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【研究要旨】 

 9 種類の稀少難治性皮膚疾患（天疱瘡、膿疱性乾癬、表皮水疱症、先天性魚鱗

癬、神経線維腫症（Ⅰ・Ⅱ）、色素性乾皮症、結節性硬化症、類天疱瘡（後天性

表皮水疱症を含む）、弾性線維性仮性黄色腫）に係る生体試料の集積を行い、DNA

の形で合計 25 検体を収集した。このうち、天疱瘡 5検体を当事者間での契約締

結を経た後、ガイドライン最適化研究のために供することができた。 
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Ａ．研究目的 

 9 種類の稀少難治性皮膚疾患（天疱瘡、

膿疱性乾癬、表皮水疱症、先天性魚鱗癬、

神経線維腫症（Ⅰ・Ⅱ）、色素性乾皮症、

結節性硬化症、そして、平成 26 年度から

類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）、弾

性線維性仮性黄色腫の２疾患を加えた合

計９疾患）を対象疾患として、多施設共

同で当該９疾患について疾患毎に臨床情

報付き生体試料（主に DNA 遺伝子）を寄

託・管理・分譲できるネットワークシス

テムの整備・拡充に取り組むことを目的

とする。 

 



Ｂ．研究方法 

 生体試料集積ネットワークシステムの

基本的枠組みは、平成 21 年度に厚生労働

科学研究補助金の支援を得て、神経皮膚

症候群に関する調査研究班の協力の下に

構築した。当該９疾患の診療ガイドライ

ンの最適化および重症度の定量的判定に

必要欠くべからざる臨床基盤情報を提供

するため、独立行政法人医薬基盤研究

所・難病研究資源バンクと提携しながら、

質の高い生体試料の寄託・管理・分譲に

係る業務運営を図る。 

 この際、生体試料提供研究者の権利を

保護するために、新しく開発した MTA 提

供総合システム（山口大学方式を原型と

する）を利活用することとした。 

 

（倫理面への配慮）  

 研究課題名：稀少難治性皮膚疾患克服

のための生体試料の収集に関する研究 

山口大学医学部附属病院（承認番号

H23-33-2）および山口大学医学部（承認

番号 151-1）において上記課題名で倫理

審査を受け、承認を得ている。 

 

Ｃ．研究結果 

(1)生体試料の移転に必要な倫理審査の

承認施設数は現在 7 施設（山口大学、

兵庫医科大学、北海道大学、新潟大学、

神戸大学、岡山大学、順天堂大学）と

なり、目標値とは未だ開きがあるもの

の着実に増えてきており、引き続きこ

の向上に努めていく。 

(2)当該 9 疾患に係る生体試料の集積実

績（合計 25 検体を収集）は表１に記載

している。今年度から新たに生体試料

の集積が開始となった水疱性類天疱瘡

も通常治療に抵抗性を示す 3 症例を集

積することができた（表１）。今後、班

員が所属している各施設で当該９疾患

に係る生体試料の施設外移転可能症例

の実体把握をアンケート調査の形で実

施する予定である。 

 

表１ 生体試料集積登録状況 

（平成 27 年 2 月現在） 

疾患名 登録数 

天疱瘡 ５ 

膿疱性乾癬 ５ 

表皮水疱症 １ 

先天性魚鱗癬 ４ 

神経線維腫症（Ⅰ・Ⅱ） １ 

色素性乾皮症 ６ 

結節性硬化症 ０ 

類天疱瘡 

（後天性表皮水疱症を含む） 
３ 

弾性線維性仮性黄色腫 ０ 

 

(3)難病バンクに寄託された生体試料を

活用して、契約締結の後、天疱瘡の診

療ガイドライン最適化実現に向けたゲ

ノム解析が開始された（図１）。 

(4)生体試料バンクウェブサイトの更新 

生体試料の収集範囲の拡大に伴い、平

成21年度に創設した生体試料バンクの

ウェブサイトの改修工事を行った（図

２）。（アドレス：http: //www.bsbank.jp） 

 

Ｄ．考 察 

 ９つの稀少難治性皮膚疾患に係る臨床

情報付き生体試料(DNA)をこれまでに合

計 25 検体収集することができた。更なる

生体試料の集積が求められるので、試料

提供機関の拡充に努力していく必要があ

る。 

 天疱瘡については、ガイドライン最適



化のためのゲノム解析に独立行政法人医

薬基盤研究所内難病研究資源バンクを経

由して DNA 試料を提供することができた。  

 今後、研究者に提供すべき生体試料の

高品質化を目指し、原因遺伝子に係る遺

伝情報を添えた生体試料（例えば、汎発

性膿疱性乾癬では IL-36RN 遺伝子の変異

情報を付加するなど）の開発に積極的に

取り組む必要がある。 

  

Ｅ．結 論 

 組織的に収集してきた生体試料を活用

して、9 つの当該稀少難治性皮膚疾患に

係る診療ガイドラインの最適化に向けた

研究の推進を可能にした。 
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