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研究要旨 

 本分担研究では、スイート病とシュニッツラー症候群について診断基準案を策定し、ウェー
バー・クリスチャン症候群については既存の診断基準案をもとに、合わせて全国皮膚科疫学調
査を行った。中條・西村症候群、TNF 受容体関連周期性症候群、クリオピリン関連周期熱症候
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 疾患については政
策研究事業「自己炎症性疾患とその類縁疾患の診断基準、重症度分類、診療ガイドライン確立
に関する研究」班（本年度より西小森班）と連携し診断基準と重症度分類の見直しを行った。 

 

 

Ａ．研究目的 

 自己炎症性皮膚疾患として、従来の中條・
西村症候群（NNS）、TNF 受容体関連周期性症
候群（TRAPS）、クリオピリン関連周期熱症候
群（CAPS）、ブラウ症候群（BS）、化膿性無菌
性関節炎・壊疽性膿皮症・アクネ（PAPA）症
候群、ウェーバー・クリスチャン症候群（WCS）
に、未だ病態が明らかでないスイート病とシ
ュニッツラー症候群を本年度より加え、それ
らの本邦における診療実態を明らかにし、診
断基準・重症度分類・診療ガイドラインを策
定する。 
 

 

Ｂ．研究方法 

1) 本年より対象に加わったスイート病とシ
ュニッツラー症候群について、文献的考察に
より診断基準案を策定し、それに基づいて全
国の大学と 500 床以上の大病院の皮膚科を対
象に、現在診療例と過去 3 年間の疑い例の症
例数の調査（一次調査）を行う。 
2) 同時に、４年前に行ったウェーバー・ク
リスチャン病（WCD）全国疫学調査結果に基
づいて新たに定義された WCS についても、新
診断基準案に基づいて同様の調査を行う。 
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3) 全国調査結果で見出された症例について、
前回の WCD 調査で検討した項目を中心に臨
床情報の詳細を集積する二次調査を行う。 
4) 昨年から引き続き、NNS が疑われるも
PSMB8 変異を認めない症例について、プロテ
アソーム関連パネル遺伝子解析やエキソー
ム解析を積極的に行い、原因遺伝子変異の同
定を試みる。 
5) 昨年から引き続き、金澤が NNS 担当の研
究分担者として参画している政策研究事業
「自己炎症性疾患とその類縁疾患の診断基
準、重症度分類、診療ガイドライン確立に関
する研究」班（本年度より西小森班）と連携
して、NNS、TRAPS、CAPS、BS、PAPA 症
候群の 5 疾患について診断基準と重症度分類
の見直しを行い、特に MINDS での診療ガイ
ドライン策定の対象外となった NNS と
PAPA 症候群については、これまでの報告論
文を網羅した非 MINDS ガイドラインの策定、
診療フローチャートの改訂作業を行う。 
 
（倫理面への配慮） 
本研究では、和歌山県立医科大学の臨床研
究・遺伝子解析研究に関する倫理委員会およ
び長崎大学大学院医歯薬学総合研究科倫理
委員会の承認を得た計画に基づき、書面にて
インフォームドコンセントを得て患者由来
試料・資料を収集・解析する。 
 
 
 
 
 

Ｃ．研究結果 

1) 以下のように、スイート病とシュニッツ
ラー症候群の概要と診断基準案を策定した。 
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2) また、WCSについても同様に、全国調査
用に概要と診断基準案を用意した。 

   

全国大学病院と500床以上の大病院の皮膚科
355施設に、これら疾患概要・診断基準案と
調査票を送付し、現在スイート病、シュニッ
ツラー症候群、WCSの患者を診察しているか、
いる場合は疾患名、患者の現在の年齢性別を、
また過去3年間に疑われた患者がいるか、い
る場合には患者の当時の年齢性別と最終診
断は何か、調査した。大学60施設（49%）と
病院49施設（21%）、合わせて109施設（31%）
より回答があった。 
①現在診療中の患者：スイート病 32 例（大学
27 例＋病院 5 例）、シュニッツラー症候群 3
例（大学 3 例）、WCS 2 例（病院 2 例）。 
②過去 3 年間に疑われた患者：スイート病 45
例（大学 24 例＋病院 21 例）のみ。疑い止ま
りが 3 例、結節性紅斑・壊疽性膿皮症・好中
球性皮膚症・肉芽組織・虫刺激・不明（自然
治癒）がそれぞれ 1 例ずつあり、それ以外は
すべてスイート病との最終診断であった。 

 

 

 

 

 

3) 以下のように二次調査票を用意したが、
倫理委員会の承認が間に合わず、本年度中の
実施はできなかった。（4 月 26 日付承認） 

 

4) NNS と臨床的に酷似するが臨床診断基準
5 項目を満たさず凍瘡様皮疹が目立ち、
PSMB8 変異のない東京と北海道の小児例に
ついてプロテアソーム関連パネル遺伝子解
析を行った結果、TREX1 の異なるヘテロ変異
によるエカルディ・グティエール症候群（家
族性凍瘡様ループス）と診断した。 
5) NNS、TRAPS、CAPS、BS、PAPA 症候群
の 5 疾患について診断基準と重症度分類の再
検討を行った（詳細は平家班での報告参照）。
また、遺伝子検査の保険適応にあわせ、かず
さ遺伝子検査室での遺伝子検査体制の整備
を行った。さらに、NNS と PAPA 症候群につ
いて、診療フローチャートの改訂作業を行い、
これまでの報告論文を網羅した非 MINDS ガ
イドラインを執筆中である。 
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Ｄ．考察 

 自己炎症性疾患の診断基準、重症度分類、
診療ガイドライン策定に関しては、小児科を
中心に組織され自己炎症性疾患の研究に特化
した政策化研究事業「自己炎症性疾患とその
類縁疾患の診断基準、重症度分類、診療ガイ
ドライン確立に関する研究」班（平家班→西
小森班）での議論が先行しているが、その中
には特徴ある皮疹を呈し皮膚科で遭遇する疾
患も多数含まれ、特に NNS はこれまで主に皮
膚科領域から報告されてきた。そのため、そ
れらの議論に皮膚科からの視点を加えるため、
皮膚の遺伝関連性希少難治性疾患を対象とし
た本研究班に「自己炎症性皮膚疾患」を対象
とした分担研究を含め、連携して調査研究を
進めてきた。実際、難病指定を受けた CAPS、
BS、TRAPS、NNS、PAPA 症候群の 5 疾患に
ついて、昨年の調査で皮膚科でも診察されて
いる現状が明らかとなったが、NNS 以外の 4
疾患について MINDS にもとづいた診療ガイ
ドラインが策定されたことで、一定の目標が
達成されたと言える。そこで平成 30 年度は、
西小森班との連携事業として各疾患の診断基
準と重症度分類の見直しを行い、NNSと PAPA
症候群について非 Minds でのガイドライン作
成作業を進め流とともに、WCS に続く独自の
対象疾患としてスイート病とシュニッツラー
症候群を選び、診断基準案を策定して全国皮
膚科疫学調査を開始した。回答率が低く、十
分な症例の掘り起こしができていない可能性
があるが、スイート病が多く見られるのに対
してシュニッツラー症候群と WCS は予想以
上に少数しかいないことが判明した。今後、
二次調査によって診断基準案を改良していく
とともに、学会などで報告された症例につい
ても情報を集め、エビデンスレベルを上げる
必要がある。  
 WCS については、今回の調査結果も含めて
学会報告や論文によって疾患概念と診断基準
案を世界に発信する。 
 
 
 

Ｅ．結論 

 本分担研究により、皮膚科領域での自己炎
症性皮膚疾患（CAPS、BS、TRAPS、NNS、
PAPA 症候群、WCS、スイート病、シュニッ
ツラー症候群）の概念とその重要性が認識さ
れ、最適な医療提供につながることが期待さ
れる。 
 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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