
1 

（報告様式４） 

【課題管理番号】16ek0109041h0003 

平成 29年 5月 8日 

平 成 2 8 年 度 委 託 研 究 開 発 成 果 報 告 書 

I. 基本情報

事 業 名 ： （日本語）平成 28年度日本医療研究開発機構研究費（難治性疾患実用化研究事業） 

 （英 語）Japan Agency for Medical Research and Development (Practical Research 

Project for Rare/Intractable Diseases) 

研究開発課題名： （日本語）難治性てんかんを呈する希少疾患群の遺伝要因と分子病態の解明 

 （英 語）The research for unraveling the genetic factors and molecular 

pathology of rare diseases showing intractable epilepsy 

研究開発担当者  （日本語）昭和大学 講師 加藤光広 

所属 役職 氏名： （英 語）Showa University Associate Professor Mitsuhiro Kato 

実 施 期 間： 平成 26 年 4月 1日 ～ 平成 29年 3月 31日 

分担研究  （日本語）てんかん性脳症・孔脳症・視床下部過誤腫の遺伝要因と分子病態の解明 

開発課題名：  （英 語）Elucidation of genetic factors and molecular basis for epileptic 

encephalopathy, porencephaly and hypothalamic hamartoma 

研究開発分担者   （日本語）浜松医科大学医化学 教授 才津浩智 

所属 役職 氏名： （英 語）Department of Biochemistry Hamamatsu University School of Medicine, 

Professor, Hirotomo Saitsu 

分担研究  （日本語）てんかん性脳症の電気生理学的解析 

開発課題名：  （英 語）Electrophysiological analysis of epileptogenesis in the epileptic 

encephalopathy 

研究開発分担者   （日本語）浜松医科大学神経生理学 教授 福田敦夫 

所属 役職 氏名： （英 語）Hamamatsu University School of Medicine Professor Atsuo Fukuda 



2 

分担研究  （日本語）てんかん性脳症・皮質異形成の病理解析 

開発課題名：  （英 語）Pathological analysis of epileptogenic encephalopathy and focal 

cortical dysplasia 

研究開発分担者   （日本語）国立大学法人新潟大学 脳研究所・教授・柿田明美 

所属 役職 氏名： （英 語）Brain Research Institute, Niigata University, Professor 

   Akiyoshi Kakita 

分担研究  （日本語）Aicardi症候群・Coffin-Siris 症候群の遺伝要因の解明 

開発課題名：  （英 語）Genetic analysis for Aicardi syndrome and Coffin-Siris syndrome 

研究開発分担者   （日本語）横浜市立大学大学院医学研究科遺伝学 准教授 三宅紀子 

所属 役職 氏名： （英 語）Department of Human Genetics, Yokohama City University Graduate 

School of Medicine, Associate professor, Noriko Miyake 

分担研究  （日本語）皮質異形成・視床下部過誤腫・傍シルビウス裂症候群 

開発課題名：  （英 語）Cortical dysplasia, Hypothalamic Hamartoma and perisylvian syndrome 

研究開発分担者   （日本語）国立病院機構西新潟中央病院 統括診療部長 遠山潤 

所属 役職 氏名： （英 語）Nishi-Niigata Chuo National Hospital, Head, Medical Division, Jun 

Tohyama 

分担研究  （日本語）てんかん性脳症・傍シルビウス裂症候群・巨脳症-毛細血管奇形症の遺伝要因

と臨床病型の解明 

開発課題名：  （英 語）The research for unraveling the genetic factors and clinical 

phenotypes of epileptic encephalaopathy, perisylvian syndrome, and 

megalencephaly-capillary malformation.  

研究開発分担者   （日本語）山形大学医学部附属病院小児科 助教 中村和幸 

所属 役職 氏名： （英 語）Yamagata University Faculty of Medicine, Assistant Professor, Kazuyuki 

Nakamura 

分担研究  （日本語）難治性てんかんをきたす皮質形成異常症の遺伝的要因の解明 

開発課題名：  （英 語）The research for unraveling the genetic factors of malformation of 

cortical development showing intractable epilepsy 

研究開発分担者   （日本語）横浜市立大学大学院医学研究科遺伝学 講師 中島光子 

所属 役職 氏名： （英 語）Yokohama City University Graduate School of Medicine, Assistant 

Professor, Mitsuko Nakashima 



3 

II. 成果の概要（総括研究報告）

 難治性てんかんは知的障害や運動障害を併発し患者と家族の生活に大きな影響を与える。本

研究では、難治性疾患克服研究事業奨励研究 7班（てんかん性脳症、孔脳症、Aicardi症候群、

難治性脳形成障害、Coffin-Siris症候群、Landau-Kleffner症候群、傍シルビウス裂症候群）の

研究を引き継ぎ、更に 3 疾患（限局性皮質異形成、視床下部過誤腫、巨脳症-毛細血管奇形症）

を加えた疾患群の遺伝要因と分子病態を解明することにより、新規治療法の探索と既存治療薬

による個別化医療の実現をめざした。本研究は、１）全国(1000名超の小児神経医師ネットワー

クの協力)および世界規模での検体収集と２）遺伝子拠点研究班(横浜市立大学)と連携した世界

最先端の全エクソーム解析を特色とする。本研究では 1162例の DNA検体を収集し、次世代シー

ケンサーを用いて難治性てんかんの 529 例にエクソーム解析を行い、253 例(47.8%)で遺伝要因

を解明し、国際的にもトップクラスの検体数、遺伝要因の解明率である。新規原因遺伝子はこれ

までにてんかん性脳症の KCNB1、SLC12A5、PIGG、難治てんかんを併発する神経変性疾患の TBCD

を報告したほか、限局性皮質異形成(FCD)2 型、視床下部過誤腫の外科病理標本から MTOR, 

GLI3/OFD1の体細胞モザイク変異をそれぞれ同定した。機能解析中または解析予定を含め合計 15

個の新規原因遺伝子の同定数は国際的にもトップクラスである。FCD2型では mTOR 活性の亢進を

明らかにし、世界に先駆けて FCD 2型のてんかん発作に対する mTOR阻害剤による医師主導治験

を計画し、治験実施計画書、同意文書作成を行った。PMDA との対面助言を経て、ステップ３に

進み実用化につなげたい。てんかん性脳症のレジストリを運営し、変異-臨床病型データベース

に 716 例が登録された。診療ガイドラインとして ARX, STXBP1, SCN1A, PCDH19, SLC1A2, GABRB3

の既報告のまとめを作成した。 
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Intractable epilepsies and epileptic encephalopathies (EEs) develop not only refractory seizures, 
but also severe intellectual disability and impairment of motor development, resulting in 
impairing quality of life for patients and their families. Underlying cause for EEs had not been 
known for a long time. In this study, we carried seven previous studies of the Health and Labour 
Sciences Research Grant (Epileptic encephalopathies, Porencephaly, Aicardi syndrome, 
Intractable brain malformations, Coffin-Siris syndrome, Landau-Kleffner syndrome, Perisylvian 
syndrome) further and newly included three diseases (Focal cortical dysplasia (FCD), 
Hypothalamic hamartoma, Megalencephaly-related disorders) to reveal the genetic etiologies 
and molecular mechanisms of them. Our final goals are to hunt the novel therapeutic methods 
and to realize the precision medicine with the existing drugs. Major strategies to achieve the 
purpose mentioned above are 1) Nationwide sample collection in collaboration with more than 
1000 members of pediatric neurologists network (Zao seminar) as well as worldwide request and 
2) the most advanced whole exome sequencing in cooperation with one of gene analysis centers 
(Yokohama City University). We collected 1162 DNA samples and performed whole exome 
sequencing in 529 cases of epileptic encephalopathies, in which of 253 cases (47.8 %) genetic 
etiologies have been identified. They are top-class numbers for sample collections and mutation 
detection ratio. We also revealed novel causative genes, such as KCNB1, SLC12A5 and PIGG for 
epileptic encephalopathies, TBCD for neurodegenerative disease with refractory epilepsy, in 
addition to somatic mosaic mutations of MTOR and GLI3/OFD1 in surgically-resected brain 
samples of FCD type 2 and hypothalamic hamartoma, respectively. The numbers of newly 
identified genes including their functional analyses are ongoing or planned in this study reached 
to 15, which is one of the highest performances in the world. We identified increased activity of 
mTOR in FCD type 2, hence we planned an investigator-initiated clinical trial for intractable 
epileptic seizures in patients with FCD type 2 using a mTOR inhibitor, which is the first in the 
world. We have written the protocol and the documents for informed consent or assent. We 
registered 716 patients’ clinical information in the phenotype-genotype database for epileptic 
encephalopathies. Previously-reported basic and clinical information for each causative gene, 
such as ARX, STXBP1, SCN1A, PCDH19, SLC1A2, and GABRB3, were summarized as clinical 
practice guidelines. 
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22. The excitatory GABA action at the median eminence maintains the steady-state release 

of corticotropin-releasing hormone. (Poster),  Fukuda A.,  10th FENS Forum of 

Neuroscience, 2016.7.2-7.6, 国外. 

23. A novel excitatory GABAergic input from the arcuate nucleus to the median eminence 

involved in CRH release.（口頭）, Fukuda, A., Kakizawa, K., Watanabe, et al.,  The 

13th Korea-Japan Joint Symposium of Brain Sciences, and Cardiac and Smooth Muscle 

Sciences, 2016.8.26, 国外. 

24. SPTAN1 and Inherited GPI deficiency: PIG-A to PIG-Y. Clinical and genetic overview 

and innovative treatment options. （招待講演）, Mitsuhiro Kato,  The genetic 

epileptic encephalopathies (Teaching conference and workshop) :Florence,  September 

8-10, 2016, 国外. 

25. De novo KCNB1 mutations cause infantile epileptic encephalopathy with diffuse spike 

and slow wave discharges. (ポスター), Jun Tohyama, Mitsuhiro Kato, Tenpei Akita, 

Hadassa Goldberg-Stern, Yu Kobayashi, Shinichi Magara, Takao Komatsubara, Roni 

Cohen, Chihiro Ohba, Mitsuko Nakashima, Atsuo Fukuda, Hirotomo Saitsu, Naomichi 

Matsumoto,  The 12th European Congress on Epileptology: Prague,  September 11-15, 

2016, 国外. 

26. Differences in long-term outcomes in patients with focal cortical dysplasia type IIb 

with and without somatic MTOR mutations. (ポスター), Takao Komatsubara, Shinichi 

Magara, Yu Kobayashi, Kenichi Okazaki, Mitsuhiro Kato, Hiroshi Shirozu, Hiroshi 

Masuda, Mitsuko Nakashima, Hirotomo Saitsu, Naomichi Matsumoto, Akiyoshi Kakita, 

Masafumi Fukuda, Jun Tohyama,  The 12th European Congress on Epileptology: Prague,  

September 11-15, 2016, 国外. 

27. WDR45 mutation causes static encephalopathy of childhood with neurodegeneration in 

adulthood (SENDA).（口演）,  Kazuhiro Muramatsu, Satoko Kumada, Kenji Sugai,et al., 

第 56回日本小児神経学会総会：浜松 , 2014年 5月 29日-5月 31日, 国内. 

28. 分子病態から探るてんかん源性一てんかんと遺伝の正しい理解のために．（招待講演）, 加藤

光広, 第 24 回福岡・久留米てんかん研究会：福岡 , 2014年 6月 6日, 国内. 

29. PIGA 遺伝子変異による遺伝性 GPIアンカー欠損症の 1例．（口演）,  髙山留美子、曾田久美

子、安保亘、加藤光広, 第 20回漆山てんかんセミナー：静岡 , 2014年 6月 14日, 国内. 

30. 先天性 PIGA 欠損症について．（口演）,  村上良子、井上徳光、加藤光広、木下タロウ, 第 51

回補体シンポジウム：神戸 , 2014年 8月 22日-23日, 国内. 

31. CDKL5変異を認めた早期発症てんかん性脳症の１例．（口演）,  清和ちづる、白幡惠美、伊東

愛子、中村和幸、高橋信也、加藤光広, 第 19回山形小児神経研究会：山形 , 2014年 9月 19

日, 国内. 

32. 睡眠障害（中途覚醒）を伴うてんかん性脳症の 1例．（口演）,  篠崎敏行、石垣隆介、田邉さ

おり、木村敏之、加藤光広, 第 19回山形小児神経研究会：山形 , 2014年 9月 19日, 国内. 

33. SCN2A変異を有し、特異な経過を辿ったてんかんの一例．（口演）,  石渡久子、馬場信平、森

山剣光、中島啓介、鹿島田彩子、加藤光広、中島光子、菅原祐之、岩川善英, 第 61回日本小

児神経学会関東地方会学術集会：つくば , 2014年 9月 20日, 国内. 
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34. 希少難病の原因遺伝子探索と臨床へのフィードバックーてんかん性脳症を中心にー．（招待講

演）, 加藤光広,  東京医科歯科大学小児科マンデーセミナー：東京 , 2014年 9月 29日, 国

内. 

35. 難治てんかんとしてフォローされ 17歳で全エクソーム解析により小児交互性片麻痺と診断さ

れた１例．（ポスター）, 鹿島田彩子、高橋孝治、石渡久子、中島啓介、鹿島田彩子、加藤光

広、中島光子、菅原祐之、岩川善英, 第 48回日本てんかん学会年次学術集会：東京 , 2014

年 10月 2-3日, 国内. 

36. てんかんで発症し、脳症様エピソードを経て著明な退行を示した SSADH 欠損症の一例．（ポス

ター）, 石渡久子、鹿島田彩子、高橋孝治、黒神経彦、下平雅之、佐久間啓、才津浩智、加藤

光広、菅原祐之, 第 48回日本てんかん学会年次学術集会：東京 , 2014年 10月 2-3日, 国

内. 

37. CDKL5遺伝子異常を伴い遅発性の悪化を示したてんかん性脳症の女児例（ポスター）, 西倉紀

子、松井潤、吉岡誠一郎、高野知行、竹内義博、加藤光広, 第 48回日本てんかん学会年次学

術集会：東京 , 2014年 10月 2-3日, 国内. 

38. A Newly identified congenital disorder of glycosylation caused by de novo mutations 

in SLC35A2 encoding a UDP-galactose transporter is associated with early-onset 

epileptic encephalopathy.（口演）,  中村和幸、小寺 啓文、加藤光広、他, 第 48回日本て

んかん学会年次学術集会：東京 , 2014年 10月 2-3日, 国内. 

39. West症候群および関連症候群．（招待講演）, 加藤光広,  日本てんかん学会第 9回てんかん学

研修セミナー：東京 , 2014年 10月 4日, 国内. 

40. 乳幼児てんかん性脳症の例の遺伝子診断ー臨床症状から解析法の選択について．（口演）,  加

藤光広,  日本人類遺伝学会第 59 回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東京 , 

2014年 11月 20-22日, 国内. 

41. Sturge-Weber syndromeにおける GNAQ体細胞変異の同定．（口演）,  中島光子、宮嶋雅一、新

井一、他,  日本人類遺伝学会第 59回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東

京 , 2014年 11 月 20-22 日, 国内. 

42. SCN8Aの de novo変異が原因となる乳児期早期発症の難治性てんかんについての検討．（口

演）,  大場ちひろ、加藤光広、高橋悟、他,  日本人類遺伝学会第 59回大会・日本遺伝子診

療学会第 21 回大会合同大会：東京 , 2014年 11月 20-22日, 国内. 

43. PIK3R2 遺伝子変異を認めた Megalencephaly- polymicrogyria- polydactyly-hydrocephalus 

(MPPH) 症候群の軽症例．（ポスター）, 露崎悠、佐藤睦美、渡辺肇子、安西理恵、市川和志、

井合瑞江、山下純正、後藤知英、黒澤健司、中村和幸、加藤光広、才津浩智、松本直通, 日本

人類遺伝学会第 59回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東京 , 2014年 11月

20-22日, 国内. 

44. 難治性シャント機能不全を呈した Dandy-Walker malformationにおける PLG遺伝子変異．（口

演）, 原田敦子、宮冬樹、金村米博、山中巧、吉川大和、宇都宮英綱、埜中正博、岡本伸彦、

角田達彦、加藤光広、齋藤伸治、小崎健次郎、山崎麻美, 日本人類遺伝学会第 59回大会・日

本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東京 , 2014年 11月 20-22日, 国内. 
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45. 複合ターゲットエンリッチメント法による exome解析と疾患原因変異の同定．（口演）, 宮冬

樹、加藤光広、塩濱直、他, 日本人類遺伝学会第 59回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会

合同大会：東京 , 2014年 11月 20-22日, 国内. 

46. 先天性糖鎖合成異常症の新規原因遺伝子 COG2 の同定 （口演）, 小寺啓文、安藤直樹、湯浅

勲、他, 日本人類遺伝学会第 59 回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東京 , 

2014年 11月 20-22日, 国内. 

47. TUBB4A 変異が引き起こす白質形成不全症の表現型の検討 （口演）, 才津浩智、宮武聡子、小

坂仁、他, 日本人類遺伝学会第 59回大会・日本遺伝子診療学会第 21回大会合同大会：東

京 , 2014年 11 月 20-22 日, 国内. 

48. 分子病態から探る稀少難治てんかんの臨床像．（招待講演）, 加藤光広, 第 30回佐賀てんかん

懇話会：佐賀 , 2014年 11月 25日, 国内. 

49. 脳形成異常とてんかんの分子病態-構造異常と機能異常の遺伝的関連性．（招待講演）, 加藤光

広, 大阪大学医学部セミナー, 2015年 4月 17日, 国内. 

50. SCN8A の変異を認めた難治性てんかんの 1男児例．（ポスター）, 小西行彦、冨田理絵、西庄

佐恵、岡田仁、日下隆、神内斉、西田智子、加藤光広、松本直通、中島光子, 第 118回日本小

児科学会学術集会, 2015年 4月 18日, 国内. 

51. 脳形成障害の分子診断．（招待講演）, 加藤光広, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 2015年

5月 28-30日, 国内. 

52. TUBA1A mutation can cause hydranencephaly, the most severe form of lissencephaly．

（口頭）, Setsuri Yokoi，Naoko Ishihara，Jun Natsume，Hiroyuki Yamamoto，Makiko 

Tsutsumi，Itaru Yanagihara，Fuyuki Miya，Mitsuhiro Kato，Tatsuhiko Tsunoda，Kenjiro 

Kosaki，Yonehiro Kanemura，Shinji Saitoh，Hiroki Kurahashi, 第 57回日本小児神経学会

学術集会, 2015年 5月 28-30日, 国内. 

53. Genetic analysis of West syndrome with involuntary movements：a single center 

study．（口頭）, Yu Kobayashi，Noriyuki Akasaka，Shinichi Magara，Hideshi Kawashima，

Hideaki Shiraishi, Kazuyuki Nakamura，Mitsuhiro Kato，Jun Tohyama，Hirotomo Saitsu，

Naomichi Matsumoto, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 2015年 5月 28-30日, 国内. 

54. A novel TUBB3 mutation presenting with focal autonomic neuropathy．（口頭）, Shinobu 

Fukumura，Kentaro Kawamura，Koki Nikaido，Hiroyuki Tsutsumi，Toshihide Watanabe，

Akiko Tsuzuki，Mitsuhiro Kato, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 2015年 5月 28-30日, 

国内. 

55. KCNT1遺伝子の新生変異が同定された early onset epileptic encephalopathy（EOEE）の 1男

児例．（口頭）, 藤井裕士，小林良行，石川暢恒，加藤光広，中島光子，松本直通, 第 57回日

本小児神経学会学術集会, 2015年 5月 28-30日, 国内. 

56. Treatment of intractable neonatal seizure in a case with a SCN2A mutation by using a 

lidocaine patch．（ポスター）, Tomomi Nagata，Mika Takeshita，Natsumi Morishita，

Shinichiro Morichi，Yu Ishida，Yasuyuki Morishima，Shingo Oana，Gaku Yamanaka，

Tasuku Miyajima，Mitsuhiro Kato，Hisashi Kawashima, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 

2015年 5月 28-30日, 国内. 
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57. 我が国の傍シルビウス裂症候群の臨床的特徴．（口頭）, 鳥巣浩幸，荒井洋，白石秀明，遠山

潤，川村孝，原寿郎，加藤光広, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 2015年 5月 28-30日, 

国内. 

58. 遺伝子異常により神経症状を来した父子例．（ポスター）, 野村恵子，小篠史郎，小菅浩史，

木村重美，遠藤文夫，植田昭彦，加藤光広, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 2015年 5月

28-30日, 国内. 

59. SCN8A遺伝子の新生変異による大田原症候群の 1例．（ポスター）, 原口康平,緒方怜奈,中村涼

子, 松倉幹、チョンピンフィー、吉良龍太郎、加藤光広, 第 57回日本小児神経学会学術集会, 

2015年 5月 28-30日, 国内. 

60. PI3K-AKT-mTORシグナル伝達系の遺伝子変異を認める巨脳症の臨床像．（口頭）, 原田敦子，金

村米博，宮冬樹，才津浩智，山中巧，埜中正博，西山健一，岡本伸彦，宇都宮英綱，加藤光

広，斎藤伸治，角田達彦，藤井幸彦，松本直通，山崎麻美, 第 57回日本小児神経学会学術集

会, 2015年 5月 28-30日, 国内. 

61. 幼児のてんかん原性側頭葉嚢胞性病変：血管周囲性に未分化細胞の配列を認めた 3例の臨床病

理像（ポスター）, 清家尚彦、柿田明美 他, 日本神経病理学会, 2015.6.4, 国内. 

62. Epileptogenesis in mesial temporal lobe epilepsy: physiological and histological 

features（口頭）, 北浦弘樹、柿田明美 他, 日本神経病理学会, 2015.6.5, 国内. 

63. Characteristic p57/Kip2 expression in balloon cells in focal cortical dysplasia（口

頭）, 木村正志、柿田明美 他, 日本神経病理学会, 2015.6.5, 国内. 

64. mTOR経路の分子異常による小児神経疾患．（招待講演）, 加藤光広, 第 17回小児神経わかて会

（東京大学小児科神経グループ）, 2015年 8月 29日, 国内. 

65. TUBA1A 変異を認めた両側傍シルビウス裂多小脳回の１例．（口頭）, 白井謙太朗，中山純子，

今井克美，他, 第 63 回日本小児神経学会関東地方会, 2015年 9月 5日, 国内. 

66. 限局性皮質異形成(FCD)IIb 型における MTOR体細胞変異の同定．（口頭）, 中島光子、才津浩

智、武井延之、他, 日本人類遺伝学会第 60回大会, 2015年 10月 14-17日, 国内. 

67. 出生前ストレス曝露による生後大脳皮質における GABA細胞とペリニューラルネットの減少

（口頭）, 福田敦夫, 第 13回糖鎖科学コンソーシアムシンポジウム, 2015.10.20, 国内. 

68. SCN2A遺伝子に変異を伴う新生児期発症難治性てんかんの一例．（口頭）, 松井潤、西倉紀子、

底田辰之、他, 第 58回日本小児神経学会近畿地方会, 2015年 10月 24日, 国内. 

69. GABRA1 遺伝子異常を伴った難治性てんかんの 2例．（ポスター）, 前田寿幸、荒木薫、田島大

輔、他, 第 49回日本てんかん学会学術集会, 2015年 10月 30-31日, 国内. 

70. 難治性強直発作等に Levetiracetamが著効した先天性 GPI欠損症（PIGA遺伝子異常）の 1男児

例．（ポスター）, 榊原崇文、樋口嘉久、村上良子、他, 第 49回日本てんかん学会学術集会, 

2015年 10月 30-31日, 国内. 

71. 新規 SCN1A変異を認めた不随意運動を伴う乳児てんかん性脳症の一例（ポスター）, 小林悠，

大橋伯，小松原孝夫，他, 第 49回日本てんかん学会学術集会, 2015年 10月 30日, 国内. 

72. CRH 放出機構における新規 GABA 作用の発見（口頭）, 福田敦夫, 柿沢圭亮, 渡部美穂, 他., 

第 42回日本脳科学会, 2015.11.12, 国内. 

73. 次世代シークエンスが切り開く発達期脳神経疾患の原因解明（口頭）, 才津浩智, 第 44回日

本小児神経学会東海地方会, 2016年 1月 23日, 国内. 
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74. mTOR経路の遺伝子変異による小児神経疾患. （招待講演）, 加藤光広, 第 57回神奈川小児神

経懇話会：横浜, 2016年 2月 6日, 国内. 

75. 発達期脳神経疾患の遺伝要因の解明（招待講演）, 才津浩智, 第 173回東北小児神経学研究

会, 2016年 2月 7日, 国内. 

76. 大脳形成異常の基礎と臨床の最先端：診断から治療へ. （招待講演）, 加藤光広, 第 50回新

潟小児神経学研究会：新潟, 2016年 2月 13日, 国内. 

77. 小児神経学における難病研究のこれから. （招待講演）, 加藤光広, 第 64回日本小児神経学

会関東地方会（教育講演）：品川, 2016年 3月 5日, 国内. 

78. Aberrant oscillation property of Perkinje cells is caused by decreased tonic 

inhibitionin granule in granule cells in mice model of Angelman syndrome.（口頭）, 

Egawa, K. and Fukuda, A., 第 93回日本生理学会大会, 2016.3.23, 国内. 

79. Genetic analysis in West syndrome and Ohtahara syndrome: a single center study. 

Tohyama J, Kobayashi Y, Magara S, Okazaki K, Komatsubara T, Akasaka N, Nakashima M, 

Kato M, Saitsu H, Matsumoto N. The 13th International Congress of Human Genetics：京

都,2016 年 4月 3 -8日，国内  

80. SCN1A遺伝子変異を有するてんかん 3症例に対するスチリペントールの使用経験. (ポスタ

ー）, 石田悠、竹下美佳、森下那月美、他, 第 119回日本小児科学会学術集会：札幌, 2016年

5月 13-15日, 国内. 

81. 乳幼児てんかん脳症の遺伝的背景の解明. （招待講演）, 加藤光広, 第 119回日本小児科学会

学術集会（シンポジウム）：札幌, 2016年 5月 13-15日, 国内. 

82. 脳外科疾患における体細胞モザイク変異（招待講演）, 才津浩智, 第 5回 トランスレーショ

ナルてんかん研究会, 2016年 5月 13日, 国内. 

83. Static encephalopathy of childhood with neurodegeneration in adulthood（SENDA）の一

剖検例. (ポスター) 清水宏，村松一洋，森下英晃，他, 第 57回日本神経病理学会, 

2016.6.2, 国内. 

84. アストロサイト：病態における形態変化（招待講演）, 柿田明美, 第 57回日本神経病理学会, 

2016.6.2, 国内. 

85. 海綿状血管腫におけるヘモジデリン沈着とてんかん原性の検討. (ポスター) 北浦弘樹、清水

宏、福多真史、他., 第 57 回日本神経病理学会, 2016.6.2, 国内. 

86. 内側側頭葉てんかん患者における海馬硬化症と扁桃体の細胞脱落についての検討.(ポスター)

中山遥子, 福多真史, 増田浩, 他, 第 57回日本神経病理学会, 2016.6.2, 国内. 

87. 内側側頭葉てんかん患者の海馬硬化における酸化損傷タンパク質の同定とタンパク質発現変動

解析. (ポスター)古川絢子、柿田明美、千葉陽一、他., 第 57回日本神経病理学会, 

2016.6.2, 国内. 

88. ARID1B 遺伝子欠失を認めたてんかんを合併する Coffin-Siris症候群の女児例.(ポスター）, 

堀野朝子，高橋幸利，大星大観，他, 第 58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月

2-5 日, 国内. 

89. Dandy-Walker malformationにおける遺伝子解析. （口頭）, 原田敦子，宮冬樹、宇都宮英

綱，他, 第 58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月 2-5日, 国内. 
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90. Modeling the cellular phenotype of STXBP1-related epileptic encephalopathy using 

iPSC. (口頭）, Satoshi Yamashita, Tomohiro Chiyonobu, Michiko Yoshida, et al., 第 58

回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月 2-5日, 国内. 

91. mTOR病：シグナル伝達異常と分子標的治療. (招待講演）, 加藤光広, 第 58回日本小児神経学

会学術集会（シンポジウム 11「小児神経疾患病態の最新理解」）：新宿, 2016年 6月 2-5日, 

国内. 

92. Novel GPI deficiency caused by PIGG mutations shows intellectual disability, 

seizures and hypotonia. (口頭）, Kazuyuki Nakamura, Mitsuhiro Kato, Periklis 

Makrythanasis, et al., 第 58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月 2-5日, 国

内. 

93. TUBA1A 遺伝子変異を認めた孔脳症、多小脳回、小脳低形成の軽症例.(ポスター）, 里龍晴、加

藤光広、井上大嗣、他, 第 58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月 2-5日, 国内. 

94. 新生児痙攣の後に Infantile Spasmを発症し KCNQ2 遺伝子異常を認めた男児例. (ポスター）, 

富永康仁，渡辺陽和，岸本加奈子，他, 第 58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6

月 2-5日, 国内. 

95. 中枢神経症状を主症状とする congenital disorders of glycosylation: SLC35A2変異を認め

た早期発症てんかん性脳症の女児例．(ポスター）, 木水友一，堀野朝子，吉富晋作、他, 第

58回日本小児神経学会学術集会：新宿, 2016年 6月 2-5日, 国内. 

96. 皮質障害を伴う白質変性と末梢神経障害をきたした FOLR1 遺伝子変異による中枢性葉酸欠乏症

の 1例（ポスター）, 小林悠，小松原孝夫，眞柄慎一，他, 第 58回日本小児神経学会, 

2016．6．3, 国内. 

97. 睡眠時持続性棘徐波を示すてんかん性脳症に対するステロイドパルスの効果の検討（口頭）, 

小林悠，小松原孝夫，眞柄慎一，他, 第 58回日本小児神経学会, 2016．6．3, 国内. 

98. 脳室周囲結節状異所性灰白質の臨床症状とてんかん治療の検討（口頭）, 小松原孝夫，小林

悠，眞柄慎一，他, 第 58回日本小児神経学会, 2016．6．3, 国内. 

99. TOSCA試験 第二回中間解析結果（口頭）, 遠山潤，金子英雄，今井克美，他, 第 58回日本小

児神経学会, 2016．6．3, 国内. 

100.分子病態から考える乳幼児てんかんの治療戦略. (口頭）, 加藤光広, 第 44回昭和大学神経研

究会：東京, 2016年 6月 10日, 国内. 

101.West症候群を発症し WDR45遺伝子の変異を認めた BPAN の男児例. (口頭）, 吉冨晋作、高橋幸

利、大星大観、他, 静岡小児神経研究会：静岡, 2016年 7月 2日, 国内. 

102.反復する肺胞出血を契機に診断した COL4A1遺伝子異常の 1例. (口頭）, 安部義一、松塚敦

子、平野直樹、他, 第 99回日本小児科学会大分地方会：大分, 2016年 7月 3日, 国内. 

103.次世代シークエンス解析による遺伝子診断～原因不明症例における有用性～（招待講演）, 才

津浩智, New Insights of Molecular Genetics on Growth Disorders., 2016年 7月 9日, 国

内. 

104.Prenatal stress causes loss of GABAergic interneurons and perineuronal nets in the 

cerebral cortex of GAD67-GFP knock-in mouse offspring. (Poster), Fukuda A, Wang T, 

Yanagawa Y, et al., 第 39回日本神経科学大会, 2016.7.21, 国内. 
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105.母仔相関に関与する液性シグナルと GABA－Cl-ホメオスタシスに基づく脳発達障害モデル.（口

頭）, 福田敦夫., 第 5回日本 DOHaD研究会学術集会, 2016.7.23, 国内. 

106.てんかん原性脳病巣の病理（招待講演）, 柿田明美, 第 8回日本神経病理学会 東海北陸地方

会, 2016.9.3, 国内. 

107.マルチモーダルな GABAの作用.（口頭）, 福田敦夫., 第 96回北海道医学大会生理系分科会・

日本生理学会北海道地方会, 2016.9.10, 国内. 

108.原因不明の小児神経疾患の遺伝子診断（招待講演）, 才津浩智, 第 46回小児神経学セミナー, 

2016年 9月 17日, 国内. 

109.内側側頭葉てんかん患者における海馬硬化症と扁桃体の細胞脱落についての検討., 中山遥子, 

増田浩, 白水洋史, 他, 第 75回日本脳神経外科学会, 2016.9.29, 国内. 

110.遺伝性てんかんの分子標的治療戦略. （招待講演）, 加藤光広, 第 105回京滋神経セミナー：

京都, 2016年 9月 30 日, 国内. 

111.抑制性シナプス機能のダイナミクスとてんかん原性. （招待講演）, 福田敦夫., 第 50回日本

てんかん学会学術集会, 2016.10.8, 国内. 

112.新生児期発症のてんかん・てんかん症候群—遺伝子の新しい知見と概念の変遷に着目して（招

待講演）, 遠山潤, 第 50回日本てんかん学会, 2016.10.7, 国内. 

113.FCD-mTORに関したてんかん（招待講演）, 遠山潤, 第 50回日本てんかん学会, 2016.10.８, 

国内. 

114.Non-lesional ECSWS 例における脳磁図による推定てんかん焦点と認知機能スコアの関連につい

て(ポスター）, 眞柄慎一，小松原孝夫，放上萌美，小林悠，遠山潤, 第 50回日本てんかん学

会, 2016.10.8, 国内. 

115.難治けいれん重積を繰り返した HCN1 変異による早期乳児てんかん性脳症の 1例（ポスター）, 

小林悠，小松原孝夫，放上萌美，眞柄慎一，遠山潤，才津浩智，松本直通, 第 50回日本てん

かん学会, 2016.10.7, 国内. 

116.線状脂腺母斑症候群 3例のてんかん治療経過について（ポスター）, 小松原孝夫，放上萌美，

眞柄慎一，小林悠，遠山潤，, 第 50回日本てんかん学会, 2016.10.7, 国内. 

117.FCD type IIaと type IIbの臨床所見の差異.（口頭）, 白水洋史，増田 浩，伊藤陽祐，他., 

第 50回日本てんかん学会, 2016.10.8, 国内. 

118.ヒトてんかん原性脳病巣の病態を知るための病理学的アプローチ（招待講演）, 柿田明美, 第

50 回日本てんかん学会, 2016.10.8, 国内. 

119.視床下部ストレス応答における GABA 作用の多様性とそのメカニズム.（口頭）, 福田敦夫., 

第 43回日本神経内分泌学会学術集会, 2016.10.14, 国内. 

120.てんかんの病理：ビジュアルプラクティス（招待講演）, 柿田明美, 第 129回 宮城神経放射

線カンファレンス, 2016.11.18, 国内. 

121.結節性硬化症の病態病理：手術標本を用いた解析（招待講演）, 柿田明美, 結節性硬化症の治

療を考える会, 2016.11/25, 国内. 

122. West 症候群と Ohtahara 症候群の遺伝子解析，遠山潤，小林悠，眞柄慎一，小松原孝夫，放上萌

美，中島光子，加藤光広，才津浩智，松本直通，第 39 回日本小児遺伝学会，2016 年 12 月 9—10

日，国内． 
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（３）「国民との科学・技術対話社会」に対する取り組み 
 
1. 脳形成異常の最新医学知識, 加藤光広, 2015 年滑脳症親の会・AMED 難治性てんかん班共催合同シ

ンポジウム, 大阪, 2015 年 5 月 30 日, 国内 
2. 脳形成障害とてんかん治療, 遠山潤, 2015 年滑脳症親の会・AMED 難治性てんかん班共催合同シン

ポジウム, 大阪, 2015 年 5 月 30 日, 国内 

3. 脳形成と滑脳症の基礎知識, 加藤光広, 2016 年滑脳症親の会・AMED 難治性てんかん班共催合同シ

ンポジウム, 東京, 2016 年 6 月 5 日, 国内 

4. 脳形成障害とてんかん治療, 遠山潤, 2016 年滑脳症親の会・AMED 難治性てんかん班共催合同シン

ポジウム, 東京, 2016 年 6 月 5 日, 国内 

 

 

（４）特許出願 

希望なし 
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