
手術が必要となるてんかんの原因

　「てんかん」はひとつの病気の名前ではなく、「てんかん発
作」を起こすさまざまな病気の総称です。てんかんの原因と
なる病気にはたくさんの種類があります。多くのてんかんは
薬の治療で発作が無くなりますが、薬で治まらないてんかん
もあります。てんかんが薬で治まらない場合は、手術治療が
行われることがあります。手術が必要なてんかんの原因には
「海馬硬化症」「大脳皮質形成異常」そして「脳腫瘍」の3つ
が多いことが知られています。
　脳神経外科診療部では、てんかんの手術の主要な原因の
ひとつである脳腫瘍の遺伝子解析を行っています。私たち
は、当院で脳腫瘍によるてんかんで手術を受けた患者さん
の手術検体を用いた遺伝子解析を行いました。その結果、脳
腫瘍の原因となる遺伝子型を手術前のMRIから予測できる
ことを世界で初めて見出しました。この研究成果は2020年
12月にシアトルで行われたアメリカてんかん学会で発表し、
表彰されました。

MRIから遺伝子型を予測し、治療に役立てる

　脳腫瘍の遺伝子型を手術前のＭＲＩから予測する方法は、
「大脳皮質形成異常」にも応用することができます。私たちは
mTOR経路と呼ばれるグループの遺伝子の変異に着目し、
今後は大脳皮質形成異常も手術前のＭＲＩ検査を用いて遺伝
子型を予測する方法を開発したいと考えています。ＭＲＩから
遺伝子型を予測することは治療にも役立ちます。近年の分子
生物学の発展により、特定の遺伝子変異に対する分子標的薬
がたくさん開発されています。将来はＭＲＩ検査でてんかんの
原因となる病変の遺伝子型を予測し、その遺伝子型に見合っ
た分子標的薬を使用することで、手術をしなくてもてんかん
が治まるような治療ができることを目指しています。
　遺伝子の型によってＭＲＩの特徴が決まるという現象は、
「DNAからＲＮＡが作られ、ＲＮＡからタンパク質が作られ、タ
ンパク質から生物が作られる」という法則に則っています。こ
れはDNAの二重らせん構造を発見したクリック博士が50年
前に提唱した分子生物学のセントラルドグマ（中心原理）で
す。50年前の研究が、最新の医療を支えています。
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脳神経外科 は、てんかんおよび不随意運動症に対する検査・内科的治療および手術治療を行ってい
ます。手術で切除された組織を活用し、手術が必要になるような難治てんかんの原因となる病変の遺
伝子解析に取り組んでいます。
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研究概要の図（てんかんの原因となる脳腫瘍の遺伝子タイプを調べ、約半数
でBRAF V600E変異、約1割でFGFR1変異を認め、遺伝子のタイプに特徴
的なMRIの画像分類を発見）
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