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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 29 年 4 月 1 日から令和 2年 3月 31 日まで） 

 
 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年間の成果として、類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）と弾性線維性仮性黄色腫の診療ガイ
ドラインを日本皮膚科学会雑誌に公表することができた。さらに、膿疱性乾癬、類天疱瘡では、
ガイドラインの英語版を発表した。将来のガイドライン改訂において重要なエビデンスとなる、
天疱瘡・類天疱瘡に対するリツキシマブ治療の安全性・有効性に関する論文、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した。また、薬剤に関連した類天疱瘡についての全国調査
を行い、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診療に有用な成果をあげること
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。 
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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。 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 診療ガイドラインの改訂・最適
化を目的として、治療成績の調査等を行
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。 
[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。 
[表皮水疱症] 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。診断基準および治療
法選択について標準的医療の提供を可能に
するため、診療ガイドラインを作成する。 
[先天性魚鱗癬] 罹患実態およびQOLに関す
る全国調査を通じて、現在の診断基準と重
症度分類の妥当性を評価するとともに、診
療ガイドライン策定を進める。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 患者の実態調査
に基づいた診療ガイドラインを作成すると
ともに、普及と啓発活動に努める。  
[眼皮膚白皮症] 2014 年度に発表された診
療ガイドラインの啓蒙・普及を進めるとと
もに、難病申請の実状に役立つように最適
化を図る。 
[遺伝性血管性浮腫] 治療内容を記録する
レジストリを立ち上げ、罹患実態を明らか
にして、治療薬の位置づけと使用法の確
立、診療体制の構築をめざす。 
2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 各疾患の臨床疫学
像・重症度分布を、全国規模で把握する。

各疾患について、臨床調査個人票に基づい
たデータベースを解析する。 
[生体試料蓄積] 多施設共同で各疾患の臨
床情報と連結可能な生体試料を寄託・管
理・分譲できるネットワークシステムの整
備・拡充に取り組む。 
 
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] アザチオプリン単剤療法の評
価、抗CD20抗体であるリツキシマブの多施
設共同非盲検非対照単群試験の報告、天疱
瘡診療ガイドラインに基づいた治療成績の
調査を行なった。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
2017年に発表された診療ガイドラインの国
内での普及を進めるとともに、英語版を作
成した。また、糖尿病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
類天疱瘡の症例を蓄積し、病態と治療経過
に関する調査を行なった。 
[膿疱性乾癬] 生物学的製剤などの新しい
治療が盛り込まれた診療ガイドラインの普
及・評価を行うとともに、英語版を作成し
た。患者QOL調査を継続しながら、ガイド
ライン改訂の準備を進めた。 
[表皮水疱症] 患者会および新規治療法開
発チーム（AMEDに支援された研究課題）と
連携しながら、診療ガイドライン作成に必
要な最新情報を把握するために全国疫学調
査を計画した。 
[先天性魚鱗癬] 診療ガイドライン作成の
ための準備として、特に重要な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、重症度、QOLに関する全国調査を行
なった。 
[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
を組織し、これまでの調査に基づいてガイ
ドライン作成を進めた。 
[眼皮膚白皮症] 作成された診療ガイドラ
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インの普及と最適化に努めた。症例レジス
トリを構築して患者分布を把握するととも
に、より網羅的な遺伝子診断方法の開発を
試みた。 
[遺伝性血管性浮腫] 患者自身がデータを
入力する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、QOL 調査票を作成し、罹患実態
に関する情報を収集した。 
2.共通研究課題 
[症例登録と疫学解析] 症例レジストリに
登録されたデータ、臨床調査個人票データ
ベース、健康保険組合のレセプトデータ等
を活用しながら、各疾患の全国疫学調査を
施行した。 
[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) 
「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20090040) 
「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Rituxi
mab治療 Rtx-BD Trial 2」（承認番号20
140238） 
「天疱瘡における遺伝的背景の検索」(承
認番号20090066) 
「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） 
「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Rituxi
mab治療 Rtx-BD Trial 2」（承認番号2014
0238） 
「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） 
「自己免疫性水疱症患者のQOL調査」（承
認番号20170010） 
「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） 
「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） 
《岡山大学》 
「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1492) 
「稀少難治性皮膚疾患臨床情報レジストリ
研究計画」(承認番号963) 
「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239) 
「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 臨1510-005） 
《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》 
「厚生労働科学研究(難治性疾患政策研究
事業)稀少難治性皮膚疾患に関する研究班
 先天性魚鱗癬の重症度とQOL調査」(承認
番号2016071) 
 *症例登録の分析についてはこれから倫理
審査を受ける予定。 
「先天性魚鱗癬の重症度とQOL」（承認番
号16-077） 
《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20
170101） 
《名古屋大学》 
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遺伝性角化異常症の遺伝子診断（承認番号
1088-4） 
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 questi
onnaire)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011-03
04） 
「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Rituxi
mab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 H24-139） 
 
Ｃ．研究結果 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] アザチオプリン単剤療法は、検
討された10例のうち7例で、6ヶ月後の臨床
症状スコアの減少が観察され、有効と判断
された。リツキシマブは、臨床研究に組み
入れられた9例の天疱瘡の全例で有効であ
った。ただし、経過中に発生しうる感染症
には十分な注意が必要と考えられた。ガイ
ドラインに基づいた治療成績の評価では、
対象となった84例のうち58例（69.9％）で

治療開始から1年以内に、78例（92.9 %）
で2年以内に寛解となっていた。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）] 
2017年7月、日本皮膚科学会雑誌に診療ガ
イドラインが掲載された。また2019年12月
にThe Journal of Dermatologyに英語版が
掲載された。DPP-4阻害薬と関連した水疱
性類天疱瘡（BP）の調査では、回答が得ら
れた全国94施設で、一年間に診断された新
規BP患者は合計713名であり、そのうち発
症時にDPP-4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、男性に多く
非炎症型と判定される症例が多かった。BP
診断後にDPP-4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
服していたDPP-4阻害薬として、ビルダグ
リプチンが最多で、次いでリナグリプチ
ン、シタグリプチン、テネリグリプチンの
順に多かった。 
[膿疱性乾癬] 2018年11月に、The Journal 
of Dermatologyに膿疱性乾癬（汎発型）診
療ガイドラインの英語版が掲載された。患
者QOL調査では、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、以前に行われた調査に
比べて、すべての下位尺度が改善してい
た。 
[表皮水疱症] 患者会との連携および情報
交換に努めるとともに、機械的水疱を形成
する新たな遺伝性皮膚疾患（Peeling skin 
disorders、Desmosomal disorders、
Keratopathic disorders）を整理した。全
国疫学調査を開始し、一次調査票の回収数
は625施設、回収率63％（大学病院では
82.1％）と良好であり、より詳細な患者情
報を含む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例の臨床情報を解析した。臨床症状お
よびQOL調査の結果から、重症度と患者QOL
の相関が明らかとなり、診断基準・重症度
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分類の妥当性が確認された。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 2017年11月、日
本皮膚科学会雑誌に診療ガイドラインが発
表された。クリニカルクエスチョン（CQ）
は、皮膚、眼、心血管、消化管、産婦の領
域ごとに作成し、解説と推奨を記載した。
また、構築されたレジストリへの患者情報
の登録を進め、その情報に基づいてこれま
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] 2014 年に発表された診療
ガイドラインおよび 2017 年に発表された
ガイドライン補遺の普及に注力した。さら
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診断法を導入した。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。 
[遺伝性血管性浮腫] 本邦の実態に適した
質問票の絞り込み、QOL調査票などを検討し、
2018 年 11 月より RUDY をプラットホームと
したオンラインレジストリシステムの運用
を開始した。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] 難病に指定されて
いる各疾患について、臨床調査個人票デー
タ、レセプトデータ等を有効利用して臨床
疫学調査を行なった。特に先天性魚鱗癬の
全国調査では、非水疱型先天性魚鱗癬様紅
皮症59例、葉状魚鱗癬30例、道化師様魚鱗
癬15例、魚鱗癬症候群85例の調査票につい
て解析した。年代では男女とも10歳未満が
最も多い、全身性の皮疹は少ない、掌蹠角
化がやや多い、といった特徴が見られた。 
[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。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。 
 

Ｄ．考察 
 3 年間の総括について以下に述べる。 
1.各疾患群の研究 
[天疱瘡] 本研究が行われた3年間で、主に
軽症例に対するアザチオプリン単剤療法の
評価、自己免疫性水疱症に対するリツキシ
マブの有効性を示した本邦初の前向き試験
の報告、そして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。いずれも、ガイドライン改訂に際
して重要なエビデンスとなる論文であり、
天疱瘡の診療水準の向上に有意義な情報が
得られた。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
新たに指定難病となった2015年から、時を
移さずに診療ガイドラインを発表できたこ
とは有意義であった。また、DPP-4阻害薬
に関連したBPの調査で、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。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、今後のガイドライン改
訂に向けて、さらなるエビデンスの集積が
必要であろう。 
[膿疱性乾癬] 診療ガイドラインの英語版
も発表され、普及・啓蒙活動は順調に進ん
でいる。以前の調査と比較して、今回の研
究では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、患者および家
族に対して、新薬や治験を含めた情報提供
を継続的に行なっていく必要があると考え
られた。 
[表皮水疱症] 患者に最新医療情報を提供
し、QOL向上を図るためには、新規治療法
の開発チーム、患者会との連携が、きわめ
て重要であることが再認識された。また、
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
り、ガイドライン作成のための情報収集を
続けていく。 
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[先天性魚鱗癬] 今までの研究から、先天
性魚鱗癬の臨床症状の多様性にもかかわら
ず、本研究班で策定されてきた診断基準な
らびに重症度分類の妥当性が示された。今
後、さらに症例数を増やして情報を集積
し、診療ガイドラインの策定を進める。 
[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] 2015 年から新たに指定難
病となった時期に一致して、診療ガイドラ
インおよび補遺が発表できたことは有意義
であった。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ている。
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、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。
今後も、患者自身が入力したデータを活用
して、治療効果や QOL などを継続的に検討
できれば、より水準の高い医療の提供につ
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。引き続き、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
施行する行政等に還元していくことに努め
ていく。 
[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。将来
の展開として、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 
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研究が進められ
た。 
 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
めることが重要と考えられた。 
 

Ｆ．研究発表 
1.論文発表 
平成 29 年度 
書籍（和文）： 
1) 鈴木民夫. 尋常性白斑. 福井次矢ら. 
今日の治療指針 2017 私はこう治療し
ている. 医学書院（東京）. 1226, 
2017 

2) 鈴木民夫. 尋常性白斑. 猿田享男, 
北村惣一郎. 1336 専門家による私の
治療 2017-18 年度版. 日本医事新報
社（東京）. 1023-1025, 2017 

3) 山上 淳. 「日本の天疱瘡診療ガイ
ドライン」の検証. 皮膚疾患 最新の
治療 2017-2018. 古川福実, 渡辺晋
一. 南江堂（東京）. 15-18, 2017 

雑誌（和文）： 
1) 氏家英之, 岩田浩明, 山上 淳,  
名嘉眞武国, 青山裕美, 池田志斈, 
石井文人, 岩月啓氏, 黒沢美智子, 
澤村大輔, 谷川瑛子, 鶴田大輔,  
西江 渉, 藤本 亘, 天谷雅行,   
清水 宏, 類天疱瘡(後天性表皮水疱
症を含む)診療ガイドライン作成委員
会．日本皮膚科学会ガイドライン 
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類天疱瘡(後天性表皮水疱症を含む)
診療ガイドライン. 日本皮膚科学会
雑誌 127: 1483-1520, 2017 

2) 宇谷厚志, 岩永 聰, 小池雄太,  
大久保佑美, 鍬塚 大, 遠藤雄一郎, 
谷崎英昭, 金田眞理, 籏持 淳,  
三長孝輔, 荻 朋男, 山本洋介,  
池田聡司, 築城英子, 田村 寛, 前
村浩二, 北岡 隆（「弾性線維性仮
性黄色腫診療ガイドライン」策定委
員会）. 日本皮膚科学会ガイドライ
ン 弾性線維性仮性黄色腫診療ガイ
ドライン(2017 年版). 日本皮膚科学
会雑誌 127(11): 2447-2454, 2017 

3) 石河 晃, 吉田憲司. 表皮水疱症.疾
患別・知っておきたい 皮膚科の検査
とその評価. 皮膚科の臨床 59(6): 
132-139, 2017 

4) 岩本和真, 秀 道広. 血管性浮腫の
治療展望. アレルギーの臨床 37: 
143-146, 2017 

5) 秀 道広, 高萩俊輔, 岩本和真. 蕁
麻疹と血管性浮腫の最近のトピック
ス. 小児皮膚科学会雑誌 31: 714-
720, 2017 

6) 玉井克人. 皮膚と骨髄のクロストー
クを利用した表皮水疱症多発瘢痕癌
制御の可能性. Medical Science 
Digest Vol.44(4)：13-16, 2018 

7) 秀 道広, 福永 淳, 前原潤一, 江
藤和範, James Hao, Moshe Vardi, 
野本優二. 遺伝性血管性浮腫の急性
発作を生じた日本人患者を対象とし
たイカチバントの有効性、薬物動態
及び安全性評価のための第Ⅲ相非盲
検試験. アレルギー 67(2): 139-
147, 2018 

8) 山上 淳, 舩越 建, 天谷雅行. 重
症感染症を転機に軽快した尋常性天
疱瘡. 皮膚病診療 40(1): 15-18, 
2018 

雑誌（欧文）：  
1) Kasperkiewicz M, Ellebrecht CT, 
Takahashi H, Yamagami J, 
Zillikens D, Payne AS, Amagai M: 
Pemphigus. Nat Rev Dis Primers, 
3, e109-e110, 2017 

2) Nakamura R, Omori T, Suda K,  
Wada N, Kawakubo H, Takeuchi H, 

Yamagami J, Amagai M, Kitagawa Y: 
Endoscopic findings of 
laryngopharyngeal and esophageal 
involvement in autoimmune bullous 
disease. Dig Endosc, 29(7), 765-
772, 2017 

3) Amagai M, Ikeda S, Hashimoto T, 
Mizuashi M, Fujisawa A, Ihn H, 
Matsuzaki Y, Ohtsuka M,  
Fujiwara H, Furuta J, Tago O, 
Yamagami J, Tanikawa A, Uhara H, 
Morita A, Nakanishi G, Tani M, 
Aoyama Y, Makino E, Muto M, 
Manabe M, Konno T, Murata S, 
Izaki S, Watanabe H, Yamaguchi Y, 
Matsukura S, Seishima M, Habe K, 
Yoshida Y, Kaneko S, Shindo H, 
Nakajima K, Kanekura T,  
Takahashi K, Kitajima Y, 
Hashimoto K: Bullous Pemphigoid 
Study Group. A randomized double-
blind trial of intravenous 
immunoglobulin for bullous 
pemphigoid. J Dermatol Sci, 
85(2)77-84, 2017 

4) Kobashi M, Morizane S,   
Sugimoto S, Sugihara S,  
Iwatsuki K: The expression of 
serine protease inhibitors in 
epidermal keratinocytes is 
increased by calcium, but not 
1,25(OH)2 vitamin D3 or retinoic 
acid. Br J Dermatol, 176, 1525-
32, 2017 

5) Sakagami-Yasui Y, Shirafuji Y, 
Yamasaki O, Morizane S, Hamada T, 
Umemura H, Iwatsuki K: Two 
arginine residues in the COOH-
terminal of human β-defensin-3 
constitute an essential motif for 
antimicrobial activity and IL-6 
production. Exp Dermatol, 26: 
1026-1032, 2017 

6) Guenther L, Warren RB, Cather JC, 
Sofen H, Poulin Y, Lebwohl M, 
Terui T, Potts Bleakman A, Zhu B, 
Burge R, Reich K,              
Van de Kerkhof P: Impact of 
ixekizumab treatment on skin-
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related personal relationship 
difficulties in moderate-to-
severe psoriasis patients: 12-
week results from two Phase 3 
trials. J Eur Acad Dermatol 
Venereol,31(11):1867-1875, 2017 

7) Minakawa S, Kaneko T,    
Matsuzaki Y, Yamada M, Kayaba H, 
Sawamura D: Psoriasis Area and 
Severity Index is closely related 
to serum C-reactive protein level 
and neutrophil to lymphocyte 
ratio in Japanese patients. J 
Dermatol, 44(10), e236-e237, 2017 

8) Hattori M, Shimizu A, Oikawa D, 
Kamei K, Kaira K,          
Ishida-Yamamoto A, Nakano H, 
Sawamura D, Tokunaga F,   
Ishikawa O: Endoplasmic reticulum 
stress in the pathogenesis of 
pretibial dystrophic 
epidermolysis bullosa. Br J 
Dermatol, 177(4), e92-e93, 2017 

9) Akasaka E, Nakano H, Takagi Y, 
Toyomaki Y, Sawamura D: Multiple 
Milia as an Isolated Skin 
Manifestation of Dominant 
Dystrophic Epidermolysis Bullosa: 
Evidence of Phenotypic 
Variability. Pediatr Dermatol, 
34(2), e106-e108, 2017 

10) Kumagai Y, Umegaki-Arao N,  
Sasaki T, Nakamura Y,    
Takahashi H, Ashida A, Tsunemi Y, 
Kawashima M, Shimizu A, Ishiko A, 
Nakamura K, Tsuchihashi H,  
Amagai M, Kubo A: Distinct 
phenotype of epidermolysis 
bullosa simplex with infantile 
migratory circinate erythema due 
to frameshift mutations in the V2 
domain of KRT5. J Eur Acad 
Dermatol Venereol, 31(5), e241-
e243,2017 

11) Heppe EN, Tofern S, Schulze FS, 
Ishiko A, Shimizu A, Sina C, 
Zillikens D4, Köhl J, Goletz S, 
Schmidt E: Experimental laminin 
332 mucous membrane pemphigoid 

critically involves C5aR1 and 
reflects clinical and 
immunopathological 
characteristics of the human 
disease. J Invest Dermatol, 
137(8), 1709-1718, 2017 

12) Kumagai Y, Umegaki-Arao N,  
Sasaki T, Nakamura Y,    
Takahashi H, Ashida A, Tsunemi Y, 
Kawashima M, Shimizu A, Ishiko A, 
Nakamura K, Tsuchihashi H,  
Amagai M, Kubo A: Distinct 
phenotype of epidermolysis 
bullosa simplex with infantile 
migratory circinate erythema due 
to frameshift mutations in the V2 
domain of KRT5. J Eur Acad 
Dermatol Venereol, 31 (5), e241-
e243, 2017 

13) Nakagami H, Yamaoka T, Hayashi M, 
Tanemura A, Takeya Y, Kurinami H, 
Sugimoto K, Nakamura A, Tomono K, 
Tamai K, Katayama I, Rakugi H, 
Kaneda Y:  Physician-initiated 
first-in-human clinical study 
using a novel angiogenic peptide, 
AG30/5C, for patients with severe 
limb ulcers. Geriatr Gerontol 
Int, 17(11), 2150-2156, 2017 

14) Akiyama M, Takeichi T, McGrath 
JA, Sugiura K: Autoinflammatory 
keratinization diseases. J 
Allergy Clin Immunol, 140(6), 
1545-1547, 2017 

15) Takeichi T, Torrelo A, Lee JYW, 
Ohno Y, Lozano ML, Kihara A,   
Liu L, Yasuda Y, Ishikawa J, 
Murase T, Rodrigo AB,   
Fernández-Crehuet P, Toi Y, 
Mellerio J, Rivera J, Vicente V, 
Kelsell DP, Nishimura Y, Okuno Y, 
Kojima D, Ogawa Y, Sugiura K, 
Simpson MA, McLean WHI,    
Akiyama M, McGrath JA: Biallelic 
mutations in KDSR disrupt 
ceramide synthesis and result in 
a spectrum of keratinization 
disorders associated with 
thrombocytopenia. J Invest 
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Dermatol, 137(11), 2344-2353, 
2017 

16) Akiyama M: Corneocyte lipid 
envelope (CLE), the key structure 
for skin barrier function and 
ichthyosis pathogenesis. J 
Dermatol Sci, 88(1), 3-9, 2017 

17) Kono M, Suga Y, Akashi T, Ito Y, 
Takeichi T, Muro Y, Akiyama M: A 
child with epidermolytic 
ichthyosis from a parent with 
epidermolytic nevus: risk 
evaluation of transmission from 
mosaic to germline. J Invest 
Dermatol, 137(9), 2024-2026, 2017 

18) Takeichi T, Kobayashi A, Ogawa E, 
Okuno Y, Kataoka S, Kono M, 
Sugiura K, Okuyama R, Akiyama M: 
Autosomal dominant familial 
generalized pustular psoriasis 
caused by a CARD14 mutation. Br J 
Dermatol, 177(4), e133-e135, 2017 

19) Takeichi T, Nomura T, Takama H, 
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Patient Caused by a Novel Non-
frameshift Duplication Mutation 
in the SOX10 Gene. The 23rd 
International Pigment Cell 
Conference, Denver August 2017  

24) 鈴木民夫. シンポジウム 3 白斑の治
療白斑の治療について:白斑モデルマ
ウスでの結果を含めて. 第 33 回日本
臨床皮膚科医会総会･臨床学術大会. 
H29 年 4 月.神戸. 

25) 岩本和真, 秀 道広.遺伝性血管性浮
腫の国際ガイドラインと治療展望. 
第 66 回アレルギー学会学術大会. 
H29 年 6/16(アレルギー 66: 473, 
2017). 

26) 秀 道広．遺伝性血管性浮腫の国際
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ガイドラインと治療を巡る新展開. 
第 116 回日本皮膚科学会学術大会. 
H29 年 6/2 (日本皮膚科学会雑誌 127: 
1183, 2017). 

27) 黒沢美智子,照井 正,青山裕美,    
岩月啓氏,池田志斈,天谷雅行,     
中村好一, 稲葉 裕,横山和仁. 膿疱
性乾癬の関節症合併リスク(臨床調査
個人票データベースを用いて). 第 87
回日本衛生学会学術総会. H29 年
3/26-28.宮崎. 

28) 黒沢美智子, 稲葉 裕. 難病対策・
難病研究の現状と課題、そして将来.
第 88回日本衛生学会総会シンポジウ
ム,H30 年 3/22-24. 東京. 

29) 安野秀一郎, 一宮 誠, 中村好貴, 
下村 裕. 左後縦隔部限局型
Castleman 病に起因する腫瘍随伴性天
疱瘡の 1例. 第 172 回日本皮膚科学
会山口地方会. H29 年 4/2. 宇部（山
口大学医学部）. 

30) 浅野伸幸, 安野秀一郎, 下村 裕. 
結節性類天疱瘡の１例. 第 173 回日
本皮膚科学会山口地方会. H29 年
6/11. 宇部（山口大学医学部）. 

31) 安野秀一郎, 山口道也, 梅原かおり, 
浅野伸幸, 沖田朋子, 下村 裕. テ
ルビナフィンの内服を契機に発症し
た汎発型膿疱性乾癬の 1 例. 第 32 回
角化症研究会. H29 年 8/5. 東京（海
運クラブ）. 

平成 30 年度 
1) 玉井克人:骨髄間葉系幹細胞を標的と
した体内再生誘導医療開発. 第 72 回
日本口腔科学会学術集会, 2018 年 5
月 12 日, 名古屋（シンポジウム） 

2) Tamai K: Tissue regeneration-
inducing medicine for EB. 
JEFFERSON MATRIX SYMPOSIUM, 
Philadelphia, PA, USA, 2018/05/14 

3) Yamagami J, Kurihara Y, Amagai M: 
Quantifying disesase extent versus 
severity in pemphigus and 
pemphigoid. Pre IID meeting, 
Orlando, USA, 2018/05/15  

4) Suzuki T, et al. :Multiple MC1R 
variants associated with 
extensive freckles and red hair 
found in a Mongolian family. 

International Investigative 
Dermatplogy 2018, Rosen Shingle 
Creek Resort, Orlando, Florida, 
2018/5/16-19 

5) 玉井克人：他家骨髄由来間葉系幹細
胞を利用した表皮水疱症治療の可能
性. 第 66 回日本輸血・細胞治療学会
総会, 2018 年 5 月 25 日, 宇都宮（シ
ンポジウム） 

6) 玉井克人：皮膚臓器の広がり：皮膚
から骨髄へ，骨髄から皮膚への時空
的広がり. 第 117 回日本皮膚科学会
総会, 2018 年 5 月 31 日, 広島（会頭
特別企画） 

7) 鈴木民夫：第 117 回日本皮膚科学会
総会学術大会 EL2:白斑の up to date
「日本白斑学会設立の経緯と目指す
ところ」. リーガロイヤルホテル広
島, 2018 年 5月 31 日, 広島 

8) 玉井克人：骨髄間葉系幹細胞の基礎
と臨床. 第 117 回日本皮膚科学会総
会, 2018 年 6月 2日, 広島（教育講
演） 

9) Tamio Suzuki: Hereditary 
hypopigmentary disorders: a 
better understanding from a 
genetic view. 5th Eastern Asia 
Dermatology Congress, Dianchi 
International Convention & 
Exhibition Center, Kunming, 
China, 2018/6/20-23 

10) 澤村大輔：遺伝子解析を行った皮膚
疾患：最近の症例を中心に. 日本皮
膚科学会北陸地方会第 458 回例会
（平成 30年度北陸地方会生涯教育講
演会）, 2018 年 6月 24 日, 金沢大学
附属病院外来診療棟（金沢市） 

11) 澤村大輔：遺伝子解析と皮膚疾患 
乾癬も含めて.日本皮膚科学会第 390
回新潟地方会, 2018 年 6月 30 日, ホ
テルイタリア軒（新潟市） 

12) 足立太起，中村元泰，今井俊輔，  
栗田昂幸，中田 茅，赤芝知己，   
志水陽介，伊藤 崇，中川真理，石河 
晃：表皮水疱症患者に生じた SCC. 第
34 回日本皮膚悪性腫瘍学会学術大
会， 2018 年 7月 6日浜松 

13) 玉井克人：表皮水疱症の再生医療. 



 22

第 39回日本炎症・再生医学会,2018
年 7月 11 日, 東京（シンポジウム） 

14) 玉井克人：表皮水疱症に対する再生
医療および遺伝子治療の展望. 第 42
回日本小児皮膚科学会学術大会, 
2018 年 7月 14 日, 東京（教育講演） 

15) 村田真美, 浅野伸幸, 下村 裕,   
氏家英之：眼粘膜症状を呈した後天
性表皮水疱症の１例. 第 176 回日本
皮膚科学会山口地方会, 2018 年 7 月
22 日, 山口大学 

16) 玉井克人：Circulating mesenchymal 
stem cells: their function and 
possibility as a target of gene 
therapy. 第 24 回日本遺伝子細胞治
療学会学術集会, 2018 年 7 月 28 日, 
東京（シンポジウム） 

17) Tamai K： Circulating mesenchymal 
stem cells: their function and 
possibility as a target of gene 
therapy. The 24th Annual Meeting 
of Japan Society of Gene and Cell 
Therapy, Tokyo, 2018/7/28 

18) Tamai K： Investigator initiated 
clinical trial for the novel 
peptide drug mobilizing 
mesenchymal stem cells from bone 
marrow to accelerate tissue 
regeneration. 5th TERMIS World 
Congress 2018, 2018/9/7 

19) 玉井克人： Investigator 
initiated clinical trial for the 
novel peptide drug mobilizing 
mesenchymal stem cells from bone 
marrow to accelerate tissue 
regeneration. 第 5回 TERMIS World 
Congress 2018, 2018 年 9 月 7日, 京
都（シンポジウム） 

20) 横田真樹，市村知佳，吉野春香，  
木村理沙，石河 晃：痒疹型優性栄養
障害型表皮水疱症の 1例．第 881 回
日本皮膚科学会東京地方会， 2018 年
9 月 8日, 東京 

21) Yoshida K, Sadamoto M, Sasaki 
T ,Kubo A, Ishiko A：Electron 
microscopy and 
immunohistochemistry provided a 
clue to the diagnosis of 

junctional epidermolysis bullosa 
without pyloric atresia due to a 
homozygous missense mutation in 
ITGB4 . 7th Joint Meeting of SSSR 
& SCUR, Asahikawa, Japan, 
2018/10/4 

22) 玉井克人： 表皮水疱症の少年との
出会い：難病治療の夢を追いかけて. 
第 82 回日本皮膚科学会東部支部学術
大会, 2018 年 10 月 6 日, 旭川 

23) Suzuki T:Chemical vitiligo: 
instructive evidence that we have 
learned from Rhododenol-induced 
leukoderma. The 70th KDA Annual 
Autumn Meeting Seoul COEX 
Intercontinental Hotel, Seoul, 
Korea,2018/10/20-21 

24) 玉井克人： 壊死表皮と骨髄間葉系
幹細胞のクロストークによる表皮再
生メカニズム. 第 41 回日本分子生物
学会年会, 2018 年 11 月 30 日, 横浜 

25) 濱川菜桜, 古結敦士, 山崎千里, 磯
野萌子, 久保田智哉, 高橋 正紀, 真
鍋史朗, 武田理宏, 松村 泰志, 今村
幸恵, 山本ベバリー・アン, 岩本和
真, 秀 道広, 加藤和人： ICT を利用
した患者参画型の医学研究の実践. 
日本難病医療ネットワーク学会機関
誌 (2188-1006)6 巻 1 号 
Page130(2018.11) 

26) 玉井克人： 壊死細胞と骨髄間葉系
幹細胞のクロストークメカニズムを
利用した表皮水疱症治療薬開発. 第
82 回日本皮膚科学会東京支部学術大
会, 2018 年 12 月 1日, 東京（シンポ
ジウム） 

27) 玉井克人： 末梢循環間葉系幹細胞誘
導医薬による抗加齢医療の可能性. 
第３回日本抗加齢協会フォーラム, 
2018 年 12 月 15 日, 大阪 

28) 三好由華, 下村 裕, 冨永和行： 
BP180 の NC16A ドメイン以外に対する
自己抗体を検出した水疱性類天疱瘡
の１例. 第 178 回日本皮膚科学会山
口地方会, 2019 年 3 発 3日, 山口大
学 

29) 澤村大輔：表皮水疱症における臨床
症状の発症時期に関して.第 15回加
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齢皮膚医学研究会, 2019 年 3月 9-
10, くまもと森都心プラザ（熊本
市） 

30) 玉井克人：生体内組織幹細胞補充メ
カニズムを利用した幹細胞再生誘導
医薬開発. 第 18 回 日本再生医療学
会総会, 2019 年 3月 21 日, 神戸（シ
ンポジウム） 

31) 玉井克人：重症劣性栄養障害型表皮
水疱症に対する他家骨髄間葉系幹/間
質細胞移植. 第 18 回 日本再生医療
学会総会, 2019 年 3 月 23 日, 神戸
（シンポジウム） 

令和元年度 
1) 玉井克人: 骨髄間葉系幹細胞による
表皮水疱症治療戦略. 第 67 回日本輸
血・細胞治療学会学術総会, 2019 年 5
月 23 日, 熊本（シンポジウム） 

2) 杉山聖子, 青山裕美: DPP-4 阻害薬
関連類天疱瘡の全国実態調査結果報
告. 第 118 回日本皮膚科学会総会, 
2019 年 6月 6日, 名古屋 

3) 玉井克人: 間葉系幹細胞を用いた表
皮水疱症治療の実際. 第 118回日本皮
膚科学会総会, 2019 年 6 月 6 日, 名
古屋（教育講演） 

4) 玉井克人: 再生医療がもたらす近未
来の医療. 第 118回日本皮膚科学会総
会, 2019 年 6月 8日, 名古屋（教育講
演） 

5) Iwamoto K, Yamamoto B, Ohsawa I, 
Honda D, Hide M: The diagnosis 
and treatment of Hereditary 
Angioedema patients in Japan: A 
patient reported outcome survey. 
第 68 回日本アレルギー学会学術大
会, 2019 年 6月 14-16, 東京 

6) Hide M: New treatments for 
hereditary angioedema. 第 68 回日
本アレルギー学会学術大会, World 
Allergy Forum 2019 年 6月 14-16, 
東京 

7) 玉井克人: 表皮水疱症患者を対象と
した再生誘導医薬開発. 第 40 回日本
炎症・再生医学会,  2019 年 7 月 17
日, 神戸（シンポジウム） 

8) 玉井克人: HMGB1 は外胚葉性間葉系幹
/前駆細胞を血中に増加させて壊死性
組織損傷を修復する. 第 25 回日本遺

伝子細胞治療学会,  2019 年 7 月 23
日, 東京（シンポジウム） 

9) 玉井克人: 皮膚の恒常性維持におけ
る末梢循環性外胚葉由来間葉系幹細
胞の役割. 第 37 回日本美容皮膚科学
会総会・学術大会,   2019 年 7 月 27
日, 熊本（教育講演） 

10) 玉井克人: 間葉系幹細胞を利用した
表皮水疱症治療. 再生・細胞医療最前
線 2019, 2019 年 8 月 2日, 神戸（基
調講演） 

11) 清水佳祐, 葉山惟大, 藤田英樹, 照
井 正: 慢性好酸球性肺炎に対してプ
レドニゾロン内服中に汎発性膿疱性
乾癬が再燃した 1例. 第 34 回日本乾
癬学会学術大会, 2019 年 8 月 30-31, 
京都 

12) Shimomura Y: Genetic Skin 
Diseases. 14th Annual Congress of 
Dermatology, Beirut, Lebanon, 
2019/10/3 

13) Suzuki T: Chemical Induced 
Vitiligo: Rhododenol leukoderma. 
42nd PDS Annual Convention + 10th 
ASPCR Congress, Manila, 
Philippines, 2019/11/5-8 

14) Suzuki T: Hereditary Pigment 
Disorders including Albinism. 
42nd PDS Annual Convention + 10th 
ASPCR Congress, Manila, 
Philippines, 2019/11/5-8 

15) 玉井克人: 再生誘導医薬HMGB1ペプチ
ドの開発. 第 9回 DDS 再生医療研究会
（第 11 回 多血小板血漿（PRP）療法
研究会と共催）, 2019 年 12 月 22 日, 
京都（特別講演） 

16) 玉井克人: 表皮水疱症に対する根治
的治療法開発の現状と展望. 第 41 回
水疱症研究会,  2020年1月10日, 松
山（特別講演） 
 
Ｇ．知的所有権の出願・登録状況
（予定を含む） 
1.特許取得 
なし 
2.実用新案登録 
なし 
3.その他 
なし 
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