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【研究要旨】 

 弾性線維性仮性黄色腫（PXE）は、弾性線維変性・石灰化により結合組織の構

築的損傷を起こし、皮膚症状、視力障害、虚血性の心・脳・消化管障害などを

もたらす。その分子機構はいまだ不明のままであり、さらに本疾患は重症度が

個人で大きく異なり、予後の正確な予測は困難である。そのため、全国的実態

調査、さらにそれに基づいた診断基準、重症度判定基準、診療ガイドラインの

作成が必要である。 

 

 

Ａ．研究目的 

 平成 22 年度から本邦初の弾性線維性

仮性黄色腫の病態調査による把握を行い、

遺伝子解析を立ち上げ、診断基準 2012

を作成した。 

 2014 年度は、１）全国的疫学調査を４

年ぶりに実施し、登録患者の臨床経過、

また新たな患者の掘り起こしをおこなう。

２）重症度判定基準の作成。３）診療ガ

イドライン作成委員を募り作成を開始す

る。 

 2015 年度以降は、１）調査結果をもと

に診断基準 2012 を改訂する。２）診療ガ

イドライン作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

 PXE 患者の実態調査により、診断基準

の改定、重症度判定基準の作成、ならび

に診療ガイドライン作成を目指す。 

2014 年度 

 ４年前に全国 1,000 以上の皮膚科、眼

科、循環器科へ臨床調査個人票を送る方

法で、150 名弱の患者登録を行った。本

研究では同様の方法で全国的疫学調査を

実施し、登録患者（150 名弱）の臨床経

過、また新たな未登録患者の発見（50 名

程度）を目指す。 

１）実態調査：皮膚・眼・心血管症状・

病歴・治療を調査する。これらの病態の

正確な把握に皮膚科医、眼科医、循環器

科医を配置し調査項目を決定する。統計

学的解析には医療統計の専門科を配置す

る。本研究では４年前に行った実態調査

に参加したメンバーを想定している。 

２）ガイドライン作成準備：実態調査の

解析に参加するメンバーを中心に作成委

員会を発足させる。 

 

2015 年度以降 

１）2014 年度中に行う実態調査（臨床経

過のデータを含む）の結果をもとに、診

断基準を改訂する。 



２）臨床経過のデータによる予防・予後

の改善手段に取り組む。 

３）皮膚科のみならず眼科、循環器科な

どを含めた医師が利用できる実用的ガイ

ドラインを作成する。 

 

（倫理面への配慮） 

登録症例のプライバシーは、氏名を明記

せず暗号化し、入力されたコンピュータ

はインターネットに接続せず、またパス

ワードで厳重に管理している。多施設患

者登録ならびに遺伝子解析については倫

理委員会の審査をうけ、さらに患者より

文書で同意を得てから行っている。 

長崎大学で事前に審査を受けている研究

は以下の通りである。 

多施設患者登録システムによる、弾性線

維性仮性黄色腫患者の臨床像、自然経過、

予後、病因、治療の反応性の解析（平成

22 年 8 月 2 日～平成 27 年 3 月 31 日、承

認番号 100802191 期間延長申請中） 

 

Ｃ．研究結果 

１）患者データを基に診断基準の改定を

おこない、より平易な既述とすることで

一般診療医の使用しやすいものとなった。 

２）重症度は今回の研究で初めて導入し

たもので、スコア化をおこない、疾患重

症度判定が可能となった。本判定基準は

本研究班総会（2014 年 10 月）にて発表

し，承認を得た。(別表) 

３）ガイドライン委員を全国から選別し、

承諾を得た。 

 

 

 

 

 

PXE 診療ガイドライン作成委員 

宇谷厚志 (長崎大学皮膚科) 

谷崎英昭 (京都大学皮膚科) 

遠藤雄一郎（京都大学皮膚科） 

金田眞理 (大阪大学皮膚科) 

籏持 淳 (獨協大学皮膚科) 

北岡 隆 (長崎大学眼科) 

築城英子 (長崎大学眼科) 

田村 寛 (京都大学医療情報企画部) 

前村浩二 (長崎大学循環器内科) 

池田聡司 (長崎大学循環器内科) 

三長孝輔 (日赤和歌山医療センター 

消化器内科) 

荻 朋男 (長崎大学分子医学) 

山本洋介 (京都大学臨床研究総合 

センター) 

 

 

Ｄ．考 察 

 より正確な診断のため、症例収集を続

けて行く必要がある。 

 

Ｅ．結 論 

 本邦 PXE 患者のデータが集積できてい

る。そのデータを基に診断基準の改訂、

重症度判定基準作成は完了した。今後そ

の知見を参考にして診療ガイドラインを

作成する。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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Ｈ．知的所有権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

1. 特許取得 
なし 

2. 実用新案登録 
なし 

3. その他 
なし  

 


