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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包括的研究 

 

研究分担者 九鬼一郎 大阪市立総合医療センター小児神経内科 医長 

研究要旨 

1）難病の地域医療体制 

目的：難病医療ケア連携体制の現状把握、問題点抽出、情報収集を行うことを目的とし、特に指

定難病であるドラベ症候群とウエスト症候群について焦点を当てる。 

方法：難病（とくに指定難病のドラベ症候群とウエスト症候群を中心に）の患者およびその保護

者に対して、主にWebを通じて以下に示す場で講義および交流を実施した。難病を有する患者およ

び保護者が有している課題や問題点の抽出を行い、ディスカッションを行った。※COVID19による

影響で、ZOOMを用いたweb開催形式・ハイブリッド形式、YOUTUBE配信で実施。 

結果：ドラベ症候群家族交流会、ウエスト症候群患者家族会では、講師として講演を行った。小

児てんかんに関する市民公開講座、こどもの高次脳機能障害の理解と支援、OHANA小児青年てんか

ん勉強と交流の会、てんかん初期治療に関する講演を行った。市民に対するてんかん啓発運動と

してパープルディ大阪を開催した。 

考察：ドラベ症候群やウエスト症候群では、思春期から青年期にかけての相談先が少ないことや

病院間での治療の差について課題が指摘された。また本年度はCOVID19の影響により、難病のある

保護者や医療者の関心が例年度とは異なっていたことが予想されるが、オンライン診療・遠隔診

療についての大きな改革が期待された。また、新規薬剤への期待も高かった。来年度以降は、こ

れらが実際にどこまで難病の地域医療体制に変革をもたらすかの検証が必要となる。 

2）先天異常を伴うてんかん 

目的：先天異常に伴うてんかんに関して、染色体検査（CGHアレイを含む）で異常が同定されてい

るてんかん症例の臨床像を調査する。 

方法：RESR（2020年11月30日まで）に登録されているてんかん症例のうち、染色体検査（CGHアレ

イを含む）で異常が記載されている症例について後方視的に調査した。 

結果：全症例3050例のうち染色体検査（CGHアレイを含む）の結果が登録されているのは505例（1

6.6％）。そのうち「異常あり」は157例(全症例の5.1％、検査結果登録例の31%)であった。133例

で詳細解析を実施した。該当した症例数は、15番染色体、21番染色体、20番染色体で75症例（56.

4％）を占めた。てんかん分類は、West症候群：37例が最多であった。 

考察：異常が検出された染色体番号には偏りが見られた。環状20番染色体症候群やAngelman症候

群など臨床的に確立されたてんかん症候群は比較的多くみられた。今後CGHアレイやWhole exome 
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sequenceなどで見つかる先天異常は多岐にわたると推測されるため、レジストリーでの更なる症

例の蓄積が重要となる。 

 

Ａ．研究目的 

1）難病医療ケア連携体制の現状把握、問題点

抽出、情報収集を行うことを目的とし、特に指

定難病であるドラベ症候群とウエスト症候群

について焦点を当てる。 

2）先天異常に伴うてんかんに関して、染色体

検査（CGHアレイを含む）で異常が同定されて

いるてんかん症例の臨床像を調査する。 

 

Ｂ．研究方法および倫理面に対する配慮 

1）難病（とくに指定難病のドラベ症候群とウ

エスト症候群を中心に）の患者およびその保護

者に対して、主にWebを通じて以下に示す場で

講義および交流を実施した。 

（1)ドラベ症候群家族交流会（web) 

（2)ウエスト症候群患者家族会（web） 

（3)小児てんかんに関する市民公開講座 （YO

UTUBE配信) 

（4)こどもの高次脳機能障害の理解と支援 

（5)OHANA小児青年てんかん勉強と交流の会（w

eb) 

（6)てんかん初期治療に関する講演 

（7)パープルディ大阪（web） 

難病を有する患者および保護者が有している

課題や問題点の抽出を行い、ディスカッション

を行った。※COVID19による影響で、ZOOMを用

いたweb開催形式・ハイブリッド形式、YOUTUB

E配信で実施。 

 

2）RESR（2020年11月30日まで）に登録されて

いるてんかん症例のうち、染色体検査（CGHア

レイを含む）で異常が記載されている症例につ

いて、異常が検出された染色体番号、その染色

体番号とてんかん症候群との関連などにつき

登録データをもとに後方視的に調査した。本研

究は当院およびRESRに参加している各施設で

の倫理委員会で承認を得ている。 

 

Ｃ．研究結果 

1）難病の地域医療体制 

（1)ドラベ症候群家族交流会ではアドバイザ

ーとしてグループディスカッションに参加し、

家族と直接のディスカッションを行った。ドラ

ベ症候群で生じる可能性のある急性脳症に関

する患者手引きや治療内容について、また思春

期を迎える症例での思春期特有の課題（女児例

では生理や発作の悪化など）について課題が多

いことが判明した。さらにそれらの相談場所が

少ないことも分かった。 

（2)ウエスト症候群患者家族会では、講師とし

て講演を行った。ウエスト症候群の定義、基礎

疾患、治療、予後などについて包括的にスライ

ドを用いて説明をおこなった。その後の質疑応

答では、病院間により発作診断や治療アルゴリ

ズムが異なることやこれからの治療候補など

について活発な議論が展開された。 

（3)小児てんかんに関する市民公開講座では、

新型コロナウイルス（COVID19）とてんかん患

者について説明を行った。COVID19 関連健康被

害の認識の重要であり、こどもの場合は感染自

体以上に注意が必要であること、てんかん診療

への影響として、少なからず治療への影響、検

査の延期・治療方法の変更もありうること、一

部の抗てんかん薬とCOVID 治療薬は影響しあ

うことを報告した。SNSを使用したアンケート

では、多彩な不安と遠隔診療への期待があり、

その背景として約2 割の患者さんでてんかん

病態悪化、約6割の保護者は遠隔診療に期待し

ている点が判明した。 
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（4)こどもの高次脳機能障害の理解と支援で

は、こどもは脳損傷後に高次脳機能障害を残す

ことが言われているが、てんかんの後遺症も多

い。またてんかん自体および治療としての抗て

んかん薬自体も認知面への影響を与える。その

ため、治療も高次脳機能障害の認知面・精神面

に注意しながら選択していく必要がある。てん

かんを含めた小児の高次脳機能障害診療可能

な施設の少なさや、診断の難しさなどについて、

参加者と議論した。 

（5)OHANA小児青年てんかん勉強と交流の会で

は、難病の地域救急医療体制に関して「こども

のてんかん発作時の救急対応」について、ZOO

Mによる講義形式で配信した。ZOOMのためチャ

ットによる質問を受け付け、ミダゾラム頬粘

膜製剤に関する質問が多数を占め、実践的な

対応の関心の高さがうかがわれた。 

（6)てんかん初期治療に関する講演では、難病

の救急治療を担う小児科医へ向けて、新規薬剤

（ロラゼパムとミダゾラム頬粘膜製剤を中心

に）について紹介し、会場およびZOOMを通じて

議論を行った。 

（7)パープルディ大阪では、COVIDの影響のた

め、youtube配信となった。内容は「てんかん

があるお友達について ーこれだけは知って

ほしいー」として、小学生を対象にてんかん啓

発活動を行った。 

 

2）先天異常に伴うてんかん 

（1) 全症例3050例のうち染色体検査（CGHアレ

イを含む）の結果が登録されているのは505例

（16.6％）。そのうち「異常あり」は157例(全

症例の5.1％、検査結果登録例の31%)であった。

詳細データのない24例は詳細解析から削除し、

133例で詳細解析を実施した。 

（2) 染色体異常は15種類の染色体に限定され、

3番染色体、6番染色体、8番染色体、10番染色

体、11番染色体、12番染色体、16番染色体、1

9番染色体、Y染色体の9種類については該当例

がなかった。該当した症例数は、1番染色体：5

例、2番染色体：5例、4番染色体：10例、5番染

色体：4例、7番染色体：2例、9番染色体：3例、

13番染色体：3例、14番染色体：3例、15番染色

体：32例、17番染色体：1例、18番染色体：5

例、20番染色体：16例、21番染色体：27例、2

2番染色体：4例、X染色体：5例、派生染色体8

例であった。15番染色体、21番染色体、20番染

色体で75症例（56.4％）を占めた。派生染色体

として(1,18)、(1,3)、(12,20)、(13,14)、(1

3,15)、(13,15)、(14,21)、(7,14)であり、(1

2,20)以外は染色体異常と登録されている。 

（3) 15番染色体と登録されている症例のうち

Angelman症候群は21例（66％）、20番染色体と

登録されている全例で環状20番染色体症候群、

21番染色体と登録されている症例ではWest症

候群の登録が17例（63％）、18番染色体ではW

est症候群の登録が4例（80％）であった。 

4) てんかん分類は、West症候群：37例、LGS：

11例、焦点てんかん：23例、全般てんかん：1

5例、Angelman症候群：21例、環状20番染色体

症候群：16例、その他：10例であった。 

 

Ｄ．考察 

1）難病の地域医療体制 

家族会、難病の診療に携わる医師、一般市民

などを対象に、現状把握、問題点抽出、情報収

集を行うために、主にwebを使用して実際的な

調査を行った。 

先ず、ドラベ症候群やウエスト症候群では、

乳幼児期にはてんかん診療が密に行われ、医療

者やリハビリ・療育施設との関わりが多いため、

きめ細かな診療が自然になされていることが

多い。一方、思春期になるとある程度治療が固

定されてくることも少なくなく、それに合わせ

て診療頻度も少なくなる。また思春期から青年

期にかけて、身体的な急激な成長やホルモンバ
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ランスの変化により、今までになかった様々な

変化がきたし得るが、相談先が少ないことが問

題である。また、学校生活も、短期間のうちに

様々変化するため、ゆとりをもってトランジッ

ションに関して議論できていないのが実情で

あろう。更なる情報収集と解決方法を模索する

必要がある。 

また本年度はCOVID19の影響により、難病の

ある保護者や医療者の関心が例年度とは異な

ったと推測される。市民公開講座でCOVID19と

てんかんについて講義を行ったが、2020年4月3

0日に日本てんかん学会から「新型コロナウイ

ルス感染症（COVID19）流行期におけるてんか

ん診療指針」が出され、てんかんを診療する医

師へ向けに、CQ（Clinical Question:クリクニ

カクエスチョン：臨床上の疑問）として項目立

てて記載された。検査については、入院での検

査は最小限にするように提言され、治療につい

てはCOVID19で使用される薬剤と抗てんかん薬

との相互作用に注意する必要があると記載さ

れている。また、オンライン診療についてその

有用性と展望について記載されている。実際、

救急受診や血液検査・脳波検査・画像検査など

では、病院受診が避けられないが、問診、発作

症状（ビデオ動画）の共有、てんかん診断、発

作数の変化、副作用（眠気など）の確認など大

部分については、オンライン診療で十分対応可

能と推測される。将来、発作動画の共有や発作

数の変化に関しては、通常の対面診察によりも、

クラウドを利用したソフトやアプリを用いた

ほうが、情報量が格段に多いことが推測される。

てんかん、特に難病を基盤にもつ場合は、小児

といえどもCOVID19による影響は少なくないと

考えられるため、今後オンライン診療・遠隔診

療については診療報酬を含めた大きな改革が

期待される。 

2019年からロラゼパムやミダゾラム頬粘膜

製剤などの登場により、難病での救急診療体制

に変化が訪れようとしている。特に病院初期治

療と病院前治療では、これらの薬剤の活躍が大

いに期待される。また、講演では実践的な質疑

応答となったことからも、患者家族や医師から

の関心が高いことがうかがえる。来年度以降は、

これらが実際にどこまで難病の地域医療体制

に変革をもたらすかの検証が必要となる。 

 

2）先天異常に伴うてんかん 

 異常が検出された染色体番号には偏りが見

られた。環状20番染色体症候群やAngelman症候

群など臨床的に確立されたてんかん症候群は

比較的多くみられたが、派生染色体はそれぞれ

頻度が少なく多彩であった。15番染色体、21

番染色体、20番染色体で56％を占め、これらは

臨床所見や特徴的な脳波所見から疑うことが

比較的容易である。Angelman症候群では、G分

染法での検出は稀で、FISH法やメチル化解析、

シーケンスが必要になる。また環状20番染色体

では検討する細胞数を増やすことで診断に至

る場合もある。21番染色体と18染色体はともに

trisomyである可能性が高く、いずれもWest症

候群の割合が高かった。詳細な記載はないが、

1番染色体は1p36欠失症候群、4番染色体は4番

染色体短腕欠失症候群、5番染色体は5番染色体

短腕欠失症候群、22番染色体は22q11.2欠失症

候群との関連が示唆されたが、詳細な欠失情報

がないため確定はできない。2番染色体にはso

dium channelのクラスターがあること、14番染

色体は環状14番染色体症候群と関連があるか

もしれない。今回の該当症例はG分染法で検出

できた症例が多いと推測されるが、今後CGHア

レイやWhole exome sequenceなどで見つかる

先天異常は多岐にわたると推測されるため、レ

ジストリーでの更なる症例の蓄積が重要とな

る。 

 

Ｅ．結論 
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1）難病の地域医療体制 

 難病医療ケア連携体制について、ドラベ症候

群とウエスト症候群では、思春期の診療体制や

病院間での診断・治療の差についてについて課

題があることが判明した。また、救急診療体制

を担う医師からは新規薬剤への期待と実践的

な内容について関心があった。この点において

は引き続き検討を続けていきたい。研究により

得られた成果の今後の活用・提供としては、C

OVID19渦においても、webツールを使用する

ことで難病のある患者および支援者との交流

が可能であること、新規情報を収集・発信でき

たことは今後につながる。 

 

2）先天異常に伴うてんかん 

 RESRに登録されている症例では、約5％で染

色体異常を認め、15番染色体、21番染色体、2

0番染色体で56％を占め、てんかん症候群ではW

est症候群が37例（27.8％）で最多であった。 

 

研究により得られた成果の今後の活用・提供：

染色体異常を背景に持つてんかんの全体像の

基礎データとなり、染色体検査を実施していな

い症例での検査の説明に役立つ（染色体検査結

果は健康管理や出生前診断に役立つが、一方で

将来にわたり変化しないため、実施に際しては

十分な遺伝カウンセリングが必要である）。 

 

Ｆ．健康危険情報 

特記事項なし 
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