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研究要旨 肥厚性皮膚骨膜症は、ばち指、長管骨を主とする骨膜性骨肥厚、皮膚肥厚（頭部脳回転状
皮膚を含む）を３主徴とする遺伝性疾患である。2008 年に PGE2 分解酵素遺伝子 HPGD、2012 年に PG
輸送蛋白遺伝子 SLCO2A1 という２つの原因遺伝子が発見された。一方、非特異性多発性小腸潰瘍症
は、肥厚性皮膚骨膜症とは独立して本邦で確立された疾患概念であるが、原因遺伝子が、肥厚性皮膚
骨膜症と同じ SLCO2A1 遺伝子であることが明らかにされている。これまで、両疾患の合併の詳細につ
いては明らかでなかった。そこで、本研究では、非特性異性多発性小腸潰瘍症患者の肥厚性皮膚骨膜
症の合併頻度と実態を明らかにすることを目的としてアンケート調査を行った。非特異性多発性小腸
潰瘍症患者通院施設 27施設（調査票 63件）へ本研究調査実施の依頼と調査票を送付し、27 施設中
21 施設（77.8％）、調査票 63件中 55 件（87.3%）の回答を得た。患者の男女比は、男 20名
（36.4%）、女 35 名（63.6%）であり、肥厚性皮膚骨膜症の３主徴（①ばち指、②長管骨を主とする
骨膜性骨肥厚、③皮膚肥厚）全てを有する患者は 9名（14.3%）であった。今後の詳細な検討によ
り、肥厚性皮膚骨膜症と非特異性多発性小腸潰瘍症の発症年齢、性差、その他の合併症の特徴などが
明らかになると期待される。 
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Ａ．研究目的 
 本研究の目的は、肥厚性皮膚骨膜症患者全国
調査の一環として、非特性異性多発性小腸潰瘍
症患者の本症の合併頻度と実態を調査するもの
である。 
肥厚性皮膚骨膜症は、ばち指、長管骨を主と

する骨膜性骨肥厚、皮膚肥厚（頭部脳回転状皮
膚を含む）を３主徴とする遺伝性疾患である。
掌蹠の多汗症の合併頻度が高いことでも知られ
ている。1868 年、Friedreich が３徴を有する症
例を最初に記載した。その後、種々の名称で報
告されてきた当該疾患は 1935 年 Touraine らに
よって臨床亜型を用いた本症の概念が確立され
た。 
2008 年に PGE2 分解酵素遺伝子 HPGD1)、2012 年
に PG輸送蛋白遺伝子 SLCO2A12,3)という２つの原
因遺伝子が発見されたことにより本症が PGE2 分
解不全による過剰症であることが確立した。 

一方、非特異性多発性小腸潰瘍症は、肥厚性皮
膚骨膜症とは独立して本邦で確立された疾患概
念である 4）。2015 年、Umeno ら 4)により原因遺
伝子が、肥厚性皮膚骨膜症と同じ SLCO2A1 遺伝
子であり、しかも病的変異の位置がまったく同
じ症例で、小腸潰瘍症だけを発症している症
例、肥厚性皮膚骨膜症のみの症例、双方を発症
している症例が存在していることが判明した。 
従って、今回の両疾患の厚労省研究班合同調査
による全国規模の調査において、２つの疾患の
発症年齢（どちらが先か）、性差、その他の合
併症の特徴などが明らかになると期待される。 
 
Ｂ．研究方法 
 非特異性多発性小腸潰瘍症研究班（当時、松
本班）にて渉猟し九州大学より開示を受けた、
非特異性多発性小腸潰瘍症患者通院施設 27施設
（患者 63名分の調査票 63 件）へ本研究調査実
施の依頼と調査票を送付し、平成 31 年 2 月末を
締め切りとして調査票を回収した。調査票を送
付した症例は、2例をのぞいた 61例が SLCO2A1
遺伝子変異がホモ接合性または複合ヘテロ接合
性に発見された患者である。 



 

 調査票は肥厚性皮膚骨膜症の主症状である、
ばち指、骨膜性骨肥厚、皮膚肥厚, 頭部脳回転
状皮膚や、同症の診断の参考となる皮膚症状、
関節症状、その他、貧血、発熱、胃・十二指腸
潰瘍、小腸症など、同症の診断の参考となる合
併症の有無、発症年齢、進行性・活動性の有無
などを問う項目、および治療方法に関する項目
などより構成されている（調査票を資料 1とし
て添付する）。 
 
 (倫理面への配慮) 
 本研究「肥厚性皮膚骨膜症患者と非特異性多
発性小腸潰瘍症患者における臨床症状のアンケ
ート調査研究」は、国立成育医療研究センター
倫理審査委員会において、平成 30年 9月 3日に
承認され（受付番号 1772）、九州大学医系地区
部局臨床研究倫理審査委員会において、平成 30
年 11 月 13 日に承認されている（受付番号 30-
336）。 
 
Ｃ．研究結果 
 非特異性多発性小腸潰瘍症患者通院施設 27 施
設（患者 63 名分）に本研究の調査票を送付した
ところ、平成 31年 3月 5日時点で、27 施設中 21
施設（77.8％）（表 1 参照）、調査票 63 件中 55
件（87.3%）の回答を得た。患者の男女比は、男 20
名（36.4%）、女 35 名（63.6%）であり(1：1.7)、
患者のうち、肥厚性皮膚骨膜症の３主徴（①ばち
指、②長管骨を主とする骨膜性骨肥厚、③皮膚肥
厚）全てを有する患者は 9名（14.3%）であった。
調査票の項目の詳細についての検討は今後行う
予定である。 
 
表 1. 特異性多発性小腸潰瘍症患者通院施設中、
調査票の回答を受けた施設一覧（順不同） 

No. 施設名 

1 岡山大学 

2 金沢大学 

3 鹿屋医療センター 

4 九州大学 

5 慶應義塾大学 

6 埼玉医科大学 

7 佐田病院 

8 札幌東徳洲会病院 

9 島根大学医学部附属病院 

10 筑紫病院 

11 東北大学 

12 三重大学 

13 宮城県立こども病院 

14 久留米大学病院 

15 九州医療センター 

16 札幌医科大学 

17 滋賀医科大学  

18 自治医科大学附属さいたま医療センター 

19 松山赤十字病院 

20 大阪市立大学 

21 藤田保健衛生大学 

 
  
Ｄ．考察 
 非特異性多発性小腸潰瘍症患者のアンケート
調査は現在詳細を検討中であるが、今後の検討
により、肥厚性皮膚骨膜症と非特異性多発性小
腸潰瘍症の発症年齢、性差、その他の合併症の
特徴などが明らかになると期待される。 
 
Ｅ．結論 
 非特異性多発性小腸潰瘍症患者通院施設 27 施
設に調査票を送付し、調査票 63 件中 55件
（87.3%）の回答を得た。患者の男女比は、おお
よそ 1:1.7、肥厚性皮膚骨膜症の３主徴全てを有
する患者は 9名（14.3%）であった。調査票の詳
細については今後検討し、来年度報告する予定
である。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 該当なし。 
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Ｈ．知的所有権の出願・登録状況（予定を含
む） 
1.特許取得 
 該当なし 
 
2.実用新案登録 
 該当なし 
 

3.その他 
 該当なし 
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