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序：てんかん症候群に関する公式声明について 

 

 てんかんはさまざまな病因によって生じ，多彩な

脳波・臨床所見や個人差の著しい臨床転帰を示す多

岐にわたる疾患・疾病群から成る． 

 国際抗てんかん連盟（ International League 

Against Epilepsy, ILAE）による 2017 年てんかん分

類では①発作型，②てんかん病型，③てんかん症候

群の 3 つの診断レベルを設定し，各レベルにおいて

病因と併存症を検討しなくてはならないことを強

調した 1．ILAE によるてんかんおよびてんかん症候

群の分類が 1985 年に初めて提案されるかなり以前

から，てんかん症候群は明確に区別できる脳波・臨

床単位として認識されていて，「ブルーガイド」や

「乳児期，小児期，青年期のてんかん症候群」2にま

とめられていたとはいえ，正式に認められた ILAEて

んかん症候群分類は存在しなかった． 

 この一連の ILAE 公式声明は，てんかん症候群の

定義を決定するために 2017 年に ILAE が設置した

疾病分類・定義作業部会の成果をまとめたものであ

る．われわれはてんかん症候群を「臨床所見および

脳波所見に特徴を有する集合体であり，その多くは

特定の病因（構造的，素因性，代謝性，免疫性，感

染性）によって裏づけられる」と定義した．てんか

んをもつ人の症候群診断は多くの場合，予後や治療

にも関わる．てんかん症候群の症状は年齢依存性を

示すことが多く，特定の年齢で発症するのが一般的

であり，場合によっては特定の年代で寛解すること

もある．症候群の多くは知的発達症や精神疾患をは

じめとするさまざまな併存症と強い関連性を示す

が，一方で，そのような併存症を伴わないことを特

徴とする症候群もある（図 1）． 

 てんかん症候群は慣例的に発症年齢に従って分

類されてきた．したがって，この ILAE 公式声明で

は新生児期と乳児期に発症する症候群（2 歳まで），

小児期に発症する症候群，さまざまな年齢で発症す

る症候群（小児患者と成人患者の両方にみられる）

に分けて記載している．さらに，特発性全般てんか

んに関する別個の公式声明も含まれている． 

 さらに，てんかん症候群を発作型に基づいて全般，

焦点，全般焦点合併に分類し，発達性てんかん性脳

症(developmental and epileptic encephalopathy, 

DEE)あるいは進行性神経学的退行を伴う症候群を

別のカテゴリーに分類している．2017 年てんかん分

類では基礎疾患（発達性脳症）とこれに重なるてん

かん性活動（てんかん性脳症）の両方が原因と考え
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図 1 なによりもまず，てんかん症候群は特有の脳波・臨床所見を有していなくてはならない．てんかん症候群の多くは特定

の併存症や予後とも関連している．さらに，病因特異的症候群は特異的かつ独自の病因と関連している．

 

られる発達障害を伴うてんかんを呼称するために

DEE という用語を提案した 1．DEE の大半は幼少期

に発症するので，長期にわたって正常に発達したあ

とに遅れててんかんを発症した場合に DEE という

用語を適用することはかなり難しい．そこで，ILAE

分類・定義作業部会は DEE を伴う症候群と進行性

神経学的退行を伴う症候群を同一とみなした．この

アプローチは認知機能障害以外の症状の有無にか

かわらず，神経学的退行による認知機能障害を伴う

症候群グループを明確化し，この認知機能障害が基

礎疾患に起因したり，これに重なるてんかん活動に

起因したり，あるいはその両方に起因したりするこ

とがあることを受け入れるものである． 

 さらに，ILAE 疾病分類・定義作業部会は特定の病

因と関連し，明確な表現型を呈する特徴のはっきり

した臨床単位をリストアップするために，病因特異

的症候群という概念を設定した．その例としては

CDKL5-DEE や PCDH19 群発てんかんなどの特定

の単一遺伝子てんかん，海馬硬化を伴う内側側頭葉

てんかんや視床下部過誤腫を伴う笑い発作などの

構造的病因を有する臨床単位などがある．今回の分

類では特定の病因を有するてんかんや特定の脳領

域・脳内ネットワークに起因するてんかんの多くを

症候群に含めなかったが，これらもまた特徴的な臨

床症状や脳波所見を有していることが少なくない．

ILAE 症候群分類に含めるてんかんの範囲を拡大し，

てんかん症候群として分類する基準に合致してい

る疾患であるのかを判断するためには，さらに研究

を続ける必要がある． 
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