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研究要旨

指定難病331疾患中、てんかんと関連の深い32疾患について、小児慢性特定疾病との対応を整理

するため、難病情報センターならびに小児慢性特定疾病情報センターの情報を元に調査した。指定

難病32疾患のうち28疾患は小児慢性特定疾病（または疾病群）と対応していたが、138 神経細胞移

動異常症など一部で病名の不一致が見られた。また指定難病137 限局性皮質異形成および141 海馬

硬化を伴う内側側頭葉てんかんは小児慢性特定疾病には指定されていなかった。てんかんと関連の

深い指定難病の大部分は小児慢性特定疾病でもカバーされているが、一部は対応していない・病名

が一致していない等の問題が残っていた。

Ａ．研究目的

指定難病と小児慢性特定疾病は元来異なる

制度として始まったため、小児と成人という

年齢の点だけでなく対象疾患にも違いがあり、

移行期医療における一つの問題となっている。

てんかん症候群ならびにてんかんを主症状と

する疾患の中にも指定難病あるいは小児慢性

特定疾病に指定されているものがいくつかあ

るが、両者の対応状況についてはこれまで十

分認知されていなかった。本研究はこれらの

てんかん関連疾患における指定難病と小児慢

性特定疾病の対応状況を整理することを目的

とする。

Ｂ．研究方法

指定難病331疾患中、てんかんと関連の深い3

2疾患について、小児慢性特定疾病との対応を

整理した。指定難病については難病情報センタ

ーホームページ（https://www.nanbyou.or.jp）、

小児慢性特定疾病については小児慢性特定疾

病情報センターホームページ（https://www.sh

ouman.jp）を参照した。

（倫理面への配慮）

該当事項なし。

Ｃ．研究結果

指定難病32疾患のうち28疾患は小児慢性特

定疾病（または疾病群）と対応していたが、一

部で病名の不一致が見られた（例：指定難病14

0 ドラベ症候群と小児慢性61 乳児重症ミオク

ロニーてんかん、など）。指定難病138 神経細

胞移動異常症は小児慢性では5 滑脳症、6 裂脳

症等に対応しているが、孔脳症は小児慢性特定

疾病には名称が記載されていないなど、一部で

は混乱も指摘されている。指定難病137 限局性

皮質異形成および141 海馬硬化を伴う内側側

頭葉てんかんは小児慢性特定疾病ではないが、

後者は発症年齢の問題から大きな問題にはな

っていないと考えられる。指定難病149 片側痙

攣・片麻痺・てんかん症候群は小児慢性では95

痙攣重積型（二相性）急性脳症として申請さ

れている可能性があるが、両者は必ずしも同一
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疾患とは言えない。一方、小児慢性特定疾病に

指定されているが指定難病にはなっていない

疾患として、自己免疫介在性脳炎・脳症や神経

皮膚黒色症などが挙げられた（表）。

研究の実施経過：2022年4月よりデータ取得を

開始し、結果の概要を11月の班会議で発表、最

終的な結果を2023年3月に取りまとめた。

Ｄ．考察

てんかんは医療制度上は認知症や統合失調

症などとともに精神疾患と位置付けられ、自立

支援医療によってカバーされ、原則的に難病制

度の対象外とされている。その背景には、てん

かんを含む精神疾患が疾患というよりむしろ

永続する機能の低下または喪失＝障害として

とらえられてきたという歴史的事実があるよ

うに思われる。しかし現在では多くの稀少難治

てんかんは遺伝子異常に起因する疾患である

ことが明らかとなり、治療の個別化が進んでい

る。従って稀少難治てんかんを他の神経難病と

同等に扱い指定難病の対象とすることは十分

理にかなっており、実際に稀少てんかん研究班

を中心に様々な疾患・症候群について指定難病

化の動きが加速している。このような動きは制

度上の合理性を付与するだけでなく、てんかん

が障害ではなく疾患として認知され、stigmaの

解消や疾患研究の加速につながるといった効

果も期待できる。一方で難病としての歴史が比

較的浅いてんかん関連疾患においては、指定難

病というシステムの中での系統性・網羅性とい

う点で未成熟な部分があると考えられ、これが

小児慢性特定疾病との不一致が生じている要

因の一つと考えられる。

Ｅ．結論

てんかんと関連の深い指定難病の大部分は

小児慢性特定疾病でもカバーされているが、一

部は対応していない、病名が一致していない等

の問題が残っていた。てんかん症候群の分類は

ILAEによる定義の変更など今後も流動的と考

えられ、今後も変化に応じた柔軟な対応が必要

である。
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