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Ａ．研究目的             

グルコーストランスポーター1欠損症

(Glut1DS)は、血中から脳内にグルコース

をとりこむ輸送体蛋白であるGlut1の機能

低下による疾患で、発達遅滞、難治てんか

ん、種々の運動異常が中心的な症状である

。てんかんや運動異常に対して、グルコー

スの代替エネルギーとしてケトン体を脳に

供給できるケトン食療法が第1選択の治療

であるが、てんかんを呈する患者の全例で

てんかん発作を完全に消失させるわけでは

ない。 

Glut1欠損症のてんかんにおけるケトン

食療法の効果とケトン食療法開始後に残存

したてんかんに対して、抗てんかん薬を追

加することがどの程度有効であるかを検討

した。 

 

Ｂ．研究方法 

大阪大学医学部附属病院に、2004年3月

から2021年12月までに受診歴のある

Glut1DSの患者のデータを後方視的に検討

した。 

（倫理面への配慮） 

「グルコーストランスポーター１欠損症にお

ける臨床的特徴と長期経過に関する後方視的研

究」は、大阪大学医学部附属病院観察研究倫理審

査委員会にて、審査を受けて承認されている。（

承認番号 15332）なお、この研究については、当

院の患者については、保護者の同意を得ている。 

                   

Ｃ．研究結果             

 当院を受診歴のあるGlut1DSの患者は4

5名で、うちてんかんを有する患者は42名

であった。発作型は、欠神発作が26名、焦

点意識減損発作が25名、焦点強直発作が24

名、焦点起始両側強直間代発作が16名、脱

力発作が2名、スパスムが1名であった。ケ
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ある。後方視的に検討したところ、てんかんを有する Glut1DS 患者 42 名に対し、ケ

トン食療法が導入された患者 38 名中、発作が消失した患者は 9 名(24%)、90%以上減

少した患者は 12名(38%)で、非常に有意義と考えられた。ケトン食療法後も発作が残

存した患者 29名中、抗てんかん薬を追加して改善を認めた症例は 10 例あり、ケトン

食療法と抗てんかん薬の併用は有用であると考えられた。 



トン食療法を導入した患者は40名であった

。ケトン食療法の内訳は、古典的ケトン食

療法が31名、修正アトキンズ食が7名、食

事療法導入後に早期に脱落した患者が2名

であった。 

 ケトン食療法を行って、てんかん発作

が消失した患者は9名(24%)、90%以上減少

した患者が12名(38%)、50%以上減少した患

者が4名(11%)、減少率が50%に満たなかっ

た患者が4名(11%)であった。また、食事療

法開始前の発作頻度が低いため、比較でき

なかった患者が5名(13%)いた。 

 発作が残存した29名の患者の内、抗て

んかん薬を追加することで発作が改善した

患者は10名であった。 

有効だった抗てんかん薬は、VPAが6名、

LTGが1名、CLBが1名、NZPが1名であった。 

 

Ｄ．考察               

 Glut1DSの患者におけるてんかん発作

は難治のことが多く、24%で発作消失、38%

で90%以上発作を減少させたケトン食療法

は、非常に有用な治療であると考えられた

。また、ケトン食療法だけで発作を消失さ

せられなかった症例でも、抗てんかん薬を

追加することで発作が改善することがあっ

た。また、逆に、抗てんかん薬のみでは発

作抑制ができなくても、ケトン食療法に抗

てんかん薬を併用することで発作の改善を

認めたため、ケトン食療法と抗てんかん薬

の併用は有用と考えられた。 

また、VPAやベンゾジアゼピンは、細胞

実験ではGlut1の活性を低下させるという

報告があり、実臨床でも投与は避けるべき

であるという報告もあった。しかし、今回

の検討では有効な例もあり、注意をしなが

ら投与する意義はあると考えられた。 

 
Ｅ．結論               

Glut1DSのてんかんでは、ケトン食療法は有

効であり、抗てんかん薬の追加は試みるべ

きと考えられた。 
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