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研究要旨  

 難治に経過するてんかん（20-30%）は稀少な症候群あるいは原因疾患によるものが多く、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ことがあり、また難治な発作は日常・社会

生活に著しい支障を生じるため、適切な診療体制の普及と有効な治療法の開発、および予防とケア

システムの確立が喫緊の課題である。稀少てんかんの指定難病はこれらの代表的疾患であり、担当

研究班（先天性核上性球麻痺、アイカルディ症候群、片側巨脳症、限局性皮質異形成、神経細胞移

動異常症、ドラベ症候群、海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん、ミオクロニー欠神てんかん、ミ

オクロニー脱力発作を伴うてんかん、レノックス・ガストー症候群、ウエスト症候群、大田原症候

群、早期ミオクロニー脳症、遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん、片側痙攣片麻痺てんかん症候群、

環状20番染色体症候群、ラスムッセン脳炎、PCDH19関連症候群、徐波睡眠期持続性棘徐波を示すて

んかん性脳症、ランドウ・クレフナー症候群、スタージ・ウェーバー症候群、アンジェルマン症候

群、進行性ミオクローヌスてんかんを担当）として、疾患概要、診断基準、重症度分類を検証、診

療ガイドライン作成に取り組んだ。 

 今年度より担当したアンジェルマン症候群については実態調査のため全国の専門医にアンケー

トを送付した。指定難病の10疾患（アイカルディ症候群、片側巨脳症、ミオクロニー欠神てんかん、

ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん、大田原症候群、早期ミオクロニー脳症、遊走性焦点発作を

伴う乳児てんかん、環状20番染色体症候群、ＰＣＤＨ19関連症候群、徐波睡眠期持続性棘徐波を示

すてんかん性脳症）とその他の２疾患（ビタミンB6依存性てんかん、視床下部過誤腫症候群）を小

児慢性特定疾病に申請した。小児期から発病するこれらの疾患につき、他疾患と同様の処遇を求め

るためである。また、指定難病に新たに１疾患（視床下部過誤腫症候群）を申請した。さらに指定

難病につき、通知の変更に関する調査票（要望）を提出した。レノックス・ガストー症候群、ウエ

スト症候群、大田原症候群、早期ミオクロニー脳症、遊走性焦点発作を伴う乳児てんかんについて

は、医師および患者に誤解を招かないように、また指定難病登録が円滑にすすむように、概要の大

幅な修正を申請した。スタージ・ウェーバー症候群については、学会承認による診断基準と重症度

分類の大きな変更を要請した。 

 指定難病以外の７疾患（自己免疫介在性脳炎・脳症、異形成性腫瘍、CDKL5遺伝子関連てんかん、

血管奇形に伴うてんかん、ビタミンB6依存性てんかん、欠神を伴う眼瞼ミオクローヌス、外傷によ

るてんかん、各種遺伝子変異を持ちてんかんを発症する先天異常症候群）についても病状を分析し、

ビタミンB6依存性てんかんと欠神を伴う眼瞼ミオクローヌスではアンケート調査を行い、診断基準

案の作成を考慮中である。レット症候群や結節性硬化症についてもてんかんの側面から研究をすす

めている。 
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 ３疾患（先天性核上性球麻痺、アイカルディ症候群、神経細胞移動異常症）についてCQ作成、シ

ステマティックレビューを完了し、診療ガイドライン案を作成した。他の疾患についてもすすめて

いる。 

 疾患レジストリでは、横断的疫学研究を継続した。現在までに3194症例が登録され、今後、二次

調査も予定している。死因研究のレジストリを継続し、62症例が登録され、突然死が３割を占めて

いた。てんかん難病にかかわる遺伝子解析結果をジストリに積極的に登録することとし、既知遺伝

子として 166 遺伝子を抽出し、クリニカルエクソーム解析の結果を登録する準備を整えた。 

 移行医療および地域難病ケアシステムの構築について研究をすすめた。成長に応じた心身の変化

に対応する体制、地域内の病院間格差の是正、疾病学習や啓発活動の重要性を考察した。ケトン食

についての全国調査、患者家族会と溺水（入浴および水泳）に関するアンケート調査も行った。次

年度に結果を解析する。なお、AMED班の医師主導治験の対照研究を行い、科学的に妥当な結果を得

た。 

 以上、指定難病23疾患につき、疾患概要、診断基準、重症度分類、臨床調査個人票、運用・利用

状況を検証した。診断基準、疾患概要等、修正が必要な項目は要請を行った。小児慢性特定疾病か

ら指定難病への円滑な移行が行われるよう、12疾患を小児慢性特定疾病に申請した。他の7類縁疾

患についても診断基準案等の作成を考慮した。成人期へのシームレスな診療移行のために必要な事

項の研究をすすめた。また、難病患児を有する家族生活および学校生活への影響、食事治療の現状

を調査した。難病の教育・啓発活動の必要性を考察し、実践した。さらに他研究班との連携研究も

行った。疾患レジストリ、死因研究は、遺伝子変異データベースとともに、今後もデータ蓄積が期

待される。 
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科部長 

福山哲広 信州大学医学部講師 

本田涼子 長崎医療センター小児科医師 

池田昭夫 京都大学大学院医学研究科特定教

授 

今井克美 静岡てんかん・神経医療センター

副院長 

石井敦士 福岡大学医学部准教授 

伊藤 進 東京女子医科大学医学部准講師 

神 一敬 東北大大学院医学系研究科准教授 

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 

柿田明美 新潟大学脳研究所神経病理学教授 

加藤光広 昭和大学医学部小児科教授 

川合謙介 自治医科大学脳神経外科教授 
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松尾 健 東京都立神経病院脳神経外科医長 

青天目 信 大阪大学大学院医学系研究科講
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奥村彰久 愛知医大医学部小児科教授 

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 

齋藤貴志 国立精神・神経医療研究センター

小児神経診療部医長 

佐久間 啓 東京都医学総合研究所脳・神経

科学研究分野プロジェクトリーダー 

白石秀明 北海道大学病院小児科講師 

白水洋史 西新潟中央病院脳神経外科医長 
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菅野秀宣 順天堂大学脳神経外科先任准教授 

高橋幸利 静岡てんかん・神経医療センター

院長 

 

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 
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臨床研究部長 

 

Ａ．研究目的 

 てんかんの有病率は約１％であり、その20-

30%は難治に経過する。主症状であるてんかん

発作はその激越さ（突然の意識障害、転倒など）

故に、また長期間の治療を必要とするが故に日

常・社会生活への影響が大きい。難治例は早期

発症の稀少な症候群あるいは原因疾患による

ものが多い。希少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、発病機構の究明や有効な治療法

および発病予防の開発とともに、発達や自立、

家族を含む環境への配慮、医療の移行を含む地

域での適切なケアのシステムが必要である。 

 「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（平成26年度〜28年度）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。横断研究にて

1316例の解析を行い、多くの患者が幼小児期に

発病し（中央値2歳）、複数の発作型を有し(5

6%)、発作頻度が多く（27%で日単位）、併存

症（知的37%、身体37%、精神13%、認知発達

障害26%）を有している実態が明らかになった。

また、51%で原因が不明であり、50%が特定の

症候群に属していなかった。さらに、この横断

研究登録期間に初発した症例もしくは診断移

行した40症例を2年間追跡調査する縦断研究

では、発作の改善および全般改善度はそれぞれ

52%、55％、悪化は12%、5%であり、知的発達正

常は20％にとどまり、半数で悪化が認められた。

自閉症の合併は35％、異常神経所見は63％でみ

られ、1/3が寝たきりとなっていた。ウエスト

症候群のみについてみると知的発達の遅滞が

より顕著であり、医療・福祉的対策が望まれる

結果であった。 

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

票を各学会の協力を得て作成し、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、

また、指定難病を医療従事者および一般向けに

解説・啓発するガイド本を作成した。 

「稀少てんかんに関する調査研究」班（平成2

9年度〜令和元年度）は、前研究班を引き継ぎ、

レジストリを継続し、また新たなデータベース

を立ち上げ、指定難病データベースや他のレジ

ストリと連携し、それらのデータを分析・参照

しつつ、指定難病および類縁疾患について診断

基準、重症度分類、診療ガイドラインの改訂、

策定を学会等と協力して行うことによって診

断や治療・ケアの質を高めるとともに、他研究

事業および他研究班と連携しながら研究基盤

の整備に協力し、さらに、移行医療が円滑にす

すみ、地域で安心して生活し、就学・就労でき

る環境を医療面から長期的にサポートできる

システム作りに貢献するために調査研究を行

った。 

本研究班「稀少てんかんに関する包括的研究」

班（令和２年度〜）は、これまでの研究を引き



 4 

継ぐとともに、指定難病201を追加し、23疾患

を対象として研究を行う。レジストリは4000 

例の登録を目標とする。特定のコホートでの二

次調査、他のデータベースやレジストリとの統

合も考慮する。海外を含めた積極的な 情報収

集とともに、これらの成果を、予後・治療効果、

併存症、QOL・生活状態の判定に役立て、ま

た軽症例 の実態把握の検討にも活用する。な

お、病理については中央診断を行い、またてん

かんの死因についてのレジストリ登録を継続

する。さらに遺伝子変異データベースを継続し、

正確な診断に貢献する。診断基準、重症度分類、

診療ガイドラ インの見直しには、学会と連携

して初年度よりとりかかる。難病の重症度の実

態調査、患児の入園や学校での 実態、家族の

社会的調査、早期医療や移行医療を含む難病医

療ケア連携体制の整備に必要な情報収集を行

い、成果を検証し提言する。災害対応にも取り

組む。これらには関係学会や家族会の協力を得

る。医療・福祉等関係者、患者・家族、市民へ

の情報提供・教育・啓発活動は関連諸団体と連

携しつつ、全班員が積極的に行う。 

 

Ｂ．研究方法 

1) 研究対象 

 当班が担当する指定難病は次の23疾患であ

る（括弧内は、指定難病番号と主分担研究者）：

先天性核上性球麻痺(132、加藤)、アイカルデ

ィ症候群 (135、加藤)、片側巨脳症(136、須貝)、

限局性皮質異形成(137、川合)、神経細胞移動

異常症(138、加藤)、ドラベ症候群(140、今井)、

海馬硬化症を伴う内側側頭葉てんかん(141、井

上、研究協力者・臼井)、ミオクロニー欠神て

んかん(142、研究協力者・池田浩)、ミオクロ

ニー脱力発作を伴うてんかん(143、小国)、レ

ノックス・ガストー症候群(144、青天目)、ウ

エスト症候群(145、小国)、大田原症候群(146、

小林)、早期ミオクロニー脳症(147、須貝)、遊

走性焦点発作を伴う乳児てんかん(148、須貝)、

片側痙攣片麻痺てんかん症候群(149、浜野)、

環状20番染色体症候群(150、井上、研究協力

者・池田仁)、ラスムッセン脳炎 (151、高橋)、

PCDH19関連症候群(152、廣瀬)、徐波睡眠期

持続性棘徐波を示すてんかん性脳症(154、井上、

研究協力者・池田浩)、ランドウ・クレフナー

症候群 (155、浜野)、スタージ・ウェーバー症

候群(157、菅野)、アンジェルマン症候群(201、

白石)、進行性ミオクローヌスてんかん(309、

池田)。これらの疾患につき、疾患概要、診断

基準、重症度分類、臨床調査個人票、指定難病

の運用状況・利用状況に問題がないかを包括的

に検証し、最新の知見を導入するとともに、教

育・啓発にも注力する。 

さらに、希少性、難治性、併存症、日常・社

会生活への影響を考慮し、てんかんが主要徴候

の1つである他班担当の指定難病（156レット症

候群、158結節性硬化症など）、および指定難

病候補疾患の調査研究を行う。 

 レジストリでは指定難病を含めた稀少てん

かん疾患を可能なかぎり網羅し、さらに原因別

にも登録している。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

ースの既知の問題点を考慮しながら、労力と品

質の最適化を検討して立案し、電子的データ収

集(Electronic Data Capture, EDC)システム

を用いている（斎藤）。 

 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、各ブロックの分担者が

コーディネータとなり、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：

齋藤、小児神経学会：伊藤、奥村、神経学会：

池田、脳神経外科学会：川合）、他研究班との
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連携（佐久間、松石、福山、菅野）、既存のネ

ットワークや患者団体等との連携（佐久間、本

田、浜野、白石、福山、伊藤）を活用して登録

を推進することとしている。 

 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

討を目的とする。 

疾患登録レジストリの派生研究として、死因

に関する横断調査、病理に関する中央診断シス

テム、遺伝子変異データベースの運営、AMED研

究班（加藤班）と協力した臨床試験対照研究を

行う。 

また、指定難病制度の利用状況と重症度に関

する調査結果に基づいた重症度評価の評価、患

児の入園や学校での実態、家族の社会的調査、

早期医療や移行医療を含む難病医療ケア連携

体制の整備に必要な情報収集を初年度に行い、

疾病学習についての方法の展開も試みる。 

 なお、情報提供・教育・啓発活動を積極的に

行うことも当研究班の責務であると考える。 

 

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。文書で研究内容を説明し、同意を撤回

できる権利を保証しつつ、患者あるいは代諾者

（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）から文書

で同意を取得して医療機関に診療録とともに

保管、もしくは研究に関する情報を公開して研

究が実施されることに対する拒否機会を保証

している。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。遺伝子解析に際しては、ヒトゲノ

ム・遺伝子解析研究に関する倫理指針を遵守す

る。 

 

C. 研究結果 

1）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23疾患を担当して、疾患概要、

診断基準、重症度分類、臨床調査個人票を作成

している。 

 2020年度に、アイカルディ症候群（指定難病1

35）、片側巨脳症（136）、ミオクロニー欠神て

んかん（142）、ミオクロニー脱力発作を伴うて

んかん（143）、大田原症候群（146）、早期ミ

オクロニー脳症（147）、遊走性焦点発作を伴う

乳児てんかん（148）、環状20番染色体症候群（1

50）、ＰＣＤＨ19関連症候群（152）、徐波睡眠

期持続性棘徐波を示すてんかん性脳症（154）、

およびビタミンB6依存性てんかん、視床下部過

誤腫症候群の12疾患を小児慢性特定疾病に申

請した。小児期から発病するこれらの疾患につ

き、他疾患と同様の処遇を求めるためである。 

 指定難病につき、指定難病の研究進捗状況修

正を提出したが、先天性核上性球麻痺（132）、

アイカルディ症候群（135）、片側巨脳症（136）、

神経細胞移動異常症（138）、レノックス・ガス

トー症候群（144）、大田原症候群（146）、遊

走性焦点発作を伴う乳児てんかん（148）、ＰＣ

ＤＨ19関連症候群（152）、スタージ・ウェーバ

ー症候群（157）、アンジェルマン症候群（201）

については患者数の修正を、進行性ミオクロー

ヌスてんかん（309）については発病の機構につ

いて、ドラベ症候群（140）については治療法の

開発について、先天性核上性球麻痺（132）につ

いては長期の療養について進捗を報告した。 
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 指定難病につき、通知の変更に関する調査票

（要望）を提出した。軽微なものが多いが、レ

ノックス・ガストー症候群（144）、ウエスト症

候群（145）、大田原症候群（146）、早期ミオ

クロニー脳症（147）、遊走性焦点発作を伴う乳

児てんかん（148）については、医師および患者

に誤解を招かないように、また指定難病登録が

円滑にすすむように、概要の大幅な修正を申請

した（資料I-1）。スタージ・ウェーバー症候群

（157）については、学会承認による診断基準

と重症度分類の大きな変更を要請した（資料I-

2）。 

 さらに、視床下部過誤腫症候群を指定難病に

新規申請した（資料I-3）。 

 先天性核上性球麻痺（132）、アイカルディ症

候群（135）、神経細胞移動異常症（138）、に

ついてCQを作成し、システマティックレビュー

を完了し、診療ガイドライン案を作成した。（資

料4-6）。ウエスト症候群（145）については、

日本小児神経学会医療安全委員会（当班員参

加）で「West症候群に対するACTH療法を安全に

施行するための手引き（案）」が策定され、同

学会理事会における承認、パブリック・コメン

トの募集まで完了している。また結節性硬化症

（158）のてんかんについては、同学会結節性

硬化症ガイドライン委員会（当班員参加）でAC

TH療法、VGBについてのCQを含む「結節性硬化

症てんかん治療ガイドライン」を策定中である。 

 自己免疫介在性脳炎・脳症、異形成性腫瘍、

CDKL5 遺伝子関連てんかん、血管奇形に伴う

てんかん、ビタミン B6 依存性てんかん、欠神

を伴う眼瞼ミオクローヌスについては、難病

申請を想定してデータの蓄積およびレビュー

を行っている。レット症候群、結節性硬化症、

各種遺伝子変異を持ちてんかんを発症する先

天異常症候群などの疾患は他研究班が担当し

ているが、てんかんが疾患の主要徴候でもあ

るため、本研究班でもてんかんの側面に関し

て研究を継続している。 

当班が担当している指定難病につき、調査研

究の状況などを下に記す： 

 

132 先天性核上性球麻痺 

CQを作成し、システマティックレビューを完

了し、診療ガイドライン案を作成した。それを

旧「傍シルビウス裂症候群」研究（平成23-25

年度厚生労働科学研究費）班員に周知し、メー

ル審議において討議した。班員の意見に応じ、

一部を修正した（資料II-11-1）。（加藤） 

 

135 アイカルディ症候群  

レジストリで 9例が登録されている。 

MINDS診療ガイドライン作成マニュアルに基

づき、作成したCQに引き続き、ガイドラインの

草案を作成し、班員が検討した（資料資料II-1

1-2）。また家族会に意見を求めた。家族会はC

OVID-19の影響により開催できなかった。（加

藤） 

 

136 片側巨脳症  

 レジストリには 28症例が登録された。個票、

診断・治療指針の改訂を慎重に検討した結果、

改定の優先度は低いと判断し、改定の要望は

行わなかった。一方で、小児慢性特定疾患採

用への要望を行なった。 

 なお、乳幼児期に切除術を受けた就学中の

患者 17人に、同意を得て、KINDL、Vineland-2

の社会心理学的検査および医療上、生活上の

問題点や支援ニーズに関するアンケート調査

のデータ収集を行った。今後、解析を行う。

（齋藤） 

 

137 限局性皮質異形成  

 レジストリでの限局性皮質異形成の登録は2

09例に達している。発症年齢の中間値は2歳で、

臨床所見はこれまで海外から報告されたもの
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とほぼ同様であった。およそ8割が焦点性、2割

が全般性のてんかんとなり、後者ではWest症候

群で発症、知的障害につながると推定される。

実際、知的障害がないのは45%、軽度が24%だっ

たが、32%は中等度以上の知的障害を有してい

た。およそ半数で外科治療が行われていたが、

実際の外科治療施行率については登録バイア

スが排除できず不明である。限局性皮質異形成

に対する切除術のてんかん発作消失に対する

有効性はほぼ確立されているが、West症候群で

発症した重症性に対する治療にはさらなる研

究が必要である。 

最新の診断法、治療法、治療成績について文

献を検索し、文献を収集して発表した((Inaji 

et al. Neurol Med Chir (Tokyo) 2020 Dec 

2))。これまで得られた限りでは、画像診断支

援の工夫の報告が複数あるがガイドラインに

採用できるほどの根拠はない。新しい治療とし

ては本邦未承認のレーザー焼灼術の成績が報

告され始めているが、症例数は一桁と未だ限ら

れている。今後さらに検討が必要である。（川

合） 

AMED研究班（加藤班）と協力し、シロリムス

臨床治験の対照群として、限局性皮質異形成II

型のてんかん発作の前向きコホート研究（発作

が月2回以上、6歳以上65歳以下）を行い、63例

を登録し、60例の経過を分析した。治験群とは

有意な差がみられ、治験研究に貢献した。（嘉

田、井上） 

 

138 神経細胞移動異常症  

レジストリの登録が 72 例である。診療ガイ

ドラインを新たに作成し（資料資料 II-11-3）、

研究班員で討議し、滑脳症親の会の代表を通

じて家族会全員に意見を求めた。 

画像所見に基づく推定原因遺伝子を Sanger

法でシーケンスし、LIS1変異を 14例中 3例、

DCX 変異を 10例中 5例、TUBA1A変異を 15例

中 3例で原因変異を同定した。全エクソーム

解析を 65例で行い、9例で原因変異を同定し

た。これまでに集積した 34例の LIS1変異例

の臨床データをまとめる予定である。 

なお、患者家族会の定例会に併せて予定して

いた講演と個別相談の会は COVID-19 の流行

により中止された。（加藤） 

 

140 ドラベ症候群  

レジストリの登録は 115例である。本邦未承

認薬の臨床試験についても本レジストリのデ

ータ活用を検討している。 

ドラベ症候群の診断基準を満たすが、その他

のてんかん（CSWSを伴うてんかん、遊走焦点

発作を有する乳児てんかんが各 1例）を 2例

認めた。これらを除外するためには、乳児期

の脳波では顕著な脳波異常を認めないことを

診断基準に追加することが妥当と考えられた。

診断の false positive, folse negative な症例

について今後も検討が必要である。 

食事療法（ケトン食などのてんかん食）はド

ラベ症候群に対する有効な治療法の一つであ

るが、食事療法の全国の病院における対応状

況を調査し、てんかんの食事療法を施行中の

小児もしくは成人が何らかの急性・慢性疾患

で食事療法導入病院とは異なる病院へ入院す

る必要が生じた際に生じる問題解決へ向けて

の情報を収集する。年度末までに、全国の

2,501病院にアンケートを送付した。（今井） 

なお、ドラベ症候群患児の入浴、水泳に関す

る保護者へのアンケート調査を実施した。（項

目 9を参照、伊藤） 

 

141 海馬硬化を伴う内側側頭葉てんかん  

 レジストリに登録された症例は 227例であ

る。 

 本疾患の手術の件数につき、全国のてんか

ん外科治療を行っている施設にアンケート調
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査を行い、27施設から回答を得て、結果を解

析した。2013-2015 年度には年間 110例以上

の手術が行われていたが、2016-2018 年度で

は，年間 100例に満たない状態である（図 1）。 

 
図 1.国内 27 施設での内側側頭葉てんかん手術数の

年次推移 

 しかし、てんかん外科術前カンファレンス時

における平均罹病期間，既使用薬剤数をみると、

てんかん外科適応検討対象症例全体では新薬の

導入による術前罹病期間の延長はみられず，外

科症例数の減少にはつながっていないと推測さ

れる（図 2）。 

 

図 2. てんかん外科術前カンファレンス時における

平均罹病期間，既使用薬剤数（静岡てんかん・神経

医療センターのデータより） 

 海外では，てんかん外科手術の対象患者の

多くを占めていた内側側頭葉てんかん症例の

全体数は減っており，その一方で，側頭葉外

てんかんの手術が増加傾向にある.今後，本邦

でも同様の傾向が明らかになってくる可能性

があるが、現時点ではいまだ十分に外科治療

がゆきわたっているとはいえない現状であり，

適応があっても手術に至っていない内側側頭

葉てんかん症例がまだ多く存在する可能性が

ある（臼井直敬。日本の内側側頭葉てんかん

は本当に減ったのか? Epilepsy 2020; 14: 

17-22）。 

 なお、新型コロナ蔓延により教育講座を開

催できなかったため、代替として「臨床検査

技師のためのてんかんデジタル脳波検査ガイ

ドブック」を作成して、全国の関連機関に配

布した。（井上、研究協力者・臼井直敬） 

 

142 ミオクロニー欠神てんかん  

 レジストリ登録は8人であった。診療ガイド

ライン策定のため文献レビューを行っている。

なお、新型コロナ蔓延のため、公開講座を開催

できなかった。一般向け書籍「新てんかんテキ

スト」を作成中である。（井上、研究協力者・

池田浩子） 

 

143 ミオクロニー脱力発作を伴うてんかん  

登録例は22例である。診断基準、重症度分類

について、従来の診断基準、重症度分類に変更

を及ぼす報告は見当たらず、現時点では妥当と

判断し、指定難病の通知の変更は必要としない

と判断した。なお、日本てんかん協会東京都支

部と共催で患者家族向けに「乳幼児てんかんの

治療と日常生活」を講演した。（伊藤） 

 

144 レノックス·ガストー症候群  

レジストリでは131例登録されている。ガイド

ライン修正のため、諸資料を収集している。指

定難病の概要の修正を申請した。 

 一部で難治性てんかんやレノックス・ガスト

ー症候群を生じるGLUT1欠損症の患者会でオン

ラインの勉強会・交流会を行った。（青天目） 

 

145 ウエスト症候群  

レジストリにて 475例集積されている。 

 日本小児神経学会より「West症候群に対す

る ACTH療法を安全に施行するための手引き」
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案が公開され、パブリック・コメント結果を

検討中である。 

患者家族会と溺水（入浴および水泳）に関

するアンケート調査を、啓発を兼ねて行い、

今後解析を行う。（伊藤） 

 

146 大田原症候群  

登録を続行中であり、28 例が登録されてい

る。 

本疾患は指定難病ではレノックス・ガストー

症候群および関連脳症に含められているが、

概要の記載が大田原症候群に特異的でなく、

誤解を招き、登録に支障をきたしているため、

独立した記載を求めた。 

てんかん学・脳波学の初学者向けのセミナー

を WEBで開催した。また一般医向けの文書を

作成した。（小林） 

 

147 早期ミオクロニー脳症  

 レジストリへの登録症例は 2例であり、極

めて希な疾患である。両者とも新生児期に発

症していた。1 例で遺伝子異常が判明してい

た（遺伝子名等の詳細不明）。診断や治療法に

ついて、文献の検索を中心とした情報収集を

行ったが、新たな診断法、治療法はなかった。

個票・通知の改定の要望を提出した。専門職

向け、特別支援学校教員向け、一般医療スタ

ッフ向けの啓発事業を行った。（齋藤） 

 

148 遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん  

 18 例が登録されている。発症年齢は 16 例

（89％）で 0 歳。9 例で原因遺伝子が明らか

になっており、5例で KCNT1、2例で SCN1A、2

例は遺伝子名の詳細不明であり、既報の通り、

KCNT1 の変異が原因となっている例が最も多

くみられた。認知機能の登録がある 15例のう

ち、最重度、重度、中等度の知的障害は、そ

れぞれ 12例（80％）、2例（13％）、1例（7％）

であり、知的予後が不良であった。個票・通

知の改定の要望を提出した。診断や治療法に

ついて、文献の検索を中心とした情報収集を

行ったが、新たな診断法、治療法はなかった。

専門職向け、特別支援学校教員向け、一般医

療スタッフ向けの啓発事業を行った。（齋藤） 

 

149 片側痙攣·片麻痺·てんかん症候群  

レジストリでは7例が登録されている。本疾患

は世界的に減少が報告されており、本邦での現

状について検証が必要である。てんかん患者向

けの公開講座を開催した。（浜野） 

 

150 環状20番染色体症候群  

レジストリには 18例が登録されている。診

療ガイドライン作成のため、文献を収集し、

レビューを行っているところである。 

市民対象の公開講座および医療従事者対象

の教育はコロナ禍で行えなかったが、一般向

け書籍「てんかんテキスト」を作成中であり、

また検査技師のための脳波検査ガイドブッ

ク」を作成した。（井上、研究協力者・池田仁） 

 

151 ラスムッセン脳炎  

レジストリでは35例が登録された。細胞傷害性

T細胞（CTL）から放出されるgranzyme B（Gr

B）は診断マーカーの一つとされており、髄

液GrB濃度を用いた診断カスケードを作成す

るために測定を開始した。その結果、MP前髄

液GrBは、てんかん発病6か月以内およびてんか

ん発病後24か月以降では感度が低いことがわ

かり、RSの診断基準に組み込んでいく必要があ

る。啓発事業は継続している。（高橋） 

 

152 PCDH19関連症候群  

 レジストリでは現時点で11人を登録し、継続

中である。現在までに10 例の本症例の遺伝子

診断を行っている。本年度は、臨床的にDravet
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症候群またはPCDH19関連てんかんを疑われた4

5症例で114遺伝子のキャプチャードエクソー

ムシークエンスを行い、19症例に遺伝子異常を

認めたが、PCDH19遺伝子異常はみられなかった。 

（石井） 

 

154 徐波睡眠期持続性棘徐波を示すてんかん

性脳症  

レジストリには50症例が登録された。診療ガ

イドライン作成のため、文献を収集し、レビュ

ーを行っているところである。医師のための書

籍「てんかん症候群」を翻訳中である。（井上、

池田浩） 

 

155 ランドウ·クレフナー症候群  

レジストリは1例の登録にとどまっている。稀

少てんかんの中でも特に稀少な症候群である。

てんかん患者向けの公開講座を開催した。（浜

野） 

 

157 スタージ·ウェーバー症候群  

レジストリには50例が登録されている。論文

のレビューをすすめている。 

スタージウェーバー症候群の診断を確定し治

療を行った112例につき、頭蓋内軟膜毛細血管

奇形の罹患範囲より、両側半球、片側半球、片

側多脳葉、単脳葉の4群に分けててんかん重症

度と治療成績について検討を行った。てんかん

発作発症年齢は両側半球および片側半球で有

意に早かった。月1回以上の頻回な発作を有し

た患者は両側半球および片側半球でそれぞれ8

8.9％と80.6％だった。これらの群では77.8％

と88.1％でてんかん外科治療を要した。多脳葉

群においても46.8％で外科治療を必要とした。

月1回以上の頻回なてんかん発作が要外科治療

の予測因子であった。両側半球および片側半球

群が他群と比較し有意に神経症状が悪化して

いた。これらより、頭蓋内毛細血管奇形の罹患

範囲が広い症例においてはてんかんの重症度

が増しており、てんかん外科治療の必要性があ

ることが示唆された。 

学会承認による診断基準と重症度分類の大き

な変更を要請した（資料I-2） 

家族会に併設した市民公開講座は、Covid-19

感染予防のためオンサイトは中止せざるを得

なかったが、Web開催した。（菅野、協力者・

川上） 

 

201 アンジェルマン症候群 

本年度より当班が担当する。レジストリの登

録は34例（登録時年齢中央値は12歳）である。

女性18例、男性16例、てんかん発症年齢の中央

値2歳（0-11歳）、知的障害は全例あり、最重

度が23例、重度が8例である。自閉症は10例、

失調12例、四肢麻痺6例、睡眠障害が13例で報

告されている。主発作は全般発作、焦点発作多

岐にわたり、発作頻度は月単位以上が20例、発

作消失は5例である。20歳以上の9症例のうち7

例で生活介護が必要であった。 

実態調査を行うためのアンケートを 2021年

度末に日本国内の小児神経科専門医に送付し

た。（白石） 

 

309 進行性ミオクローヌスてんかん 

 レジストリでは48例が登録されている。BAFM

E5例、ULG2例、DRPLA8例などである。BAFME(良

性成人型家族性ミオクローヌスてんかん)につ

いて，レジストリーによる多数例解析から，変

性疾患としての特徴抽出と加齢と症状の相関

を検討中である。啓発文書の配布、市民講座な

どでの啓発を行っている。(池田) 

 

 なお、上記以外に、156レット症候群、158結

節性硬化症ではてんかんが主要徴候の1つであ

るため、疾患レジストリを行うとともに、他研

究班と連携して研究をすすめている。 
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 レット症候群は58例を登録し、さらに実態把

握をすすめるため、全国的な登録の推進をはか

る。CQを作成中である。本疾患の長期経過に関

する研究を発表した。市民公開講座、患者会と

の合同の勉強会を今年はCOVID19の影響で見合

わせた。（松石） 

結節性硬化症のレジストリ登録は 109例であ

る。知的予後のリスク因子を明らかにするた

め、登録患者 70人を解析したところ、てんか

ん発症年齢(1歳以下)、cortical tuberのサ

イズ(3cm 以上)、部位(後頭葉病変)と知的障

害の程度に関連が見られた。最近の文献から、

新規の CACNA1G 遺伝子変異は早期発症のてん

かん性脳症を発症し、レット症候群類似の症

状を認める事がわかった (Kunii et al J 

Neurol Sci, 2020 Jul 17;416:117047)。また

レット症候群患者会と医師の共同研究で 102

人のデータベースが確立され、単変量、多変

量解析を行い、10歳児の歩行獲得状態は有意

語の獲得と有意な相関がわかった(Saikusa 

et al Brain Dev 2020;42:705-712)。 

2018年に改訂された「結節性硬化症の診断基

準及び治療ガイドライン」に記載されている診

断基準と重症度分類が、てんかんを含む実地臨

床において普及し、問題なく活用されているこ

とを確認した。日本小児神経学会より「結節性

硬化症診療ガイドライン」を策定予定であり、

CQを作成中である。なお、多臓器病変を呈する

結節性硬化症53例の成人移行期における転医

の現状を確認し，その課題を検討した．（佐久

間） 

 

2）指定難病候補疾患 

 あらたに指定難病の候補となりうる疾患を

検討した： 

・自己免疫介在性脳炎・脳症 

レジストリでは 63 例が登録されている。抗

NMDAR抗体脳炎は 5例、抗 VGKC複合体抗体脳

炎は 8例で、他はその他であり、多様な病態

が含まれている。本疾患は小児慢性特定疾病

では承認されているため、厚労省神経免疫班

会議（千葉大学神経内科教授の桑原聡班長）

と綿密な連絡を取り合い，本年度は神経免疫

班より指定難病への申請を行った。てんかん

月間 2020市民公開講座（於：アルカディア市

ヶ谷，東京、2020 年 10 月 31 日）において

Youtube 配信と合わせて講演会を開催した。

（池田） 

・異形成性腫瘍 

レジストリでは 33例が登録されている。胚

芽異形成性神経上皮腫瘍は 20 例、神経節膠

腫は 13 例である。発作消失率は 48％であっ

た。発作消失例はすべて外科治療群であるが、

外科治療群に限定した場合でも発作消失率は

61％であり、既報よりも低い水準であった。

さらに、合併する発達障害、高次機能障害に

より社会生活に一定の制限がある。さらに症

例を集積し、指定難病の申請必要性につき引

き続き検討していく。（松尾） 

・視床下部過誤腫症候群 

レジストリに登録された視床下部過誤腫によ

るてんかん症例は89例となっている．このうち

82例が西新潟中央病院の症例である。全例で外

科的治療が施されている．その手法について論

文を発表した。外科治療（定位温熱凝固術）に

よる発作転帰はおおむね良好であるものの，依

然として治療困難な症例も認められることも

明らかとなった．また，てんかん発作の転帰の

みならず，併存症（知的障害や行動異常）も問

題になることが明らかとなってきており，長期

にわたる治療・療養が必要な症例も少なからず

含まれることも判明してきており，これらの知

見を基に，小児慢性特定疾患，指定難病疾患に

申請を行った（資料I-3）．現在，視床下部過

誤腫，および視床下部過誤腫症候群に関する，

患者向けの情報ウェブサイトを作成中である
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（白水） 

・CDKL5遺伝子関連てんかん 

指定難病登録にむけて他研究班や患者会と協

力しながら情報収集を継続している。レジスト

リに登録されたCDKL5遺伝子関連てんかんは9

例である。（本田） 

・血管奇形に伴うてんかん 

レジストリでは海綿状血管腫33例、脳動静脈

奇形13例、もやもや病2例が登録されている。

登録症例数は少しずつ増えているが、後2者で

は原疾患の頻度が少ないため、登録も多くは見

込めない。（白水） 

・その他の脳血管障害によるてんかん 

 脳梗塞や脳出血など，ポピュラーな脳卒中疾

患が原因になり得ることから，今後も増加して

いくことが予想され，また登録可能施設の増加

により，さらに登録症例の増加が見込まれるこ

とも考えられる． 

・ビタミンB6依存性てんかん 

既診断症例の症例報告などをもとに暫定診断

基準を作成しているが、それを用いて確診例お

よび疑い例の臨床情報を収集するために全国

調査を行なった。まず小児神経専門医に症例の

有無を確認する一次調査を行った。症例があり

研究へ参加可能との返答のあった施設に対し

て二次調査票を送付し、臨床情報を収集する予

定である（資料II-18-1）。（奥村） 

・欠神を伴う眼瞼ミオクローヌス 

実態調査を行うためのアンケートを 2021年

度末に日本国内の小児神経科専門医に送付し

た。レジストリの登録は 1例である。（白石） 

・外傷によるてんかん 

本年度はレジストリに 11例の追加登録があ

り、41例となっている。外科治療が行われて

いる症例も一部にあるが，その術後発作転帰

はさほど思わしくない．（白水） 

・各種遺伝子変異を持ちてんかんを発症する先

天異常症候群 

RESRに登録されている症例では、約 5％（157

例）で染色体異常を認め、15 番染色体、21

番染色体、20番染色体で 56％を占め、てんか

ん症候群では West症候群が 37例（27.8％）

で最多であった。レジストリーでの更なる症

例の蓄積が重要である。（九鬼） 

 

3）疾患登録 

平成26年11月から疾患登録をすすめているが、

令和3年3月現在での登録症例は3194例である。

2020年9月に研究計画書を一部改定した（資料I

-5）。2019年11月30日までに登録された症例25

61例のうち横断研究として諸データが入力さ

れた例2209例を検討した（資料I-6）。（井上） 

なお、レジストリのアクセスは利便性がよく、

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て

いる。この RESRを基に病理研究、死因研究が

行われ、また他研究との連携（AMED 加藤班）も

行われた。なお疾患レジストリおよび死因レ

ジストリは、日本てんかん学会倫理委員会の

承認を得て日本てんかん学会の支援下にある。

（斎藤、嘉田） 

 

4）死因研究 

てんかんの死因・死亡状況に関するレジスト

リを継続している（資料II-8-1）。データを集

積することにより、ケアの改善に資する。現在、

11施設から62例が登録されており、死因の内訳

は突然死SUDEP 18例、病死 27例、溺死（入浴

中・浴槽内） 3例、自殺 5例、てんかん重積3

例、発作による外傷・転落死2例、不明4例であ

った。もっとも頻度の多かったSUDEP例（29％）

の死亡時の年齢は5～99歳まで広く分布してい

た。16例が男性と大多数を占めた。おそらく睡

眠中に起きたと考えられる例が10例、強直間代

発作を有する例が11例と過半数を占めた（資料
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II-8-2）。（神） 

 

5）病理研究 

稀少難治てんかんにおいて外科治療は重要

な治療オプションとなっており、てんかん脳

病巣の臨床病理学的スペクトラムを明らかに

することにより、正確な臨床診断、画像診断、

術前診断に貢献することが期待される。これ

までに 150例の稀少てんかんの組織診断を行

い、多くが乳幼児期あるいは小児期の発症例

であった。 

稀少てんかんの病理に関する中央診断シス

テムを立ち上げ、レジストリを構築していた

が、事業開始後 2年 7ヶ月の登録期間中に登

録した症例数は 16例に留まり、目標登録数に

到達することが困難な状況であることから、

2020年 10月 30日をもって、研究終了とする

ことになった。今後も要望に応じて、病理組

織学的診断は引き続き行う。なお、病理所見

に関する観察項目を RES-R に追加して、

RES-R 入力画面において他の入力項目と同

じ様に班員（主治医）が病理診断日や病理組

織像（病理学的診断名）を入力し、病理像に

関する情報が追加できる様に変更した。（柿

田） 

 

6）稀少難治性てんかんの遺伝子解析 

Dravet症候群/ PCDH19 関連てんかんを疑わ

れた 45 症例（2020 年度）に 114 遺伝子のキ

ャプチャードエクソームシークエンスを行っ

たところ、19 症例に遺伝子異常を認めた。

SCN1A遺伝子に 16症例、CACNA1A、CDKL5、KCNH5

には各 1症例ずつ認め、PCDH19遺伝子にはみ

られなかった。遺伝子異常が見られなかった

26症例でのエクソームでは 1症例に新規遺伝

子の異常と先に 1症例が報告された遺伝子の

異常が見られた。女性のみで発症する PCDH19

関連てんかんの頻度は低いことが予想された。 

これらの研究のためのデータベース（遺伝子

変異データベース：https://www.scn1a.net）

は運用を継続している。（石井） 

 今年度より、てんかん難病にかかわる遺伝

子解析結果を稀少てんかんレジストリ(RESR)

に登録することとした。発達性てんかん性脳

症の既知遺伝子として 166 遺伝子（資料 I-4）

を抽出し、クリニカルエクソーム解析の結果

を RESRに登録する。現在、94検体のエクソー

ム解析を行っている。（加藤、石井） 

 

7）他研究班との共同研究 

 AMED加藤班と連携し、限局性皮質異形成II型

のてんかん発作の前向きコホート研究をすす

めた。限局性皮質異形成II型を対象とした医師

主導治験（シロリムス単群試験）との比較参照

を可能とするため、評価項目をそろえて設定し、

データベースを構築し、2018年9月より登録を

開始し、2020年3月までに63例を登録し、2020

年9月までの観察結果を入力した。3例がプロト

コール逸脱のため除外され、60例について治験

対照群として解析し、治験群との間に有意な差

を得た。（加藤、井上、嘉田） 

 

8) 稀少てんかん疾患を対象とした地域難病ケ

アシステム 

 稀少てんかんのほとんどは小児期に発症し，

引き続き成人期以降も治療を要するため，トラ

ンジション，成人移行期診療での継続的な診療

のための転医は稀少てんかんにおける共通す

る大きな課題の一つである． 

 多臓器病変を呈する結節性硬化症53例の成

人移行期における転医の現状を確認し，その課

題を検討した．院内診療状況は，併診科数の中

央値は4科（1〜7）であった．神経科では12例

が15歳〜20歳までの間に転医した．単一施設へ

の転医が7例，3例はそれぞれ3科，3施設に転医

し，1例は5施設6科への転医と2極化を示した．
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 12例中8例67％が居住区外への転医であった．

以上から，成人診療科への転医において，結節

性硬化症の年齢に応じて特異性のある全身性

の多臓器病変を管理する環境作りは現時点で

は困難だった．院内の結節性硬化症ボードの設

立のみならず，地域で多施設を包含した，いわ

ば地域ボードの設立，もしくは各医療機関のボ

ード相互の連携が必要と考えられた．（浜野） 

 難病の地域医療体制構築の一側面の研究と

して、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

報収集を行った。思春期から青年期にかけての

心身の変化に対応する相談体制、病院間での診

断・治療の差、オンライン診療・遠隔診療のメ

リット/デメリット、新規発売のレスキュー薬

による難病の救急医療体制の変化などが今後

検証されるべき問題点としてあげられた。（九

鬼） 

 

9) 乳児期発症難治性てんかんにおける入浴、

水泳に関する研究 

てんかん患者家族会（ドラベ症候群DS患者家

族会、ウエスト症候群WS患者家族会）と共同で、

患者家族会に所属する保護者を対象に、乳児期

発症難治性てんかんにおける、（1）家庭での

入浴、（2）保育・療育・教育機関での水泳に

ついて、溺水事故の予防啓発を兼ねて無記名の

インターネット・アンケートによる実態調査を

実施した（資料II-7-1）。 

（1）では186名より回答を得た。入浴による

発作誘発はDS92.7%、WS10.0%（p＜0.0001）に

認めた。DS9名（9.4%）、WS4名（4.4%）の計13

名（7.0%）に溺水の経験があり、うち12名は浴

室内で家族同伴中にあった。 

（2）では116名より回答を得た。水泳による

発作誘発はDS24.7%、WS0.0%（p＜0.001）に認

めた。DS5名（6.4%）、WS1名（2.7%）の計6名

（5.2%）に溺水の経験があり、うち5名（1名不

詳）はプール内で監視者同伴中にあった。 

このように、約20人に1人以上に溺水の経験が

あること、監視者が同伴していても溺水の可能

性があること、溺水の予防のためには主治医か

ら家族および施設への一層の説明と指導、指示

が必要であることが判明した。（伊藤） 

 

10) 疾病学習 

 疾患について患者・家族がよく理解すること

は生活の質を高め、また疾患への取り組みを改

善する。これまでに翻訳導入した子どもと親の

ための疾患教育プログラムfamosesを、Webシス

テムを用いて実施することを予定している。

（福山） 

 

11）啓発活動 

 指定難病制度の普及のため、医療関係者、非

医療専門職（教育関係者、社会サービス提供者

等）および患者・家族を含む一般対象の啓発事

業を積極的に行う予定であったが、コロナ禍の

ため対面での公開講座や相談会が開催できず、

縮小、もしくはWEB開催にせざるをえなかった

（資料I-8）。 

 

Ｄ．考察 

 

 指定難病23疾患および近縁のてんかん難病

の研究に取り組んでいる。 

 今年度は指定難病の10疾患とその他の２疾

患を小児慢性特定疾病に申請した。小児期から

発病するこれらの疾患につき、他疾患と同様の

処遇を求めるためである。また、指定難病に新

たに１疾患を申請した。 

 指定難病につき、通知の変更に関する調査票

（要望）を提出した。レノックス・ガストー症

候群（144）、ウエスト症候群（145）、大田原

症候群（146）、早期ミオクロニー脳症（147）、

遊走性焦点発作を伴う乳児てんかん（148）に
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ついては、医師および患者に誤解を招かないよ

うに、また指定難病登録が円滑にすすむように、

概要の大幅な修正を申請した。スタージ・ウェ

ーバー症候群（157）については、学会承認に

よる診断基準と重症度分類の大きな変更を要

請した。 

 ３疾患についてCQ作成、システマティックレ

ビューを完了し、診療ガイドライン案を作成し

た。他の疾患についてもすすめている。 

 ビタミンB6依存性てんかん、アンジェルマン

症候群（201）、ジーボンス症候群については

専門医にアンケート調査をおこなった。またケ

トン食についての全国調査、患者家族会と連携

して溺水（入浴および水泳）に関するアンケー

ト調査を行った。次年度に結果を解析する。 

 レット症候群（156）や結節性硬化症（158）

についてもてんかんの側面から研究をすすめ

ている。医師主導治験研究との連携研究を行い、

科学的に妥当な結果を得た。 

 疾患登録・横断研究レジストリには3194例が

登録され、進行性ミオクローヌスてんかんにつ

いては二次研究を予定している。死因研究は62

例登録があり、他国で指摘されている突然死の

多さが本邦でも再現されている。 

 今年度よりてんかん難病にかかわる遺伝子

解析結果を稀少てんかんレジストリ(RESR)に

より積極的に登録することとし、発達性てんか

ん性脳症の既知遺伝子として 166 遺伝子を抽

出し、クリニカルエクソーム解析の結果をRESR

に登録する準備を整えた。 

 移行医療および地域難病ケアシステムの構

築について研究をすすめている。成長に応じた

心身の変化に対応する相談体制の構築、地域内

の病院間格差の是正が必要である。疾病学習や

啓発活動も重要な要素と考え、取り組んでいる。 

 

Ｅ．結論 

 指定難病23疾患につき、疾患概要、診断基準、

重症度分類、臨床調査個人票、指定難病の運用

状況・利用状況を検証した。診断基準、疾患概

要等、修正が必要な項目は要請を行った。小児

慢性特定疾病から指定難病への円滑な移行が

行われるよう、小児慢性特定疾病でカバーされ

ていない指定難病およびその他の疾患を小児

慢性特定疾病に申請した。成人期へのシームレ

スな診療移行のために必要な事項の研究をす

すめた。また、難病患児を有する家族生活およ

び学校生活への影響、食事治療の現状も調査し

た。難病の教育・啓発活動の必要性を考察し、

実践した。さらに他研究班との連携研究も行っ

た。 

 疾患レジストリ、死因研究は、遺伝子変異デ

ータベースとともに、今後もデータ蓄積が期待

される。 

  

Ｆ．健康危険情報 
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