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【研究要旨】 

 表皮水疱症に対する症度判定基準を改定した。主要な改定点は、病型如何に

関わらず皮膚症状および合併症をスコア化して重症度を判定できるようにした

ことである。具体的には、単純型でも重症例は特定疾患に認定され、一方栄養

障害型でも極めて軽症な例は除外されるようにした。また、これまで表皮水疱

症病型分類に含まれていなかったキンドラー症候群も、単純型と同様に臨床症

状に応じて特定疾患認定を可能にするように配慮した。 

 

 

Ａ．研究目的 

 特定疾患認定基準改定に伴い、表皮水

疱症の特定疾患認定判断基準を従来の病

型診断による認定から、臨床症状の重症

度に応じた認定が可能となるように重症

度判定基準を改定することを研究目的と

した。 

 

Ｂ．研究方法 

 平成 10 年度に厚生省特定疾患皮膚結

合組織調査研究班稀少難治性皮膚疾患分

科会（順天堂大学小川秀興班長）で作成

した表皮水疱症重症度判定基準案を参考

にして平成 26 年度改定版表皮水疱症重

症度判定基準を作成した。 

 

Ｃ．研究結果 

 平成 26 年度版重症度判定基準を作成

した（表１）。重症度判定基準作成に際し

ては、病型如何に関わらず皮膚症状およ

び合併症をスコア化して重症度を判定で

きるように改定した。具体的には、これ

まで特定疾患に認定されていなかった単

純型やキンドラー症候群であっても、全

身広範囲に水疱形成する場合や著明な足

底の角質増殖性変化による歩行障害など、

中等症・重症と認定すべき臨床症状を示

す症例は特定疾患と認定される。一方で、

これまでは特定疾患に認定されてきた栄

養障害型でも、爪の変形が症状の主体で

水疱形成の極めて少ない軽症例は特定疾

患から除外されることとなった。 

 

Ｄ．考 察 

 今回の重症度判定基準の改定により、

病型診断ではなく、臨床症状の重症度に

応じた特定疾患認定が可能となった。 

 現在、表皮水疱症のほぼすべての病



型・亜型で原因遺伝子が同定され、遺伝

子異常と病態の関係が明らかにされた結

果、病態解明を目的とした表皮水疱症遺

伝子診断研究のニーズが低下し、現在で

は国内で表皮水疱症の遺伝子診断依頼を

引き受けて実施しているのは北海道大学

と弘前大学の 2施設のみであるのが現状

である。これらの 2施設でさえ、今後長

期に表皮水疱症遺伝子診断を続けられる

保証は無く、遺伝子診断結果に依存した

重症度評価は今後ますます困難になるこ

とが予想される。そこで、今回改定した

重症度判定基準は、基本的に一般医療施

設に勤務する皮膚科専門医あるいは皮膚

難病認定医が通常診療時に判定可能とな

るように作成し、遺伝子診断や免疫染色

など特殊検査を基にした判定項目は必要

最小限に留めた。 

 合併症を含む臨床症状が固定していな

い新生児、乳幼児の場合、家族内に同症

患者が存在する場合は臨床的重症度の予

測は比較的容易であるが、家系内孤発例

の場合、臨床症状や病理学的所見のみで

は臨床的予後、重症度の予測判定は困難

である。そのため、新生児や乳幼児は皮

膚や粘膜の水疱新生数および潰瘍・びら

ん面積が重症度の判定基準となる。しか

し、新生児、乳幼児に対して「子ども手

当」「小児慢性特定疾病」による医療補助

がなされており、臨床症状が確定してい

ないこれら若年者に対しては、複合的に

重症度を判断して、状況に応じたサポー

トが必要である。 

 

Ｅ．結 論 

 表皮水疱症の重症度判定基準を改定し

た。平成 27 年度は、改訂版重症度判定基

準を利用した特定疾患認定作業に関して

情報を収集する。 
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