-60
1 

2015 

Honda R, Saito Y, Okumura A, Abe S, 
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