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Ａ. 研究目的 

 本研究の第一の目的は、研究代表者の橋

本隆の総括のもと、11名の研究分担者によ

り、皮膚の遺伝関連性希少難治性疾患群、10

群、18疾患に関して、最終的な診断基準・

重症度分類を作成および改定することであ

る。新たに対象疾患に追加した、2種の自己

炎症性皮膚疾患、4種の穿孔性皮膚症につい

ては新規に診断基準・重症度分類の試案を

作成し、他の疾患については一年目までに

作成した診断基準・重症度分類を改定する。 

 第二の目的は、全国の施設へのアンケー

ト等による疫学調査およびその解析を継続

することである。さらに、その必要がある疾

患については、新たに患者および患者家族

のQuality of Life（QOL）の調査を施行す

る。 

 第三の目的は、各疾患に関するレジスト

リとレポジトリの作成である。レジストリ

に関しては、すでに作成を開始している疾
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患については、そのレジストリの内容を更

改・充実する。また、まだレジストリがない

疾患については、その作成を開始する。レポ

ジトリに関しても、すでにレポジトリが存

在する疾患に関しては、そのレポジトリの

内容を更改・充実し、まだレジストリがない

疾患については、可能な疾患についてレポ

ジトリの作成を開始する。そして、これらの

レジストリとレポジトリを用いてデータシ

ェアリングを推進する。 

 第四の目的は、各疾患について、クリニカ

ルクエスチョン（CQ）作成・文献渉猟・シス

テマティックレビューによる診療ガイドラ

インを策定し、その診療ガイドラインを和

文・英文論文として発表しホームページで

公開することである。 

 さらにそれ以外の目的として、研究対象

の遺伝性皮膚疾患の遺伝子診断を行い、診

断技術の向上と病態解明の手掛かりとする

ことも目的とする。さらに、それ以外の手法

によるさまざまな臨床研究も進める。そし

て、本研究班で行われたいろいろな臨床研

究の成果を多数の和文および英文論文とし

て発表して、国内外に発信する。さらに、市

民公開講座などの開催および患者会への支

援などにより、一般市民・医療関係者への社

会啓発も進める。 

 研究対象疾患群は、自己炎症性皮膚疾患

群３疾患、コケイン症候群、掌蹠角化症・掌

蹠角化症症候群、家族性良性慢性天疱瘡（ヘ

イリーヘイリー病）・ダリエ病、自己免疫性

水疱症の一つとしてジューリング疱疹状皮

膚炎、家族性化膿性汗腺炎、ゴーリン症候

群・カウデン症候群、穿孔性皮膚症４疾患、

遺伝性毛髪疾患群および疣贅状表皮発育異

常症の 18疾患である。これらの疾患は、そ

の病態は不明であり、疫学研究も不十分で

あり、治療法も確立していない。そのため、

これらの皮膚難病の臨床研究を進めること

は厚生労働行政に貢献できる。 

 また、本研究班の特徴のひとつは、複数の

関連研究班および多くの関連学会、特に日

本皮膚科学会と連携して研究を進めている

ことである。本研究班で進めているさまざ

まな疾患の診断基準・重症度分類・診療ガイ

ドラインの作成作業において、日本皮膚科

学会の全面的な協力が得られており、その

承認にむけた検討が行われている。さらに、

本研究班は、もう一つの皮膚科関連希少難

治性疾患研究班である天谷班といろいろな

方面で連携し、最終的に、東京にて合同班会

議を行い、二つの研究班のすべての研究者

により、高度の検討を行うことができるこ

とが大きな特徴である。 

 本研究班で研究している指定難病、９疾

患のうち、本研究班は家族性良性慢性天疱

瘡とコケイン症候群の対応窓口になってお

り、この 2 疾患については様々な厚生労働

行政に関する政策的作業を行うと共に、患

者および医療者からの問い合わせについて

対応する。指定難病ではない疾患について

も、患者および医療者からの問い合わせに

ついて対応する。 

 なお、平成 30年度からは、いくつかの疾

患における今までの研究の連携の在り方を

勘案し、また、複数の研究班が扱う指定難病

は一つの班に統合するという厚生労働省の

意向に沿うため、中條‐西村症候群、クリオ

ピリン関連周期熱症候群、TNF受容体関連周

期性症候群、ブラウ症候群、化膿性無菌性関

節炎・壊疽性膿皮症・アクネ症候群の５種の

自己炎症性皮膚疾患およびスタージ・ウェ

ーバー症候群を、本研究班から外した。今後

は、担当窓口である西小森班および井上班

と連携して、レジストリ作成を含めたさま

ざまな研究において、皮膚科学的見地から、

本研究班が協力する。 

 また、同じく平成 30年度から、指定難病

以外の多くの難病についても研究を行うこ

とを奨励するという厚労省の意向に沿って、

新たに、自己炎症性皮膚疾患のスイート病

とシュニッツラー症候群を、また、穿孔性皮

膚症疾患として、反応性穿孔性膠原症、キル

レ病、穿孔性毛包炎、蛇行性穿孔性弾力線維

症を追加した。 

 また、大阪市立大学の医療統計学の新谷
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歩教授を中心に、世界標準とされている

Research Electronic Data Capture 

「REDCap」を用い、希少疾患のデータを収

集・管理する。また収集データの集計等を行

う。 

 

Ｂ. 研究方法 

 本年度は、本研究班が対象としている 10

群、18疾患の診断基準・重症度分類に関し

て、それぞれの疾患の状況に応じて、異なっ

た作業を進めた。 

 疫学研究に関しても、本研究班が対象と

する多くの疾患について、それぞれの疾患

の状況に応じて、全国の施設へのアンケー

ト等による疫学調査、患者家族、特に両親の

QOLの調査、ジューリング疱疹状皮膚炎にお

けるセリアック病の合併頻度の調査などを

施行し、その集計と解析を継続的に行った 

 レジストリとレポジトリの作成に関して

も、それぞれの疾患の状況に応じて、現在有

しているレジストリとレポジトリの検討を

開始し、まだ、レジストリとレポジトリがな

い疾患に関しては、その作成のための検討

を開始した。 

 一部の疾患で診療ガイドラインの作成を

進めた。 

 本研究期間中に、本研究班の研究成果お

よび関連疾患の研究成果について、多くの

学会報告、和文・英文論文として発表した。

この間、多くの疾患について、その疾患と関

連する研究班および関連学会と連携して研

究を進めた。また、さまざまな社会への啓発

活動も行った。 

 また、本研究班の研究成果の検討のため

の班会議を 2回行った。 

 

（倫理面への配慮） 

必要な疾患について、担当の研究分担者

が、それぞれの施設で倫理申請を行い、倫

理委員会の承諾のもとに研究を進めた。 

 

 

 

Ｃ．研究結果 

本年度は、10群、18疾患のそれぞれの疾

患について、診断基準・重症度分類を作成お

よび改定した。新たに対象疾患に追加した、

2種の自己炎症性皮膚疾患、4種の穿孔性皮

膚症については新規に診断基準・重症度分

類の試案を作成した。他の疾患については

昨年までに作成した診断基準・重症度分類

を改定した。なお、本研究班が窓口になって

いる家族性良性慢性天疱瘡とコケイン症候

群の 2 種の指定難病については、すでに最

終の診断基準・重症度分類ができているの

で、大きな変更は行わなかった。 

 また、全国の施設へのアンケート等によ

る疫学調査およびその解析を継続して行っ

た。さらに、一部の疾患については、新たに

患者および患者家族のQuality of Life（QOL）

の調査を施行した。 

 さらに、各疾患に関するレジストリとレ

ポジトリの作成を進めた。レジストリに関

しては、すでに作成を開始している疾患に

ついては、そのレジストリの内容を更改・充

実した。また、まだレジストリがない疾患に

ついては、その作成を開始した。レポジトリ

に関しても、すでにレポジトリが存在する

疾患に関しては、そのレポジトリの内容を

更改・充実した。まだレジストリがない一部

の疾患についてレポジトリの作成を開始し

た。同時に、これらのレジストリとレポジト

リを用いてデータシェアリングを進めた。 

 さらに、一部の疾患については、診療ガイ

ドラインの策定を開始した。 

 上記以外の研究として、研究対象の遺伝

性皮膚疾患の遺伝子診断を行い、さらなる

診断技術の向上も進めた。そして、本研究班

で行われたいろいろな臨床研究の成果を多

数の和文および英文論文として発表して、

国内外に発信した。さらに、市民公開講座な

どの開催および患者会への支援などにより、

一般市民・医療関係者への社会啓発も進め

た。また、コケイン症候群と家族性良性慢性

天疱瘡について、Research Electronic Data 

Capture 「REDCap」を用いてレジストリを作
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成し、データを収集・管理を進めた。 

 

Ｄ．考察 

本年度は、研究代表者の橋本隆の総括の

もと、11名の研究分担者により、皮膚の遺

伝関連性希少難治性疾患群、10群、18疾患

に関して、さらに臨床的・政策的研究を順調

に推し進めることができた。すべての疾患

について、診断基準・重症度分類を作成およ

び改定することができた。 

 全国の施設へのアンケート等による疫学

調査およびその解析を継続することができ、

一部の疾患で、患者および患者家族の

Quality of Life（QOL）の調査を施行するこ

とができた。 

 また、レジストリとレポジトリの作成も

順調に進み、レジストリおよびレポジトリ

の内容を更改・充実することができた。そし

て、これらのレジストリとレポジトリを用

いたデータシェアリングを推進した。 

 さらに、一部の疾患で、クリニカルクエス

チョン（CQ）作成・文献渉猟・システマティ

ックレビューによる診療ガイドラインの策

定を進めることができた。 

 同時に、研究対象の遺伝性皮膚疾患の遺

伝子診断を行い、診断技術の向上と病態解

明をすすめ、さらに、さまざまな臨床研究も

行い、その成果を多数の和文および英文論

文として発表して、国内外に発信すること

ができた。さらに、患者会への支援などによ

り、一般市民・医療関係者への社会啓発も進

めることができた。 

 

Ｅ．結論 

上記のように、本年度は、研究代表者と

11名の研究分担者により、本研究のすべて

の目的について、ほぼ順調に研究を進める

ことができた。また、2 種の自己炎症性皮

膚疾患と 4種の穿孔性皮膚症を対象疾患に

加えることにより、本研究班の活動性をさ

らに高めることができた。 
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