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【研究要旨】 

 表皮水疱症に対する治療ガイドライン（案）を作成した。現在、表皮水疱症

の皮膚症状に対する有効な治療法は無く、皮膚および潰瘍面の保護、二次感染

の予防など、対症療法が主体である。一方、皮膚外症状に対しては症状に応じ

た治療が必要な場合が多く、その対応は疾患重症度に大きく反映される。今回

策定した表皮水疱症治療ガイドライン（案）では、昨年度に策定された重症度

判定基準の各項目に従って、皮膚症状および皮膚外症状に対する治療の要点を

整理した。 

 

Ａ．研究目的 

 表皮水疱症の治療法ガイドラインを

作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

 平成２６年度版重症度判定基準に記

載された皮膚症状および皮膚外症状に

対応した治療法ガイドライン（案）を作

成した。 

 

Ｃ．研究結果 

 表皮水疱症の治療は皮膚症状と皮膚

外症状に大別され、皮膚症状は皮膚科治

療、皮膚外症状は対象年齢、対象臓器に

従って、当該科との連携により治療を実

施する。以下に、表皮水疱症治療ガイド

ライン（案）の骨子を記載する。 

１）皮膚症状の治療 

（１）水疱 

 全ての病型に共通して、なるべく水疱

が小さいうちに消毒済みのハサミある

いは針を用いて水疱に孔をあけ、滅菌ガ

ーゼなどで丁寧に内容液を圧迫除去し、

水疱拡大、潰瘍形成を防ぐ。 

 

（２）潰瘍 

 全ての病型に共通して、潰瘍面の保護、

湿潤環境の維持、感染対策が主体である。

創面の保護、湿潤環境の維持には創傷被

覆材を適切に選択する。慢性潰瘍には抗

菌作用のある外用剤を併用し、それでも

なお創面への感染が疑われる場合には、

細菌培養により菌の同定と抗菌剤に対



 

する感受性試験を実施し、適切な抗生剤

を全身性に投与する。 

 

（３）掻痒 

 すべての病型に共通して、潰瘍部の二

次的炎症により著明な掻痒が出現する

ことが多い。特に夜間就寝時の掻痒に対

し、掻破による表皮剥離を誘発して潰瘍

を悪化させることが多いため、夕食後ま

たは就寝前の止痒剤投与は重要である。

また、日中の立位、座位いずれにおいて

も下腿は鬱血しやすく、掻痒も強い傾向

がある。特に栄養障害型の痒疹型では下

腿の著明な掻痒を起因とする掻破が症

状を悪化させている。弾性ストッキング

の装着による末梢循環改善で掻痒が軽

減することがあり、また夜間就寝時の装

着は、睡眠中の掻破による悪化を軽減す

る効果が期待できる。 

 

（４）爪甲変形、脱落 

 栄養障害型では軽症例であっても手

指や足趾の爪甲変形、脱落を認める場合

が多い。特に、足趾の爪甲には体重の荷

重が常に生じるため、爪母周囲皮膚の剥

離・損傷が生じ、結果として爪甲の変形、

剥離を誘発していると考えられる。今の

ところ有効な治療は無い。 

 

（５）頭部脱毛 

 XVII 型コラーゲン遺伝子異常による

接合部型は、XVII 型コラーゲンが毛包幹

細胞の維持に必要なことから、経過中に

頭頂部の著明な脱毛を生じる。また劣性

栄養障害型では、頭部に生じた水疱、潰

瘍形成後の瘢痕に伴う毛包の委縮によ

り、瘢痕性脱毛を生じることがある。い

ずれも有効な治療法がないのが現状で

ある。広範囲脱毛の場合は、必要に応じ

て義髪の適応を考慮する。 

 

（６）掌蹠の角化 

 重症単純型では掌蹠に著明な異常角

化をきたす場合が多く、特に足蹠の角化

は歩行障害の原因となることが少なく

ない（後述）。ほとんどの症例では経過

と共に軽快傾向を示すが、思春期を過ぎ

ても著明な掌蹠角化が続く場合もある。

角質溶解作用のある外用薬が有効な場

合もあるが、その効果は限定的である。 

 

（７）瘢痕癒着 

 栄養障害型では、基底膜直下の真皮内

で水疱が形成されるため、潰瘍面では真

皮が露出し、瘢痕治癒を繰り返す。真皮

結合組織の破壊による萎縮性瘢痕、反応

性結合組織増加による肥厚性瘢痕のい

ずれも生じ得る。特に手指は恒常的な水

疱・潰瘍形成による瘢痕治癒を繰り返す

結果、瘢痕拘縮と指間部の癒着が同時に

進行し、重症例では手指の棍棒状癒着を

きたす。外科的癒着剥離術は有効な治療

であるが根治的ではなく、経過と共に再

癒着生じることが殆どである。 

 

 



 

（８）皮膚癌 

 劣性栄養障害型およびキンドラー症

候群では、経過中に皮膚有棘細胞癌（瘢

痕癌）を合併することがあり、その転移

は生命予後を著しく悪化させる。潰瘍面

や辺縁の不整形隆起や色調の異常、持続

出血等、悪性変化を疑わせる所見を認め

た際には生検して診断を確定し、外科的

切除を第１選択として治療を進める。根

治的切除がどうしても困難な場合には、

放射線科医や化学療法医と連携して放

射線治療、化学療法、分子標的治療を併

用する。 

  

２） 皮膚外症状の治療 

 経過中に皮膚外症状が生じた場合、当

該科と連携して治療を進める。 

 

（１）歩行障害 

 単純型表皮水疱症の重症例では掌蹠

の異常角化を合併することがある。特に

足底の異常角化は歩行時の著明な疼痛

に起因する歩行障害の原因となるため、

フットケア専門医との連携によりクッ

ション性の高い靴の作成などの対応が

必要となる。また、劣性栄養障害型では

瘢痕拘縮による足関節の可動制限や尖

足による歩行障害が生じることがある。

歩行障害が長期間持続すると二次的な

筋委縮、筋力の低下による運動機能障害

が合併し、車いす生活が余儀なくされる

場合もある。早い段階からリハビリテー

ション医との連携が必要である。 

（２）開口障害 

 劣性栄養障害型およびキンドラー症

候群では、口角部や頬粘膜の瘢痕拘縮に

よる開口障害を合併する場合が多い。そ

の結果、歯磨が困難となり、齲歯の悪化

をきたす。歯科・口腔外科との連携によ

り齲歯予防、早期の齲歯治療が必要であ

る。 

 

（３）歯牙形成不全 

 XVII 型コラーゲン遺伝子異常による

接合部型では、歯のエナメル形成不全を

合併し、永久歯脱落の原因となる。義歯

の作成が必要であり、早期からの歯科専

門医との連携が必要である。 

 

（４）眼の合併症 

 劣性栄養障害型では、顔面の掻破によ

り眼瞼結膜および眼球結膜に水疱を形

成し、眼瞼結膜と眼球結膜が瘢痕癒着す

ることがある。特に夜間睡眠時の掻破に

より生じた眼瞼と眼球の結膜癒着は朝

の開眼時に剥離して著明な疼痛、羞明、

一時的な視力異常の原因となる。また眼

瞼結膜に生じた水疱治癒後の瘢痕形成

により眼瞼外反による閉眼障害が生じ

ることがあり、結膜の乾燥、掻破による

剥離の原因となる。顔面の掻破による角

膜びらんは角膜混濁の原因となる。眼瞼

結膜剥離、角膜びらんにより翼状片の形

成を誘発することもある。角膜混濁、翼

状片は永久的な視力低下の原因となる。

夜間睡眠時の眼軟膏塗布や習慣的な点



 

眼による結膜、角膜の乾燥予防など、眼

科医との連携による治療が不可欠であ

る。 

 

（５）食道狭窄 

 劣性栄養障害型およびキンドラー症

候群では食道狭窄を合併することが多

い。急性炎症性浮腫による狭窄はステロ

イド投与で改善するが、慢性線維性瘢痕

狭窄の場合は小児外科、消化器内科、消

化器外科と連携し、バルーンカテーテル

による狭窄拡張術を実施する。尚、重症

劣性栄養障害型の診断が確定した乳幼

児の場合、離乳後は比較的やわらかい食

事を選択して食道瘢痕の進行を防ぐこ

とが予後の改善につながる。 

 

（６）心肥大、肥大型心筋症 

 劣性栄養障害型では重度の貧血によ

る頻脈が持続し、心肥大を合併する場合

がある。また、低栄養に伴うセレン欠乏

も心異常の誘因であり、時に拡張型心筋

症を合併することがある。小児科、循環

器内科と連携して定期検査、治療を進め

る。 

 

（７）貧血 

 慢性炎症よる鉄の消費により鉄欠乏

貧血を合併することがあり、鉄剤の経口

投与で症状が改善しない場合は鉄剤の

静脈内投与が必要である。血液内科医と

の連携による治療が必要である。 

（８）低栄養 

 潰瘍面からの浸出液漏出により低ア

ルブミン血症やセレン欠乏症を合併す

る。栄養状態は皮膚症状のみならず生命

予後にも影響を与えるため、小児科や内

科と連携して適切に栄養管理すること

は極めて重要である。 

 

（９）糸球体腎炎、アミロイド腎症 

 劣性栄養障害型では血中免疫グロブ

リンやアミロイドが高値となるため、糸

球体への免疫グロブリン沈着による糸

球体腎炎やアミロイド腎症を合併する

ことがある。尿検査を定期的に実施し、

尿潜血や尿蛋白が陽性の場合は小児科、

腎臓内科と連携してし早期に治療を開

始し、重症化を防ぐ必要がある。 

 

（１０）敗血症 

 劣性栄養障害型、重症接合部型では潰

瘍面の感染から敗血症となることがあ

り、特に後者では致死の原因となるため、

高熱が持続する場合には敗血症を疑っ

て血液培養を実施し、小児科や内科と連

携して適切な抗生剤の全身投与による

治療が必要である。 

 

（１１）筋ジストロフィー 

 プレクチン遺伝子異常による劣性単

純型では筋ジストロフィー症状を合併

する。神経内科と連携して治療を進める。 

 

 

 



 

（１２）幽門閉鎖 

 α6β4 インテグリン遺伝子異常によ

る幽門閉鎖型では小児外科と連携して

治療する。 

 

Ｄ．考 察 

 表皮水疱症の重症度判定基準とリン

クした治療ガイドライン（案）を作成し

た。皮膚症状についてはあくまで対症療

法であり、皮膚外症状については対象臓

器に応じた他科との連携が必要不可欠

である。皮膚および基底膜の構造維持装

置、接着装置の破綻が原因である表皮水

疱症は、いかなる治療も対象療法に過ぎ

ず、根治的な治療としては遺伝子治療法

の開発が求められる。 

 近年、骨髄由来細胞による皮膚再生機

序の解明が進み、骨髄間葉系細胞が VII

型コラーゲンを産生すると共に、強い抗

炎症効果、組織再生誘導効果を持つこと

が明らかとなった結果、表皮水疱症に対

する骨髄移植治療、骨髄間葉系細胞移植

治療が開発されつつある。中でも骨髄移

植による表皮水疱症治療は米国ミネソ

タ大学のグループが推進している。一方

我々は、劣性栄養障害型表皮水疱症患者

４例に対して、健常家族骨髄由来培養間

葉系幹細胞移植治療を実施し、その安全

性、有効性を確認した。今後、これら再

生医療、あるいは遺伝子治療の開発が進

展し、有効かつ安全で、根治的な治療法

が開発されることを期待したい。 

 

Ｅ．結 論 

 表皮水疱症の治療法ガイドライン

（案）を作成した。平成 2８年度は、診

断基準、重症度判定基準、治療法ガイド

ラインを統合し、表皮水疱症診療ガイド

ラインを完成する予定である。 

 

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 
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3. その他 
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