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【研究要旨】 

 当班では以前より先天性魚鱗癬の疫学調査を行って来た。今後は皮膚ならび

に皮膚以外の臓器の重症度、加えて患者 QOL の調査を進める必要がある。そこ

で過去の班研究で得られた魚鱗癬症候群患者の臨床データを基に、皮膚の重症

度につき解析を試みた。その結果、各魚鱗癬症候群間ならびに当該症候群症例

間において、臨床的多様性が観察された。今後は既全国疫学調査で把握されてい

る全先天性魚鱗癬患者における重症度とQOLに関する調査を進める予定である。 
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Ａ．研究目的 

 先天性魚鱗癬のうち、魚鱗癬症候群の

臨床疫学像を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

 2010 年度に行った全国疫学調査では、

過去 5年間に医療施設を受診した常染色

体劣性先天性魚鱗癬患者はおよそ 220 人

であり、そのうち魚鱗癬症候群の患者数

は約 85 名と推測された。それら調査施設

に二次調査票を送付したところ、42 例の

魚鱗癬症候群症例につき、臨床情報が得

られた。これらの中で診断が確定し、ま

た複数の症例が報告がある症候群につき

臨床症状の解析を行った。 

 

Ｃ．研究結果 

１）Netherton 症候群（17 例、図 1） 

a)皮疹の分布：全身又は限局性（1例）、 

b)紅皮症：あり又はなし、 

c)鱗屑の性状：大型又は細かい、 

d)鱗屑の色：褐色又は白色、 

e)鱗屑の剥奪：あり又はなし（2 例）、

f)掌蹠角化：あり又はなし、 

g)手指の拘扼：なし（一部にあり(1 例)、 

h)コロジオン児：あり（2例）又はなし、

であった。 

 



 

２）Keratitis

（KID）症候群（

a)皮疹の分布：全身又は限局、

b)紅皮症：あり又はなし、

c)鱗屑の性状：豪猪皮状又は細かい、

d)鱗屑の色：褐色又は白色

e)手指の拘扼：あり又はなし、

f)コロジオン児：あり（

であった。

 

３）Sjoegren Larsson 

Epilepsy

a)鱗屑の色：褐色又は白色、

b)掌蹠角化：あり又はなし、

c)歩行障害：あり、

Keratitis-ichthyosis
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コロジオン児：あり（1例）又はなし、

Sjoegren Larsson 症候群（

含む、図 3）  

鱗屑の色：褐色又は白色、

掌蹠角化：あり又はなし、

歩行障害：あり、 
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例）又はなし、

症候群（7 例、

鱗屑の色：褐色又は白色、 

掌蹠角化：あり又はなし、 
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a)
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d)コロジオン児：なし、であった。

４）Conradi-

-linked dominant chondrodysplasia 

punctata, CDPX2) 

Conradi 症候群（

a)皮疹の分布：全身性又は限局性

b)鱗屑の性状：大型又は細かい

c)鱗屑の色：褐色又は白色

d)姿勢の異常：あり又はなし

e)歩行障害：あり又はなし

f)コロジオン児：なし、であった。

コロジオン児：なし、であった。

-Hünermann

linked dominant chondrodysplasia 

punctata, CDPX2)  

症候群（3例、図

皮疹の分布：全身性又は限局性

鱗屑の性状：大型又は細かい

鱗屑の色：褐色又は白色

姿勢の異常：あり又はなし

歩行障害：あり又はなし

コロジオン児：なし、であった。

コロジオン児：なし、であった。

Hünermann-Happle syndrome 

linked dominant chondrodysplasia 

例、図 4）  

皮疹の分布：全身性又は限局性

鱗屑の性状：大型又は細かい 

鱗屑の色：褐色又は白色  

姿勢の異常：あり又はなし  

歩行障害：あり又はなし  

コロジオン児：なし、であった。

 

コロジオン児：なし、であった。 

 

Happle syndrome 

linked dominant chondrodysplasia 

 

皮疹の分布：全身性又は限局性  

  

 

コロジオン児：なし、であった。 

 



５）その他の魚鱗癬症候群（図

 1 例の解答や診断未定例のため、解析

は困難であった。

 

Ｄ．考 

 本邦で抽出された魚鱗癬症候群症例は

限られているものの、症候群間ならびに

各症候群症例間で臨床症状の多様性が存

在することが明らかとなった。今後は先

天性魚鱗癬全体（表皮融解性魚鱗癬、常

染色体劣性先天性魚鱗癬、道化師様魚鱗

癬、魚鱗癬症候群）の重症度と

き調査を進める予定である。

 

Ｅ．結 

 先天性魚鱗癬の臨床症状は従来想定さ

れていたものよりも多様であり、また魚

鱗癬症候群においても多様性が明かとな

った。 

 

Ｆ．健康危険情報

なし
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