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新規の小児期の疼痛疾患である「小児四肢疼痛発作症」について、先行研究（令和元年度厚労科研

「新規の小児期の疼痛疾患である小児四肢疼痛発作症の診断基準の確立と患者調査」）に引き続いて臨

床調査を実施した。本研究では疾患の特性・客観的な指標に基づいた「小児の疼痛指標を含んだ重症

度分類」作成のための調査研究を立案実施した。また先行研究で判明した成人期症状残存者の存在に

ついてその詳細の把握を行い、難病要件の適合性についての評価を予定した。一方、国内患者の遺伝

学的スクリーニングについても AMED と連携し、遺伝学的評価を含めた患者レジストリデータの蓄積を継

続した。また以前からの研究班ホームページからの情報発信の継続、患者交流会などの活動も実施し

た。ほか、かずさ DNA 研究所との連携を通し、遺伝学的検査の提供体制の整備に努める等の点で、小

児四肢疼痛発作症の診療体制構築の進歩に寄与した。 
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Ａ．研究目的              

 小児四肢疼痛発作症は、乳幼児期に始まり小児

期中心に四肢疼痛発作を繰返す遺伝性疼痛疾患

である（Okuda et al. PLoS One、2016）。前研究と

して令和元年度厚労科研「新規の小児期の疼痛

疾患である小児四肢疼痛発作症の診断基準の確

立と患者調査」では、全国疫学調査および診断基

準案の作成を行った。疫学調査やその後のレジス

トリデータからは疾患の重症度は多様であること、

そして成人期にも症状が持続する症例が存在する

ことが判明した。 

本研究では前調査研究を踏まえ、本疼痛疾患の

特性・客観的な指標に基づいた「小児の疼痛指標

を含んだ重症度分類」作成のための調査研究を実

施することとした。また可能な範囲で成人患者の評
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価を行い、難病要件の適合性について評価を予

定した。 

一方、非典型例の臨床病態を明らかにするため

に、国内患者のエクソーム解析等より詳細な遺伝

学的スクリーニング(京都大学医学研究科疼痛疾

患創薬科学講座および AMED 研究連携)を実施

する。以上の研究成果から小児四肢疼痛発作症

の診療体制の構築および疾患啓発を行うこととし

た。 

 

 

Ｂ．研究方法 

B-１．疼痛疾患の特性に基づいた「小児の疼痛指

標を含んだ重症度分類」の作成 

前全国疫学調査で把握された患者において、小

児四肢疼痛発作症の重症度分類を創案する。 

疼痛疾患としてその特性に合った重症度を作成す

るため、疼痛指標として、1)痛みの評価（VAS、

FRS）、2)痛みの性質（SF-MPQ-2 など）、3)日常生

活支障度（PDAS など）、4)生活の質(SF-36 など)、

5)心理・精神面、6)社会環境面、等を参考に、本

疾患の特性を拾い上げた重症度分類を作成する。 

候補となる疼痛評価尺度を選定し、全国疫学調査

(2 次)での患者レジストリ 164 名のうち、10 名前後

を対象として、パイロット調査を実施し、回答の困

難さなどがないことを確認した上で、全国へ配布

する。 

 

B-２．非典型例に対する国内調査およびエクソー

ム解析等より詳細な遺伝学的スクリーニング 

１）遺伝子病因バリアント未確定群に関する調査

研究 

 患者レジストリ 162 名の中で約 50％の非典型(遺

伝子バリアント未確定群)に関して、遺伝学的背景

の調査を AMED 研究(CiCLE 課題 045：高橋、原

田分担参画)と連携して進める。 

 AMED 研究へ症例のリクルートを進め SCN11A

遺伝子、SCN10A 遺伝子、SCN9A 遺伝子のバリア

ント検査を行うほか、原因が不確定な症例の一部

に対しエクソーム解析や全ゲノム解析でより詳細な

遺伝学的スクリーニングを実施する。得られた候補

バリアントについて、臨床での調査、診断を実施し、

非典型症例の弁別における有効性を、前回の国

内疫学調査で得られた臨床調査結果から評価す

る。 

 

２）疼痛成人期移行群に対する調査研究 

前研究（令和元年～令 2 年）国内調査で登録さ

れた 164 名のうち、明らかとなった非典型例（疼痛

成人期移行群）に対して、成人期の臨床症状の調

査を実施する。令和 4 年度は、調査項目の設定や

倫理委員会承認などを行う。令和 5 年度は、実際

の調査を実施し、データを集計して成人期の現状

を明らかとする。 

 

B-3．疾患啓発と患者会設立支援 

  前研究で作成した疾患ホームページ公開の更新、

疾患ハンドブックとパンフレットを用いた学会や学

校生活支援団体などへの疾患啓発、患者会設立

支援や患者会での講演会開催支援など行う。 

 

B-4．AMED 研究(CiCLE 課題 045:家族性小児四

肢疼痛発作症に対する新規治療薬の開発研究)と

の連携 

将来的な治療を見据え、薬剤への反応性、その

背景となる遺伝子バリアントの関係など、ファーマ

コゲノミクスを考える点で、AMED 研究、治験との

緊密な連携を進める。本研究で得られる臨床的情

報は AMED 研究に還元し、治験実施における患

者リクルート、解析に活かす。 
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B-5．研究班会議の開催予定 

研究代表者の所属施設を事務局として、年 2

回の研究班会議を Web 開催する。疼痛評価を

含んだ重症度分類の作成については、担当者

間が相互連絡を取りながら作成の研究を実施

する。 

 

 

Ｃ．研究結果 

C-１．疼痛疾患の特性に基づいた「小児の疼痛指

標を含んだ重症度分類」の作成 （資料 1、2） 

前全国疫学調査で把握された患者において、小

児四肢疼痛発作症の重症度分類を創案した。 

疼痛疾患としてその特性に合った重症度を作成す

るため、はじめに一般的に認知・使用されている疼

痛指標、すなわち 1)痛みの評価（VAS:Visual 

Analogue Scale、FRS：Facial Rating Scale）、2)痛み

の性質（SF-MPQ-2, 短縮版マギル質問票）、3)日

常生活支障度（疼痛生活障害評価尺度  Pain 

Disability Assessment Scale ： PDAS、日本語版

EuroQol、PedsQL）、などを参照し、本疾患患者の

重症度評価として使用できるかの討議を行った。 

本研究の対象が小児であるため、症状を的確

に言語化できないこと、痛み以外に客観的な指標

がないこと（血液検査データや画像所見が全て正

常なので評価できない）、疼痛が発作性であること、

などの特殊性を考慮し、本疾患の特性を拾い上げ

かつ既存の評価尺度（主に PedsQL）の内容を取り

入れた重症度分類案を作成した（資料 1）。本案の

特徴としては、自己表現ができない乳幼児が対象

でも保護者の観察所見で記載できる点、診断基準

案の項目をある程度包含しそのなかに重症度をラ

ンク分けした点、である。は患者本人もしくは保護

者に記載いただき、直接研究責任者へ郵送しても

らう形式とした。 

調査書類はこれまでに遺伝学的評価の依頼をう

けて解析した患者の主治医へ郵送し、患者より直

接研究事務局へ回答を郵送していただいた。 

 

研究期間中には小児患者 39 名（調査時年齢は

3.7―18.5 歳（平均 8.9 歳、中央値 9.8 歳、SD4.3

歳））から回答を得た。 

1) 月の発作回数   

回数を後述のように分類・スコア化して選択式とし、

最も症状の強い時と現在との 2 点で評価された。

0：0〜2 日/月、1：3〜5 日/月、2：6〜9 日/月、3：

10〜14 日/月、4：15 日以上/月。結果はグラフに

示すようにスコア 0 から 4 まで満遍なく分布してい

たが、中央値は 6-9 回/月であった。 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

2）体育や部活動、スポーツ（幼児では遊び） 

スコアを以下のように定義した。0 ：支障なし、1:参

加はするがうまくできない（我慢している）、2:参加

できないことがある(数回/年以上）、3：参加できな

い（1 日/月以上）、4：参加できない（5 日/月以上）。

体育やスポーツ活動に参加できない日が年に数

回以上存在する例が半数〜8 割にのぼることが明

らかとなった。 
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3）睡眠への影響 

入眠困難、夜間覚醒によって翌日支障を生じる 

（朝起きられない、日中寝不足）の頻度について問

うた。0：0 日/月、1：1〜3 日/月、2：4〜6 日/月、3：

7〜9日/月、4：10日以上/月。本項目はスコア 2を

ピークとした分布を示しており、多数症例は月に 4

―9 日であった。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

4) 日常生活動作の制限 

以下の項目のうち何項目が該当するかの回答を

得た。 

・ 歩行困難・ものを持つことができない・ 階段昇

降・走るのが困難・ 登園・登校・授業参加に支障

あり ・ 食事・入浴などの生活動作に支障あり。

0 ：なし、1：1 項目、2：2 項目、3：3 項目 、4 ：4 項

目。その結果圧倒的に 4 項目とも該当する例が多

く存在し、日常生活動作に関してはほとんどの児

が発作中は歩行・ものを持つ、階段昇降が困難で

あり、学校や幼稚園生活への支障、食事や入浴へ

の影響があることを述べていた 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5）他臓器症状の合併 

以下のうちの該当項目を回答した。・消化器症状・

偏頭痛・四肢の痺れ感や脱力感。0 ：なし、1 ：1

項目、2：2 項目、3：3 項目。多くの例では他臓器症

状は認めなかったが、一部には複数の随伴症状を

有していることが判明した。 
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6）薬物使用状況 

0 ：使用なし、1 ：月の使用回数 3 回未満、2：月の

使用回数 4-10 回、3 ：月の使用回数：10 回以上。

結果としては月に 4―10 回が最多であるが症例に

よっては 10 回以上、もしくはきりがないので飲まな

い、という例も存在した。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

7) 直近の 1 ヶ月における痛みの強さ 

疼痛がひどいときの状態を NRS 0-10（もしくは face 

scale)で示してもらった。 0 ： 0   （face scale で

0）、 1：1-4  （face scale で 2・4）、 2 ：5-7  （face 

scae で 6）、 3 ：8-9  （face scale で 8）、 4：10  

（face scale で 10)。結果、圧倒的にスコア 4 が多数

を占めた。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

また重症度分類を暫定的に規定するにあたり、

最後の 7）NRS を除いた 1）〜6）のスコアを合計し

て 22 点満点とし、0-7 点、8―13 点、14―22 点で

ほぼ 1/3 ずつ軽症・中等症・重症となるよう分類し

たところ、今回の回答群は各 13 名(33%)・14 名

(35%)・11 名(28%)に仕分けされ、作成した重症度ス

コアを使用すると全体症例が極度に偏ることなく三

分されることが伺えた。 
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また、項目 1)から 6）の各スコアと総スコア(22 点満

点)との一次関数的相関については、1)月の発作

回数（R2=0.54）、2)運動活動（R2=0.52）、3）睡眠へ

の影響（R2=0.59）, 4）日常生活動作制限(R2=0.67)、

5)他臓器症状合併（R2=0.40）、6)薬物使用状況

（R2=0.51）と、いずれも一定の相関が伺えた。 

 

C-２．非典型例に対する国内調査およびエクソー

ム解析等より詳細な遺伝学的スクリーニング 

１）遺伝子病因バリアント未確定群に関する調査研

究 

国内調査(1 次、2 次)からの患者レジストリ 162 名

の中で約 50％ほどの非典型(遺伝子バリアント未

確定群)に関して、遺伝学的背景の調査を AMED

研究(CiCLE 課題 045：高橋、原田分担参画)と連

携して進めた。原因不明の疼痛家系 27 症例では

全エクソームシークエンスまでを実施されたが、デ

ータの解釈については未終了の状態である。 

 

２) 疼痛成人期移行群に対する調査研究 （資料

1、3） 

前研究（令和元年～令和 2 年）国内調査で登録さ

れた164名のうち、明らかとなった疼痛成人期移行

群に対しての調査を企画した。各症例の家系内親

族の疼痛成人期移行群の発症頻度、成人期疼痛

の特徴、QOL 調査のため、その調査項目と調査

計画について審議し、倫理委員会承認を得た。 

はじめに小児患者の重症度分類検討時と同様、

成人の疼痛指標について既存のものをピックアッ

プし、本疾患患者での評価に有用であるかを討議

した。具体的には、1)痛みの評価（NRS：Numerical 

Rating Scale, Pain Detect）、2)痛みの性質（SF-

MPQ-2, 短縮版マギル質問票）、3)日常生活支障

度（疼痛生活障害評価尺度  Pain Disability 

Assessment Scale：PDAS、日本語版 EuroQol）、4）

心 理 的 尺 度 （ HADS(Hospital Anxiety an 

dDepression scale)）について検討した。 

その結果、成人後の症状の有無から始まり、症状

残存の場合はその頻度や強さ、日常生活の障害

度、薬物使用状況、などの項目を設定した。既存

の評価尺度として、HADS(Hospital Anxiety an 

dDepression scale) 、 Pain Disability Assessment 

Scale：PDAS を採用し、アンケート内に含めた。 

調査書類はこれまでに遺伝学的評価の依頼をうけ

て解析した患者の主治医へ郵送し、患者より直接

研究事務局へ回答を郵送していただいた。 

 

研究期間中には成人 26 名から回答を得た。 

回答時年齢は平均 39.3 歳（20 歳から 98 歳）、年

代は 40 歳代が最も多く、成人期にも症状残存して

いる例が 22 名（85％）と多数であり、平均 発作回

数は 5.4 回/月 (0.3-20 回/月)、痛み発作の持続

時間  平均 116 分（10 – 720 分）、強い発作時

の NRS は平均 7.6(2-10)、一般的な発作時 NRS は

平均 4.9(2-8)であった。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

遺伝学的評価の判明しているのは SCN11A 
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p.R222H：12 名、p.R225C1 名、p.S697P 4 名(確定

は 2 名）、部位不明 1 名、遺伝子異常は不明また

はなしが 8 名であった。過去に症状の強かった時

期は7-10歳が最多であり、以後徐々に減少してい

る。発作の誘発要因については複数回答で、疲労

(73%)、雨や雪(73%)、気温の低下(64%)、梅雨(45%)、

台風(40%)、気圧の低下(36%)、気温の上昇(27%)、

心的ストレス（23%）、寝不足(14%)、に加え、自由回

答で飲酒後(27%)が複数記載されていたことは特

徴的であった（表 1）。コメントとして「飲酒時は 100%

痛くなる」「飲酒によって 7 割の確率で痛む」「飲む

前は痛み止めを内服する」などがみられた。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

日常生活への影響については、何らかの支障が

ある割合は睡眠（寝不足、覚醒、入眠困難）77％、

食事（食欲低下、摂取困難など）４６％、就労（病欠、

仕事量を減らす、など）73％、家事（不可もしくはや

れることが減る）73％、育児（不可もしくはこどもへ

の影響あり）60％、余暇活動（できない）50%、という

結果であった。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

また PDAS(慢性疼痛の指標)スコアは平均 37.0

点と高値であった。一方HADSスコアに関しては不

安尺度の平 5.3、抑うつ尺度の平均 5.3 点であり、

有意な精神衛生上の問題点は存在しないも、社会

生活へは依然影響が残存することが示された。 
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C-3．疾患啓発と患者会設立支援 

  前研究で作成した疾患ホームページを引継ぎ

本研究班として運用した。患者会準備に関する情

報提示、疾患ハンドブックとパンフレット（前年作成）

の PDF を HP から誰でもダウンロード可能とし、疾

患啓発に勤めた。また随時患者や各医療機関か

らの問い合わせをメールで受付けた。これまでにメ

ールで 121 家系（2 年間のメール受信数 319 通）

からの相談があり、その一部は居住地域に近い場

所の共同研究機関、研究協力機関、過去に遺伝

学的解析に参加した施設、などを紹介し、受診さ

れている。 

患者会設立支援としては、患者会準備委員会が

運営する LINEオープンチャットの立ち上げに関与

した。医学的な見地からその活用について討議に

入り、また啓発活動に関わった。 

患者会に関連する講演会開催支援として令和4年

度、令和 5年度それぞれオンラインセミナーを開催

した。令和 4 年度は研究班員のほか、過去に患者

レジストリに登録された症例の主治医、患者さんに

も案内し、自由参加していただいた。第一部は班

員主体の学術セミナーとして Nav1.5および不整脈

に関する講演、および小児の疼痛評価についての

講演をそれぞれの分野の第一人者に依頼した。

第二部は主に患者に向けての疾患の勉強会という

趣旨で講演を行った。第三部では、患者会準備委

員会の方を主体に普段の生活状況などをお話し

ていただき、患者さん同士の交流の場となった。 

令和 5 年度も 12/20 にオンラインセミナーを開催

し、「遺伝」、および「痛み」をテーマにした班員の

講演（秋岡親司医師、吉田健二医師）とその後の

患者・班員間の交流会の二部構成とした。前年より

も多数の患者家族の参加がえられ、普段の思いを

語り合える有意義な企画となった。 

 

＜2023/1/9 13:00-16:00 研究班主催オンライン

セミナー＞（資料 4）  

第一部 研究班セミナー 

• 堀江稔氏（京都民医連中央病院・滋賀医科

大学名 誉教 授 ） 「 Na Channelopathy – 

Nav1.5 と関連蛋白の異常による疾患」 

• 名古屋祐子氏（宮城大学看護学群小児看

護学領域准教授）「子どもの発達段階や特

性に応じた痛みの評価を関わりかた〜小児

看護の視点から〜」 

第二部  患者会セミナー 

• 野口篤子 「小児四肢疼痛発作症における

痛みの特徴」 

• 手塚徹 「小児四肢疼痛発作症の遺伝子

検査から分かってきたこと」  

第三部 患者会との交流会 

 

＜2024/12/10 15:00-16:30 研究班主催オンライ

ンセミナー＞（資料 5）  

第一部 患者会セミナー 

• 講演 1：吉田健司 「よくわかる遺伝のお話」 

• 講演 2：秋岡親司 「病気として痛みを捉える

こと」 

 

第二部 患者会との交流会 

 

C-4．AMED 研究(CiCLE 課題 045:家族性小児四

肢疼痛発作症に対する新規治療薬の開発研究)と

の連携 
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 本研究では、年度中に判明した新規患者のレジ

ストリ登録を行い、その臨床情報を検討したうえで

AMED研究と連携した。各症例では遺伝学的評価

を行われるとともに、治験実施における患者リクル

ートとして、適宜患者への情報提供を行い、治験

実施担当と患者・医療機関との橋渡し的な役割を

担当した。 

 

C-5. 研究班会議開催 

 令和 4 年度は 2 回の班会議をオンラインにて開

催した（2022/7/5, 2022/12/20） 。それ以外では、

班員全体でのメール審議もしくは臨時のオンライン

ミーティング(Zoom)を数回開催して、情報交換を行

った。 

令和 5 年度も 2 回の班会議をオンラインにて開催

した（2023/6/21, 2023/12/10）ほか、論文作成に

あたっては繰り返してのメール審議、討論を行った

。 

 

C-6. 遺伝学的検査の提供体制の整備 

疾患啓発活動の成果として徐々に疾患認知度が

上昇し、それとともに患者の遺伝学的検査のニー

ズも常に一定数存在するようになった。これまでは

AMED 研究班と連携して遺伝子解析を継続してき

たが、次年度以降は研究としての解析が一旦終了

となることをうけ、かずさDNA 研究所へ継続的な遺

伝学的検査の実施について依頼し、了承を得た。

種々の整備を経て 2022 年 11 月 2 日から、保険外

診療ではあるも全国の医療機関から遺伝子検査

の提出が可能となった。この検査では小児四肢疼

痛発作症で判明している原因遺伝子 SCN11A, 

SCN10A, SCN9A の 3 遺伝子を NGS で解析し、デ

ータの評価支援は当研究班員が担当することとし

た（小泉、手塚、吉田、奥田、野口）。2024 年 3 月

末までに 44 件の評価支援を実施した。 

 

Ｄ．考察              

令和 4 年度の活動の主軸の一つであった小児の

重症度分類案の作成については、その対象の特

殊性から、評価項目の選定に大変難渋した。疼痛

という主観的評価であること、症状は発作性で慢

性疼痛ではないこと、本疾患では一切の臨床検査

データ異常がないために客観的に重症度を捉える

術がないこと、対象は乳幼児も含むため自己申告

の信憑性が不十分な場合があること、などがその

理由である。班員の討議においても validation の

必要性や評価の仕方、客観性の担保、難病や小

児慢性特定疾病への応用が可能か、項目数の妥

当性、など様々な意見がでた。種々の意見を取り

入れ、なるべく実際の患者に即した内容ということ

で今回の暫定分類案に至った。 

令和 5 年度にはこの小児重症度分類の調査を全

国患者で実施したところ、項目によっては、回答が

均等に分散した項目もあれば、ある程度一定の傾

向を示す項目も存在する反面、全体のスコアとし

ては対象集団重症度に応じておおよそ均等に 3

つの群（軽症、中等症、重症）に分類されており、

各項目はさらなるブラッシュアップが望ましい反面、

調査自体は、国内患者全体の病状の傾向を反映

することができていたと思われる。 

また、研究班で蓄積した臨床情報および遺伝学的

情報をもとに expert opinion として、前研究班から

引き続いて検討・推敲していた暫定臨床診断基準

（次ページ表）を用い、これまでのレジストリ症例に

おける一致率を検証した。 

その結果 SCN11A の病的バリアント集団の

97%(41/42),SCN10A の 92％（13/14）、SCN9A の

75％(6/8）が診断基準に合致していた。本検証で

は正常対象集団がないので真の陰性的中度は不

明であるが、病的バリアント保持者の拾い上げに

おいては十分であると考えられた。 
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 成人期の臨床症状のアンケートについては、そ

の目的が現況の把握であるために、これまでの小

児臨床アンケートを転用しながら、成人における日

常生活障害の度合いを含めた。また、心理的な負

担や子どもに遺伝したことについての思いを記載

していただく欄を設け、遺伝性疾患に対する意識

についても聴取することとした。 

令和 5 年度の調査の結果、成人期も疼痛症状

が残存するという回答が返信の 8割にも上った。本

調査は患者の自由参加であるために、この回答は

有症状の患者からの返信が有意に多いというバイ

アスを含むものの、実際の症状の程度は上述の如

く、たびたび育児や就労を含め日常生活に支障を

きたし、PDAS を用いた慢性疼痛の客観的評価に

おいても相応の重症度を呈していることが判明し

た。本疾患は小児期の疼痛発作の記憶が強烈で

あること、家族性であるがために周囲も同様のエピ

ソードを忍耐で乗り切っている姿をみていること、

完治しないことを諦め受け入れざるを得ない環境

にあること、などが成人期の臨床症状の苦痛をマ

スクしている可能性もある。 

本疾患はナトリウムチャネルの機能獲得変異に

よって生じるが、その詳細な病態はまだ未解明で

あること、現時点で根本的な治療法がないこと、成

人期にも症状が残存して生活に支障をきたしうるこ

とから、指定難病としての適応も十分併せ持つと考

えられる。難病申請に向けてのさらなる情報収集

や患者の QOL 改善に向けての体制整備、病態解

明のための遺伝学的評価の進展などは、今後の

課題である。 

 

 

Ｅ．結論  

本疼痛疾患の特性・客観的な指標に基づいた

「小児の疼痛指標を含んだ重症度分類」作成の

ための調査研究を実施した。また並行して成人

患者の臨床の現状評価を行い、難病要件の適

合性について評価をするための基礎データを蓄

積した。 

これらの全国臨床調査を実施したことで国

内患者の臨床の実態が把握されてきた。ま

た AMED との連携により、希少疾患ではあ

るも継続的な患者発掘と啓蒙、治験へのリ

クルート活動を完遂した。AMED 研究は

R4 年度で終了となったが、かずさ DNA 研

究所での検査体制が整備されたことで継続

的に国内患者への遺伝学的検査の提供が可

能となった。また以前からの研究班ホームペー

ジからの情報発信の継続、患者交流会などの活動

も実施した。以上の活動により、小児四肢疼痛発

作症の診療体制構築の進歩に寄与した。 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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G．研究発表 

1.  論文発表 

・Okuda H, Inoue S, Oyamada Y, Koizumi A, 

Youssefian S. Reduced pain sensitivity of episodic 

pain syndrome model mice carrying a Nav1.9 

mutation by ANP-230, a novel sodium channel 

blocker. Heliyon.9:e15423.(2023) PMID: 

37151704 

 

2.  学会発表 

・吉田健司、手塚 徹, 奥田 裕子, 原田 浩二, 

加畑 理咲子, 秋岡 親司, 野口 篤子, 和田 恵

子, 中村 好一, 小泉 昭夫, 高橋 勉  

「小児四肢疼痛発作症の全国疫学調査」 

第 64 回日本小児神経学会 2022/6/2 高崎市 

 

・野口篤子、高橋勉 

 「小児四肢疼痛発作症の臨床的特徴（教育講

演 8）」 第 69 回日本小児保健協会学術集会 

2022/6/25 津市 

 

・東 純史, 眞田裕一, 石井裕代, 松村知美, 木

島衣里, 長谷川泰浩, 山本威久, 奥田裕子, 手

塚徹, 小泉昭夫 

 「レストレスレッグズ症候群との鑑別を要した小児

四肢疼痛発作症の同胞例」 第 64 回日本小児神

経学会 2022/6/2 高崎市 

 

・奥田裕子 , 杉昌樹 , 原田浩二 , Youseffian 

Shohab, 小泉昭夫 「小児四肢疼痛発作症モデ

ルマウスの減圧に対する疼痛行動解析」 

第  92 回  日本衛生学会学術総会（兵庫）  

2021 年 3 月 

 

・大内一孝, 久保裕, 中川憲夫, 奥田裕子, 原

田浩二 , 小泉昭夫 , 秋岡親司 ,家原知子  「

SCN11A における新規遺伝子変異を同定した小

児四肢疼痛発作症の一家系」 

第 125 回日本小児科学会 2022/4/15 郡山市 

 

・野口篤子 「四肢疼痛を呈する疾患の鑑別診断 

～ファブリー病と小児四肢疼痛発作症を考える～

」  Rare Disease Webinar  2023/3/8  秋田市 

 

・ Okuda Hiroko, Inoue Sumiko, Oyamada 

Yoshihiro, Koizumi Akio, Youssfian Shohab  

「 Reduced pain sensitivity of episodic pain 

syndrome model mice carrying a Nav1.9mutation 

by ANP-230, a novel sodium channel blocker」 

日本生理学会代 00 回記念大会（京都）2023 年 3

月 

 

・奥田 裕子, 井上 純子, 小山田 義博, 小泉 

昭夫, ユーセフィアン・ショハブ  「Naチャネル阻

害薬 ANP-230 の小児四肢疼痛発作症に対する

疼痛抑制効果の検証」 第 93 回 日本衛生学会

学術総会（東京）  2023 年 3 月 

 

 

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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【添付資料】 

資料 1： 小児の重症度分類、成人臨床調査の 

患者さんへの説明書 

資料 2： 小児の重症度分類 記入表 

資料 3： 成人の臨床症状調査アンケート 

資料 4:  オンラインセミナー フライヤー 

資料 5:  オンラインセミナー フライヤー
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