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【研究要旨】 

 平成 21 年度に設立した稀少難治性皮膚疾患 9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、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、合計 34 検体の生体試料を収集することができた。このうち、神経

線維腫症Ⅰ型 1 検体を寄託先の国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養研究所

難病研究資源バンクから先方当事者たる第三者研究機関に契約締結後、無償分

譲した。  
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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、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）を研究対象疾患として（以

下、当該

で当該

報付き生体試料（

する研究者に対して、無償分譲できる

生体試料バンクを持続可能な形態で管

理運営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

は、その基本的構築を平成

労働科学研究

い、国立研究開発

栄養研究所難病研究資源バンク

試料バンク）

運営することにし、知的財産

（山口大学方式を母体とする）にも留

意することとした。

 また、生体試料の保存は品質を維持

するために

にした。

（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において、

上記課題名で倫理審査を受け、承認を

得ている（承認番号

施設共同研究の体制を採るので関連す

る研究機関（現在までに

承認を得ている。
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績を表１に記載している。平成

に生体試料バンクを設立して以来、こ

れまでに全体で

ができた。なかでも、神経線維腫症Ⅰ

型で分節性に生じ、しかも悪性末梢神

経鞘腫瘍を併発した稀な

試料を採取した。原因遺伝子が判明し

ている疾患については、研究者の利便

性を高めるために、臨床情報に加えて

遺伝情報付き（連結不可能

済み）生体試料として分譲できるよう

に努めている（図１）。
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(2) 当該９疾患に係る生体試料の分譲

実績  

 平成

の分譲依頼が、本研究班員外の研究者

からあり、審査にて妥当と判断され、

当事者間での契約締結後、依頼元の先

方当事者に生体試料バンクを経由して

無償分譲した。
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Ｄ．考 察 

 当該 9 疾患に係る品質の高い生体試

料を平成21年度の生体試料バンク創設

以来、合計 34 検体集積することができ

た。特に、平成 27 年度には初めて、本

研究班員以外の第三者研究機関から生

体試料の分譲依頼があったことは、わ

れわれの生体試料バンクの存在を考え

たとき、その意義は大きい。特に、生

体試料を分譲する際に必要な契約締結

システムが完備していたため、手続き

が円滑に運用できた点は評価できる。 

 その他、われわれのウｴブサイトを閲

覧した患者の方から、直接自らの血液

を将来の研究開発のために提供したい

との申し出を受ける場面も出てきてお

り、稀少難治性皮膚疾患に係る生体試

料バンクの存在価値は、近時のメガバ

ンクと比べても、決して見劣りはしな

いものと思われる。  

 

Ｅ．結 論 

 当該 9 疾患に係る生体試料の集積総

数は 34 検体となり、本年度初めて、第

三者たる研究機関にも同生体試料を無

償分譲することができた。 
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