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研究項目： スタージ・ウェーバー症候群の継承・穿孔性皮膚症 (perforating dermatosis)の 
診断基準重症度分類の作成・橋本班における統計分野の担当 

 
研究代表者：橋本 隆 大阪市立大学大学院医学研究科 皮膚病態学 特任教授 
研究分担者：川上 民裕 東北医科薬科大学医学部 皮膚科学教室 主任教授  
 
 
研究要旨  
（１）スタージ・ウェーバー症候群3班統一の新規診断基準・重症度分類の浸透を目指し、GNAQ遺伝子異
常検討から早期発見、早期診断への応用を目指す。 

（２）穿孔性皮膚症 (perforating dermatosis)は、反応性穿孔性膠原症、Kylre病、穿孔性毛包炎、蛇行性穿孔
性弾力線維症の4疾患に分類されてきた。ワーキンググループが立ち上がり、4疾患を総括した穿孔
性皮膚症 (perforating dermatosis) 診断基準・重症度分類を含んだ診療ガイドラインが進行中である。 

（３）橋本班での各研究における統計を担当し、確立に貢献する。 
 
Ａ．研究目的 
（１）本研究班と「難治性血管腫・血管奇形・リンパ 
管腫・リンパ管腫症および関連疾患について 
の調査研究」班（研究代表者 聖マリアンナ 
医科大学 放射線医学 病院教授 三村秀文 
先生）と「希少難治性てんかんのレジストリ 
構築による総合的研究」班（研究代表者 国 
立病院機構 静岡・てんかん神経医療センタ 
ー 院長 井上有史先生）で作成された3班統 
一の新規スタージ・ウェーバー症候群診断基 
準・重症度分類浸透を目指す。そしてGNAQ遺 
伝子異常の臨床研究を継続する。さらに患者 
会の開催を目指す。 

（２）穿孔性皮膚症、perforating dermatosisは、病理
組織所見にて変性した皮膚成分が表皮あるい
は毛包上皮を貫いて皮膚外に排出される、い
わゆる経表皮性排出像を特徴とした疾患群で
ある。以前から、反応性穿孔性膠原症、Kylre

病、穿孔性毛包炎、蛇行性穿孔性弾力線維症
の4疾患に分類されてきた。しかし今まで世界
的にみても統一された診断基準がないので完
成する。 

（３）橋本班での各研究における統計を担当する。 

Ｂ．研究方法 
（１）中心となっている希少難治性てんかんのレジ
ストリ構築による総合的研究班に参加して、
スタージ・ウェーバー症候群の新規診断基準・
重症度分類の運用や校正部分を検証する。遺
伝子異常を希望される症例に対応する。 

（２）穿孔性皮膚症（perforating dermatosis）ワーキ
ンググループを構成し、診断基準・重症度分
類を提案し、委員からの意見を求める。さら
に診療ガイドラインを完成させる。 

（３）橋本委員長を介して、班員からの統計依頼に
対応する。 

 
（倫理面への配慮） 
（１）本臨床試験においてプロトコールを作成し、
異動した東北医科薬科大学医学部倫理委員会
に申請し、承認を得た。本試験では、患者の
プライバシー保護のため、患者の全てのデー
タは症例登録番号、イニシャル、カルテ番号、
生年月日で識別、同定、照会される。また、試
験成績の公表などに関しても、患者のプライ
バシー保護に十分配慮する。データの二次利
用は行わない。被験者のデータ等を病院外に
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出す場合は、個人情報管理者を置く。 
 
Ｃ．研究結果 
（１） スタージ・ウェーバー症候群の新規診断基準・
重症度分類が完成し、HPにも掲載された。ス
タージ・ウェーバー症候群の原因遺伝子であ
るGNAQ遺伝子の異常を臨床的に確認してい
る。さらに成人例を集計し、遺伝子と臨床と
の相関を検討した。学会発表（第389回日本皮
膚科学会宮城地方会学術大会 2020年2月29

日 宮城県建設会館）した（コロナ感染症で
中止）。2020年3月22日のスタージ・＝ウェー
バー症候群の家族会を順天堂大学医学部脳外
科・てんかんセンター長 菅野 秀宣先生と
共同開催であった（コロナ感染症で中止）。 

（２）穿孔性皮膚症 (perforating dermatosis)のワーキ 
ンググループが設置され、皮膚科専門医7名が
選出された。そして診断基準・重症度分類を
含んだ診療ガイドラインが完成した。日本皮
膚科学会に提出中。 

 
 Ｄ．考察 
（１） スタージ・ウェーバー症候群の診断基準・重
症度分類は、より横断的なものとなる。
GNAQ遺伝子異常の解明を進めて医療に活
かす。さらに患者会の開催でより臨床へ貢献
していく。 

（２） 反応性穿孔性膠原症は、漆喰状と形容される
中央に固着性物質をいれた中心臍窩性丘疹
が特徴的で、透析や糖尿病で難治性の皮膚瘙
痒を伴う患者に多い。蛇行性穿孔性弾力線維
症は、弾力線維が排出されることが特徴的で、
弾力線維性仮性黄色腫、Marfan症候群、Ehlers-

Danlos症候群の合併やD-ペニシラミン内服
との関与が知られている。こうしたこれまで
の報告や研究を踏まえ、穿孔性皮膚症 
(perforating dermatosis)の診断基準・重症度分
類そして診療ガイドラインの提案は、診療や
臨床研究へつながる。 

 

 Ｅ．結論 
（１）本臨床研究を通じて、スタージ・ウェーバー症
候群GNAQ遺伝子異常から、早期発見・早期診
断、さらに遺伝子治療や出生前診断への応用
が可能となる。さらに患者への啓蒙がすすん
でいる。 

（２）穿孔性皮膚症（perforating dermatosis）の統一し 
た診断基準・重症度分類・診療ガイドライン 
完成は、広く診療の発展に貢献できる。 

（３）臨床研究が確立される。 
 
 
  F．研究発表 
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 2. 学会発表 
【平成 29年度】 
1. 川上民裕. スタージ・ウェーバー症候群 血管
腫病態について 2017年度スタージウェーバー
家族の会総会 スタージウェーバー家族会主催
の会 順天堂大学 10 号館会議室 平成 30 年 3

月 25日（日）13：40～14：10   
 
【平成 30年度】 
国内学会発表 
・一般講演 
1. 中村晃一郎、岩田洋平、浅井純、川上民裕、常深



89 
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【令和元年度】 
国際学会発表 
・招待講演・特別講演 
1. Miyabe C, Luster AD, Kawakami T. Dectin-2-

induced CCL2 production in cardiac macrophages 

ignites vascular inflammation. The 118th Annual 
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Ito S, Hirobe T, Jimbow K, Taguchi K, Tsuda T, 

Miyashita H, Kawakami T. Evaluation of kojic acid 

whitening agent using human iPS cell-derived 
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国内学会発表 
・招待講演・特別講演 
1. 浅野善英、川上民裕、小寺雅也、石井貴之、浅井
純、岩田洋平、小川陽一、岸部麻里、内山明彦、
吉崎歩、山口由衣、壽順久、藤本徳毅、小池雄
太、岡村賢、宮城拓也．膠原病・血管炎に伴う皮
膚潰瘍の病態と治療 第 118 回日本皮膚科学会
総会 名古屋 2019年 6月 6日 （口演） 
2. 川上民裕．診療科の垣根を低くする重要性 第

118回日本皮膚科学会総会 名古屋 2019年 6月
7日（口演） 
3. 宮部千恵、川上民裕．皮膚血管炎の診断・疾患
活動性判定に有用な自己抗体とバイオマーカー 
令和元年度第一回血管炎関連 2 班合同班会議 
東京 2019年 6月 28日（口演） 
4. 川上民裕．穿孔性皮膚症（perforating dermatosis）
のワーキンググループ設立と完成した診断基準
と重症度分類 令和元年度皮膚の遺伝関連性希
少難治性疾患群の網羅的研究班総会 東京 
2019年 10月 18日（口演） 
5. 川上民裕．Sturge-Weber症候群 GNAQ遺伝子多
施設共同の臨床研究の東北医科薬科大学への移
転と ISSVA診断基準の改変 厚生労働科学研究
費補助金難治性疾患等政策研究事業稀少てんか
んに関する調査研究 東京 2019年 11月 17日
（口演） 
6. 川上民裕．皮膚血管炎の診断・疾患活動性判定
に有用な自己抗体とバイオマーカー 令和元年
度第二回血管炎関連 2 班合同班会議 厚労省難
治性血管炎に関する調査研究班 AMED難治性
血管炎診療の CQ 解決のための多層的研究班 
東京 2019年 11月 28日（口演） 
7. 猪原登志子、川上民裕．新たな国際共同研究 皮
膚血管炎の多施設共同ランダム化比較試験（A 

randomized multicenter study for isolated skin 

vasculitis） 令和元年度第二回血管炎関連 2 班
合同班会議 厚労省難治性血管炎に関する調査
研究班（国際協力分科会） AMED難治性血管
炎診療の CQ 解決のための多層的研究班 東京 
2019年 11月 28日（口演） 
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8. 池田高治、宮部千恵、川上民裕．皮膚血管炎を
認めたベーチェット病の一例 第 49 回日本皮
膚免疫アレルギー学会総会学術大会 横浜 
2019年 11月 29日（口演） 
9. 川上民裕．血管炎診断のコツと治療の最新情報 
第 49 回日本皮膚免疫アレルギー学会総会学術
大会 横浜 2019年 11月 30日（口演） 
10. 山本俊幸、新井達、川上民裕、長谷川稔、藤本徳
毅、山口由衣．膠原病・血管炎 最近のトピッ
クス 免疫アレルギー最近の進歩・annual review

と専門部会報告 第 49 回日本皮膚免疫アレル
ギー学会総会学術大会 横浜 2019 年 12 月 1

日（口演） 
11. 川上民裕. 皮膚血管炎の現状と展望 第 2 回日
本アレルギー学会東北地方会 仙台 2020年 2月
29日（口演）（コロナ感染症で中止）  
 
・一般講演 
1. 池田高治、宮部千恵、神人正寿、川上民裕．アダ
リ ム マブ が 奏功 した peristomal pyoderma 

gangrenosum の 2 例 日本皮膚科学会東北六県
合同地方会学術大会第 386 回例会 仙台 2019

年 6月 29日（口演）  
2. 宮部千恵、池田高治、川上民裕. 多彩な皮膚症
状を呈した好酸球性多発血管炎性肉芽腫症の一
例 日本皮膚科学会東北六県合同地方会学術大
会第 386 回例会仙台（口演）2019 年 6 月 29 日
（口演）  
3. 川上民裕、菊池彩翔、宮部千恵、池田高治、西端
友香、益田紗季子、中沢大悟、外丸詩野、石津明
洋. 皮膚血管炎の発症機序における抗リソソー
ム膜タンパク 2 抗体（抗 LAMP2 抗体）と抗ホ
スファチジルセリン・プロトロンビン複合体抗
体（抗 PSPT抗体）の役割 日本皮膚科学会 宮
城・福島・山形 3 県合同地方会学術大会第 387

回例会 仙台 2019年 9月 29日 （口演） 
4. 池田高治、宮部千恵、川上民裕. 皮膚白血球破
砕性血管炎を伴い発症した全身性強皮症の 1 例 
日本皮膚科学会 宮城・福島・山形 3県合同地方
会学術大会第 387 回例会 仙台 2019年 9月 29

日（口演） 
5. 加藤千恵次、川上民裕、高橋啓、外丸詩野、田中
敏、益田紗季子、西端友香、石津明洋. 人工知
能は結節性多発動脈炎と皮膚動脈炎の皮膚生検
組織所見を区別した 第 99 回北海道医学大会
病理分科会・第 52 回北海道病理談話会 旭川 
2019年 10月 19日（口演） 
6. 宮部千恵、Andrew D Luster、川上民裕. 心臓マ
クロファージが CAWSの刺激によりDectin-2受
容体を介して CCL2産生することが CAWS誘導
血管炎の発端となる 第 24 回日本血管病理研
究会 松本 2019年 11月 2日（口演） 
7. 池田高治、宮部千恵、川上民裕. 白血球破砕性
血管炎を伴い発症した全身性強皮症の 1 例 第
29回日本リウマチ学会北海道・東北支部学術集
会 青森 2019年 11月 3日（口演）   
8. 池田高治、川上民裕、石黒直子、清島真理子、小
寺雅也、田中麻衣子、長谷川稔、山口由衣. 日
本皮膚科学会血管炎診療ガイドライン委員会で
行った皮膚動脈炎（皮膚型結節性多発動脈炎）
の全国アンケート調査結果 第 83 回日本皮膚
科学会東京・東部支部合同学術大会 東京 
2019年 11月 16日（口演）  
9. 川上民裕、池田高治、宮部千恵. 早期症状とし
て皮膚血管炎を呈したベーチェット病の一例 
第 3回日本ベーチェット病学会 横浜 2019年
11月 23日（口演） 
10. 宮部千恵、Andrew D Luster、川上民裕. Dectin-

2 受容体を介する川崎病類似血管炎の発症機序 
第 25回MPO研究会 東京 2019年 11月 30日
（口演） 
11. 川上民裕、菊池彩翔、宮部千恵、池田高治、高橋
一夫、西端友香、益田紗季子、竹内そら、中沢大
悟、外丸詩野、石津明洋. 抗 LAMP2 抗体と抗
ホスファチジルセリン・プロトロンビン複合体
抗体の皮膚血管炎における関連と役割 第 25

回 MPO研究会 東京 2019年 11月 30日（口
演） 
12. 川上民裕、董宇鵬、宮部千恵、池田高治、高橋一
夫、伊藤祥輔、若松一雅. ヒト iPS細胞から作成
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されたメラノサイトを使用したコウジ酸美白効
果の機序解明 日本皮膚科学会宮城地方会学術
大会第 388回例会 仙台 2019年 12月 7日（口
演） 
13. 高橋一夫、宮部千恵、池田高治、川上民裕. 皮
膚生検で神経線維への炎症波及が確認できた好
酸球性多発血管炎性肉芽腫症の一例 日本皮膚
科学会宮城地方会学術大会第 388 回例会 仙台 
2019年 12月 7日（口演） 
14. 池田高治、宮部千恵、高橋一夫、川上民裕. 非
侵襲的陽圧換気療法後に顕在化した外歯瘻の 1

例 日本皮膚科学会宮城地方会学術大会第 388

回例会 仙台 2019年 12月 7日 （口演） 
15. 川上民裕、菊池彩翔、宮部千恵、池田高治、西端
友香、益田紗季子、中沢大悟、外丸詩野、石津明
洋. 皮膚血管炎における抗ライソゾーム関連
膜タンパク質 2 抗体と抗ホスファチジルセリ
ン・プロトロンビン複合体抗体の役割 第 2 回
日本アレルギー学会東北地方会 仙台 2020年
2月 29日（口演）（コロナ感染症で延期）  
16. 高橋一夫、岩田潤一、宮部千恵、池田高治、川上
民裕. H.pylori 除菌薬の薬疹 第 2 回日本アレ
ルギー学会東北地方会 仙台 2020 年 2 月 29

日（コロナ感染症で延期）    
17. 川上民裕、山本仁、菅野秀宣、瀬戸俊之、内山由
理、松本直通. Sturge-Weber 症候群疑い成人症
例のGNAQ遺伝子解析 第 389回日本皮膚科学
会宮城地方会学術大会 仙台 2020 年 2 月 29

日（コロナ感染症で中止） 
18. 宮部千恵、野村順、池田高治、高橋一夫、川上民
裕. 血管内リンパ腫診断におけるランダム皮膚
生検部位についての考察 －本当にランダムに
生検すれば良いのかー 第 389 回日本皮膚科学
会宮城地方会学術大会 仙台 2020 年 2 月 29

日（コロナ感染症で中止） 
 
  G．知的所有権の取得状況 
1. 特許取得 
 なし 
 2. 実用新案登録 

 なし 
3. その他 
 なし 
 


