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研究要旨 
本研究は本邦における掌蹠角化症の実態解明を目指すものである。  
平成 26年度は、掌蹠角化症の全国疫学調査に先駆けて、掌蹠角化症の診断基準と重症度分類
を作成した。併行して、和歌山県立医科大学が中心となり、先天性爪甲肥厚症の全国疫学調査
の結果も 2015年に報告した。 
平成 27年度は、掌蹠角化症についての全国疫学調査を行った。全国の皮膚科、小児科の 690
施設にアンケートを送付したところ、325 施設より回答があった。病型が明らかな家系は 113
家系、患者数は 147名であった。掌蹠角化症のおおよそ 90％は、大学病院で診断されていた。 
平成 28年度は、他臓器の異常をともなう掌蹠角化症（掌蹠角化症症候群）の診断基準と重症
度分類を作成した。 

A. 研究目的 
 掌蹠角化症とは、主として先天的素因によ

り、手掌と足底の過角化を主な臨床症状とす

る一連の疾患群である。掌蹠角化症の特徴は

症状が多彩なことである。掌蹠にのみ過角化

が限局する狭義の掌蹠角化症以外に、掌蹠外

の皮疹を伴う病型もある。最近の分子遺伝学

の進歩により原因遺伝子は大部分の病型にお

いて、同定された。しかしまだ同定されてい

ない病型も存在する。臨床所見のみで病型を

決定するのは困難な場合が多く、遺伝歴の詳

細な聴取、患者病変皮膚の H.E.病理組織像の
検討、最終的には遺伝子変異の同定が必要と

なることが多い。さらに掌蹠角化症の診断を

困難にしている原因の１つにその病型が多数

存在することをあげることが出来る。代表的

な病型として、Unna-Thost 型・Vörner 型、線

状・円型などがあるが、それぞれ原因遺伝子

はケラチン 1・9、デスモグレイン 1・デスモ
プラキンである。しかし、それぞれの病型自

体の患者数は多くなく、平成26年度の掌蹠角
化症の診断基準作成にあたっては、掌蹠角化

症という病名を診断する場合、実際の皮膚科

臨床の現場で役立つような診断基準を作成す

るように試みた。 
 この診断基準と重症度分類をもとにして全

国疫学調査を開始することにした。平成27年

度の調査は有病者数を知るための全国一次調

査であった。 

 引き続き平成28年度は、掌蹠角化症の中で

も、他臓器の異常をともなう掌蹠角化症につ

いて、その診断基準と重症度分類を作成した。

そして、このような重篤な掌蹠角化症を掌蹠

角化症症候群とよぶことを提唱した。 
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B. 研究方法 
 平成26年度は掌蹠角化症に関する文献を渉
猟し、主要病型として、Unna-Thost型、Vörner
型、線状・円型、点状掌蹠角化症、Meleda病、
長島型、指端断節性（Vohwinkel）、先天性爪
甲肥厚症、Papillon-Lefèvre症候群を選定した。
Sybert 型、Greither 型、Gamboug-Nielson 型、
Clouston型、Naxos病、Richner-Hanhart症候群、
貨幣状、限局型、常染色体劣性表皮融解性、

食道癌を合併する掌蹠角化症、口囲角化を合

併する掌蹠角化症、指趾硬化型掌蹠角化症、

皮膚脆弱症候群、眼瞼嚢腫と多毛を伴う掌蹠

角化症、ミトコンドリア遺伝性神経性難聴を

伴う掌蹠角化症などについては、特殊型とし

た。掌蹠角化症の重症度分類については、過

角化病変部の面積、紅斑、指趾の絞扼輪、爪

変形の程度、発汗異常の程度によりスコア化

を行った。 
 平成 27年度は全国の 500床以上の病院の皮
膚科ならびに小児科にアンケート用紙を送付

した。アンケート用紙のタイトルは、先天性

掌蹠角化症全国疫学調査とした。6月下旬に発
送、7月下旬までにファックスにて返事をもら
うことにした。今回の調査では、過去 5 年間
に期間を限定し、先天性掌蹠角化症の患者の

家系数、患者名を答えてもらうようにした。

型が明らかな家系についてはそれぞれの型の

家系数、患者名を答えてもらうようにした。

また、自由記載欄も設け、今回のアンケート

調査についての感想・要望なども併せて記載

してもらうようにした。 
 平成 28年度であるが、まず、掌蹠角化症症
候群の定義づけを行った。掌蹠角化症に関す

る文献を渉猟し、他臓器の異常をともなう掌

蹠角化症（掌蹠角化症症候群）をリストアッ

プした。現在、大部分の掌蹠角化症の原因と

なる遺伝子は解明されているので、臨床症状

と原因遺伝子により、病型を分類した。最終

的に、掌蹠角化症症候群の主要病型として 18
病型を選んだ。 

 重症度分類については、スコア計算表を作

成した。皮膚科の外来診療の現場でも、短時

間で分類できるような計算表を作成した。6
つの項目によりスコア化を行い、その合計ス

コアにより、軽症、中等症、重症と分類する

ことにした。 
 
C. 研究結果 
 平成 26年度であるが、掌蹠角化症の診断基
準と重症度分類を作成し終えた。 
 平成 27年度は、全国 690施設の皮膚科なら
びに小児科にアンケート用紙を送付した。う
ち 325 施設より回答を得た。病型が明らかな
家系は 113 家系、患者数は 147 名であった。
約 9 割は大学病院にて診断されていた。人口
100万人あたりの患者数でみると、青森県が最
多で、100 万人当たり 30.6 人であった。全国
平均は、100万人当たり 2人であった。 
 掌蹠角化症症候群を、掌蹠角化症の臨床症
状に加えて他臓器の異常をともなうまれな遺
伝性疾患と定義した。そして、平成 28年度中
に掌蹠角化症症候群の診断基準と重症度分類
を作成し終えた。 
 
D. 考察 
まず、われわれは、掌蹠角化症の診断基準と
重症度分類を作成した。この診断基準と重症
度分類の大きな特徴は、それぞれの患者数の
少ない Unna-Thost型、Vörner型、線状・円型、
点状掌蹠角化症などをすべてひとまとめにし、
掌蹠角化症として診断ならびに重症度分類が
可能になるように配慮したことである。 
 引き続いて掌蹠角化症有病者数についての
全国一次調査を行った。掌蹠角化症の病型が
明らかな家系は 113 家系、患者数は 147 名で
あった。診断が困難なのか、約 9 割は大学病
院にて診断されていた。おそらく、大学病院
以外では、角化型足白癬あるいは足底の慢性
湿疹などと診断されているのであろう。 
 人口 100 万人あたりの患者数でみると、青
森県が最多で、100 万人当たり 30.6 人であっ
た。全国平均は、100万人当たり 2人であった。
なぜ、青森県で患者数がずば抜けて多いのか
は現時点では不明である。今後施行予定の二
次調査で明らかになることが期待される。 
平成 28年度は、掌蹠角化症症候群の定義づ
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けを行ない、その主要病型を選んだ。現在、
掌蹠角化症症候群の原因遺伝子は、大体明ら
かになっている。ゆえに、臨床症状と遺伝子
を適切に組み合わせることにより、掌蹠角化
症症候群の主要 18病型を設定した。 
われわれが考案した掌蹠角化症症候群の診断
基準と重症度分類の大きな特徴は、多忙な皮
膚科外来診療の間でも簡潔に、軽症、中等症、
重症のグレード化ができるように配慮したこ
とである 
 今後はこの希少ではあるが、非常に重要な
疾患である掌蹠角化症ならびに掌蹠角化症症
候群について難病への登録とガイドライン作
成を行いたいと考えている。 
 
E. 結論 
 われわれは掌蹠角化症の診断基準と重症度
分類を作成し、全国疫学調査を施行した。そ
して掌蹠角化症のうち、より重症度の高い、
掌蹠角化症症候群についても診断基準と重症
度分類を作成した。 
 
F. 健康危険情報 
特になし 
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10月 29日、高松 

10. 横井郁美、森上純子、佐々木孝志、石川
絵美子、中井浩三、森上徹也、米田耕造、

窪田泰夫：顆粒細胞腫の 1例、日本皮膚
科学会第 57回香川地方会、2015年 10
月 29日、高松 

11. 中井浩三、橫井郁美、石川絵美子、佐々
木孝志、米田耕造、森上純子、森上徹也、

窪田泰夫：ニボルマブ投与により白斑が

生じた悪性黒色腫の 1例、日本皮膚科学
会第 57回香川地方会、2015年 10月 29
日、高松 

12. 米田耕造、金澤伸雄、窪田泰夫、橋本隆：
掌蹠角化症について、第 31回角化症研
究会、2016年 7月 30日、東京 

13. 米田耕造、金澤伸雄、須賀康、山本明美、
秋山真志、窪田泰夫、橋本隆：掌蹠角化

症の診断基準・重症度分類ならびに全国

疫学調査、稀少難治性皮膚疾患に関する

調査研究班・皮膚の遺伝関連性希少難治

性疾患群の網羅的研究班平成 28年度合
同班会議、2016年 10月 7日、東京 

Ｈ．知的所有権の出願・登録状況（予定を含
む） 
 特になし 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


