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研究要旨 
 外胚葉形成不全症とは無汗、疎毛、歯牙の形成異常を 3徴とする、通常はＸ連鎖劣性遺伝
の先天性疾患である。無汗のために皮膚は乾燥を呈し、皮脂欠乏性湿疹やアトピー性皮膚炎
を合併しやすいと考えられるが、詳細な統計は少ない。今回我々は、東京医科歯科大学、新
潟大学、愛知医大、国立家用センターを受診し精査を施行し、外胚葉形成不全症患者の遺伝
子解析、皮膚症状の解析、合併症の解析を試みた。対象患者は 2011 年 8 月から 2018 年 11
月まで４施設、皮膚科を受診した無汗、疎毛、歯の欠損を有し、外胚葉形成不全症と診断さ
れた 26 症例。内訳は男性 24 名、女性 2 名。平均年齢 18.2 歳であった。26 例中 19 例で遺
伝子検査を施行し、16例とも原因遺伝子である EDA 遺伝子変異を認めた。26 例全例でうつ
熱の症状があり、前額突出・鞍鼻・口唇の肥厚と突出のいずれかの特徴を認めていた。興味
深いことに 26 例中 14 例（54%）でアトピー性皮膚炎を合併し、11 例（42%）で気管支喘息
を合併していた。
 
 
Ａ．研究目的 
外胚葉形成不全症の代表的疾患である無汗
（低汗）性外胚葉形成不全症は、1929 年
Weech により初めて報告され、現在までに
150～200 を超える病型が記載されている。
厚労科研の研究課題「外胚葉形成不全免疫
不全症の実態調査と治療ガイドラインの作
成」、研究代表者 小野寺雅史先生(国立
成育医療研究センター)らの小児科を中心
としたグループにより免疫不全を伴う外胚
葉形成不全症のガイドライン作成、疫学調
査は行われ小児難病疾患医に指定されてい
る。一方、免疫不全を伴わない無汗外胚葉
形成不全症はまだ診断基準案を策定されて
いない。今回診療ガイドラインを策定した
（宗次太吉ほか・無汗(低汗)性外胚葉形成
不全症の診療手引き・日皮会
誌:128(2).163.2018）。今年度は、ガイド
ラインの診断基準に沿って東京医科歯科大
学、新潟大学、愛知医大、国立成育医療セ
ンターの４施設を受診した無汗性外胚葉形
成不全症の患者に二次疫学調査も施行し
た。 
 

Ｂ．研究方法 
本研究ではまず本邦における全国的な疫
学調査を施行し無汗（低汗）性外胚葉形成
不全症の発症頻度を明らかにするととも
に海外の診療基準、重症度基準、診療ガイ
ドラインなどを参考にして日本人に適し
た診断基準、重症度基準、診療ガイドライ
ンを作成して重症度にあった適切な治療
法の確立を目指す。ガイドライン委員会を
立ち上げ後、審議の結果「診療手引き」を
策定した。その概念、定義、診断基準を記
した一次アンケート用紙を全国の皮膚科、
小児科に送り疫学調査を行った。今年度、
二次疫学調査は皮膚症状、アレルギー疾患
の合併、遺伝子解析の結果のアンケート用
紙を東京医科歯科大学、新潟大学皮膚科、
愛知医大、国立成育医療センターに受診し
た患者に渡して疫学調査を行った。 
  (倫理面への配慮) 
  被験者には本研究の主旨を説明したうえ
で調査に同意頂ける方は、回答を返送して
頂くという方式とした。本研究は東京医科
歯科大学医学部倫理委員会の承認を得て
倫理的配慮のもとに行った。 
 
Ｃ．研究結果 
無汗（低汗）性外胚葉形成不全症の定義と



 

しては「外胚葉形成不全症は毛髪、歯牙、爪、
汗腺の形成不全を特徴とする遺伝性疾患で
ある。」として全国の大学、主要病院にアン
ケート用紙を郵送してその結果を解析した。
１次調査で全国大学医学部の皮膚科、小児
科、神経内科にアンケート用はがきを送っ
た結果、２１家系がいることが明らかにな
った。さらに、皮膚症状、アレルギー合併症、
遺伝子解析結果などを東京医科歯科大学皮
膚科、新潟大学皮膚科、愛知医大、国立成育
医療センターを受診した 26 症例を対象と
して解析した。対象患者は 2011 年 8 月から
2018 年 11 月までに受診した無汗、疎毛、歯
の欠損を有し、外胚葉形成不全症と診断さ
れた 26 症例である。内訳は男性 24 名、女
性 2名。平均年齢 18.2 歳であった。26 例中
19 例で遺伝子解析を行った。男性 24 例中
16 例で EDA 遺伝子変異、女性は 2例中 1例
で EDAR 遺伝子変異を認めた。26 例全例で
うつ熱の症状があり、前額突出・鞍鼻・口唇
の肥厚と突出のいずれかの特徴を認めてい
た。興味深いことに 26 例中 14 例（54%）で
アトピー性皮膚炎を合併し、11 例（42%）で
気管支喘息を合併していた(図１)。12 例
（54%）にアレルギー症状が認められた。9
例(64%)で花粉アレルギー、4例(12%)で食物
アレルギー(大豆、キウイとピーナッツ)を
伴っていた。 

 
 
図１：無汗（低汗）性外胚葉形成不全症の皮
膚症状 
 
Ｄ．考察 
東京医科歯科大学皮膚科、新潟大学皮膚科、
愛知医大皮膚科、国立成育医療センターを
受診した26症例の二次疫学調査および遺伝
子解析をした。その結果、男性24例中16例で
EDA遺伝子変異、女性は2例中1例でEDAR遺伝
子変異を認めた。興味深いことに26例中14

例（54%）でアトピー性皮膚炎を合併し、11
例（42%）で気管支喘息を合併していた。今
後、EDA1遺伝子異常をターゲットとした海
外ですでに開発されている遺伝子療法の臨
床研究の対象が明らかになり新規治療法の
開発に貢献できる。さらに、アレルギー疾患
の合併率の高い病因に関してさらに解析し
たい。 
 
Ｅ．結論 
 無汗（低汗）性外胚葉形成不全症の診断、
生活指導のガイドラインが策定されること
によりうつ熱のため労働、勉学などが十分
にできない状態を改善し適切に治療するこ
とにより勤勉、勤労意欲を高めことが可能
となり日本の経済生産性も向上する。 
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