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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
総括研究報告書 
 

稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 
 

研究代表者 天谷雅行 慶應義塾大学医学部皮膚科学教室 教授 
（研究期間：平成 31 年 4 月 1 日から令和 2年 3月 31 日（3年計画の 3年目）） 

 
 研究要旨  
  本研究の目的は、稀少難治性皮膚疾患を対象として、全国疫学調査、QOL調査等による科学
的根拠の集積・分析を推進するとともに、医療情報提供と社会啓発活動を通して、臨床現場におけ
る医療の質の向上を図り、国民への研究成果の還元を促進することである。日本皮膚科学会などの
関係学会と連携しながら、エビデンスに基づいた診療ガイドラインの作成・改訂を進め、得られた
成果のグローバルな情報発信に努める。 
「難病の患者に対する医療等に関する法律」に基づいた、新しい難病対策が施行された2015年7
月から指定難病に加わった疾患も含め、全国的に指定難病全般の診断および治療水準を引き上げる
ため、診療ガイドラインの策定と最適化が求められている。新しい難病対策は、まだ全国的に浸透
していない可能性もあり、調査研究班として診断基準・重症度判定基準・診療ガイドラインの妥当
性の評価を進める。 
 3年計画の最終年度に当たる本年度は、将来の診療ガイドライン改訂に重要なエビデンスにな
ると考えられる、天疱瘡診療ガイドラインの治療成績に関する論文を発表でき、薬剤に関連した類
天疱瘡についての情報を発信することができた。表皮水疱症、先天性魚鱗癬ではガイドライン策定
の作業が進行しており、各疾患においてレジストリの構築も進み、特に眼皮膚白皮症と遺伝性血管
性浮腫においては希少例の診断や治療水準の向上に結びついた成果も出始めている。来年度以降は
新しい研究班となるが、これまで以上に稀少難治性皮膚疾患の実臨床に有用で、対象疾患の患者を
はじめとした国民生活に有意義に還元できるような研究活動が展開されることが期待される 

 研究協力者 
青山裕美 川崎医科大学皮膚科 教授 
秋山真志 名古屋大学大学院医学系研究科
皮膚科学分野 教授 
池田志斈 順天堂大学大学院医学研究科 
教授 
石河 晃 東邦大学医療センター大森病院
皮膚科 教授 
黒沢美智子 順天堂大学医学部衛生学講座 
准教授 
澤村大輔 弘前大学大学院医学研究科皮膚
科学講座 教授 
清水 宏 北海道大学大学院医学研究院皮
膚科学教室 特任教授 
下村 裕 山口大学大学院医学系研究科皮
膚科学分野 教授 
鈴木民夫 山形大学医学部皮膚科学講座 
教授 
玉井克人 大阪大学大学院医学系研究科 
再生誘導医学寄附講座 寄付講座教授 
照井 正 日本大学医学部皮膚科学系 
皮膚科学分野 教授 

秀 道広 広島大学大学院医系科学研究科 
皮膚科学 教授 
室田浩之 長崎大学大学院医歯薬学総合研
究科皮膚病態学分野 教授 
山上 淳 慶應義塾大学医学部皮膚科学教
室 専任講師 
 
Ａ．研究目的 
本研究は、原因不明で治療法が確立して
いない難治性皮膚疾患に対する医療の基盤
を強化するため、各疾患の診断基準・重症
度分類基準の策定と普及、疫学調査とデー
タベースの作成、国際的に通用する診療ガ
イドラインの開発・改訂を目的としており、
そのために必要な臨床研究を推進する。 
日本皮膚科学会などの関連団体、患者の
会などと提携しながら、研究成果が臨床現
場に応用されるように、オールジャパンで
取り組んでいく。また、皮膚以外にも症状
を有する疾患に関して、関連学会と連携し
つつ、診断・重症度分類基準等について齟
齬が生じないように配慮しながら進める。 



 3 

1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 診療ガイドラインの改訂・最適化
を行うため、罹患状況の調査等を行う。本
年度は、ガイドラインの有用性の検証を目
的として、ガイドラインに準拠した天疱瘡
の治療成績の評価を行う。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 2017
年に成立したガイドラインの普及に努める
とともに、薬剤との因果関係を含めた罹患
実態および臨床情報の調査を行う。本年度
は、ガイドライン英語版を作成するととも
に、糖尿病治療薬のジペプチジルペプチダ
ーゼ-4（DPP-4）阻害薬関連水疱性類天疱
瘡の症例を集積し、病態と治療経過を解析
する。 
[膿疱性乾癬] 策定されたガイドラインの普
及による治療水準の向上に努める。本年度
は、複数の生物学的製剤の汎発性膿疱性乾
癬（GPP）に対する適応拡大などの治療の
発達に伴う、患者QOLの変化について調査
する。またGPPに対する診療ガイドライン
の改訂に向けた準備を行う。 
[表皮水疱症] 表皮水疱症の新規治療法開発
の実現に向けて、患者会との連携体制を構
築しつつ、疫学調査を計画する。本年度は、
現状の指定難病の認定基準が罹患実態に合
致しているか、病型の頻度、在宅処置の必
要性などについて最新の情報を把握するこ
とを目的に疫学調査を行う。 
[先天性魚鱗癬] 4病型（先天性魚鱗癬様紅皮
症、表皮融解性魚鱗癬、道化師様魚鱗癬、
魚鱗癬症候群）の臨床疫学像、患者重症度、
QOLを全国規模で調査し、以前に策定され
た診断基準および重症度分類の妥当性を検
証する。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 以前に行われた弾
性線維性仮性黄色腫（PXE）の責任遺伝子
であるABCC6遺伝子解析と全国罹患実態
調査の結果をもとに、診断基準と重症度判
定基準、診療ガイドラインが作成された。
本年度は、さらに最新の臨床研究に基づい
た重症度規定因子や予後予測因子の検討を
行う。  
[眼皮膚白皮症] 昨年度までに作成されたガ
イドラインを啓蒙・普及させるとともに、
診断基準にもある遺伝子診断について、次
世代シークエンサーを使った網羅的で簡便
な方法を計画する。また、患者レジストリ
の構築を進める。 

[遺伝性血管性浮腫] よりよい遺伝性血管性
浮腫（HAE）の治療体制の構築のため、治
療内容を記録するレジストリを立ち上げ、
本邦における疾病と診療の実情を正確に把
握し、課題を明らかにする。 
2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 指定難病となってい
る稀少難治性皮膚疾患の7疾患（天疱瘡、膿
疱性乾癬、表皮水疱症、先天性魚鱗癬、類
天疱瘡、眼皮膚白皮症、弾性線維性仮性黄
色腫）の臨床疫学像を把握する。本年度は、
新たな難病対策が施行された2015年以降の
臨床調査個人票のデータについて情報を集
める。 
[生体試料蓄積] 指定難病となっている稀少
難治性皮膚疾患の 9疾患（天疱瘡、膿疱性
乾癬、表皮水疱症、先天性魚鱗癬、神経繊
維腫症、色素性乾皮症、結節性硬化症、類
天疱瘡、弾性線維性仮性黄色腫）を生体試
料収集の対象疾患として、全国レベルで多
施設共同研究の形をとり、持続可能な生体
試料バンクの管理・運営を行う。得られた
成果を、診療ガイドラインの最適化などに
生かしていく。 
 
Ｂ．研究方法 
班員の所属施設を拠点として、対象とな
っている各疾患について臨床研究に取り組
む。得られた成果を診療現場に還元するた
め、積極的に症例登録や生体試料収集を進
めるとともに、医療情報共有と社会啓発活
動を継続的に展開する。 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 2009年から2015年までの間に、慶
應義塾大学病院皮膚科でガイドラインに基
づいて初期治療を開始した中等症・重症の
天疱瘡患者84名を、後方視的に評価した。
寛解を「10mg/日以下のPSLと最小限の補
助療法の併用により、2ヶ月以上の間、病変
が出現しない状態」と定義して、寛解に到
達した症例数（有効性）および発生した有
害事象（安全性）について検討した。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 調
査対象を、日本皮膚科学会専門医主研修施
設および研修施設において、2016年に水疱
性類天疱瘡（BP）と診断された患者とし、
質問紙法を用いて既存情報を収集した。調
査票の項目として、BPと診断された時点で
のDPP-4阻害薬内服の有無、臨床症状スコ
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ア（BPDAI）、血清中の自己抗体価、治療内
容等について調査を行った。 
[膿疱性乾癬] 同意をいただいた施設で、包
括的健康関連QOL尺度であるSF-36v2を用
いて、GPP患者のQOL調査を行なった。特
に新規に治療を始めた患者では、治療開始
時、3ヶ月後、6ヶ月後に調査を行い、結果
を比較した。 
[表皮水疱症] 全国の日本皮膚科学会認定皮
膚科主研修施設および公立小児病院に一次
調査票を送り、回答が得られた施設に二次
調査票を送った。該当する症例が受診して
いるという回答のあった施設に対して、患
者基本情報（年齢、性別、家族歴、発症年
齢、身障者手帳の有無、等級）、病型、臨床
症状および検査所見、重症度スコア、合併
症、在宅医療に関する情報などを含む二次
調査票を送付する。 
[先天性魚鱗癬] 協力を得られた施設に臨床
調査票を送り、患者の臨床症状、重症度、
QOL、診療実態等について検討した。対象
となった症例について、重症度のQOLへの
影響を解析した。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 皮膚科、眼科、循
環器科、消化器科など、複数領域のメンバ
ーで構成されるガイドライン作成委員会を
維持し、これまでの調査に基づいて作成さ
れたガイドラインの普及に努めるとともに、
予後予測因子などの解析を試みた。 
[眼皮膚白皮症] 本研究班で以前作成し、日
本皮膚科学会雑誌に掲載されている診療ガ
イドラインおよび補遺の普及に努めた。遺
伝子診断の方法について、次世代シークエ
ンサーを使用した網羅的解析方法に変更す
るとともに患者レジストリを構築した。 
[遺伝性血管性浮腫] 希少疾患のレジストリ
システム（Rudy）をプラットホームとして、
発作時の質問票、患者 QOL調査票を作成し
て、患者自身が入力したデータをレジスト
リシステム上で収集した。 
2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 2019年9月〜10月に、
厚生労働省疾病対策課に指定難病データベ
ース使用申請を行なった。把握する臨床疫
学像は、各疾患の性別・年齢分布、重症度、
症状、検査所見、治療等である。先天性魚
鱗癬は、以前に実施された全国調査の結果
と比較する。天疱瘡、膿疱性乾癬、表皮水
疱症については、2015年の難病法施行前後

の臨床疫学像の変化を確認する。 
[生体試料蓄積] 医薬基盤・健康・栄養研究
所難病研究資源バンクとの共同事業として、
試料収集、保管、データ蓄積および他施設
への試料提供等を推進してきたが、2019年
3月 31日で一旦終了とし、班会議での報告
など各種事後処理を行なった。 
 
（倫理面への配慮）  
本研究は、｢人を対象とする医学系研究に
関する倫理指針｣(文部科学省、厚生労働省、
平成 26 年 12 月 22 日)を遵守する。また、
「ヘルシンキ宣言（2000 年改訂）」の趣旨
を尊重し、医の倫理に十分配慮して行う。
疫学調査は、｢人を対象とする医学系研究に
関する倫理指針｣(文部科学省、厚生労働省、
平成 26 年 12 月 22 日)に基づき、倫理委員
会の承認を得た上で行う。なお、各分担施
設に関しても同様に行う。以下は、倫理規
定による承認。 

 
《慶應義塾大学》 
「稀少難治性皮膚疾患臨床統計調査研究計
画」(承認番号 20090016) 
「患者検体を用いた自己免疫性皮膚疾患発
症機序の解明」（承認番号 20120180） 
「自己免疫性水疱症患者の QOL 調査」（承認
番号 20170010） 
「水疱性類天疱瘡の病態解明を目指した多
施設共同研究」（承認番号 20160352） 
「自己免疫性水疱症の多施設共同レジスト
リ研究」（承認番号 20180014） 
《大阪大学》 
「表皮水疱症患者を対象とした JR-031 の
有効性と安全性を検討する臨床試験」（承認
番号 168906） 
「栄養障害型表皮水疱症患者を対象とした
間葉系幹細胞動員医薬 KOI2 の臨床試験」
（承認番号 179903） 
《川崎医科大学》 
「DPP4阻害薬関連類天疱瘡の実態調査」（承
認番号 2571-4） 
「DPP4阻害剤関連自己免疫水疱症の実態調
査」（承認番号 2541-1） 
「DPP-4 阻害剤関連類天疱瘡の免疫学的解
析」（承認番号 2670-4） 
《順天堂大学》 
*症例登録の分析についてはこれから倫理
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審査を受ける予定。 
《長崎大学》 
多施設患者登録システムによる、弾性線維
性仮性黄色腫の臨床像、自然経過、予後、
病因、治療の反応性の解析」（許可番号
20170101） 
《名古屋大学》 
遺伝性皮膚疾患の網羅的遺伝子解析（承認
番号 2016-0412） 
《日本大学》 
「汎発性膿疱性乾癬患者の QoL 調査｣（承認
番号 RK-15110-3） 
*症例レジストリと生体試料収集研究につ
いては、新たに研究組織と研究計画を作成
し各研究施設の倫理委員会承認を得る予定。 
《広島大学》 
「AAS（Angioedema activity score）, 
AE-QoL(Angioedema quality of 
life questionnaire)の日本語版翻訳作成
と信頼性・妥当性の検討」（承認番号
C20150018） 
「遺伝性血管性浮腫患者の臨床情報レジス
トリ研究」 （承認番号 E-1341） 
《北海道大学》 
「新規 ELISA を用いた水疱性類天疱瘡診断
システムの開発」（承認番号 012-0173） 
「稀少難治性皮膚疾患克服のための生体試
料の収集に関する研究」（承認番号 011-0304） 
「ステロイド治療抵抗性の天疱瘡患者およ
び類天疱瘡患者、後天性表皮水疱症患者を
対象とした Rituximab の効果・安全性の探
索的研究」(承認番号 010-0204)  
「ステロイド治療抵抗性の自己免疫性水疱
症患者を対象とした維持投与を含む
Rituximab 治療 Rtx-BD Trial 2」（承認番
号 014-0323） 
《山口大学》 
難治性皮膚疾患の生体試料収集については
山口大学倫理委員会での承認を既に得てお
り、円滑に研究を開始できる状態である。
（承認番号 H23-33-4：2017 年 4 月 26 日更
新済） 
《山形大学》 
「遺伝性色素異常症患者の遺伝子診断」（承
認番号 H29-319） 
 
Ｃ．研究結果 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 対象となった84例（尋常性天疱瘡

53例、落葉状天疱瘡28例、増殖性天疱瘡3
例）のうち83例（98.8％）で寛解が達成さ
れていた。58例（69.9％）では治療開始か
ら1年以内に寛解となっており、78例
（92.9 %）で2年以内に寛解となっていた。
再発は12例（14.3％）で発生した。治療経
過中に、血漿交換療法などの追加治療を必
要とした群と、必要としなかった群を比較
すると、治療開始前のPDAIに有意差が見ら
れた。有害事象は67例（79.8％）に発現し
ており、感染症、血清肝酵素上昇、糖尿病
の順に多かった。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 調
査の回答が得られた全国94施設で、一年間
に診断された新規水疱性類天疱瘡患者は合
計713名であり、そのうち発症時にDPP4阻
害薬を内服していたBP患者（DPP4i-BP）
は243 名（34.1％）であった。DPP4i-BP
の患者について、発症年齢に有意差はなか
ったが、性別では有意に男性に多かった
（p<0.01）。皮疹型について、DPP4i-BPで
は非炎症型と判定される症例が多かった
（p<0.01）。また治療内容としては、
DPP4i-BPでは、ステロイド内服が選択され
ない傾向にあった。BP診断後にDPP4阻害
薬が中止されたのは全体の79.9％で、その
うち中止のみで寛解したのは10.7％、ステ
ロイド内服を併用しなかった症例を含める
と17.6％であった。内服しているDPP4阻害
薬として、ビルダグリプチンが最多（37.2％）
で、次いでリナグリプチン（23.8％）、シタ
グリプチン（13.8％）、テネリグリプチン
（12.3％）の順に多かった。 
 「類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）
診療ガイドライン英語版」は、2019年12月
にThe Journal of Dermatologyに掲載され
た。 
[膿疱性乾癬] 88名の患者データを収集し、
データが不完全であった症例を除いた82名
（男性45名、女性36名）について（現在群）、
2003年から2007年まで岡山大学で収集さ
れたデータ（過去群）と比較した。SF-36v2
の下位尺度である、身体機能、日常役割機
能（身体）、体の痛み、全体的健康観、活力、
社会生活機能、日常役割機能（精神）、心の
健康の平均値を比較すると、すべての下位
尺度で現在群の値が高かった。新規治療開
始患者では、4名の患者からデータが得られ
たが、QOLに関する一定の傾向は見られな



 6 

かった。 
[表皮水疱症] 一次調査票の回収数は625施
設、回収率63％と良好である。多くの表皮
水疱症の症例が集まっていると考えられる
大学病院に着目すると、回収率は82.1％と
なっている。一次調査で患者が確認された
施設には、既に二次調査を開始している。 
[先天性魚鱗癬] 全国の協力施設から送られ
たデータに基づき、詳細な情報が得られた
30症例を重症度評価対象に、そのうちの13
症例をQOLへの影響の評価対象として、臨
床症状、重症度、QOL、診療実態について
まとめ、重症度のQOLへの影響を詳細に解
析した。今年度、新規に収集した先天性魚
鱗癬の患者、家系についても病因遺伝子変
異および病態の解析を行い、前年度までの
データに加えて包括的に解析した。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 2017年11月に公表
された診療ガイドラインでは、皮膚、眼、
心血管、消化管、産婦の領域ごとにクリニ
カルクエスチョン（CQ）が作成されており、
その情報に基づいて、レジストリへの患者
情報の登録を進めた。また、11名の患者を
新規にレジストリに登録し、これまでに160
例を越える遺伝子解析が終了している。 
[眼皮膚白皮症] これまでに遺伝性色素異常
症の原因として明らかになっている 58 種
類の遺伝子を含むパネルを作成し、次世代
シークエンサーを使用して解析する新しい
方法を導入した。その結果をもとに、計 168
例の患者レジストリを構築し、その中から
日本人では第 1 例目となる眼皮膚白皮症 6
型の症例が発見された。原因遺伝子の変異
の解析も進められた。 
[遺伝性血管性浮腫] オンラインのレジスト
リシステム（Rudy）を参考に、本邦の HAE
の実態に適した質問票の絞り込み、QOL調
査票などを検討した。2019年 9月の中間解
析時点では、21名から登録申し込みがあり、
8 名は主治医からの確認が終了し本登録を
行なった。そのうち 5名より 8回分の発作
の記録が登録され、6 回の発作は治療され
ていた。半数は在宅自己注射による治療が
行われ、概ね 24時間以内には効果が確認さ
れていた。 
2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 以下の書類からなる
指定難病データベース使用申請を、厚生労
働省疾病対策課に提出した。指定難病デー

タおよび小児慢性特定疾病児童等データの
提供に関する申出書、研究承諾書、過去の
実績資料、データベース利用についての運
用管理規程および自己点検規程、各疾患の
研究成果の公表様式および提供希望項目、
個人情報保護に関する規定、運用フロー図、
リスク分析・対応表、倫理審査研究計画書、
分析目的・必要性・具体的な分析内容・分
析に必要な項目・期待される効果などに関
する資料。 
[生体試料蓄積] 過去 10 年間にバンクに試
料を寄託したのは合計 3 機関であり、試料
の総数は 33にとどまった。生体試料集積は
順調に進まず、今後の発展性をまったく見
出せなかったので、医薬基盤・健康栄養研
究所難病研究資源バンクとも協議した上で、
本研究事業を 2019年 3月 31日で終了とし
た。なお、10年間でバンクから他施設に提
供されたのは、新潟大学への天疱瘡の DNA
試料 5検体であった。 
 
Ｄ．考察 
 研究計画の達成度について考察するとと
もに、今後の課題について以下に述べる。 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 本年度の研究の結果から、天疱瘡
診療ガイドラインに従って治療方針を立て
ることの有用性が示された。その一方で、
高齢者や追加治療を必要とする症例では、
重篤な感染症を含む有害事象が発生するリ
スクが高く、注意深く観察する必要がある
ことが示された。本年度の研究成果は論文
として発表されており、ガイドライン改訂
における有用なエビデンスとして、天疱瘡
の診療水準の向上に有意義な情報が得られ
たと考えられた。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 今
回の調査では、DPP4i-BPは、全体の34.1％
であった。男性に多く、非炎症型の頻度が
高いことは今までの報告と一致していた。
また、DPP4i-BPの治療においてステロイド
内服が選択されない傾向があること、
DPP4i-BPと非DPP4i-BPとの比較で、重症
度には有意差が見られないことは、重要な
情報と考えられた。今後、ガイドライン改
訂に向けて、さらなるエビデンスの集積が
必要である。 
[膿疱性乾癬] 以前の調査と比較して、本年
度にデータを取った患者群の方が、
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SF-36v2の下位尺度のすべての項目が改善
していることから、生物学的製剤の適応拡
大やガイドラインの整備により、膿疱性乾
癬の治療の水準が向上していることが示唆
された。ただし、健常な日本人と比べると
まだ低い傾向があり、さらに情報を集めて
ガイドラインの改訂につなげる必要がある
と考えられた。 
[表皮水疱症] 難病対策を検討するための疾
患の罹患実態の把握という点で、全国レベ
ルでの患者数・臨床像を含めた症例集積が
不可欠である。本調査は、現場の実態を反
映した信頼性の高い情報となることが期待
され、その結果を診療に関わる医師および
患者、さらには難病政策を執行する行政等
に還元する意義は大きい。 
[先天性魚鱗癬] 臨床像、重症度、診療実態、
患者QOLの全国疫学調査のデータ分析など
から、病型間で臨床症状の多様性が見られ
るものの、以前に策定された診断基準およ
び重症度分類が適正かつ妥当であることが
示された。今後、さらに症例数を増やして
情報を集積し、先天性魚鱗癬診療ガイドラ
インの策定をめざしていく。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 診療ガイドライン
により、各医療者の診療水準が高まってき
たのは明らかであり、今後さらに範囲を広
げて啓蒙活動を続けることが重要と考えら
れた。また、レジストリに登録された症例
からの解析を通じて、重症度や予後を規定
する因子の解明、侵襲性の低い新たな検査
方法、新規治療法の開発などを模索してい
く。 
[眼皮膚白皮症] これまでの研究を通じて設
計された色素異常症診断パネルが実用化さ
れ、58遺伝子に関して網羅的にスクリーニ
ングできるようになったため、正確かつ迅
速に本症を診断することが可能となった。
引き続き、患者会との連携、ガイドライン
の普及・啓蒙活動を続けていくことが重要
と考えられた。 
[遺伝性血管性浮腫] レジストリを用いた研
究により、少数の症例からではあるが、発
作時の治療が自己注射による在宅へ移行し
ている傾向が確認できたことは有意義であ
った。今後、患者自身が入力したデータを
活用して治療効果や QOL などを検討でき
れば、よりよい医療の立案と提供につなが
ると期待される。 

2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 対象疾患の臨床疫学
像を確認することは、稀少難治性皮膚疾患
研究の方向性を決定する上での基本情報で
あり、ガイドライン作成および改訂時の必
須情報である。全国の患者情報を分析し、
その結果を診療に携わる医師、患者・家族
を含めた国民、難病政策を施行する行政等
と情報共有することは有意義である。 
[生体試料蓄積] 本バンク事業は、提供する
試料が余剰試料であるにも関わらず、倫理
審査や提供時の MTA 手続きが煩雑である
ことから、各共同研究機関から積極的な協
力を得ることがきわめて困難であった。一
方、全国には相当数の患者が存在しており、
主要な医療機関で情報を共有できるシステ
ムを構築することには意義を見出せる。た
とえば、疾患名と保管している試料の種類
と数だけを問う調査を全国の医療機関を対
象に実施し、得られた情報を研究班のホー
ムページなどで公開すれば、新たな研究を
行うためのシーズになりうると考えられた。 
 
Ｅ．結論 
前述したように、本研究班の目的は稀少難
治性皮膚疾患における、1)診療ガイドライ
ン作成・改訂、2)データベース作成・疫学
解析、3)情報提供と社会啓発であり、各疾
患群の研究と共通研究課題が協調しながら
着実に目標に進んでいる。 
 今後も、ガイドラインの最適化、新しい
診断法および治療の開発など、臨床に直結
する成果を求めるとともに、QOL調査や患
者会の支援などを通じて、対象疾患の患
者・家族に還元できるような研究活動を進
めることが必要である。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
Ｇ．研究発表（令和元年度） 
1.論文発表 
書籍（和文）： 
1) 鈴木民夫. メラノサイト. 岩月啓氏，
照井 正，石河 晃. 標準皮膚科学第
11 版. 医学書院（東京）. 11-13, 2019 

2) 鈴木民夫. 色素異常症. 岩月啓氏，照
井 正，石河 晃. 標準皮膚科学第 11
版. 医学書院（東京）. 293-304, 2019 
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3) 玉井克人. 慢性炎症と疾患 適応＆
修復のサイエンス 臨床応用の最前
線. 辻 真博. Bio Clinica. 北隆館
（東京）. Vol.8(1)：70-74, 2019 

4) 玉井克人. 表皮水疱症、皮膚／耳鼻咽
喉／眼／歯・口腔疾患. 片山一朗, 阪
上雅史, 五味 文, 岸本裕充. 看護
学テキスト NiCE 病態・治療編[11]. 
南江堂（東京）. 53-55, 2019 

5) 岩本和真, 高萩俊輔, 秀 道広. 遺
伝性血管性浮腫. じんましん病型別
治療ガイド. クリニコ出版. 101-105, 
2019 

6) 岩永 聰, 小池雄太, 室田浩之. 首の
白いぶつぶつ. 水澤英洋, 五十嵐 
隆, 北川泰久, 高橋 和久, 弓倉 
整. 指定難病ペディア 2019. 診断と
治療社（東京）. 136-137, 2019 

書籍（欧文）： 
1) Yumi Aoyama, Takenobu Yamamoto, 
Hiroaki Hayashi, Tetsuo Shiohara: 
Expanding concept of immune 
reconstitution inflammatory 
syndrome: a new view regarding how 
the immune system fights exogenous 
pathogens. Allergy and 
Immunotoxicology in Occupational 
Health-The Next Step (Series Title: 
Current Topics in Environmental 
Health and Preventive Medicine), 
Springer, in press 

雑誌（和文）: 
1) 中村理恵子, 大森 泰, 眞柳修平, 
入野誠之, 和田則仁, 川久保博文, 
山上 淳, 天谷雅行, 北川雄光. ア
レルギー性・自己免疫性 天疱瘡・類
天疱瘡の食道病変. 消化器内視鏡. 31 
(8): 1190-1193, 2019 

2) 山上 淳, 天谷雅行. 個別の指定難
病 皮膚・結合組織系 天疱瘡[指定
難病 35]. 日本医師会雑誌. 148 (特別
1): 136-137, 2019 

3) 山上 淳, 天谷雅行. 臨床検査アッ
プデート 天疱瘡・類天疱瘡を起こす
自己抗体. Modern Media. 65 : 108-112, 
2019 

4) 藤澤麻衣, 加賀麻弥, 平澤祐輔, 長
谷川敏男, 池田志斈. 当施設で過去
10 年に経験した隆起性皮膚線維肉腫 

-1例の症例報告と7例の臨床的検討-.
皮膚臨床. 61(2)：284-285、2019 

5) 鎌田麻美, 加賀麻弥, 池田志斈. ダ
リエー病が疑われたが遺伝子変異の
同定に至らなかった 1例. 第 33 回角
化症研究会記録集. 79-82, 2019 

6) 作田梨奈, 竹内博美, 笹尾ゆき,   
岩原邦夫, 加賀麻弥, 池田志斈. ア
ダパレンゲルが奏功した Transient 
Acantholytic Dermatosis の 1 例. 
皮膚臨床. 61(3):353-356, 2019 

7) 山田裕道, 清島真理子, 金蔵拓郎, 
池田志斈. 皮膚疾患におけるガイド
ラインの位置づけ. 日本アフェレシ
ス学会雑誌. 38(3)：179-183, 2019 

8) 村田真美, 浅野伸幸, 氏家英之,   
山田隆弘, 下村 裕. 眼粘膜症状を
呈した後天性表皮水疱症の1例. 西日
本皮膚科. 81: 478-482, 2019 

9) 阿部優子, 穂積 豊, 鈴木民夫. 過
酸化ベンゾイル（BPO）ゲルの表皮メ
ラノサイトへの影響. 新薬と臨牀. 
68: 3-8, 2019 

10) 尾本百香, 葉山惟大, 藤田英樹,   
照井 正. アダリムマブによる治療中
に乾癬性関節炎から汎発性膿疱性乾
癬へ移行した 1例. 皮膚科の臨床. 
61: 597-601, 2019 

11) 岩永 聰, 小池雄太. 弾性線維性仮
性黄色腫. 日本医師会雑誌. 148 特別
号(1): 146−147, 2019 

12) 中村理恵子, 大森 泰, 松田 諭, 
眞柳修平, 入野誠之, 和田則仁, 川
久保博文, 山上 淳, 天谷雅行, 北
川雄光. 食道良性腫瘍および腫瘍様
病変の診断 天疱瘡. 胃と腸. 55: 
301-303, 2020 

13) 山上 淳, 天谷雅行. 指定難病最前
線(Volume 98) 天疱瘡. 新薬と臨牀. 
69: 54-57, 2020 

雑誌（英文）: 
1) Ebens C L, McGrath J A, Tamai K, 
Hovnanian A, Wagner J E, Riddle M J, 
Keene D R, DeFor T E, Tryon R,    
Chen M, Woodley D T, Hook K,    
Tolar J: Bone marrow transplant with 
post-transplant cyclophosphamide 
for recessive dystrophic 
epidermolysis bullosa expands the 
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related donor pool and permits 
tolerance of nonhaematopoietic 
cellular grafts. Br J Dermatol, 181 
(6), 1238-1246, 2019 

2) Maekawa A, Arase N, Tamai K,   
Nomura T, Kiyohara E,  
Wataya-Kaneda M, Arase H,   
Katayama I, Fujimoto M: Case of 
epidermolytic ichthyosis with 
impairment of pulmonary function 
and exacerbated skin manifestations 
in a late middle-aged adult. J 
Dermatol, 46 (12), e480-e482, 2019 

3) Murase Y, Takeichi T, Akiyama M: 
Aberrant CARD14 function might 
cause defective barrier formation. 
J Allergy Clin Immun, 143 (4), 
1656-1657, 2019 

4) Nao N, Sato K, Yamagishi J,    
Tahara M, Nakatsu Y, Seki F,    
Katoh H, Ohnuma A, Shirogane Y, 
Hayashi M, Suzuki T, Kikuta H, 
Nishimura H, Takeda M: Consensus and 
variations in cell line specificity 
among human metapneumovirus strains. 
Plos One, 14 (4), 2019 

5) Okamura K, Abe Y, Hayashi M,    
Saito T, Nagatani K, Tanoue T, 
Wataya-Kaneda M, Hozumi Y, Suzuki T: 
Impact of a 4-bp deletion variant 
(rs984225803) in the promoter 
region of SLC45A2 on color variation 
among a Japanese population. J 
Dermatol, 46 (8), E295-E296, 2019 

6) Okamura K, Hayashi M, Abe Y, Kono M, 
Nakajima K, Aoyama Y, Nishigori C, 
Ishimoto H, Ishimatsu Y, Nakajima M, 
Hozumi Y, Suzuki T: NGS-based 
targeted resequencing identified 
rare subtypes of albinism: 
Providing accurate molecular 
diagnosis for Japanese patients 
with albinism. Pigm Cell Melanoma R, 
32 (6), 848-853, 2019 

7) Saito A, Nakamura Y, Tanaka R,  
Inoue S, Okiyama N, Ishitsuka Y, 
Maruyama H, Watanabe R, Yoshida K, 
Ishiko A, Fujimoto M, Shinkuma S, 
Fujisawa Y: Unusual Bone Lesions 

with Osteonecrosis Mimicking Bone 
Metastasis of Squamous Cell 
Carcinoma in Recessive Dystrophic 
Epidermolysis Bullosa. Acta Derm 
Venereol, 99 (12), 1166-1169, 2019 

8) Tanabe Y, Yamane M, Kato M,   
Teshima H, Kuribayashi M,  
Tatsukawa H, Takama H, Akiyama M, 
Hitomi K: Studies on 
differentiation-dependent 
expression and activity of distinct 
transglutaminases by specific 
substrate peptides using 
three-dimensional reconstituted 
epidermis. Febs J, 286 (13), 
2536-2548, 2019 

9) Teramae A, Kobayashi Y, Kunimoto H, 
Nakajima K, Suzuki T, Tsuruta D, 
Fukai K: The Molecular Basis of 
Chemical Chaperone Therapy for 
Oculocutaneous Albinism Type 1A. 
Journal of Investigative 
Dermatology, 139 (5), 1143-1149, 
2019 

10) Tsutsumi R, Sugita K, Abe Y,   
Hozumi Y, Suzuki T, Yamada N, 
Yoshida Y, Yamamoto O: Leukoderma 
induced by rhododendrol is 
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