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研究要旨 
本研究においては、本年度は予後因子、重症度分類に重要な非特性多発性小腸潰瘍症（CNSU）に
着目し、同疾患研究班の協力の下、すでに遺伝子変異が同定されている症例について、PDP およ
びその合併症の発症状況の調査を立案した。調査の目的は、CNSU における PDP 発症頻度および遺
伝子型との関連を調査することである。国立成育医療研究センターおよび九州大学医学部（CNSU
における遺伝子診断実施施設）において倫理審査承認を受ける予定である。現在、国立成育医療
研究センターにおいて倫理審査承認ずみとなり、九州大学での倫理審査準備中である。 
今回の調査により特定の遺伝子変異により小腸病変と PDP の両方が生じるのか、あるいは遺伝子
変異との相関はないのかは、今後の治療法開発のみならず、発症予測に重要であり、成果が期待
される。 
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Ａ．研究目的 
肥厚性皮膚骨膜症（Pachydermoperiostosis, 

PDP）は、1935 年に Touraine が提唱した疾患分
類が現在に至っても用いられているが、この分
類は経過、予後、遺伝形式を反映するものでは
ないため、新しい臨床分類の確立が望まれてい
る。 
我々が発見した原因遺伝子 SLCO2A1 を含め 2

つの原因遺伝子の発見により、病因に関してプ
ロスタグランジン(PG)過剰症であることが知ら
れている。しかし、いまだ遺伝子変異と多様な
合 併 症 と の 関 係 （ Genotype-Phenotype 
correlation）は明らかではない。前年度は全国
調査（1 次）を実施したが、整形外科領域から
は患者の報告はなかった。 
本年度は予後因子、重症度分類に重要な非特性

多発性小腸潰瘍症（CNSU）に着目し、同疾患研
究班の協力の下、すでに遺伝子変異が同定され
ている症例について、PDP およびその合併症の
発症状況の調査を立案した。調査の目的は、CNSU
における PDP 発症頻度および遺伝子型との関連
を調査することである。 
 
Ｂ．研究方法 
肥厚性皮膚骨膜症患者において遺伝子診断を行

う際にすでに行っている患者調査票を、CNSU 患
者の主治医に送付し、患者調査票に記入し、回答
していただく。 

 
(倫理面への配慮) 
標本は全て匿名化し、患者の個人情報とは切り

離して遺伝子診断を行う。実施にあたり、国立成
育医療研究センターおよび九州大学医学部
（CNSU における遺伝子診断実施施設）において
倫理審査承認を受ける予定である。 
 
Ｃ．研究結果 
現在、国立成育医療研究センターにおいて倫理

審査承認ずみとなり、九州大学での倫理審査準備
中である。 
 
Ｄ．考察 
肥厚性皮膚骨膜症は先天的素因により血中およ

び組織中のプロスタグランジン E2（PGE2）が上
昇することが知られている。しかし、PGE2 の上
昇が皮膚の肥厚のみならず、関節や消化管に及ぼ
す直接の影響は不明である。今回の調査により特
定の遺伝子変異により小腸病変と PDP の両方が
生じるのか、あるいは遺伝子変異との相関はない

のかは、今後の治療法開発のみならず、発症予測
に重要であり、成果が期待される。 
 
Ｅ．結論 
肥厚性皮膚骨膜症と非特性多発性小腸潰瘍症

との関係につき患者調査の準備を進めた。 
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