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A. 研究目的 
小児慢性特定疾患事業に登録されている皮膚

疾患は現行の 6 疾患のなかでは、平成 25 年度に

は 4 疾患が登録されていた。先天性代謝疾患群に

属したため意見書は同疾患群と同一である。平成

27 年 1 月より第 14 疾患群として皮膚疾患群がス

タートした。 
本研究の目的は、旧制度での登録症例を分析

し、新制度への集計が可能になった時点で比較し

研究要旨 
小児慢性特定疾患事業に登録されている皮膚疾患は平成 25 年度には４疾患が登録されていた。

本研究の目的は、旧制度での登録症例を分析し、将来的には新制度での登録データと比較すること

である。 
平成 28 年度は、平成 25 年度クリーニングデータをもとに登録された皮膚疾患（先天性白皮症、色

素性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水疱症）の疾患別登録件数、新規患者数、性別（女性%）、平均

年齢、平均発病年齢、眼科の異常、遺伝子診断、合併症について検討した。4 疾患（先天性白皮

症、色素性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水疱症の合計は 217 名、新規登録患者は 19 名であった。 
平成 29 年度は、平成２６年度クリーニングデータをもとに登録された皮膚疾患（先天性白皮症、色

素性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水疱症）の疾患別登録件数、新規患者数、性別(女性%)、平均年

齢、平均発病年齢、眼科の異常、遺伝子診断、合併症について検討した。４疾患（先天性白皮症、

色素性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水疱症の合計は 175 名（平成 26 年 4－12 月）、新規登録患者

は 7 名であった。 
1 年ごとの集計を比較することにより療養状況を把握していくとともに移行期支援の連携のために

成人診療学会（日本皮膚科学会）、厚労省研究班（難治性皮膚疾患研究班）との連携に有用と思わ

れた。 

平成 28～30 年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業）） 

「小児慢性特定疾病対策の推進に寄与する実践的基盤提供にむけた研究」 総合研究報告書 
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ていくための基礎資料とすることである。 

B. 研究方法 

＜平成 28 年度＞ 
平成 25 年度クリーニングデータを分析した。平

成 25 年度登録の皮膚疾患（先天性白皮症、色素

性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水疱症）の 
疾患別登録件数 
新規患者数 
性別（女性%） 
平均年齢 
平均発病年齢 
眼科の異常（あり件数） 
遺伝子診断（実施＋所見に記載あり件数） 
合併症 

について検討した。 
 
＜平成 29 年度＞ 

平成 26 年度（平成 27 年 1 月から新制度施行の

ため、4 月から 12 月まで）のクリーニングデータを

分析した。平成 26 年度登録の皮膚疾患（先天性

白皮症、色素性乾皮症、先天性魚鱗癬、表皮水

疱症）の 
疾患別登録件数 
新規患者数 
性別（女性%） 
平均年齢 
平均発病年齢 
眼科の異常（あり件数） 
遺伝子診断（実施＋所見に記載あり件数） 
合併症 

について検討した。 
 
（倫理面の配慮） 

本研究で用いた小児慢性特定疾患治療研究事

業における医療意見書登録データは、申請時に

研究への利用について患児保護者より同意を得

た上で、更に個人情報を削除し匿名化してデータ

ベース化されている。したがって、匿名化された事

業データの集計･解析に基づく理論的研究であり、

被験者保護ならびに個人情報保護等に関する特

別な倫理的配慮は必要ないものと判断した。 
小児慢性特定疾病登録データを用いた検討は、

国立成育医療研究センター倫理審査委員会によ

る倫理審査（受付番号：1637）による承認済である。 

C. 研究結果 

＜平成 28 年度＞ 
表 H28-1 に登録病名別件数を示す。旧制度で

は Hermansky-Pudlak 症候群は、先天性白皮症

から独立していたが、ここでは症候性白皮症として

白皮症に分類している。先天性魚鱗癬は Sjogren-
Larsson 症候群のみが魚鱗癬症候群として記載さ

れているが、その他の病名は 3 種類が記載されて

おり、それ以外の 25 例は「先天性魚鱗癬」のみ記

入されていた。 
4 疾患（先天性白皮症、色素性乾皮症、先天性

魚鱗癬、表皮水疱症の合計は 217 名、新規登録

患者は 19 名であり、平成 24 年度の合計 224 名、

新規 24 名と大きな変化はなかった。 
表 H28-2 に 4 疾患ごとの集計結果を示す。平均

年齢は疾患ごとにさほどばらつきがない。合併症

では眼科以外は疾患特異的な記載欄がないため、

新制度での記載が期待される。 
例年の集計を比較することにより療養状況を把

握していくとともに移行期支援の連携のために成

人診療学会（日本皮膚科学会）、厚労省研究班

（難治性皮膚疾患研究班）との連携に有用と思わ

れた。 
 
＜平成 29 年度＞ 

表 H29-1 に登録病名別件数を示す。先天性白

皮症 45 例中 Hermansky-Pudlak 症候群は 4 例

で あった 。先 天性 魚鱗癬 65 例中 、 Sjögren-
Larsson 症候群は 1 例のみであった。その他の病

名は３種類が記載されており、それ以外の 27 例は

「先天性魚鱗癬」のみ記入されていた。 
4 疾患（先天性白皮症、色素性乾皮症、先天性

魚鱗癬、表皮水疱症の合計は 175 名、新規登録

患者は 7 名であり、平成 24-25 年度の合計患者数、
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新規患者数には大きな変化はなかった。 
表 H29-2 に 4 疾患ごとの集計結果を示す。平均

年齢、発症年齢、眼科合併症など、大きな変化は

なかった。 

D. 考察 

平成 26 年度の集計結果は、前年と大きな変化

はなかった。次年度から大きく変化する調査項目

は２つ予想される。１）先天性白皮症は次年度から

非症候性（眼皮膚）白皮症となる。助成となる状態

の程度が眼症状必須となるため、眼科症状の頻度

が全例となりうる。２）表皮水疱症の助成対象が、

致死型に限らず全病型になるので登録者数の増

加が見込まれる。平均年齢も上昇することが予想さ

れる（致死型以外は平均寿命が長いため） 
例年の集計を比較することにより療養状況を把

握していくとともに移行期支援の連携のために成

人診療学会（日本皮膚科学会）、厚労省研究班

（難治性皮膚疾患研究班）との連携に有用と思わ

れた。 

E. 結論 

新制度開始までの 3 年間の皮膚疾患登録患者

を集計できた。今後新制度登録患者との比較が可

能となった。小児皮膚科患者の療養状況の把握と

移行期支援に有用なデータをえた。 
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H. 知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 

1. 特許取得/実用新案登録/その他 

なし/なし/なし 
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表 H28-1 平成 25 年度登録件数 先天性代謝異常疾患群に登録された皮膚疾患（4 疾患） 

大分類 登録病名 件数 

先天性白皮症  66 

 （眼皮膚白皮症、先天性白皮症、白皮症） 60 

 Hermansky-Pudlak症候群 6 

色素性乾皮症  84 

先天性魚鱗癬  74 

 Sjogren-Larsson症候群 0 

 水疱型 16 

 非水疱型 27 

 道化師様魚鱗癬 6 

 （先天性魚鱗癬） 25 

表皮水疱症 （ヘルリッツ型、致死型） 2 

合計  217 

 
 
 

表 H28-2 平成 25 年度登録患者 先天性代謝異常疾患群に登録された皮膚疾患 

大分類 件数 新規 

患者 

n 

性別；女性

n（%） 

平均年齢
yr 

発症 

年齢

（月） 

眼科の

異常 n 

遺伝子

診断 n# 

合併

症 

先天性白皮症 66 11 32(48) 7.5 0.22* 52 23 19 

色素性乾皮症 75 4 32(43) 10.9 4.5** 11 55 39 

先天性魚鱗癬 74 4 27(36) 8.79 2.3*** 7 34 32 

表皮水疱症 2 0 1(50) 9.0 0 0 1 2 

yr:year, *n=54, **n=67, ***n=69 
#実施＋所見に記載あり 
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表 H29-1 平成 26 年度登録件数（先天性代謝異常疾患群に登録された皮膚疾患） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

表 H29-2 平成 26 年度登録患者（先天性代謝異常疾患群に登録された皮膚疾患） 
 
大分類 件数 新規患

者 
n 

性別；女
性 n(%） 

平均年
齢 yr 

発症 
年齢
（月） 

眼科の
異常 n 

遺伝子
診断
n$ 

合併症 

先天性白皮
症 

45 1 23(51) 8.2 6* 40# 15 16 

色素性乾皮
症 

63 3 29(46) 10.7 2.3** 12 46 30 

先天性魚鱗
癬 

65 3 27(36) 8.8 0.26*** 13 31 37 

表皮水疱症 2 0 1(50) 11.5 0 0 0 1 

yr:year, *n=39, **n=58, ***n=58 
#n=43 
$実施＋所見に記載あり 

 

 

大分類 登録病名 件数 

先天性白皮症 
 

45 
 

（眼皮膚白皮症、先天性白皮症、白皮症） 41 
 

Hermansky-Pudlak 症候群 4 

色素性乾皮症 
 

63 

先天性魚鱗癬 
 

65 
 

Sjogren-Larsson 症候群 1 
 

水疱型 14 
 

非水疱型 16 
 

道化師様魚鱗癬 7 
 

（先天性魚鱗癬） 27 

表皮水疱症 （ヘルリッツ型、致死型） 2 

合計 
 

175 


