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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患克服研究事業） 

総括研究報告書 

 

稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 
研究代表者 天谷雅行 慶應義塾大学医学部皮膚科 教授 

（研究期間：平成28年4月1日から平成29年3月31日（3年計画の3年目）） 

 

【研究要旨】 

本研究班の目的は、稀少難治性皮膚疾患を対象として、全国疫学調査、QOL調査等による

科学的根拠の集積・分析を推進するとともに、医療情報提供と社会啓発活動を通して、臨

床現場における医療の質の向上を図り、国民への研究成果の還元を促進することである。

日本皮膚科学会などの関係学会と連携しながら、エビデンスに基づいた診療ガイドライン

の作成・改訂や国際シンポジウムの開催など、グローバルな情報発信を行う。 

安定的な医療費助成制度の確立をめざし、新たに成立した「難病の患者に対する医療等

に関する法律」に基づいた難病対策が2015年7月1日から施行された。これに伴って指定難

病が拡大され、本研究班の対象疾患からは、類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）、先天

性魚鱗癬、弾性線維性仮性黄色腫、眼皮膚白皮症、特発性後天性無汗症（2016年度より独

立した研究班へ）、肥厚性皮膚骨膜症（2015年度より独立した研究班へ）が新規の難病に

認定された。本研究班では、新制度の要求に沿った形で、疾患概要の記述、診断基準およ

び重症度判定基準の設定を行った。また、既に指定難病として認定されていた天疱瘡、表

皮水疱症、膿疱性乾癬についても、より客観性の高い重症度判定基準の導入を提案し、医

療費助成対象の選定基準を整備した。 

2015年7月から指定難病に加わった疾患も含めて、新しい難病対策は、まだ全国的に浸透

していない可能性もあり、診断基準・重症度判定基準の妥当性の評価とともに調査研究班

として注意深く経過を見ていく必要がある。また、全国的に指定難病全般の診断および治

療水準を引き上げるため、診療ガイドラインの策定・最適化が求められている。 

 3年計画の最終年度に当たる本年度は、類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）で診療ガ

イドラインが完成し、表皮水疱症、弾性線維性仮性黄色腫でもガイドライン策定の作業が

進行した。来年度以降も、臨床に直結する有用な成果をあげることで、対象疾患の患者を

はじめとした国民生活に有意義に還元できるような研究活動を継続していく。 

 

A.研究目的 

本研究班は、原因不明で治療法が確立していない難治性皮膚疾患に対する医療の基盤を

強化するため、各疾患の診断基準・重症度分類基準の策定と普及、疫学調査とデータベー

スの作成、全国共通で国際的に通用する診療ガイドラインの策定・改訂を目的とする。 

1. 各疾患群の研究 

[天疱瘡] 診療ガイドラインの最適化を目的として、新しい自己抗体検査である化学発光酵

素免疫測定法（CLEIA法）の有用性について検討する。 

[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 2015年より厚生労働省の指定難病に追加された。
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新しい診断基準および重症度分類を用いて、最新のエビデンスに基づいた診療ガイドライ

ンを作成する。また、新規血清検査法（全長COL17 ELISA）を用いて、DPP-4阻害薬関

連水疱性類天疱瘡の適切な診断、実態の把握に貢献する。 

[膿疱性乾癬] 診断基準・重症度判定基準を整備し、小児慢性特定疾病の基準と整合性をと

る。診療ガイドラインの有用性について、検証・評価を継続する。 

[表皮水疱症] 2015年より重症の単純型も指定難病の認定を受けることができるようにな

ったことから、表皮水疱症全般に関する知識を整理するとともに、診断および治療法選択

について標準的医療の提供を可能にする診療ガイドラインを作成する。また、新しい重症

度判定基準の有用性と妥当性を検討する。 

[先天性魚鱗癬] 2015年より厚生労働省の指定難病に追加された。患者重症度分類の確立と

QOL調査を通じて、診療ガイドライン策定を進める。 

[弾性線維性仮性黄色腫] 2015年より厚生労働省の指定難病に追加された。患者の実態調査

に基づいた診療ガイドラインを作成する。  

[眼皮膚白皮症] 2015年より厚生労働省の指定難病に追加された。2014年に発表された診療

ガイドラインを、難病申請の実状に役立つように最適化する。 

[遺伝性血管性浮腫] 日本での罹患実態を明らかにして、治療薬の位置づけと使用法を確立

するとともに、医学的および社会的な側面から診療体制を構築する。 

2. 共通研究課題 

 [症例登録と疫学解析] 全国規模での各疾患の症例登録を進めるとともに、臨床疫学像・

重症度分布を把握する。各疾患の臨床調査個人票に基づいたデータベースを解析する。 

[医療情報提供と社会啓発] 本研究班の対象疾患に関して、患者および家族を対象とした啓

発活動の推進、地域の一般臨床医や医療従事者への医療情報提供を行う。 

[生体試料蓄積] 多施設共同で各疾患の臨床情報と連結可能な生体試料を寄託・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。 

[統括的ゲノム解析] 各疾患における遺伝的背景や遺伝子型と臨床症状との相関関係等を

明らかにすることで、診療ガイドラインの最適化に貢献する。 

 

B.研究方法 

班員の所属施設を拠点として、対象となっている各疾患について臨床研究・症例登録・

生体試料収集に取り組むとともに、得られた成果を患者に還元するため医療情報共有と社

会啓発活動を継続的に展開する。 

1. 各疾患群の研究 

[天疱瘡] 臨床所見・組織所見・蛍光抗体直接法で診断が確実な尋常性天疱瘡60例、落葉状

天疱瘡46例について、同一検体におけるCLEIA法とELISA法の比較、臨床症状の経過にお

けるCLEIA法の測定値の検討を行った。 

[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 幅広く意見を集約するために、自己免疫性水疱症

の診療拠点となっている全国8つの大学病院皮膚科からなる「類天疱瘡診療ガイドライン

作成委員会」を組織し、ガイドライン策定作業を行った。日本皮膚科学会に最終案を提出

し、寄せられたパブリックコメントへの回答および修正作業を行った。また、全長COL17 

ELISAによる患者血清の解析を行った。 
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[膿疱性乾癬] 診療ガイドラインの英語版を作成するとともに、新しい治療のエビデンスに

基づいた診療ガイドラインの普及と改訂の準備、患者QOL調査を行った。 

[表皮水疱症] ガイドライン作成委員会を組織し、疫学・病態・診断・治療のそれぞれにつ

いて必要な最新情報を整理して、診療ガイドライン策定作業を進めた。また、実際の症例

に対してスコアに基づいた重症度判定を行うことで、2015年より施行されている重症度判

定基準の有用性・汎用性・妥当性について検討した。 

[先天性魚鱗癬] 2003年および2010年に疫学調査が実施された全国の46施設に依頼して、

重症度調査票の記載とQOL調査を行った。 

[弾性線維性仮性黄色腫] 昨年度までに行った全国的疫学調査および罹患実態調査に参画

した皮膚科・眼科・循環器科の医師を中心にガイドライン作成委員会を組織し、クリニカ

ルクエスチョンを作成してガイドラインの草稿を準備した。 

[眼皮膚白皮症] 診療ガイドライン最適化のため、皮膚科医3名、眼科医2名からなるワーキ

ンググループを組織し、改訂案を作成した。 

[遺伝性血管性浮腫] 患者会ならびに全国で診療にあたっている医師の協力で、患者に対す

るアンケート調査を施行した。また、海外で使用されている患者レジストリ（RUDY）の

状況を調査し、日本に適したレジストリ構築を検討した。 

2. 共通研究課題 

 [症例登録と疫学解析] 症例レジストリに登録されたデータ、臨床調査個人票データベー

スを活用して、膿疱性乾癬における関節症合併のリスクについて、多重ロジスティックモ

デルを用いて、発症初期のどのような要因が影響しているか分析した。 

[医療情報提供と社会啓発] ホームページ掲載を継続するとともに、天疱瘡・類天疱瘡、表

皮水疱症、魚鱗癬の患者会について、医学的側面からサポートするとともに会員からの情

報収集を行った。 

[生体試料蓄積] 2009年度に構築された基本的枠組みを生かしつつ、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生体試料収集を継続した。 

[統括的ゲノム解析] 日本人の天疱瘡患者192名分のゲノムDNAをSNPアレイで解析し、情

報公開されている日本人健常人のゲノムデータと比較することで、天疱瘡の発症に関与し

ていると考えられる疾患感受性遺伝子の候補を抽出した。 

 

【倫理面への配慮】 

本研究は、「臨床研究に関する倫理指針」（平成 20 年厚生労働省公示第 415 号）を遵守

する。また「ヘルシンキ宣言（2000 年改訂）」の趣旨を尊重し、医の倫理に十分配慮して

行う。疫学調査は「疫学研究に関する倫理指針（文部科学省、厚生労働省、平成 20 年 12

月 1 日改正）」に基づき、倫理委員会の承認を得た上で行う。各分担施設に関しても同様

に行う。以下は、倫理規定による承認。 

＜慶應義塾大学＞ 

１）「稀少難治性皮膚疾患臨床統計調査研究計画」（20090016） 

２）「ステロイド治療抵抗性の天疱瘡患者および類天疱瘡患者、後天性表皮水疱症患者を

対象とした Rituximab の効果・安全性の探索的研究」（20090040） 

３）「天疱瘡における遺伝的背景の検索」（20090066） 
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４）「患者検体を用いた自己免疫性皮膚疾患発症機序の解明」（20120180） 

５）「ステロイド治療抵抗性の自己免疫性水疱症患者を対象とした維持投与を含む

Rituximab 治療 Rtx-BD Trial (Rituximab of Intractable Autoimmune Bullous Disease 

Trial)2」（20140238） 

＜北海道大学＞ 

６）「新規 ELISA を用いた水疱性類天疱瘡診断システムの開発」（012-0173） 

＜岡山大学＞ 

７）「天疱瘡における遺伝的背景の検索」（127） 

８）「天疱瘡患者における改良ELISA法で検出される病因性抗体値と疾患活動性との関連

性についての解析」（893） 

９）「ステロイド治療抵抗性の天疱瘡患者および類天疱瘡患者、後天性表皮水疱症患者を

対象としたRituimabの効果・安全性の探索的研究」（1015, 1492） 

１０）「稀少難治性皮膚疾患臨床情報レジストリ研究計画」（651） 

１１）「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」（232, 239） 

＜名古屋大学＞ 

１２）「遺伝性角化異常症の遺伝子診断」（1088-4） 

＜順天堂大学＞ 

１３）「稀少難治性皮膚疾患臨床情報レジストリ研究計画」（2013037, 03-031） 

１４）「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」（202137, 897） 

１５）「先天性魚鱗癬の重症度と QOL 調査」（14-135） 

＜長崎大学＞ 

１６）「多施設患者登録システムによる、弾性線維性仮性黄色腫の臨床像、自然経過、予

後、病因、治療の反応性の解析」（100802191） 

＜新潟大学＞ 

１７）「天疱瘡における遺伝的背景の検索」（408） 

１８）「遺伝性皮膚疾患の遺伝子解析」（517） 

１９）「自己免疫性水疱症の遺伝子解析研究」（558） 

＜山口大学＞ 

２０）「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」（H23-33-2, 151） 

２１）「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」（H23-33-3, 151） 

２２）「膿疱性乾癬の発症に関与する遺伝要因の解明」（H24-84, 161） 

＜山形大学＞ 

２３）「遺伝性色素異常症患者の遺伝子診断」（H24-139） 

＜久留米大学＞ 

２４）「自己免疫性水疱症の遺伝子解析研究」（127） 

２５）「自己免疫性水疱症の自己抗体研究」（12164） 

２６）「自己免疫性水疱症に関するアンケート調査研究」（14089） 
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C.研究成果 

1. 各疾患群の研究 

[天疱瘡] 天疱瘡患者から得られた同一検体のCLEIA法とELISA法の測定値を比較すると、

一定の相関性が見られたものの、一方の測定値から他方の抗体価を推測する換算式を導き

出すことは困難と考えられた。ただしCLEIA法とELISA法の陽性/陰性判定一致率を検討

すると、Dsg1およびDsg3ともに97％となっており、判定が異なる検体は少なかった。臨

床症状の経過を検討したところ、CLEIA法による抗体価は、臨床症状スコアの動きに一致

して変動することが示された。 

[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 水疱性類天疱瘡（BP）、粘膜類天疱瘡（MMP）、

後天性表皮水疱症（EBA）を包含し、I.概要、II.診断基準と重症度判定基準、III.治療指針

から構成される診療ガイドラインを日本皮膚科学会に提出した。日本皮膚科学会代議員よ

り寄せられたパブリックコメントへの回答を経て、2017年2月に日本皮膚科学会理事会に

て承認された。 

[膿疱性乾癬] 診療ガイドライン英語版が、まもなく投稿される予定である。新しい治療法

である生物学的製剤、顆粒球・単球吸着療法などが組み入れられて改訂された診療ガイド

ラインの導入による患者QOLの変化を観察した。 

[表皮水疱症] ガイドライン作成委員会から出された35項目のQ&Aを基にした診療ガイド

ラインを作成した。また、実際の栄養障害型表皮水疱症の症例2例について、スコアによ

る重症度判定を行い、症例1は皮膚症状22点、合併症4点の合計26点で重症、症例2は皮膚

症状1点、合併症0点の合計1点で軽症に、それぞれ分類された。なお症例2は、初診の2年

後に躯幹四肢に痒疹様結節が多発するようになり、皮膚症状9点で重症に分類されるよう

になった。 

[先天性魚鱗癬] 全国疫学調査の結果、8施設9症例での解析が行われた。年齢分布は20歳未

満4例、30〜40歳代3例、60歳代2例となっており、体表に占める鱗屑および紅斑の範囲の

平均は、それぞれ78.8％、77.2％であった。瘙痒VASスコア、他の重症度スコアについて

も解析され、魚鱗癬重症度最終スコアの平均は45.0点（±20.4）であった。 

[弾性線維性仮性黄色腫] スコア化により重症度を評価することで、全国の罹患実態が詳細

に把握できた。海外の症例に比較して、日本の患者では重症度が有意に低いことが示され

た。 

[眼皮膚白皮症] 2014年の診療ガイドライン発表以降、特に新しい調査結果もないことから、

生命予後、視力障害をキーワードにして診断基準、病型診断、重症度基準を作成し、2017

年2月に日本皮膚科学会雑誌に補遺として発表した。 

[遺伝性血管性浮腫] アンケートの結果、患者一人あたり1年間で平均18回の発作があり、

精神的な不安を感じながら日常生活を送っており、約70％の患者が自己注射を希望してい

ることが判明した。レジストリ構築に関して、ウェブサイト上で登録可能なプラットホー

ムについて検討した。 

2. 共通研究課題 

[症例登録と疫学解析] 膿疱性乾癬5年分の新規申請データから4年後の更新データと連結

できたのは110例で、関節症の発症は8例（7.3％）に見られた。多重ロジスティックモデ

ルによる膿疱性乾癬発症4年後の関節症合併リスクについての解析結果では、尋常性乾癬
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の既往あり、全身性の紅斑および膿疱形成、白血球10000（/mm3）以上、赤沈（mm/60分）

50以上、CRP（mg/dl）7.0以上、RA陽性のオッズ比が2以上と高かったが有意ではなかっ

た。 

[医療情報提供と社会啓発] 2016年4月24日に福岡市で開催された「天疱瘡・類天疱瘡友の

会」に参加するとともに、ホームページの情報更新を行った。それ以外に、魚鱗癬および

表皮水疱症の患者会に公開講座やその他要望およびアンケートへの回答を依頼した。 

[生体試料蓄積] 既に集積された生体試料（DNA）のうち、本研究班の対象疾患は、天疱瘡

6検体、膿疱性乾癬5検体、表皮水疱症（単純型）3検体、先天性魚鱗癬4検体、類天疱瘡5

検体である。原因遺伝子が同定されているものについては、当該遺伝子の変異情報も付与

するように努めた。 

[統括的ゲノム解析] 2016年度内に収集された48名分の天疱瘡患者からのゲノムDNAを

SNPアレイで解析し、これまでの144名分のデータと合わせて健常人日本人のゲノムデー

タと比較して統計学的処理を行い、疾患感受性遺伝子の候補が複数同定された。 

 

D. 考 察  

 本年度の研究について考察するとともに、3年間の総括について以下に述べる。 

1. 各疾患群の研究 

[天疱瘡] CLEIA法は、ELISA法に比べて感度が高く免疫反応時間が短い、より広域な抗体

価測定が可能といった利点があり、本年度の調査結果からELISA法との陽性/陰性判定一致

率の高さ、臨床経過における臨床症状を反映した変動が観察され、天疱瘡の診断と病勢評

価において、ELISAと同等以上に有用であることが示唆された。3年間の研究から、臨床

症状スコア、血清抗体価を総合的に判断しながら治療成績を判定する方法が確立してきて

いる。抗CD20抗体療法をはじめとした新たな治療法が今後導入されることが予想され、

将来的な診療ガイドライン最適化に向けて重要な知見が得られた。 

[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 診療ガイドラインの策定にあたり、特に粘膜類天

疱瘡、後天性表皮水疱症についてはエビデンスレベルの高い報告に乏しく、治療アルゴリ

ズムの作成には、委員会見解によるところが大きかった。今後もエビデンスを蓄積して、

より正確かつ実用的なガイドラインにしていく必要があると考えられた。3年間の成果と

して、2015年より新たに指定難病となった時期に一致して診断基準・重症度判定基準を確

立し、診療ガイドラインを発表できたことは有意義であった。 

[膿疱性乾癬] ガイドライン評価を含めた患者QOL調査は、症例数を増やしつつ進行中であ

る。3年間の成果として、診断基準および重症度判定基準の整備、小児慢性特定疾病との

連携、新しい治療（生物学的製剤など）を含んだ診療ガイドラインの改訂、国際シンポジ

ウムの開催による問題共有と発信などが計画的に進められた。 

[表皮水疱症] 本年度は診療ガイドラインの作成を進めつつ、実際の患者で検討することで

重症度判定基準の有用性・妥当性が評価された。重症度スコアは客観的な観察から採点す

ることが可能であり、汎用性に優れていると考えられた。2015年より診断基準および重症

度判定基準が見直され、各病型を統合的に管理できる診療ガイドライン作成が進んでいる

ことから、3年前に比べて表皮水疱症の診療体制は整備されてきた。 

[先天性魚鱗癬] 本年度のQOL調査では、症例数が少ないため、重症度との関連性について
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の解析が困難であった。3年間の成果として、2015年から新たに指定難病となった時期に

一致して、客観的な診断基準・重症度判定基準を策定できたことは有意義と考えられた。

将来的には、重症度とQOLについての調査の進行とともに、診療ガイドラインの作成が期

待される。 

[弾性線維性仮性黄色腫] 海外に比べて日本の症例で重症度が低いことは興味深く、人種や

遺伝的背景、ライフスタイルなどに起因する可能性が考えられた。3年間の成果として、

2015年から新たに指定難病となった時期に一致して、客観的な診断基準・重症度判定基準

を策定できたことは有意義であった。 

[眼皮膚白皮症] 診療ガイドラインについて、患者の実状に即して再評価するとともに、日

本皮膚科学会と協力して補遺を公表した。3年間の研究により、2015年から新たに指定難

病となった時期に一致して、臨床現場で適用しやすい客観的な症状や検査値による診断基

準・重症度判定基準を策定できたことは有意義と考えられた。 

[遺伝性血管性浮腫] 患者アンケート調査の結果から、多くの患者がより進んだ治療を希望

しており、国際的な治療基準に比較して日本では治療の選択肢が限られる実状が明らかに

なった。3年間の研究を通じて、罹患実態と患者の意識が把握され、日本においても適切

な治療体制を早急に導入する必要があるという課題が明確に示された。 

2. 共通研究課題 

[症例登録と疫学解析] 本年度の研究で用いられた連結データは数が限られており、性別や

既往歴で層別化した分析は困難だったが、症例登録事業で300例程度を5年以上良好に追跡

できれば分析は可能と考えられた。指定難病の拡大に伴って、疫学調査・症例登録の重要

性は高まるばかりである。将来的には症例レジストリおよびデータベースが充実し、それ

らを活用した診療ガイドラインの評価などが望まれる。 

[医療情報提供と社会啓発] ウェブサイト、パンフレットなどを通じた情報提供により、国

民・患者および家族・医療従事者の理解や協力が得られれば、各疾患の調査・研究もさら

なる発展が期待される。今後も患者会への支援、社会啓発活動などを継続していく必要が

あると考えられた。 

[生体試料蓄積] 保存されている生体試料および参加施設は徐々に増加してきている。難治

性疾患政策研究事業の基盤としての生体試料バンク事業をめざして、今後も試料収集と分

譲業務などの管理・運営を行っていく。 

[統括的ゲノム解析] 本年度までの研究で、HLAの遺伝子座の近傍に局在する遺伝子、表皮

に発現している遺伝子上のSNPが患者群と健常人群で有意差を示し、複数の遺伝子が共通

の遺伝子座に局在していることから、天疱瘡の発症に関与する染色体上の領域（疾患感受

性領域）が同定されてきた可能性がある。今後、ガイドライン最適化に資する有用な情報

が提供されることが期待される。 

 

E. 結 論 

 本研究班の目的は、稀少難治性皮膚疾患における、1)診療ガイドライン作成・改訂、2)

データベース作成・疫学解析、3)情報提供と社会啓発であり、各疾患グループと横断グル

ープが協調しながら研究が進められた。新しい難病政策の施行に伴い、本研究班の対象疾

患で2015年7月から拡大された指定難病（類天疱瘡、先天性魚鱗癬、弾性線維性仮性黄色
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腫、眼皮膚白皮症、特発性後天性全身性無汗症、肥厚性皮膚骨膜症）における診断基準と

重症度判断基準の整備と検証、ガイドライン作成に向けた準備が主要な成果の一つとなっ

た。既存の指定難病（天疱瘡、表皮水疱症、膿疱性乾癬）においても、より客観性の高い

重症度判定基準が導入され、臨床調査個人票の見直しに貢献できた。 

 来年度以降も稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究は継続されることが決まっており、

ガイドラインの策定および最適化など、臨床に直結する有用な成果を挙げることで、対象

疾患の患者をはじめとした国民生活に有意義に還元できるような研究活動に努めていく。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 

 

Ｇ．研究発表（平成28年度） 

論文発表 

書籍（欧文） 

1.  Yamagami J, Takahashi H, Amagai M: Pemphigus. Kabashima K, Immunology of the 

Skin; Basic and clinical sciences in skin immune responses. Springer (Berlin), 

405-417, 2016. 

書籍（和文） 

1.  髙木 敦、池田志斈. Darier病・Hailey-Hailey病. 佐藤伸一、藤本 学, 皮膚科研

修ノート. メディカルビュー社, 128, 2016. 

2.   宇谷厚志. 弾性線維性仮性黄色腫. 佐藤伸一、藤本 学, 皮膚科研修ノート. 診断と

治療社(東京), 386-387, 2016. 

3.   秀 道広. 48 抗ヒスタミン薬・抗アレルギー薬. 矢崎義男, 治療薬Up-To-Date 2016. 

メディカルビュー社（東京）, 599-603, 2016. 

4.   秀 道広. 血管性浮腫. 佐藤伸一、藤本 学, 皮膚科研修ノート. 診断と治療社（東

京）, 275-277, 2016.  

5.   山上 淳. 天疱瘡. 佐藤伸一、藤本 学, 皮膚科研修ノート. 診断と治療社, 350-351, 

2016. 

6.   鈴木民夫. 尋常性白斑. 福井次矢ら, 今日の治療指針2017私はこう治療している. 

医学書院, 1226, 2017. 

7.   山上 淳. 「日本の天疱瘡診療ガイドライン」の検証. 古川福実、渡辺晋一, 皮膚疾

患 最新の治療 2017-2018. 南江堂, 15-18, 2017. 

雑誌（欧文） 

1.   Kumagai Y, Umegaki-Arao N, Sasaki T, Nakamura Y, Takahashi H, Ashida A, Tsunemi 

Y, Kawashima M, Shimizu A, Ishiko A, Nakamura K, Tsuchihashi H, Amagai M, Kubo 

A: Distinct phenotype of epidermolysis bullosa simplex with infantile migratory 

circinate erythema due to frameshift mutations in the V2 domain of KRT5. J Eur 

Acad Dermatol Venereol, 31, e224-e272, 2016. 

2.   Yokouchi M, Atsugi T, Logtestijn MV, Tanaka RJ, Kajimura M, Suematsu M, Furuse 

M, Amagai M, Kubo A: Epidermal cell turnover across tight junctions based on 
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Kelvin's tetrakaidecahedron cell shape. Elife 5 e19593, 

(doi:10.7554/eLife.19593), 2016. 

3.   Kamiya K, Aoyama Y, Suzuki T, Niwa H, Horio A, Nishio E, Tokura Y: Possible 

enhancement of BP180 autoantibody production by herpes zoster. J Dermatol, 

43(2): 197-199, 2016. 

4.   Kono M, Matsumoto F, Suzuki Y, Suganuma M, Saitsu H, Ito Y, Fujiwara S, Moriwaki 

S, Matsumoto K, Matsumoto N, Tomita Y, Sugiura K, Akiyama M: Dyschromatosis 

symmetrica hereditaria and Aicardi-Goutières syndrome 6 are phenotypic variants 

caused by ADAR1 mutations. J Invest Dermatol, 136: 875-878, 2016. 

5.   Suzuki S, Nomura T, Miyauch T, Takeda M, Nakamura H, Shinkuma S, Fujita Y, Akiyama 

M, Shimizu H: Revertant mosaicism in ichthyosis with confetti caused by a novel 

frameshift mutation in KRT1. J Invest Dermatol, 136: 2093-2095, 2016. 

6.   Takeichi T, Liu L, Abdul-Wahab A, McMillan JR, Stone KL, Akiyama M, Simpson MA, 

Parsons M, Mellerio JE, McGrath JA: Large intragenic KRT1 deletion underlying 

atypical autosomal dominant keratinopathic ichthyosis. J Invest Dermatol, 136: 

2095-2098, 2016. 

7.   Zhong FL, Mamaï O, Sborgi L, Boussofara L, Hopkins R, Robinson K, Szeverényi 

I, Takeichi T, Balaji R, Lau A, Tye H, Roy K, Bonnard C, Ahl PJ, Jones LA, Baker 

P, Lacina L, Otsuka A, Fournie PR, Malecaze F, Lane EB, Akiyama M, Kabashima 

K, Connolly JE, Masters SL, Soler VJ, Omar SS, McGrath JA, Nedelcu R, Gribaa 

M, Denguezli M, Saad A, Hiller S, Reversade B: Germline NLRP1 mutations cause 

skin inflammatory and cancer susceptibility syndromes via inflammasome 

activation. Cell, 167: 187-202. e17, 2016. 

8.   Oiso N, Okubo Y, Utani A, Kawada A: Pseudoxanthoma elasticum with peculiar acne 
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crater-like acne scars. J Dermatol, 43: 454-456, 2016. 

9.   Takahashi T, Mizutani Y, Ito M, Nakano H, Sawamura D, Seishima M: Dystrophic 
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