






要旨:小児慢性特定疾患のうち、神経・筋疾患は 6疾患ある。これらのうち West 症候群と

結節性硬化症について、調査を行うこととした。West 症候群は原因の明らかな症候性と

原因不明の潜因性に分類した上で、発症月齢、性別、発症に関与すると考えられる諸因子、

画像所見、治療に対する反応などについて調査を行い、本疾患のプロフィールを描出する。

結節性硬化症は、症状がきわめて多彩であるので、West 症候群と同様の調査と共に主た

る症状の有無と、最近同定された遺伝子異常との関係について調査を行う。


