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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。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、重症度判定基準を
作成、本邦患者の重症度の解析と外国患者の症状を比較検討した。また診療ガイ
ドラインの作成のため、委員を決め、クリニカルクエスチョンの収集を開始した。  
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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い、

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し

た。 

2015 年度は、１）調査結果をもとに診

断基準 2012 を改訂し、２）重症度判定基

準も作成した。 

2016 年度移行以降は、診療ガイドライ

ンを作成する。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 PXE患者の実態調査に基づいた診療ガ

イドライン作成を目指す。 

 

2016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（10 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

成委員会を発足したので、クリニカル

クエスチョンの収集を開始した。 



 

2016年度以降 

１）2015年度までの実態調査（臨床経過

のデータを含む）の結果をもとに皮膚

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

ライン作成を終了する。 

２）臨床データによる重症度の解析、外

国との比較を通して、予防・予後の改

善手段に取り組む。 

 

（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 32年 3月 31

日、承認番号 100802191-3） 

 

Ｃ．研究結果 

１）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）重症度はスコア化をおこない、疾患
重症度判定が容易となり、全国の現状
がより詳細に把握できた（別表ならび
に図１−５参照）。 

重症者は 
 皮膚 14人 
 眼 10人 
 心血管 7 人 

であった。本邦患者の重症者は、調査項

目の記入が確実な 111 症例のうち 21 人

（19％）であった。 

 また外国との比較では、本邦PXE患者は
重症度が低い傾向が有意差をもって示さ
れた（図６）。 
３）ガイドライン委員を全国から選別し、

作成を始めた。 
 

Ｄ．考 察 

 外国に比べ、本邦 PXE 患者の重症度が

低いことは、注目に値する。この理由が

ライフスタイルに起因する可能性もある。 

 

Ｅ．結 論 

本邦 PXE 患者のデータが集積できてい

る。そのデータを基に重症患者の調査集

計を行った。本邦の患者の実態が明らか

になった。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。 
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別表 重症度分類 

指定難病で医療費支援を受けることが出来るための要件 

＜重症度分類＞ 

重症度分類を用いて、皮膚、眼、心・血管、消化管のうち、いずれかの病変で重症を

有する症例を対象とする。 

 

重症度分類 

軽 症 S0-1, E0-1, CV（Co0, Pe0-1, He0, Br0-1）, GI0 
中等症 S2, E2, CV（Co1, Pe2, He1, Br2）, GI1 
重 症 S3, E3, CV（Co2-3, Pe3, He2-3, Br3）, GI2 

皮膚病変 S 

S0 なし 

S1 黄白色丘疹 

S2 黄白色丘疹の癒合した局面 

S3 弛緩し垂れ下がった皮膚 

眼病変 E 

E0 矯正視力 0.7 以上，かつ異常視野欠損なし 

E1 矯正視力 0.7 以上，かつ異常視野欠損あり 

E2 矯正視力 0.7 未満，0.3 以上 、かつ異常視野欠損あり 

E3 矯正視力 0.3 未満、 かつ異常視野欠損あり 

注：矯正視力，視野ともに，良好な方の眼の測定値を用いる。 

心・血管病変 CV 

 Co) 冠動脈疾患 

Co0 狭心痛の出現なし 

Co1 激しい労作にて、狭心痛あり（負荷心電図にて異常あり。） 

Co2 軽労作にて、狭心痛あり 

Co3 心筋梗塞の発症/既往 

 Pe) 末梢動脈 

Pe0 症状なし 

Pe1 冷感やしびれ感あり 脈の触知が弱い 

Pe2 間欠性跛行あり 

Pe3 安静時疼痛や皮膚潰瘍/壊死あり 

 He) 心不全 

He0 症状なし 

He1 激しい労作にて、呼吸困難や動悸が出現する 

He2 軽労作にて、呼吸困難や動悸が出現する 

He3 安静時にも、呼吸困難や動悸が出現する 



 

 Br) 脳卒中 

Br0 明らかな障害が無い（介護区分：自立） 

Br1 日常の身体活動は介助なしに行える（介護区分：要支援 1-2） 

Br2 日常の身体活動に部分的な介助を要する（介護区分：要介護 1-2） 

Br3 日常の身体活動の全てに介助が必要である （介護区分：要介護 3以上） 

消化管病変 GI 

GI0 異常なし 

GI1 内視鏡検査を施行し粘膜下の血管異常 

または造影ＣＴでの異常動脈網や動脈瘤などの形成あり 

GI2 上部消化管からの動脈性出血またはその既往あり



 

図１ 重症度別皮膚病変（人） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図２ 重症度別眼病変 

0 

10 

20 

30 

40 

50 

60 

70 

　E0 E1 E2 E3 不明   
 

 

図３ 重症度別心血管病変 冠動脈 
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図４ 重症度別心血管病変 末梢動脈
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図５ 重症度別心血管病変 脳卒中 

 
 

 

図６ 本邦 PXE 患者（75 人）と外国患者（LOVD登録〜500 人）の比較（H27 年度） 

 Age Skin Eye Vascular Cardio Gastro 

Japanese PXE patients 53.9 0.97 1.83 0.53 0.31 0.06 

Recorded in LOVD 45.4 2.17 2.29 1.26 0.30 0.09 

P Value (T test) <0.001 <0.001 <0.001 <0.001 0.824 0.393 

Phenodex™ score of skin (S), eye (E), gastro (G), vascular (V) and cardio (C) 
S0, no sign; S1, papules/bumps; S2, Plaques of coalesced papules; S3, lax and 
redundant skin;  
E0, no sign; E1, peaud' orange; E2, angioid streaks; E3, bleeding and/or 
scarring;  
G0, no sign; G1, bleeding must be diagnosed as related to PXE;  
V0, no sign; V1, weak or absent pulses; V2, intermittent claudication; V3, 
vascular surgery;  
C0, no sign; C1, chest pain/angina/abnormal EKG or abnormal stress test with 
no symptoms; C2, heart attack  


