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総括研究報告 

 
先天性乏毛症に関する調査研究 

 
       研究代表者 杉浦 一充 藤田保健衛生大学医学部教授 

 

研究要旨 

先天性乏毛症(congenital hypotrichosis: CH)は生まれつき髪の毛が少な

く、縮れた状態となる希少疾患である。本症の発症機構は明らかでない。

患者は生涯乏毛に悩まされる。治療法は確立されていない。本年度は先天

性乏毛症29例をLIPH遺伝子変異解析したところ、27例に変異があった。

つまり本邦では先天性乏毛症の患者の大半の原因が LIPH 遺伝子変異であ

ることを明らかにした。 

今研究班では全国調査のための診断基準を確立した。全国の日本皮膚科

学会専門医主研修施設と主たる専門医研修施設、総数 96 施設に調査票を

郵送して全国調査をした。 

調査結果についての解析をして発表をする予定である。 

 

研究分担者 

秋山真志・名古屋大学大学院医学系研究科

教授 

 

A.研究目的 

本研究の目的は以下の２つである。 

１． 調査のための診断基準を確立し

たのちに、本邦における CH の発症頻度、

診療実態、QOL を明らかにする。LIPH の

遺伝子診断も実施する。 

２． CH の診断基準・重症度分類・診

療ガイドラインの確立をする。 

本疾患は世界的にも、国単位の全体調査

は行われていない。本研究は CH の本邦に

おける発症頻度、診療実態を初めて明らか

にするだけでなく、診断基準・重症度分類・

診療ガイドラインの提唱を世界に先駆け

て行うことになり、CH の病態の研究、CH

の診療の標準化に大いに貢献することが

期待できる。 

 

B.研究方法 

CH の全国調査 

本疾患の本邦における診療実態、患者数

を明らかにするため、全国調査を行う。具

体的には、 

① 調査のための診断基準を確立し

たのちに、全国の日本皮膚科学会専門医主

研修施設と専門医研修施設に調査票を配

り、本症の患者を集計する。 

アンケート項目 

年齢、性、既往歴、合併症、発症年齢、

治療、治療反応性、診断根拠、患者 QOL。 

以上の結果を集計して、日本皮膚科学会
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総会等の皮膚科主要学会で本症について

発表する。 

② 名古屋大学皮膚科ホームページ

（http://www.med.nagoya-u.ac.jp/derma/）に

て本症についての紹介をする。 

③ 全国疫学調査で得られた患者と

家族の可及的多数例で LIPH の変異解析を

する。解析法（直接シークエンス法）はす

でに確立している。 

④ 日本皮膚科学会承認の診断基準・

重症度分類・診療ガイドラインを作成する。 

 

 

C.研究結果 

本邦の CH の患者の２９人中２７人に

LIPH 変異があることを論文として報告し

た。つまり本邦の CH の大半の病因を明ら

かにした(Takeichi T, Tanahashi K, Taki T, 

Kono M, Sugiura K, Akiyama M. 

Mutational analysis of 29 patients with 

autosomal recessive woolly hair and 

hypotrichosis: LIPH mutations are 

extremely predominant in autosomal 

recessive woolly hair and hypotrichosis 

in Japan. Br J Dermatol doi: 

10.1111/bjd.15070.)。そして、全国調査の

ための診断基準を確立した。全国の日本皮

膚科学会専門医主研修施設と主たる専門

医研修施設、総数 96 施設に調査票を郵送

して全国調査をした。 

 

D.考察 

本研究は本邦の CH の大半の病因が

LIPH 遺伝子変異であることを初めて明ら

かにした。全国調査の結果を解析すること

により、本疾患の診療実態を明らかにする

ことができる。本研究により、日本の毛髪

の専門家への啓蒙活動も進んでいる。 

 

E.結論 

本研究は本邦の CH の大半の病因が

LIPH 遺伝子変異であること 29 例の多数

症例で初めて明らかにした。さらに全国調

査の結果を解析することで、CH の本邦に

おける発症頻度、診療実態を初めて明らか

にするだけでなく、診断基準・重症度分類・

診療ガイドラインの提唱を世界に先駆け

て行うことになり、CH の病態の研究、CH

の診療の標準化に大いに貢献することが

期待できる。 

 

F.健康危険情報 

 該当なし。 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

1. Kono M, Matsumoto F, Suzuki Y, Suganuma 

M, Saitsu H, Ito Y, Fujiwara S, Matsumoto K, 

Moriwaki S, 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 2016 

Apr;136(4):875-8. doi: 

10.1016/j.jid.2015.12.034.. 

2. Takeichi T, Sugiura K, Hsu CK, Nomura T, 

Takama H, Simpson MA, Shimizu H, McGrath 

JA, Akiyama M. Erythrokeratoderma variabilis 

caused by p.Gly45Glu in connexin 31: the 

importance of the first extracellular loop 

glycine residue for gap junction function. Acta 

Derm Venereol 2016 May;96(4):557-9. doi: 
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4. 杉浦一充: 膿疱性乾癬─ IL36RN 遺伝

子とCARD14 遺伝子 ─: 2016 皮膚病診療 

38(8); 754-76 

5. Kono M, Hasegawa-Murakami Y, Sugiura K, 

Ono M, Toriyama K, Miyake N, Hatamochi A, 

Kamei Y, Kosho T, Akiyama M. A 45-year-old 
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2016 Nov 2;96(7):985-986. doi: 

10.2340/00015555-2382. 
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2016 Nov 2;96(7):993-994. doi: 
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Manifestations in Dermatomyositis: Key 
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Sugiura K, Akiyama M. Novel and recurrent 

ATP2A2 mutations in Japanese patients with 

Darier’s disease. Nagoya J Med Sci 2016 
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11. Takeichi T, Sugiura K, Nomura T, Sakamoto 
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Pityriasis rubra pilaris type V as an auto 

inflammatory disease by CARD14 mutations. 

JAMA Dermatol 2017 Jan 1;153(1):66-70. doi: 

10.1001/jamadermatol.2016.3601. 

12. Takeichi T, Togawa Y, Taniguchi R, Okuno 

Y, Kono M, Matsue H, Sugiura K, Akiyama M. 

A newly revealed IL36RN mutation in sibling 

cases complements our IL36RN mutation 

statistics for generalized pustular psoriasis. J 

Dermatol Sci 2017 Jan;85(1):58-60. doi: 

10.1016/j.jdermsci.2016.10.009. 

13. 岩田洋平, 赤松浩彦, 長谷川靖司, 長

谷部祐一, 杉浦一充: 皮膚内在性幹細胞と

創傷治癒 : 日本臨床免疫学会誌  2017 

40(1); 1-11 

14. Kono M, Fukai K, Omura R, Sugawara K, 

Tsuruta D, K Sugiura K, Akiyama M. A case of 
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mutation in KRT10. J Eur Acad Dermatol 
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15. Kono M, Nishida K, Takeichi T, Sugiura K, 

Akiyama M. Ripple-pattern lichen amyloidosis 

in a case of ichthyosis vulgaris with a novel 

FLG mutation. J Eur Acad Dermatol Venereol 

2017 Feb;31(2):e130-e132. doi: 

10.1111/jdv.13877. 

16. Kono M, Fukai K, Shimizu N, Nagao J, 

Takeichi T, Tsuruta D, Sugiura K, Akiyama M. 

Punctate Palmoplantar Keratoderma Type 1 

with a Novel AAGAB Frameshift Mutation: 

intrafamilial phenotype variation due to aging. 

J Eur Acad Dermatol Venereol 2017 

Mar;31(3):e175-e176. doi: 10.1111/jdv.13906. 

17. Fukaura R, Takeichi T, Okuno Y, Kojima D, 

Kono M, Sugiura K, Suga Y, Akiyama M. 

Striate palmoplantar keratoderma showing 

transgrediens in a patient harboring 

heterozygous nonsense mutations in both 

DSG1 and SERPINB7. Acta Derm Venereol, 

2017 Mar 10;97(3):399-401. doi: 

10.2340/00015555-2553. 

18. Saito-Sasaki N, Izu K, Sawada Y, Hino R, 

Nakano R, Shimajiri S, Nishimura I, Nakamura 

H, Sugiura K, Nakamura M. Impetigo 

Herpetiformis Complicated with Intrauterine 
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19. Numata S, Iwata Y, Okumura R, Arima M, 

Kobayashi T, Watanabe S, Suzuki K, Horiguchi 
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HLA-DR4: a case report. J Dermatol 2017 Feb 

22. doi: 10.1111/1346-8138.13779.  

20. Iwata Y, Kobayashi T, Arima M, Numata S, 

Yagami A, Okamura K, Araki Y, Sugiura K, 

Suzuki T, Matsunaga K. Case of Japanese 
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22. Takeichi T, Tanahashi K, Taki T, Kono M, 

Sugiura K, Akiyama M. Mutational analysis of 
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pseudopapillary tumour of the pancreas. Br J 
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generalized pustular psoriasis, International 

congress of human genetics, 2016.4.6, 京

都市(京都国際会館) 

2． 杉浦 一充, 遺伝性の乾癬：DITRA と

CAMPS, 第 60 回日本リウマチ学会総

会・学術集会, 2016.4.21, 横浜市(パシフ

ィコ横浜) 

3． 杉浦 一充, 汎発性膿疱性乾癬における

膿疱形成のメカニズム, 第115回日本皮

膚科学会総会, 2016.6.3, 京都市(国立京

都国際会館) 

4． 杉浦 一充, 意外な遺伝性皮膚疾患, 第

276 回日本皮膚科学会東海地方会 , 

2016.6.26,名古屋市(大正製薬(株)中日本

支店) 

5． 杉浦 一充, インターロイキン36受容体

拮抗因子欠損と加齢が身体に及ぼす影

響の検討第 12 回加齢皮膚医学研究会, 

2016.7.9, 神戸市(兵庫県医師会館) 

6． Kazumitsu Sugiura, Genetic 

background of pustular psoriasis, 

Asia-Pacific Combined Dermatology 

Research Conference, 2016.8.27, 

Noosa in Australia (Sofitel Pacific 

Resort Noosa Hotel) 

7． 杉浦 一充, 自己炎症性疾患としての膿

疱性乾癬, 第 31 回日本乾癬学会学術大

会, 2016.9.2, 宇都宮市(ホテル東日本宇

都宮) 

8． 杉浦 一充, IL-36R 阻害剤, 第 31 回日本

乾癬学会学術大会, 2016.9.2, 宇都宮市

(ホテル東日本宇都宮) 

9． 杉浦 一充, 皮膚科の自己炎症性疾患；

DITRAとCAMPS, 日本皮膚科学会愛媛

地方会第 64回学術大会, 2016.10.1, 松山

市(いよてつ会館) 

10． Kazumitsu Sugiura, Genetic 

background of pustular psoriasis, 

12th Meeting of the German-Japanese 

Society of Dermatology, 2016.10.15, 

東京都文京区(東京医科歯科大学) 

11． 杉 浦  一 充 , 膿 疱 症 と

DITRA(deficiency of interleukin-36 

receptor antagonist), 第 32 回日本臨床皮

膚科医会  東海北陸ブロック総会 , 

2016.10.16, 名古屋市(キャッスルプラ

ザ) 

12． 杉浦 一充, IL-36 と乾癬, 第 80 回

日本皮膚科学会東部支部学術大会 , 

2016.10.29, 浜松市(浜松アクトシティ) 

13． 杉浦 一充, IL36RN 遺伝子と膿疱

性乾癬, 第46回日本皮膚アレルギー･接

触皮膚炎学会総会学術大会, 2016.11.6, 

東京都新宿区(京王プラザホテル) 

14． 杉浦 一充, 稀でない遺伝性皮膚

疾患, 第 203 回愛知県皮膚科医会例会, 

2016.11.19, 名古屋市(中日パレスクラ

ウンホール) 

15． Kazumitsu Sugiura, Genetic 

background of generalized pustular 

psoriasis, 日本研究皮膚科学会第41回年

次学術大会・総会, 2016.12.9, 仙台市(仙

台国際センター) 
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H.知的財産権の出願・登録状況 
1.特許取得 

なし。 
2.実用新案登録 

なし。 
3.その他 

なし。 
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大学大学院医学系研究科 

皮膚科教授   先生 

 

厚生労働省科学研究費補助金 難治性疾患政策研究事業         

先天性乏毛症に関する調査研究班                

研究代表者 杉浦一充（名古屋大学大学院医学系研究科皮膚病態学分野） 

研究分担者 秋山真志（名古屋大学大学院医学系研究科皮膚病態学分野） 

研究協力者 村瀬千晶（名古屋大学大学院医学系研究科皮膚病態学分野） 

 

先天性乏毛症 
重症度 QOL 調査へのご協力依頼 

 

 

拝啓 

 時下、ますますご清祥のこととお慶び申し上げます。 

 このたび厚生労働省科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業「先天性乏毛症に関する

調査研究班」は、先天性乏毛症の重症度調査及び QOL 調査を実施することになりました。 

  先天性乏毛症は生まれつき髪の毛が少なく、縮れた状態となる疾患です。本調査は本疾患の

本邦における発症頻度、重症度、及び QOL を明らかにすることを目的としています。 本調査

は全国の大学病院の先生方にご依頼しています。重症度分類を確立するためにはできるだけ多

くの情報（重症度と QOL）が必要ですが、先天性乏毛症の患者数は少なく、先生方のご協力が

不可欠となっております。本調査はまず始めに症例の有無と簡易な質問項目からなるハガキを

今回お送りさせていただきます。その後症例のご報告をいただいた中から、患者の皆様にご記入

いただく QOL 調査票と、担当の先生方にご記載いただく重症度調査票を再度お送りさせていた

だき、それらの結果を合わせて分析し、重症度分類を確立することを目指しています。 

 ご多忙のところ誠に恐縮ですが、本調査へのご理解とご協力をよろしくお願い申し上げます。 

本調査に関しましてご不明の点がございましたら、下記までお問い合わせください。 

敬具 

 

お問い合わせ：〒466-8550 愛知県名古屋市昭和区鶴舞町 65 

名古屋大学大学院医学系研究科皮膚病態学分野 

先天性乏毛症に関する調査研究班 

杉浦一充 村瀬千晶 森智子 秋山真志 

Tel: 052-744-2314 

Fax: 052-744-2318 
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厚生労働科学研究費補助金 
難治性疾患等政策研究事業 

分担研究報告 
 

先天性乏毛症のLIPH変異の解析 
 

       研究代表者 杉浦 一充 藤田保健衛生大学医学部教授 
 

研究要旨 

先天性乏毛症(congenital hypotrichosis: CH)は生まれつき髪の毛が少な

く、縮れた状態となる希少疾患である。本症の発症機構は明らかでない。

患者は生涯乏毛に悩まされる。治療法は確立されていない。本年度は本邦

の CH の患者 29 例を LIPH 遺伝子変異解析したところ、27 例に変異があ

った。つまり本邦では先天性乏毛症の患者の大半の原因が LIPH 遺伝子変

異であることを明らかにした。 

 

 

A.研究目的 

本研究は本邦の CH の患者で

LIPH 遺伝子変異がどれくらいの

割合であるかを検討することを目

的とした。 

 

B.研究方法 

本邦の CH の患者 29 例を LIPH

遺伝子変異解析した。 

 

C.研究結果 

本邦の CH の患者の２９人中２７

人に LIPH 変異があることを論文

として報告した。つまり本邦のCH

の大半の病因を明らかにした

(Takeichi T, Tanahashi K, Taki T, 

Kono M, Sugiura K, Akiyama M. 

Mutational analysis of 29 

patients with autosomal 

recessive woolly hair and 

hypotrichosis: LIPH mutations 

are extremely predominant in 

autosomal recessive woolly hair 

and hypotrichosis in Japan. Br J 

Dermatol doi: 

10.1111/bjd.15070.)。 

 

D.考察 

本研究は本邦の CH の大半の病因

が LIPH 遺伝子変異であることを

初めて明らかにした。 

 

E.結論 

本邦の CH の大半の病因は LIPH

遺伝子変異である。 

 

F.健康危険情報 

 該当なし。 
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分担研究報告 

 
先天性乏毛症に関する全国調査 

 
       研究分担者 秋山 真志 名古屋大学大学院医学系研究科准教授 

 

研究要旨 

先天性乏毛症(congenital hypotrichosis: CH)は生まれつき髪の毛が少な

く、縮れた状態となる希少疾患である。本症の発症機構は明らかでない。

患者は生涯乏毛に悩まされる。治療法は確立されていない。全国調査のた

めの診断基準を確立した。全国の日本皮膚科学会専門医主研修施設と主た

る専門医研修施設、総数 96 施設に調査票を郵送して全国調査をした。本疾

患は世界的にも、国単位の全体調査は行われていない。本研究は CH の本

邦における発症頻度、診療実態を初めて明らかにするだけでなく、診断基

準・重症度分類・診療ガイドラインの提唱を世界に先駆けて行うことにな

り CH の病態の研究、CH の診療の標準化に大いに貢献することが期待で

きる 

 

A.研究目的 

本研究の目的は以下の２つである。 

１． 調査のための診断基準を

確立したのちに、本邦におけるCH

の発症頻度、診療実態、QOL を明

らかにする。LIPH の遺伝子診断

も実施する。（平成 27 年度、28 年

度の目的） 

２． CHの診断基準・重症度分

類・診療ガイドラインの確立をす

る。（平成 28 年度の目的） 

本疾患は世界的にも、国単位の全

体調査は行われていない。本研究

は CH の本邦における発症頻度、

診療実態を初めて明らかにするだ

けでなく、診断基準・重症度分類・

診療ガイドラインの提唱を世界に

先駆けて行うことになり、CH の

病態の研究、CH の診療の標準化

に大いに貢献することが期待でき

る。 

 

B.研究方法 

CH の全国調査 

本疾患の本邦における診療実態、

患者数を明らかにするため、全国

調査を行った。具体的には、 

① 調査のための診断基準を

確立したのちに、全国の日本皮膚

科学会専門医主研修施設と専門医

研修施設に調査票を配り、本症の

患者を集計する。 

アンケート項目 

年齢、性、既往歴、合併症、発症年

齢、治療、治療反応性、診断根拠、

患者 QOL。 
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以上の結果を集計して、日本皮膚

科学会総会等の皮膚科主要学会で

本症について発表する。 

② 名古屋大学皮膚科ホーム

ページ（http://www.med.nagoya-

u.ac.jp/derma/）にて本症について

の紹介をする。 

③ 全国疫学調査で得られた

患者と家族の可及的多数例で

LIPH の変異解析をする。解析法

（直接シークエンス法）はすでに

確立している。 

④ 日本皮膚科学会承認の診

断基準・重症度分類・診療ガイドラ

インを作成する。 

 

 

C.研究結果 

全国調査のための診断基準を確立

した。全国の日本皮膚科学会専門

医主研修施設と主たる専門医研修

施設、総数 96 施設に調査票を郵送

して全国調査をした。 

 

D.考察 

全国調査の結果を解析することに

より、本疾患の診療実態を明らか

にすることができる。本研究によ

り、日本の毛髪の専門家への啓蒙

活動も進んでいる。 

 

E.結論 

全国調査の結果を解析することで、

CH の本邦における発症頻度、診療

実態を初めて明らかにするだけで

なく、診断基準・重症度分類・診療

ガイドラインの提唱を世界に先駆

けて行うことになり、CH の病態の

研究、CH の診療の標準化に大いに

貢献することが期待できる。 

 

F.健康危険情報 

 該当なし。 
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