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研究要旨 
 本分担研究は、当初、和歌山周辺に患者が集中する中條－西村症候群（NNS）をはじめ、
特徴的な皮膚症状を呈する自己炎症性疾患であるクリオピリン関連周期熱症候群（CAPS）、
ブラウ症候群（BS）、TNF 受容体関連周期熱症候群（TRAPS）、化膿性無菌性関節炎・壊
疽性膿皮症・アクネ（PAPA）症候群を特に「自己炎症性皮膚疾患」と定義し、主たる研究
主体である「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」班にて策定された診断基準・重症度分類・診療ガイドラインに皮膚科
的視点を反映させることと、NNS と臨床的に似るが未だ独立疾患として概念が確立してい
ないウェーバー・クリスチャン病について独自に診断基準・重症度分類・診療ガイドライ
ンを策定することを主な目的として開始したが、その後本研究班独自の対象疾患としてス
イート病、シュニッツラー症候群、顆粒状 C3 皮膚症が加わり、むしろそれらの研究が主眼
となった。 
 すでに難病指定を取得している NNS、CAPS、BS、TRAPS、PAPA 症候群の 5 疾患につい
ては、日本皮膚科学会による診断基準/重症度分類の承認を得、全国皮膚科疫学一次調査で
明らかになった診療実態に基づき、自己炎症性疾患ガイドライン研究班（平家/西小森班）
と連携して診断基準と重症度分類の見直しと非 Minds 診療ガイドラインの策定を進めた。 
 本研究班独自の対象であるウェーバー・クリスチャン症候群、スイート病、シュニッツ
ラー症候群については、診断基準案を策定し全国皮膚科疫学一次・二次調査を行い、患者
の実態を把握するとともに、調査に用いた診断基準案の妥当性について検討した。さらに、
顆粒状 C3 皮膚症についても、診断基準案を策定し全国皮膚科疫学調査の一次調査を行ない、
患者数を把握した。 
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A. 研究目的 
 本分担研究は、橋本隆班長のもとで 3 年間
行われた政策研究事業「皮膚の遺伝関連性希
少難治性疾患群の網羅的研究」（平成 26-28 年
度）から継続して対象としてきた自己炎症性
皮膚疾患の中條・西村症候群（NNS）、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・痤瘡（PAPA）症候群、TNF 受容体関連周
期性症候群（TRAPS）、関連疾患のウェーバ
ー・クリスチャン症候群（WCS）に、平成 30

年からスイート病とシュニッツラー症候群、
令和元年から顆粒状 C3 皮膚症（GCD）の 3

疾患も対象に加え、各疾患の皮膚科での診療
実態を明らかにし、その実態に即した診断基
準・重症度分類・診療ガイドラインを改定あ
るいは策定することを目標とする。 

 

B. 研究方法 
1) 平成 28 年度末に NNS、CAPS、BS、PAPA
症候群、TRAPS の 5 疾患について皮膚科を
対象として行った全国疫学調査の結果を踏
まえ、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」班にお
いて、この 5 疾患すべての担当に加わり、
CAPS、BS、TRAPS については MINDS 準
拠「自己炎症性疾患診療ガイドライン 2017」
のとりまとめに寄与するとともに、日本皮
膚科学会医療戦略委員会から出された意見
をもとに改定に向けた議論を行う。一方、
PAPA 症候群と NNS については、既報告論
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。 
2) 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、
また平成 26 年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、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。さらに、和歌山県立医科大学
倫理委員会の承認を得て、一次調査で見出
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。集計結果をもとに、
調査で用いた診断基準案の妥当性について
検討する。 
3) GCD についても、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。 
4) 全国調査で見出された症例を含め、自己
炎症性皮膚疾患が疑われるも保険適応がな
い NNS とブラウ症候群に対し、それぞれ
PSMB8 と NOD2 の変異解析を行う。特に
NNS が疑われるも PSMB8 変異を認めない
症例については、さらにプロテアソーム関
連パネル遺伝子解析やエキソーム解析を行
い、原因遺伝子変異の同定を試みる。 
 

（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。 
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C. 研究結果 

1) 自己炎症性皮膚疾患 5 疾患について、全国
大学病院と 500 床以上の大病院の皮膚科 337

施設を対象に調査を行った結果、大学 75 施
設（69%）と病院 103 施設（45%）の合わせ
て 178 施設（52%）より回答があった。 

①現在診察中の患者：CAPS 10 例（大学 10

例）、BS 9 例（大学 6 例+病院 3 例）、PAPA 

2 例（大学 1 例+病院 1 例）、NNS4 例（大学
4 例）、合計 25 例（大学 21 例+病院 4 例）で
あった。TRAPS の症例はなかった。 

②過去 5 年間に疑われた患者：最終的に
CAPS、BS、PAPA と診断された患者のほか、
家族性地中海熱（FMF）、Schnitzler 症候群、
さらには寒冷蕁麻疹、蕁麻疹と診断された
患者が 1-2 例ずつ、合計 8 例あった。また最
終診断がつかなかった症例として、CAPS、
TRAPS、PAPA、NNS のほか、FMF、高 IgD

症候群（HIDS）、Schnitzler 症候群、周期性
発熱症候群、さらには未診断の自己炎症性
疾患が疑われた患者が 1-4 例ずつ、合計 13

例あった。 

2) CAPS、BS、TRAPS の 3 疾患については
Minds 準拠ガイドライン策定に参画し、日本
小児リウマチ学会編集「自己炎症性疾患診療
ガイドライン 2017」の発行に寄与した。さら
に昨年度に日本皮膚科学会医療戦略委員会
より出された、「CAPS 以降の疾患も可能で
あればスコアで評価できるような基準を策
定したほうがよい」、「すでに指定難病に指
定され厚生労働省から出された診断基準に
ついては小児科の研究班から上がってきた
もので、皮膚科で見ている病像と多少スペ
クトラムが異なることもあり得るかもしれ
ない」、という意見を次回改定作業に反映さ
せるよう求めた。 

3) PAPA と NNS の 2 疾患については、これま
での報告論文の内容を網羅し遺伝子型と表
現型の関連についてまとめるとともに、感
度と特異度の高い診断基準案と診断フロー
チャートの提案を行った。班内外でのコン
センサスを得て、MINDS 非準拠ガイドライ
ン策定を目指す。 

4) 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、
WCSについても新しいものを用意した。 
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全国大学病院と500床以上の大病院の皮膚科
355施設を対象に調査を行った結果、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 80 例（大学
63 例＋病院 17 例）、シュニッツラー症候群 4

例（大学 4 例）、WCS 7 例（大学 3 例＋病院
4 例）。 

②過去 3 年間に疑われた患者：スイート病
104 例（大学 63 例＋病院 41 例）、シュニッツ
ラー症候群 2 例（大学 2 例）、WCS 3 例（大
学 1 例＋病院 2 例）。スイート病については
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 例ずつあったが、
それ以外はすべてスイート病との最終診断で
あった。 

5) 上記の症例全てを対象に二次調査を行い、
WCS  5 例、スイート病 104 例、シュニッツ
ラー症候群 6 例について回答を得た。調査に
用いた診断基準案を満たすものは、スイート
病で 42/94 例、シュニッツラー症候群で 3/6 例、
WCS で 1/5 例のみであった。さらに、スイー

ト病について、診断基準案の各項目について
細かく検討したところ、「合併症のない」症
例が 67/98 例と圧倒的に多いこと、「有痛性
でない」症例が約 1/3、「血管炎がある」症例
が約 1/3、「発熱があっても 38℃未満」の症例
が約 1/6、「白血球高値を示さない」症例が半
数弱あり、白血球高値でも「左方移動がある」
症例は約 1/3 のみ、さらに少数ながらステロ
イド無効あるいはヨウ化カリウム無効の一群
が存在することが判明した。 

6) 以下のように、GCD についても概要と診
断基準案を策定し、全国大学病院と 500 床以
上の大病院の皮膚科 355 施設を対象に調査を
行った結果、大学 72 施設（59%）と病院 91

施設（39%）、合わせて 163 施設（46%）より
回答があった。その結果、3 大学 5 病院より、
現在診察している患者 5 例と疑われた患者 12

例（このうち GCD が 3 例）あった。 
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7) 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 変異のない北海道の 2 小児例と東京
の 1 症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、既報告の TREX1

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。また同様の背景を持つ神奈川の小児例
について、両親とトリオでのエキソーム解
析を行った結果、これまでに疾患との関連
の報告がない遺伝子 X の複合へテロ変異を
同定し、これによる新規遺伝性インターフ
ェロン異常症と想定される。 

 また、ブラウ症候群が疑われる沖縄の症
例について NOD2 変異検索を行い、既報告の
変異を見出した。また、WCS と診断されて
いる長崎の症例について PSMB8 変異検索を
行ったが変異なかった。発育発達は問題な
いが、大脳基底核石灰化を認め、IFN 異常症
が認められることから、プロテアソーム関
連パネル遺伝子解析・エキソーム解析を進
めている。 

 一方、全国調査で見出された臨床診断の
みの 1 例についても、プロテアソーム関連パ
ネル遺伝子解析と、両親とトリオでのエキ
ソーム解析を行ったが、有意な変異は見い
だされなかった。 

 

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）が主たる研究主体であるが、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ことから、皮膚
の遺伝関連性希少難治性疾患を対象とした本
研究班においても、それを補完する目的で
「自己炎症性皮膚疾患」を対象とした分担研
究として調査研究を進めてきた。そのうち
CAPS、BS、TRAPS、NNS、PAPA 症候群の
５疾患が難病指定を受け、それらの診断基準
と重症度基準について日本皮膚科学会の承認
も得られた。皮膚科領域で実際にどれくらい
患者があり診断治療されているのか全国の大
学と大 病院を対象に調査を行っ た結果、
CAPS 10 例、BS 9 例を中心に、PAPA 2 例、
NNS4 例、合計 25 例との回答が得られ、皮膚
科領域でも相当数の患者が診断加療されてい
る実態が明らかとなった。TRAPS の患者がな
い一方、家族性地中海熱やシュニッツラー症
候群と診断された症例もあった。 

 そこで、さらに自己炎症性疾患ガイドライ
ン班と本研究班の連携をより明確にするため、
自己炎症性疾患ガイドライン班にNNS担当と
して参画していた金澤が 5 疾患全ての担当に
加わり、診断基準・重症度分類や診療ガイド
ラインの改定・策定に参画することとした。
このうち CAPS、BS、TRAPS について Minds

に準拠した診療ガイドラインが策定され日本
小児リウマチ学会の承認を得て発行されたの
に対して、引き続き日本小児科学会・日本リ
ウマチ学会の承認手続きが進められた後に日
本皮膚科学会の承認手続きを行う予定となっ
た。さらに、NNS と PAPA 症候群について非
Minds でのガイドライン作成を提案し、これ
らの担当（NNS は責任者）となり、作成作業
を行い、論文化を進めている。また各疾患の
診断基準と重症度基準の改定作業に日本皮膚
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科学会からの要望を反映させるべく議論を行
ったが、改定時期は未定である。 

 一方、本研究班独自の対象である WCD に
ついては、日本皮膚科学会として疾患単位と
して承認できないという回答を得ており、今
回の新たな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
することを予定していたが、調査に用いた診
断基準を満たすものは WCS5 例中 1 例しかな
く、やはり独立した疾患単位とするには根拠
が乏しい印象もあり、更なる検討を要すると
思われる。 

 十分な症例数が得られたスイート病につい
ては、基礎疾患の有無・その内容によって分
け、診断基準案の各項目について詳細な検討
を行った。その結果、基礎疾患のあるのが特
徴と考えられてきたが、約 2/3 は基礎疾患の
ない特発性と呼ぶべきものであったが、基礎
疾患のあるものと比べ特に突出した特徴は見
られなかった。基礎疾患の有無にかかわらず、
いくつかの診断項目については満たさない症
例が無視できない程度に見られ、調査に用い
た海外の診断基準を満たすものは全体の半数
に満たなかった。今後、回答で不明な点と最
終診断について三次調査を行い、調査結果の
精度を上げるとともに、学会などで報告され
た症例についても検討を行い、十分な感度・
特異度を持った診断基準を策定する。  

 シュニッツラー症候群については予想以上
に少数しか集まらなかったものの、診断確定
例はほぼ正しく診断できており、むしろより
詳細な遺伝子解析によるモザイク変異の除外
と治療法の確立が急務と思われる。今後、回
答で不明な点と最終診断について三次調査を
行い、調査結果の精度を上げるとともに、学
会などで報告された症例についても検討を行

う必要がある。 

 一方、最終年より対象に加わった GCD に
ついては、全国疫学調査の一次調査が終了し、
3 大学 5 病院より、現在診察している患者 5

例と疑われた患者 12 例（このうち GCD が 3

例）が見出された。さらに二次調査を行ない、
自験例と学会などでの報告例を含め、臨床的
特徴をまとめるとともに、レジストリとレポ
ジトリの構築を進め、病態解明に繋げる必要
がある。 

 凍瘡様皮疹が目立つNNS 類似未診断症例の
遺伝子診断により、TREX1 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）を見出した。鑑別疾患として
重要と考える。また同様の背景を持つ神奈川
の小児例において、 これまでに疾患との関
連の報告がない遺伝子 X の複合へテロ変異を
同定した。X のノックアウトマウスは I 型イ
ンターフェロン産生亢進による各種炎症症状
を来すことが既に報告されており、本症例も
これによる新規遺伝性インターフェロン異常
症と想定され、現在解析を進めている。また、
WCS と診断されている長崎の症例について
PSMB8 変異検索を行ったが変異なく、発育発
達は問題ないが、大脳基底核石灰化を認め、
IFN 異常症が示唆され、プロテアソーム関連
パネル遺伝子解析・エキソーム解析を進めて
いる。 

 最後に、令和2年4月より、難病適応となっ
ている自己炎症性皮膚疾患それぞれについ
て遺伝子検査が保険適応となったことから、
相談症例に対してはかずさ遺伝子検査室で
の検査を勧め、診断目的に当研究室で遺伝
子解析を行うことは終了する。 
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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（WCS、スイート病、シュニッ
ツラー症候群、GCD、CAPS、BS、TRAPS、
NNS、PAPA 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。 
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尾崎富美子、寺嶋聖佳、丹羽明、金澤伸雄、
中畑龍俊、斎藤潤：疾患特異的iPS細胞を用
いた中條−西村症候群（NNS）の病態解析と治
療法の探索． 

 

金澤伸雄、中谷友美、原知之、稲葉豊、国
本佳代、田中克典、古川福実、神人正寿：
自己炎症性疾患としての Weber-Christian 症候
群：全国調査に基づく再定義 
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森めぐみ、金澤伸雄、国本佳代、村田顕也、
伊東秀文：中條−西村症候群と封入体筋炎の
臨床病態、病理像の検討． 

 

第25回分子皮膚科学フォーラム、2018.4.13-14、
函館 

金澤伸雄、中谷友美、原知之、稲葉豊、国
本佳代、古川福実、神人正寿、金城紀子、
水島恒裕、三嶋博之、木下晃、吉浦孝一郎、
加藤喬、福田有里、邊見弘明、改正恒康：
中條–西村症候群からプロテアソーム関連自
己炎症／免疫不全症候群へ． 

 

第34回日本臨床皮膚科医会総会・学術大会、
2018.4.28-29、仙台 

金澤伸雄、クリオピリン関連周期熱症候群
（CAPS）と自己炎症性疾患． 

 

第117回日本皮膚科学会総会、2018.5.31-6.3、
広島 

金澤伸雄、尾崎富美子、寺嶋聖佳、丹羽明、
柳町昌克、古川福実、中畑龍俊、斎藤潤：
iPS 細胞を用いた中條−西村症候群の病態解
明と治療薬開発の試み． 

 

第39回日本炎症・再生医学会、2018.7.11-12、
東京 

金澤伸雄、尾崎富美子、寺嶋聖佳、丹羽明、
柳町昌克、古川福実、中畑龍俊、斎藤潤：
iPS 細胞を用いた中條−西村症候群の病態解
明と治療薬開発の試み． 

 

第 42 回 日 本 小 児 皮 膚 科 学 会 学 術 大 会 、
2018.7.14-15、東京 

金澤伸雄：自己炎症性疾患アップデート． 

 

第90回日本皮膚科学会山梨地方会、2018.9.1、
甲府 

金澤伸雄、稲葉豊、神人正寿、宮川俊一、
番場正博、井澤和司、邊見弘明、改正恒康、
三島博之、木下晃、吉浦孝一郎：新規遺伝
性インターフェロン異常症の同定. 

 

第80回日本血液学会学術集会、2018.10.12-14、
大阪 

山下友佑、田村志宣、福田有里、小笹俊哉、
金澤伸雄、邊見弘明、吉浦孝一郎、改正恒
康、園木孝志：新規 LIG4 遺伝子変異を導入
した LIG4 症候群モデルマウス． 

 

第70回日本皮膚科学会西部支部学術大会、
2018.11.10-11、松江 

金澤伸雄、中谷友美、原知之、稲葉豊、国
本佳代、古川福実、神人正寿：遺伝性自己
炎症性皮膚疾患の全国皮膚科疫学調査結果
のまとめ． 

 

第48回日本皮膚免疫アレルギー学会総会学術
大会、2018.11.16-18、奈良 

金澤伸雄：自己炎症症候群をめぐる最新の
話題． 

 

第2回日本免疫不全・自己炎症学会総会・学術
集会、2019.2.2-3、東京 

金澤伸雄、小笹俊哉、邊見弘明、加藤喬、
折茂貴是、佐々木泉、福田(大田)有里、改正
恒康、木下晃、吉浦孝一郎、金城紀子、水
島恒裕：Analysis of mice carrying a novel 

mutation in a proteasome subunit gene identified 

in an autoinflammatory disease patient. 
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江波戸孝輔、金澤伸雄、坂東由紀：乳児期発
症の繰り返す凍瘡様紅斑の精査でTREX1遺伝
子変異を認めFamilial chilblain lupusと診断し
た1男児例． 

 

本田尭、土橋隆俊、番場正博、大方詩子、
渡辺絵美子、宮川俊一、杉浦仁、稲葉豊、
神人正寿、井澤和司、邊見弘明、改正恒康、
三嶋博之、木下晃、吉浦孝一郎、金澤伸
雄：乳児期から発熱と凍瘡様皮疹を反復し、
新規のインターフェロン調節遺伝子異常が
疑われた親子例． 

 

小浴秀樹、山下友佑、田村志宣、園木孝志、
金澤伸雄、大島孝一、三嶋博之、木下晃、吉
浦孝一郎：FAS遺伝子のcompound 

heterozygous frameshift mutationを有する腸管
MALTリンパ腫の若年例． 

 

第118回日本皮膚科学会総会、2019.6.6-6.9、
名古屋 

金澤伸雄：自己炎症性疾患とは． 

 

第 68 回 日 本 ア レ ル ギ ー 学 会 学 術 大 会 、
2019.6.14-16、東京 

金澤伸雄、中谷友美、 神人正寿：自己炎症
性皮膚疾患（Sweet 病、Schnitzler 症候群、
Weber-Christian 症候群）全国皮膚科疫学調査
のまとめ． 

 

第 43 回 日 本 小 児 皮 膚 科 学 会 学 術 大 会 、
2019.7.20-21、大宮 

金澤伸雄：総論 自己炎症． 

 

第2回日本免疫不全・自己炎症学会総会・学術
集会、2020.2.15-16、東京 

金澤伸雄：プロテアソーム機能異常による
インターフェロノパチー． 

 

鎗山あずさ、中谷友美、神人正寿、金澤伸
雄：Sweet 病 全国皮膚科疫学調査のまと
め． 

 

2017 Meeting of the European Society for 

Immunodeficiencies, 2017.9.11-14, Edinburgh, 

UK 

Kumaki E, Ono S, Shiota M, Saito N, Kanazawa 

N, Ida H, Oda H, Nishikomori R, Saito M, 

Huan-Ting L, Otsu M, Morio T: Neutrophil 

function in PSTPIP mutations. 

 

The 23rd World Congress of Neurology, 

2017.9.16-21, Kyoto, Japan 

Ayaki T, Murata K, Kanazawa N, Uruha A, 

Nishino I, Omura K, Sugie K, Kasagi S, Mori M, 

Ueno S, Furukawa F, Ito H, Urushitani M, 

Takahashi R: Myositis and muscular inclusions in 

Nakajo-Nishimura syndrome. 

 

Mori M, Murata K, Kanazawa N, Ayaki T, 

Furukawa F, Ito H: Clinical and pathological 

features in patients with Nakajo-Nishimura 

syndrome and inclusion body myositis. 

 

The 42nd Annual Meeting of the Japanese 

Society for Investigative Dermatology, 

2017.12.15-17, Kochi, Japan 

Kunimoto K, Nakatani Y, Inaba Y, Kinjo N, 

Kinoshita A, Yoshiura K, Kanazawa N: No 

apparent ubiquitin accumulation in a skin lesion 

of PSMB9-related proteasome-associated 

autoinflammatory syndrome. 
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International Investigative Dermatology 2018, 

2018.5.16-19, Orlando, USA 

Kanazawa N, Honda-Ozaki F, Terashima M, 

Niwa A, Yanagimachi M, Furukawa F, Nakahata 

T, Saito MK: Pluripotent stem cell model of 

Nakajo-Nishimura syndrome untangles 

proinflammatory pathways mediated by 

oxidative stress. 

 

Kunimoto K, Inaba Y, Nakatani Y, Kinjo N, 

Kinoshita A, Yoshiura K, Jinnin M, Kanazawa N: 

Comparative immunohistochemical study of the 

skin lesions of Nakajo-Nishimura syndrome and 

PSMB9-related proteasome-associated 

autoinflammatory syndrome with cutaneous 

adverse reactions induced by a proteasome 

inhibitor. 

 

13th Meeting of the German-Japanese Society 

for Dermatology, 2018.6.13-15, Rottach-Egern, 

Germany 

Kanazawa N, Saito N, Igawa S, Kishibe M, 

Ishida-Yamamoto A: A Japanese family of PASH 

(pyoderma gangrenosum, acne and suppurative 

hidradenitis) syndrome with a distinct PSTPIP1 

mutation and review of related syndromes, PAPA, 

PAMI, PAPASH, PsAPASH, PASS, and PAC. 

 

The 19d International Congress of 

Neuropathology, 2018.9.23-27, Tokyo, Japan 

Mori M, Kanazawa N, Kunimoto K, Murata K, 

Ito H: Clinical and pathological features in 

patients with Nakajo-Nishimura syndrome and 

inclusion body myositis. 

 

The 47th Annual Meeting of the Japanese 

Society for Immunology, 2018.12.10-12, 

Fukuoka, Japan 

Kinjo N, Mishima H, Kinoshita A, Yoshiura KI, 

Mizushima T, Hamazaki J, Murata S, Hemmi H, 

Kaisho T, Kanazawa N: A case of neonatal-onset 

proteasome-associated autoinflammatory 

syndrome resembling but distinct from 

Nakajo-Nishimura syndrome. 

 

Ozasa T, Hemmi H, Kinoshita A, Kato T, Orimo 

T, Sasaki I, Fukuda-Ohta Y, Kinjo N, Yoshiura KI, 

Mizushima T, Kanazawa N, Kaisho T: Analysis 

of mice carrying a novel mutation in a 

proteasome subunit gene identified in an 

autoinflammatory disease patient. 

 

Hemmi H, Ozasa T, Kinoshita A, Kato T, Orimo 

T, Sasaki I, Fukuda-Ohta Y, Kinjo N, Yoshiura KI, 

Mizushima T, Kanazawa N, Kaisho T: Impaired 

development of dendritic cells in proteasome 

subunit mutant mice.  

 

10th International Congress of FMF and 

Systemic Auto Inflammatory Diseases 2019, 

2018.3.31-4.3, Genoa, Italy 

Kanazawa N, Ida H, Kinjo N, Ishikawa T, 

Nishikomori R: Diagnostic criteria for 

proteasome-associated autoinflammatory 

syndromes (PRAASs) including 

Nakajo-Nishimura syndrome, JMP syndrome and 

CANDLE syndrome. 

 

Kinjo N, Hamada S, Nakanishi K, Mishima H, 

Kinoshita A, Yoshiura KI, Mizushima T, 

Hamazaki J, Murata S, Hemmi H, Kaisho T, 
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Kanazawa N: A case of neonatal-onset 

proteasome-associated autoinflammation and 

immunodeficiency disease resembling but 

distinct from Nakajo-Nishimura syndrome. 

 

Ohnishi H, Kataoka S, Muramatsu H, Kadoi E, 

Kanazawa N, Okada S, Honda Y, Izawa K, 

Nishikomori R, Taketani T, Hamazaki J, Murata 

S, Takahashi Y, Fukao T: A case of novel 

identified proteasome-related autoinflammation 

and immunodeficiency syndrome caused by 

PSMB9 mutation. 

 

Hemmi H, Kanazawa N, Kinjo N, Hamada S, 

Ohnishi H, Mizushima T, Kinoshita A, Yoshiura 

KI, Kaisho T. Generation and analysis of mice 

carrying a novel heterozygous missense mutation 

of a proteasome subunit, PSMB9, in a patients 

with autoinflammation and immunodeficiency.   

 

The 26th International Symposium on 

Molecular Cell Biology of Macrophages, 

2019.6.6-7, Tokyo, Japan 

Kaisho T, Hemmi H, Kanazawa N: Defective 

innate and adaptive immunity in mutant mice 

carrying a novel heterozygous missense mutation 

of a proteasome subunit, PSMB9, in a patient with 

autoinflammation and immunodeficiency. 

 

International Conference on Sarcoidosis and 

International Lung Diseases 2019, 2019.10.9-11, 

Yokohama, Japan 

Kanazawa N, Goto H, Tanaka Y, Hayashi D, 

Tateishi C, Tsuruta D, Fukai K: Improvement of 

Blau syndrome with Janus kinase inhibitor. 

 

Nishiguchi M, Kaminaka C, Jinnin M, Kanazawa 

N, Yasui M, Ito H, Tateishi C, Tsuruta D, Ishii N: 

Serum ACE level as a marker for active 

granulomatous inflammation in leprosy. 

 

Koh J, Kanazawa N, Nakanishi M, Fujimoto M, 

Yamamoto N, Murata SI, Ito H: Painful sarcoid 

myopathy in bilateral quadriceps femoris. 

 

The 44th Annual Meeting of the Japanese 

Society for Investigative Dermatology, 

2019.11.8-10, Aomori, Japan 

Kanazawa N, Nakatani Y, Inaba Y, Kunimoto K, 

Kinjo N, Hamada S, Mizushima T, Kinoshita A, 

Yoshiura KI, Hamazaki J, Murata S, Ohnishi H, 

Orimo T, Hemmi H, Kaisho T: Novel 

proteasome-related autoinflammation and 

immunodeficiency disease caused by a distinct 

heterozygous missense mutation in the PSMB9 

gene. 

 

Kanazawa N: Proteasomopathies with 

autoinflammation. 

 

The 48th Annual Meeting of the Japanese 

Society for Immunology, 2019.12.11-13, 

Hamamatsu, Japan 

Kanazawa N, Kinjo N, Hamada S, Mizushima T, 

Kinoshita A, Yoshiura KI, Hamazaki J, Murata S, 

Ohnishi H, Orimo T, Hemmi H, Kaisho T: Novel 

proteasome-related autoinflammation and 

immunodeficiency disease caused by a distinct 

heterozygous missense mutation in the PSMB9 

gene. 
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Hemmi H, Orimo T, Sasaki I, Kato T, 

Fukuda-Ohta Y, Kinjo N, Hamada S, Kinoshita A, 

Yoshiura KI, Ohnishi H, Kanazawa N, Kaisho T: 

Defective dendritic cell and monocyte 

development in proteasome subunit mutant mice.  

 

G. 知的所有権の取得状況 
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