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Ａ．研究目的 

（１）特発性後天性全身性無汗症(AIGA)と

は、温熱環境下や運動時において体の広範

囲（＞25%）の発汗が後天的に障害されるこ

とで体温調節に支障を生じ、熱中症、全身に

チクチクした疼痛を主とするコリン性蕁麻

疹を生じるため、日常生活や仕事に与える

影響が大きいと考えられる。実際にどの程

度の生活の支障が生じているかを調査した

報告は不足している。また、疾患そのものの

認知度が低いため、該当する患者であって

も、自身が無汗症であると認識をしていな

いこともあり、治療開始が遅れてしまうこ

とも懸念されている。上述した症状は学校

生活や社会生活に大きな支障を及ぼしてい

るものと推察され、AIGA と診断されないま

ま、不自由な生活を送っている潜在例も多

数存在すると考えられている。学校や職場、

行政、また医療現場においても AIGAの認知

は進んでいないのが実情であった。厚生労

働省難治性疾患政策研究事業研究において

診療ガイドラインが作成され、その認知度

は徐々に高まっている。これまで AIGAは患
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発汗異常を来たし健康と生活の質を損なう疾患には限局性局所多汗症、肥厚性皮膚骨膜症、無・

減汗性外胚葉形成不全症、先天性無痛汗症、特発性後天性全身性無汗症などがある。本研究課

題はこれら疾患の実態、疫学、および疾病負荷の調査を通して、診断基準、重症度分類、生活
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者数約 100～200名程度とされており、AIGA

の実態を把握するには患者数の推移をさら

に調査する必要がある。治療も確立されて

いないため、本研究では慣習的に実施され

ているステロイドパルスの治療効果と再発

など長期予後に関連する患者因子を検討す

る。新規治療開発のためには病態解明が急

務であり、AMED 班の基礎研究班と連携しつ

つ、本研究班で作成するレジストリ情報を

アカデミア、製薬企業とネットワーキング

できるレジストリを構築する。 

（２）外胚葉形成不全症の代表的疾患である

低（無）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。

低汗性外胚葉形成不全症は、低汗症、乏歯症、

乏毛症を 3 徴候とする先天性疾患で、ほと

んどが X連鎖潜性（劣性）遺伝だが、一部で

は常染色体顕性（優性）または潜性（劣性）

遺伝形式を示す家系も存在する。遺伝型と

疾患重症度との相関関係についての知見は

極めて乏しいというのが現状である。そこ

で、本研究では、4種類の潜性（劣性）変異

について培養細胞レベルで検討を行い、得

られた結果と臨床型との相関関係の有無を

明らかにすることを目的とする。 
（３）常染色体劣性遺伝性疾患である肥厚

性皮膚骨膜症（pachydermoperiostosis、以

下、PDP）は、ばち指、骨膜肥厚、頭部皮膚

肥厚を 3 主徴とする常染色体劣性遺伝性疾

患である。PDPの原因遺伝子として、プロス

タグランディン(PG)E2 分解酵素をコードす

る HPGD 遺伝子と、PGE2 輸送タンパクをコー

ドする SLCO2A1 遺伝子が同定されている。

本班会議では、日本人患者の 90％以上が、

SLCO2A1 に変異を有することを明らかにし

てきた。PDP は、皮膚肥厚の重症度により、

臨床的に二亜型に分類される。頭皮が顕著

に肥厚し、大脳の皺襞のように変化した、脳

回転状皮膚（cutis verticis gyrata、以下、

CVG）をきたす臨床型を完全型、皮膚肥厚が

軽度で CVG を来さない型を不完全型と分類

する。この病型分類は、肉眼的所見でおこな

っており、分類に有用な客観的バイオマー

カーは確立されておらず、本研究では PDPの

病型分類、共存症状と遺伝子変異の関連に

ついて探索することを目的とした。 
（４）先天性無痛無汗症 (CIPA)では患者家

族の抱える固有の問題とニーズを洗い出す

ためアンケートを実施しておきており、疾

患の実態を把握する上で大いに役立ってい

る。新型コロナウィルス感染症の増大によ

って生活における困難が大きくなっていた。

新型コロナウイルスが５類感染症となり、

アフターコロナの生活様式に急激に変化す

る中で、本年度もアンケート調査を施行し

た。 
（５）原発性局所多汗症は、局所性多汗症の

うち基礎疾患がなく、手、足、腋窩、顔など

の発汗過剰を認める疾患である。局所多汗

症は多汗の症状により、患者は様々な精神

的苦痛を受ける。その内容は仕事、勉強への

悪影響、対人関係への支障をきたすなどで

あり、QOLを著しく低下させる疾患であると

いえる。本邦における労働生産性の低下や

多汗症の疫学についての研究の結果や、新

しく原発性腋窩多汗症に対し保険適用とな

った治療（ソフピロニウム臭化物を含む）が

加わったことから、現状の多汗症診療に即

した新たな改正を加えたガイドライン作成

が必要である。 
（６）レジストリは難病の臨床情報の集積

によって疾患の理解につなげること、そし

て患者に創薬・治験へのマッチングを促進

するデータベースであるべきである。その

ためにはデータベースの定義、患者への re-

contact が重要であり、マンパワーからデジ

タルへのタスクシフトを実現することで、

コストパフォーマンスに優れたレジストリ

となるはずである。 
 

Ｂ．研究方法 

（１）2015 年 4 月から 2020 年 3 月までの

DeSC の管理する保険診療情報によるリアル

ワールドデータから無汗症病名の診療情報



内容を閲覧し疫学的調査を実施したする。

さらに長崎大学病院、埼玉医科大学におけ

る特発性後天性全身性無汗症の後ろ向き調

査により臨床症状の特徴、副腎皮質ステロ

イド薬のパルス治療効果、長期予後ににつ

いて検討した。 

埼玉医科大学は 1991 年から 2021 年まで

に受診した AIGA 患者 75例（男性 59例、 女

性 16例）を対象とし、疼痛のある群（A群：

48 例）と疼痛のない群（B 群：27 例）の 2

群に分けて①発症年齢、②性差、③コリン性

蕁麻疹の有無、④手掌・足底発汗障害の有無、

⑤罹病期間、⑥自然寛解・ステロイド反応性

を検討した。 

長崎大学病院は 2014 年から 2022 年の 9

年間にステロイドパルス療法を施行した

AIGA 患者を対象とした。対象患者に対し、

後方視的に電子カルテを振り返り、背景・臨

床経過について検討した。調査項目は、ステ

ロイドパルス療法の施行年（年）および施行

した季節、性別、ステロイドパルス療法施行

時の年齢（歳）、無汗症重症度スコア、ステ

ロイドパルス療法前の抗ヒスタミン薬使用

の有無・処方量、コリン性蕁麻疹合併の有無、

ステロイドパルス療法前の運動習慣の有無、

無汗発症からステロイドパルス療法までの

期間（月）、ステロイドパルスの mPSL1日量

（mg/日）、ステロイドパルス療法後の発汗

トレーニングの有無、血清 CEA値（ng/ml）、

皮膚病理所見、ステロイドパルス療法の有

効性の 13項目とした。調査項目のうち、ス

テロイドパルス療法の施行年は複数回の場

合、最終治療時を記載した。重症度スコアは

無汗・低汗病変部の面積で評価し、スコア 0

（25％未満）、スコア 1（25％以上 50％未満）、

スコア 2（50％以上 75％未満）、スコア 3

（75％以上）と分類した。 

（倫理面への配慮）院内における後ろ向き

症例集積研究については、長崎大学病院は

施設内の倫理審査で受理された。埼玉医科

大学病院では本研究は診療録をもとにした

後方視的検討であり、倫理面での問題はな

い。リアルワールドの診療情報解析につい

ては、症例数の少ない地域では個人の特定

につながる恐れがあるため、そのような情

報は DeSC側の判断で共有されないよう倫理

的に配慮されていた。 

（２）無汗性外胚葉形成不全症本は疾患レ

ジストリによる臨床情報の蓄積に必要な収

集項目について収集すべき情報を決定した。

遺伝子変異が蛋白の機能面に影響を及ぼす

かについて、過去に EDAR の death domain

内に同定された潜性（劣性）遺伝形式を示す

4種類のミスセンス変異（p.R358Q、p.G382S、

p.I388T、p.T403M）について、培養細胞での

過剰発現系で一連の解析を実施した。 

（倫理面への配慮）遺伝子変異に関する研

究は山口大学倫理委員会の承認を得ている

（遺伝性皮膚疾患の病因・病態解析に関す

る研究；承認番号 H2019-083）。 

（３）肥厚性皮膚骨膜症患者における臨床

データ、遺伝子情報、尿中代謝物、皮膚組織

の解析を行う横断的研究を計画した。肥厚

性皮膚骨膜症の診断が確定している患者、

罹患が疑われる患者、患者（または罹患が疑

われる者）の親族に対して、遺伝子診断（血

液の残検体）としてエクソーム解析を用い

て HPGD および SLCO2A1 の遺伝子変異同定、

血中、尿中 prostaglandin  E2(PGE2)測定、

エピゲノム解析、臨床データの検討を実施

する。特に、本年度はアセトアミノフェン投

与量と尿中 PGE2濃度の関係について検討を

行った。 

（倫理面への配慮）本研究は国立成育医療

研究センター倫理審査委員会•京都大学医

学部附属病院医の倫理委員会において審査

され承認された。関連施設から情報や試料

の提供を受ける場合は、各施設において倫

理審査され承認された場合に実施している。 

（４）先天性無痛無汗症（CIPA）患者家族会

に属する 48 家族（患者 57 名）に調査票に

よる無記名式のアンケートを実施した。48

家族中 28 家族（回収率 58.3%）から回答を

得た。調査期間は 2023.2.1〜3.31 であり、

わが国における新型コロナウィルス感染症

の第 8 波が終息しつあるかにみえる時期に



相当する。 

（倫理面への配慮）本研究は島田療育セン

ター倫理委員会の承認を受けた。 

（５）原発性局所多汗症診療ガイドライン

作成（2023年度）前回の 2015 年度版から変

更点として原発性腋窩多汗症に対して保険

適用の外用抗コリン薬(ソフピロニウム臭

化物、グリコピロニウムトシル酸)が加わっ

たこと、本邦の疫学についての新たな知見、

多汗症が心理的、社会的な負荷を負う疾患

であることを新たに EBM に基づいた観点か

ら検証して多汗症の診療アルゴリズムを作

成する。さらに多汗症の認知度を高める活

動を行う。愛知医科大学では原発性腋窩多

汗症の新規薬剤であるソフピロニウム臭化

物による治療前および治療開始後 4 週時の

HDSS、発汗 visual analogue scale（VAS）

および dermatology life quality index

（DLQI）合計スコアを評価した。また、本剤

による治療前および治療開始後 4 週時にア

ンケート調査を実施し、治療の患者満足度

などを調査した。 

（倫理面への配慮）本試験は、愛知医科大学

医学部倫理委員会にて承認を得た（承認番

号 2021-131）。 

（６）レジストリの構築については現在、研

究者と患者相互の情報提供が可能なデータ

ーベースの構築に取り組んでいる。具体的

には NTTdata のデーターベース内にレジス

トリを構築し、NTTdataが提供する VPNを介

して分担研究施設からの情報入力を行う。

オンライン診療・疾患管理システム YaDocが

Amazon Web Serviceで同データベースに接

続しており、患者個人の端末と分担研究施

設の間で双方向的な情報共有が可能になる。 

（倫理面への配慮）長崎大学病院を基幹施

設として倫理審査中である。 

 

Ｃ．研究結果 

（１）無汗症のレセプト情報によるリアル

ワールドの疫学と診療の実態調査を行い、

2015 年から 2020 年の累積患者数は 80 人、

平均 13.3人／年であった。埼玉医科大学病

院の検討結果：発症年齢：A 群 27.5±13.1

（mean±SD）歳、 B 群 36.7±10.2 歳であ

り、A群は B群に比較し有意に若年であった

（p<0.01）。 ②性差（男：女）：A 群（39：

9）、 B群（20：7）で、両群間に差はなかっ

た。 ③コリン性蕁麻疹の合併：A 群 32 例

（66 %）、 B群 4例（14 %）と、A群では B

群に比べ有意に合併していた（p<0.01）。 ④

手掌・足底の発汗障害：A群 3例（6 %）、 B

群 8例（36 %）と、B群は A群に比較し有意

に合併していた（p<0.01）。 ⑤罹病期間：A

群 2.5±5.3年、 B群 5.4±10.1で、両群間

に有意差はなかった。 ⑥自然寛解・ステロ

イド反応良好：A 群 37 例(77 %）、 B 群 17

例( 62 %）と両群間に有意差はなかった。 

長崎大学病院での検討は 2014 年から

2022 年の 9 年間に当該施設でステロイドパ

ルス療法を施行した AIGA 患者は 22 例（男

性 19名、女性 3名）であった。年代割合は

10 代が最多の 7 名、10 から 30 代が全体の

82％を占め、治療時の年齢は 15 歳～63 歳

（中央値 26歳）であった。全患者での治療

効果は 22例中、有効 11例、無効 11例で有

効率は 50％であった（図１）。有効群・無効

群間でステロイドパルス施行回数に顕著な

差はなかった。男女間では男性の有効率は

58％、女性の有効率は 0％であり、男性の有

効率が比較的高かった。年代別では 10～20

代の有効率は 58％、30～40 代の有効率は

42％、50～60代の有効率は 33％となり、有

効率は若い世代で高い傾向を示した。ステ

ロイドパルス療法前に抗ヒスタミン薬を使

用した患者の有効率は 55％、使用しなかっ

た患者の有効率は 40％で有意差はなかった

（p=0.610）。一方で、抗ヒスタミン薬の処方

量については、無効群に比べ 2 倍量処方し

た患者の割合が有効群で多い傾向があった

が 統 計 的 な 有 意 差 を 認 め な か っ た

（p=0.057）。AIGA 患者 22 人中 18 人がコリ

ン性蕁麻疹を合併しており、コリン性蕁麻

疹合併者のステロイドパルス療法の有効率

は 56％であった。ステロイドパルス療法前

に運動習慣がなかった患者で有効率 30％、



運動習慣があった患者で有効率 67％と、運

動習慣のある患者の有効率が高かったが、

統計的な有意差を認めなかった（p=0.086）。

ステロイドパルスの 1 日量については mPSL 

1000 ㎎/日の患者は有効率 73％、500 ㎎/日

の患者は有効率 27％であり 1000 ㎎/日の有

効率が有意に高かった（p=0.033）。ステロイ

ドパルス療法を施行した季節は夏と秋に治

療した患者が 18 人と多くを占めた。季節別

の治療効果については、夏は有効率 62％、

秋は有効率 20％、春と冬はそれぞれ有効率

50％であり、特に秋の有効率が低かった。無

汗の症状発症からステロイドパルス療法を

開始するまでの期間で比較すると、6か月以

内が有効率 62％、6～12か月が有効率 50％、

1 年以上が有効率 20％と、発症から治療ま

での時間が長い程有効率が低下していた

（図２）。ステロイドパルス療法後に発汗ト

レーニングを行った患者の有効率は 69％で

あったが、発汗トレーニングを行わなかっ

た患者では有効率 0％であった（図３）。発

汗トレーニングの内容は入浴が最多でサウ

ナ・ジョギングがそれに次いで多かった。血

清中 CEA（基準値：≦5.0ng/ml）を測定して

いた患者 20 名について、CEA が 10.0ng/ml

以上の患者で有効率 63％、10.0ng/ml 以下

の患者で有効率 33％であったが有意差はな

かった（p=0.199）。次に無汗部の皮膚病理検

査を行った 13名について CEA値と病理所見

の関係性を検討した。CEAが 10.0ng/ml以上

の患者では AIGAでみられるとされる、汗腺・

汗管周囲のリンパ球浸潤、汗腺分泌細胞の

膨化、角層の過角化を多く認めた。 

（２）無汗性外胚葉形成不全症 

レジストリの収集項目の設定を行った。

本疾患の原因遺伝子とされる EDA 受容体

（EDAR）の変異体の機能を検討する基礎研

究を実施した。p.R358Qおよび p.T403M変異

型 EDAR 蛋白は野生型 EDAR 蛋白に比べ発現

量の減少と分子量の増加が western blot法

で確認された。一方で、p.G382S および

p.I388T 変異型 EDAR 蛋白は野生型 EDAR 蛋

白と同様の発現パターンを示した。各 EDAR

蛋白の細胞内での局在は、p.G382S および

p.I388T 変異型 EDAR 蛋白は野生型 EDAR 蛋

白と同しく細胞質内にその局在が確認され

た。一方、p.R358Q と p.T403M 変異型 EDAR

蛋白は細胞膜に発現していた。それら変異

体の EDAR の機能をしらべる NF-κB レポー

ターアッセイでは、すべての変異型 EDAR 蛋

白が NF-κBの活性化を抑制した。EDAR とそ

のシグナル伝達に関わる EDARADD の結合を

検討した共免疫沈降法では、p.R358Q と

p.T403M 変異型 EDAR 蛋白は EDARADD との結

合能を完全に喪失していたが、p.G382S と

p.I388T 変異型 EDAR 蛋白は、ある程度結合

能を維持した。これらの解析で、p.G382S変

異型 EDARの機能喪失の程度は最も軽度と考

えられた（図４）。 

（３）肥厚性皮膚骨膜症における尿中 PGE主

要代謝産物に対するアセトアミノフェンの

効果を検討した。選択的シクロオキシゲナ

ーゼ阻害薬は、肥厚性皮膚骨膜症患者の体

内 PGE 濃度を減少させ、症状を可逆的に改

善した。実際、非ステロイド性抗炎症薬の内

服は、本邦の肥厚性皮膚骨膜症患者の関節

痛に有効であり、ある程度の QOL の改善を

期待できる。しかし、消化管穿孔を併発した

肥厚性皮膚骨膜症患者では、選択的シクロ

オキシゲナーゼ阻害薬は安易に投与できな

い。そこで、SLCO2A1遺伝子変異を有する完

全型 3 名、不完全型 2 名の患者について、

胃腸障害が比較的起こしにくいとされるア

セトアミノフェンが関節痛や体内 PGE 濃度

の低下に有用か検討した。その結果、アセト

アミノフェンの内服により、無治療時尿中

PGE主要代謝産物が 200 µg/g•Cre以上の場

合は、尿中 PGE 濃度が用量依存性に低下す

ることが判明した（図５）。 

（４）先天性無痛無汗症患者のコロナ感染

は 28 家族中 14 家族に認めたが、酸素投与

の必要な重症患者の発生はなかった。家族

の感じる心理的ストレスに関してのアンケ

ート第 1 回目はコロナ禍の状況で精神的ス

トレスの増大した群は 39.5%、精神的ストレ

スの少ない群は 26.3%であった。今回の検討



では聖戦的ストレス増大群は 34.5%、精神的

ストレスの少ない群は 20.7%であり、有意な

変化はなかった。患者の多動等の行動変容

に関しては第 1 回目よりも今回で有意に減

少した。患者の夜間覚醒等の睡眠障害に関

してはこの 3年間で有意な変化はなかった。

新たな薬物使用はない。（図６） 

（５）原発性局所多汗症診療ガイドライン

では多汗症診療アルゴリズムにおいては、

多汗の部位に対して、費用や身体への侵襲

の観点からリスクの低い治療から行うこと

を表記することで選択順序についての一定

の方向性を示した（図７）。新規薬剤である

ソフピロニウム臭化物の原発性腋窩多汗症

への有効性において、治療開始後 4 週時に

手掌多汗症重症度評価基準 HDSSが 1または

2（最悪で４）に改善した患者割合は 82.6%

であった。発汗 VASおよび DLQI 合計スコア

でも 4 週時に有意な低下が見られ、本剤が

実臨床でも有効性を支持する結果であった。 

（６）レジストリ構築 

データベースを構築し、NTTdata中国のサ

ーバー内に設置し、VPN ハブを介したオンラ

イン接続によって、連携施設からセキュア

に情報を入力できるシステムのプロトタイ

プを完成させた。 

 

Ｄ．考察 

（１）特発性後天性全身性無汗症（AIGA）に

ついて、疼痛を伴う AIGAは疼痛を伴わない

AIGA に比較して、若年発症、コリン性蕁麻

疹を高率に合併、手掌・足底の発汗は保たれ

ていた。疼痛をきたす病態は詳細不明であ

るが、交感神経緊張により発汗系交感神経

終末から遊離したアセチルコリン（Ach）が

関わると想像できる。その関わり方につい

ては、Ach 軸索反射を介して放出された炎症

性メディエーター、あるいはアセチルコリ

ンの刺激でエクリン汗腺から組織中に漏出

した汗中に含まれる蛋白分解（セリンプロ

テアーゼ）が起痛因子であるブラジキニン

産生を触媒し、疼痛、血管拡張を誘発してい

ると考えられる。 

AIGA 患者後方視的検討を行った結果、性

差やコリン性蕁麻疹合併の有無で有効率に

差があるものの、ステロイドパルス療法の

効果は 5 割程度であった。医療者側で治療

効果を上げるためには、mPSL 1000㎎/日で

ステロイドパルス療法を行うこと、発症か

らステロイドパルス療法施行までの期間を

短くすること（少なくとも 1年以内）、ステ

ロイドパルス療法前後で習慣的な運動・発

汗トレーニングの指導を行うことが重要で

あると考えられた。 

（２）無汗性外胚葉形成不全症の EDAR変異

体の病態への関与は未だ不明だが、EDAR は

これまで細胞質内に発現すると知られてい

たことから、p.R358Qおよび p.T403M変異型

EDAR が細胞膜に局在する発現パターンは異

常なものと考えられる。NF-κB レポーター

アッセイおよび共免疫沈降法の結果から、

各変異型 EDAR 蛋白と EDARADD の親和性は

NF-κB 活性低下の程度と強く相関すること

が示唆された。今回解析した 4 種類のミス

センス変異は、いずれも EDAR の機能や構造

に重大な影響を与えると複数のデータベー

スで推測されていたが、本研究では変異型

に違いが実際に発現・機能に影響すること

が明らかになった。 

つまり各変異を機能喪失の度合いで区別

すると、R358Qと T403Mを「重度」、p.I388T

を「中等度」、p.G382S を「軽度」と分類で

きる。各変異と表現型を比較検討した結果、

EDAR 遺伝子変異の機能喪失の程度が HED の

重症度と相関している可能性が示唆された。 

（３）肥厚性皮膚骨膜症の診断を均てん化

するため、ガイドラインの作成が急務であ

ると考えた。アセトアミノフェンによる胃

腸障害は、セレコキシブなどの選択的シク

ロオキシゲナーゼ阻害薬の胃腸障害よりも

頻度が少ない。アセトアミノフェンによる

尿中 PGE 主要代謝産物の減少は、セレコキ

シブによるものよりも弱い。しかし、セレコ

キシブを使えない患者には、アセトアミノ

フェンが有用と考えられた。 

（４）先天性無痛無汗症は家族会を通して、



長引くコロナ禍の中で感染者を出しながら、

新たな日常生活を構築している様子がうか

がえる。コロナ感染自体は重症化すること

はなかったが、生活上の制限は患者家族に

ストレスを与えていると思われた。疾患の

特性としての多動等の行動変容はこの 3 年

間で有意に減少しており、制限の多い環境

に対する慣れも生じていることや対処に余

裕が出てきたことも関係すると思われる。 

（５）原発性局所多汗症診療ガイドライン

において、原発性腋窩多汗症に対する抗コ

リン外用薬による保険診療が可能になった

ことが新しく加わった。日本皮膚科学会や

発汗学会といった学会での多汗症に関する

シンポジウムや、学会や製薬会社主催によ

る一般市民向けの公開講座なども行われる

ようになってきており、多汗症の認知度を

向上させることで、学校や社会生活でうけ

る苦痛が理解され、患者の医療へのアクセ

ス促進、さらに費用やリスクが低い治療か

ら始めることなどといった、正しい情報を

今後も広めていく必要があると考える。 

（６）レジストリの構築を進めている。現在、

研究者と患者相互の情報提供が可能なレジ

ストリの構築に取り組んでいる。実際の試

験運用は次年度の夏頃を予定している。（図

8, 9） 

 

Ｅ．結論 

発汗異常をきたす稀少難病の病態研究と

疫学的情報集積が進みつつあり、それに基

づく疾患概念と重症度評価の確立が診療ガ

イドラインの作成につながり、啓蒙と診療

の均てん化につながっている。先天性無痛

無汗症は患者会との情報交換が密に行われ

ており、他疾患の患者会でも、交流を進めて

いく必要がある。また、患者と研究者双方向

性のレジストリの構築が急務であり、迅速

に進めていく。 
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  岡田真里子．基礎と臨床の融合シンポジ

ウム 9．発汗と疼痛 疼痛発作を伴う全身性

無汗症－Fabry 病と AIGA について－ 第

75 回日本自律神経学会総会，埼玉 (2022．

10.28) 

（２）無汗性外胚葉形成不全症 

 下村 裕、安野秀一郎、林 良太、安齋 理. 

常染色体潜性低汗性外胚葉形成不全症の

発症に関わる EDAR 遺伝子変異の比較検

討. 第 30 回日本発汗学会総会（2022 年 9

月 17 日） 

（５）原発性局所多汗症 

 須賀 康, 藤本 智子, 志水弘典．【汗・体

臭】汗と体臭のコントロール．Bella Pelle 

7(2): 110-116, 2022.座談録 

 藤田真依子, 飯田忠恒, 大竹里奈, 竹下

八菜, 藤本智子, 沖山奈緒子．血清 CEA

高値を示す特発性後天性全身性無汗症の

検討．日本皮膚科学会東京地方会第 901

回例会 2022 年 5 月 21 日 東京 

 藤田真依子, 飯田忠恒, 竹下八菜, 藤本

智子, 沖山奈緒子．特発性後天性全身性

無汗症において血清 CEA 低値と IgE 高値

はステロイド治療抵抗性のマーカーとなる．

第 30 回日本発汗学会総会 2022 年 9 月

17 日 Web 開催 

 稲澤美奈子, 並木 剛, 藤本智子, 横関博

雄 ． 薬 剤 耐 性 腸 内 細 菌 感 染 に よ る

psuedochromhidrosis と診断した 1 例．第 30

回日本発汗学会総会 2022 年 9 月 17 日 

オンライン開催 

 藤本智子．多汗症診療の未来について．



第 30 回日本発汗学会総会 2022 年 9 月

17 日 Web 開催 

 稲澤美奈子, 並木 剛, 端本知佳, 宇賀神

つかさ, 藤本智子, 宗次太吉, 横関博雄．

本邦における無汗性外胚葉形成不全症患

者 24 名の疫学調査 アレルギー疾患合併

の検討を中心に．第 121 回日本皮膚科学

会総会 2022 年 6 月 2～5 日 京都府ハイ

ブリッド開催 

 藤 本 智 子 , 渡 辺 俊 輔 ． Glycopyrronium 

tosylate の原発性腋窩多汗症患者におけ

る患者報告 outcome．第 38 回日本臨床皮

膚科医会総会・臨床学術大会 2022 年 4

月 23～24 日 鹿児島市ハイブリッド開催 

 藤本智子．多汗症診療で遭遇!ガイドライン

では対応不可能な症例にであったら．第 38

回日本臨床皮膚科医会総会・臨床学術大

会 2022 年 4 月 23～24 日 鹿児島市ハイ

ブリッド開催 

 Terada-Inazawa M, Namiki T, Omigawa C, 

Fujimoto T, Munetsugu T, Ugajin T, 

Shimomura Y, Ohshima Y, Yoshida K, 

Niizeki H, Hayashi R, Nakano H, Yokozeki 

H; An epidemiological survey of anhidrotic/ 

hypohidrotic ectoderma dysplasia in Japan: 

high prevalence of allergic diseases. J 

Dermatol 2022; Apr 49(4): 422-431. 

 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

 1. 特許取得 該当なし 

  

 2. 実用新案登録 該当なし 

  

 3.その他 該当なし 

  

 
 
  



 
図１ ：長崎大学病院における特発性後天性全身性無汗症の後方視的調査。 

全患者のステロイドパルス療法有効率 
 
 
 
 

 
図２ ：長崎大学病院における特発性後天性全身性無汗症の後方視的調査。 

無汗症発症と治療までの期間別の有効率 
 
 
 
 

 
図３ ：長崎大学病院における特発性後天性全身性無汗症の後方視的調査。 

ステロイドパルス療法後の発汗トレーニング別の有効率 
 
  



 
図4 ：無汗性外胚葉形成不全症の遺伝子変異と表現型の関係 
 
 
 
 

 
図５ ：肥厚性皮膚骨膜症 アセトアミノフェン内服量（横軸）と尿中PGE主要代謝産物クレアチニン

換算濃度（PGE-MUM•Cre）の関 
 
 
 
 

 
図６ ：先天性無痛無汗症 行動変容を認めた患者の割合の年次変化 
  



 
図７：原発性局所多汗症診療ガイドライン2023の診療アルゴリズム 
 
 
 
 

 
図８：研究者と患者の相互情報を可能にするレジストリの階層図 
 
 
 
 

 
図９ レジストリのネットワーキング図 



『発汗異常を伴う稀少難治療性疾患の治療指針作成、疫学調査の研究』 

2022年度 第１回 スタートアップ班会議 

 

2022年 8月 26日（金）14:00～16:00 zoom開催 
 

 

プログラム 
1. 班長挨拶 

2. 国立保健医療科学院研究事業推進官・武村真治先生ご挨拶 

3. 班員自己紹介 

 

4. 今年度の各個研究の計画について  

【先天性無痛無汗症】：久保田先生、芳賀先生 

【肥厚性皮膚骨膜症、遺伝子解析】：野村先生、吉田先生、久松先生 

【原発性局所多汗症】室田、横関先生、藤本先生、中里先生、朝比奈先生、大嶋先生 
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並木先生、下村先生、中里先生、朝比奈先生、大嶋先生、野村先生、高橋先生 

【レジストリ作成/QOL評価指標確立/遺伝子解析/病態解明のための基礎研究】： 

室田、鍬塚、松本先生、下村先生、野村先生、高橋先生 
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発汗異常を伴う稀少難治療性疾患の治療指針作成、疫学調査研究の概要 

室田浩之、鍬塚 大(長崎大学皮膚科)、松本武浩（長崎大学医療情報学） 

 

発汗異常を伴う稀少難治性疾患には無汗症、多汗症、多汗症を伴う肥厚性皮膚骨膜症などがある。無

汗症は先天性と後天性に分類され先天性無汗症には無汗性外胚葉形成不全症、先天性無痛汗症などが

ある。本研究班ではこれら難病の診断基準、重症度基準、分類、生活指導など治療指針の作成・改変を行

う。さらに全国的な疫学調査を継続して施行し発症頻度を明らかにするとともに、レジストリを作成して適切

な治療法の確立を目指す。 

 

 

 
先天性無痛無汗症（CIPA） 今後の研究課題 

久保田雅也 (島田療育センター) 

 

1. 診断の実際に関しての調査 遺伝子検査での確定 もしくは臨床症状のみ（患者家族会） 

2. 第２９回検診会による年齢別の現状把握 何に困っているか 

3. 第３回コロナ禍実態調査 2022（患者家族会） 

4. ガイドライン英訳 HP 収載 

5. 非典型例の記載 

6. 整形外科的な対応の論文レビュー 

 

 

 
肥厚性皮膚骨膜症〜これまでの成果と患者データベースの構築にむけて 

野村尚史 1,2）、渋谷倫太郎 2）、吉田和恵 3）、田中 諒 3）、新関寛徳 3）、中林一彦 4）、久松理一 5）  

（1.京都大学大学院医学研究科難病創薬産学共同研究講座、2.京都大学大学院医学研究科皮膚

科学、3.国立成育医療研究センター小児外科系専門診療部皮膚科、4.国立成育医療研究センター

周産期ゲノミクス研究室、5.杏林大学医学部消化器内科学) 

 

肥厚性皮膚骨膜症（PDP）は、ばち指、骨膜肥厚、皮膚肥厚を 3主徴とする遺伝性疾患である。PGE2 分

解酵素（HPGD）または PG 輸送体（SLCO2A1）に異常があり、背景に PGE2 過剰症が存在する。本班会議

で調査した日本人 42 例中、26 例（64％）が掌蹠多汗症を合併した。日本人 PDP のほとんどは SLCO2A1

変異型で、胃腸障害を合併する。そのため COX 阻害薬による PGE2 の補正が困難である。本会議では、

代替薬による PGE2 の補正が可能か検討したい。本症の多くは常染色体劣性遺伝だが、中国で常染色体

優性遺伝の症例が報告されている。日本人患者の実態を引き続き調査し、本会議を通して患者データベ

ースを構築したい。 

 

 

 
原発性局所多汗症の治療指針作成、疫学調査と疾患啓蒙活動について 

藤本智子 （池袋西口ふくろう皮膚科クリニック）、横関博雄 （東京医科歯科大学） 

 

原発性局所多汗症の本邦の疫学調査が行われた 2013 年以降、新しく検討された疫学調査はなかった。

そのため今回 2020 年度に新しく疫学調査を行いました。Web アンケートを用いた約 6 万人を対象に行っ



た疫学調査では原発性局所多汗症の有病率は 10.0%、部位別では原発性腋窩多汗症が 5.9％（頭部・顔

面 3.6％、手掌 2.9％、足底 2.3％）で最も多かった。原発性局所多汗症で医療機関を受診したことがある

割合は 4.6 ％といまだに低い受診率がう かがわれた （ Archives of Dermatological Research 

https://doi.org/10.1007/s00403-022-02365-9）。 

さらに、原発性腋窩多汗症の患者 608 人へのインターネットアンケート調査でも、腋窩多汗症の症状で

医療機関を受診したのは 9.5％と低く、腋窩多汗症の症状で学業・仕事への影響があったと回答したのは

17.1％、その内訳は、「希望の職種・職業を諦めた経験がある」回答が 6.6％を占めていた（日臨皮会誌：39

（3），431-439，2022（令和 4）） 

現在、原発性腋窩多汗症に対して保険適用の外用薬が 2 剤発売されたこともあり、日本皮膚科学会に

原発性局所多汗症診療ガイドラインの改訂版を提出済みの状態であり、班会議委員とともに公開にむけて

会議を重ねている状態であります。 

今後は、いまだに認知度の低い多汗症への理解を、患者の現状を示す疫学データなどの集積は引き続

き必要と考えます。さらに学会や勉強会なども通じ医療者側、患者側に対してそれぞれ啓蒙も必要であり、

教育現場、患者会（NPO 法人多汗症サポートグループ）などとの連携も行っていく予定であります。 

 

 

 
足底多汗症における A 型ボツリヌス毒素局注の有効性について 

大嶋雄一郎 （愛知医科大学皮膚科） 

 

重度の原発性腋窩多汗症では、A 型ボツリヌス毒素（BTX-A）局注の有効性が認められ、保険適応もあ

る確立した治療法となっている。しかし足底多汗症における BTX-A 局注の効果を評価するための研究は

十分に進められていない。また局所多汗症診療ガイドラインでも治療法として推奨はされているが、本邦で

の症例報告数はきわめて少ない。今回、足底多汗症における BTX-A 局注療法について臨床研究を行い、

治療効果や効果持続期間、有効な投与量などを検証したいと考える。 

 

 

 
疼痛を伴う特発性後天性全身性無汗症の臨床的特徴 

中里良彦 （埼玉医科大学脳神経内科） 

 

AIGA ではしばしば発汗誘発時に全身の疼痛発作を伴う．温熱性負荷時のみならず、精神的緊張時に

も用意に疼痛が誘発され，ときに激痛となる．一方，疼痛発作を全く伴わない AIGA も存在し，両者の違い

が生じる理由は明らかではない．疼痛を伴う AIGA では全身性無汗によるうつ熱症状よりもこの疼痛発作が

日常生活の大きな妨げになっている．本研究では疼痛を伴う AIGA の特徴と治療法を検討する． 

 

 

 
特発性後天性全身性無汗症（AIGA）の病態における細胞障害性 T 細胞の役割に関する研究 

佐野健司 1)、朝比奈正人 2)、荒木信之 3) （1.飯田市立病院病理診断科、2.金沢医科大学脳神経内

科、3.千葉大学医学部附属病院脳神経内科） 

 

多くの AIGA 例では汗管上皮の破壊性変化を伴なう T 細胞浸潤を汗管上皮内に認める。血清 CEA は

これらの症例のほとんどで上昇し、汗管上皮破壊性炎症との関連が示唆される。浸潤T細胞はCD4とCD8



が混在し、TIA1 が発現する。また、この障害汗管や浸潤 T 細胞には I 型インターフェロンの関与を示す

myxovirus resistance protein A が発現する。このことから I 型インターフェロンと細胞障害性 T 細胞由来の

II 型インターフェロンの両者が AIGA の病態に関与すると推測され、本研究ではこの仮説を明らかにする。 

 

 

 
無汗性外胚葉形成不全症の成人における指定難病の認定に向けて 

下村 裕 （山口大学皮膚科） 

 

無汗性外胚葉形成不全症（以下 AED）は無汗症、乏歯症および乏毛症を 3 徴候とする遺伝性疾患であ

り、既に小児慢性特定疾患の 1 つである。現在の診断基準では、p63 遺伝子変異による外胚葉形成不全

症などもAEDとして認定される可能性があり、さらには認定基準が発汗症状のみであることにも違和感を覚

える。例えば、乏歯症の程度なども考慮されるべきと考える。AED の成人における指定難病の認定を目指

す際の今後の課題等を提示したい。 

 

 

 
特発性後天性全身性無汗症の病態解析・疫学調査・無汗性外胚葉形成不全症のレジストリ作

成・肥厚性皮膚骨膜症の症例集積 

並木 剛 （東京医科歯科大学皮膚科） 

 

特発性後天性全身性無汗症については当科の飯田らが３次元イメージングと網羅的遺伝子解析を組み

合わせた病態解析を進めており、今後はマウスを用いた動物モデルにて特発性後天性全身性無汗症の

新規治療につながる成果を得られるよう研究を進展させていきたい。また AMED「希少疾患先天性無歯症

患者の欠損歯を再生する新規抗体医療品の開発」班と連携して無汗性外胚葉形成不全症のレジストリ作

成を進めていく。さらに肥厚性皮膚骨膜症の症例集積も進めていく。 

 

 

 
希少疾患先天性無歯症患者の欠損歯を再生する新規抗体医薬品の開発 

高橋 克 （公益財団法人田附興風会医学研究所北野病院歯科口腔外科） 

 

「希少疾患先天性無歯症患者の欠損歯を再生する新規抗体医薬品の開発」が、AMED 難治性疾患実

用化研究事業に採択されました。症候群性先天性無歯症であるＸ連鎖無汗性外胚葉異形成症は、

USAG-1 抗体の有効性が確認され、医師主導治験の対象疾患と考えております。3 月 PMDA との RS 戦略

相談が完了し、前臨床試験の内容が確定し、臨床試験開始を目指している状況です。班員の先生方のご

理解が得られるようであれば、貴重な情報の共有の可能性について議論させて頂ければ幸いです。また、

EDA/USAG-1 ダブルノックアウトマウスの解析をすすめています。無汗腺/低汗腺のレスキューの表現型

が確認されるようであれば、USAG-1 抗体の有効性の確認に進む予定です。 
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Ａ．研究目的 
 特発性後天性全身性無汗症（AIGA : 
acquired idiopathic generalized 
anhidrosis）は明らかな原因なく後天性に非
髄節性の広範な無汗/低汗を呈するが，発汗
以外の自律神経症候および神経学的症候を
認めないものとされている1)．疼痛に関して
は，診断基準の参考項目に「発汗誘発時に皮
膚のピリピリする痛み・発疹（コリン性蕁麻
疹）がしばしばみられる」としている．しか
し，実際には疼痛が強い症例では無汗よりも
疼痛のために日常生活に支障をきたし，疼痛
治療に難渋する症例が多い． AIGAは
heterogeneousな疾患群であり，疼痛を伴う
AIGAは疼痛を伴わない群とは区別される一
群である可能性がある．今回は当院で経験し
たAIGAの中で疼痛を呈する群の臨床的特徴
を検討した． 
 

Ｂ．研究方法 
 1991年から2021年までに当院を受診した
AIGA患者75例（男性59例、 女性16例）を対
象とし，疼痛のある群（A群：48例）と疼痛
のない群（B群：27例）の2群に分けて①発症
年齢，②性差，③コリン性蕁麻疹の有無，④
手掌・足底発汗障害の有無，⑤罹病期間，⑥
自然寛解・ステロイド反応性を検討した． 
（倫理面への配慮） 
本研究は診療録をもとにした後方視的検討
であり，倫理面での問題はない． 
 

Ｃ．研究結果 
 ①発症年齢：A群27.5±13.1（mean±SD）
歳, B群36.7±10.2歳であり、A群はB群に比

較し有意に若年であった（p<0.01）. ②性差
（男：女）：A群（39：9）, B群（20：7）で、
両群間に差はなかった. ③コリン性蕁麻疹
の合併：A群32例（66 %）, B群4例（14 %）
と、A群ではB群に比べ有意に合併していた
（p<0.01）. ④手掌・足底の発汗障害：A群
3例（6 %）, B群8例（36 %）と、B群はA群に
比較し有意に合併していた（p<0.01）. ⑤罹
病期間：A群2.5±5.3年, B群5.4±10.1で、
両群間に有意差はなかった. ⑥自然寛解・ス
テロイド反応良好：A群37例(77 %）, B群17
例(62 %）と両群間に有意差はなかった． 
 

Ｄ．考察 
 本研究の結果から，疼痛を伴うAIGAは疼痛
を伴わないAIGAに比較して，若年発症，コリ
ン性蕁麻疹を高率に合併，手掌・足底の発汗
は保たれていた．これらは，我々が提唱して
き た IPSF(idiopathic pure sudomotor 
failure)の特徴である2)．IPSFは暑熱純化に
関係して汗腺コリン受容体が内在化してい
るため，発汗系交感神経終末より放出された
アセチルコリン(ACh)が汗腺コリン受容体に
結合できずoverflowを起こしていることが
本態と推定している3)．IPSFで疼痛をきたす
病態は詳細不明であるが，我々は精神的緊張
のみで瞬時に疼痛発作と皮膚血管拡張が誘
発されたIPSF症例を経験したことから，交感
神経緊張により発汗系交感神経終末から遊
離したAchが直接の刺激誘因であると考えた
4)．OverflowしたAChが血管内皮，Aδ線維，
C線維，肥満細胞に作用し，皮膚発赤，疼痛，
掻痒を誘発しているとすれば一連の病態が
説明できる．また, AChは軸索反射を介して
放出された炎症性メディエーターが疼痛，血

研究要旨 

特発性後天性全身性無汗症の自験 75例を疼痛のある群（48例）と疼痛のない群（27例）に

分類し臨床的特徴を比較した．疼痛のある群はない群に比し，有意に若年発症でコリン性蕁

麻疹の合併率が高く，手掌・足底の発汗障害が少なかった．また，自然寛解・ステロイドの

反応性が良好であった．疼痛のある群は汗腺受容体機能不全である IPSF(idiopathic pure 

sudomotor failure)の特徴に合致し，疼痛のない群と区別される．疼痛が生じる機序は発

汗系交感神経終末から遊離した ACh が直接の刺激誘因である．Overflow した ACh が血管内

皮，Aδ 線維，C 線維，肥満細胞に作用するとともに，Ach の軸索反射を介して放出された

炎症性メディエーターも疼痛，血管拡張を誘発していると考えた． 



管拡張を誘発している可能性もある5)． 
 

Ｅ．結論 

AIGAの中で皮膚疼痛のある群は汗腺コリ

ン受容体の機能不全であるIPSFと考えられ，

疼痛は交感神経終末から放出され汗腺に作

用できずoverflowしたAChが直接の刺激誘因

である． 
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Ａ．研究目的 
 低汗性外胚葉形成不全症（hypohidrotic 
ectodermal dysplasia：以下HED）は、低

汗症、乏歯症、乏毛症を3徴候とする先天性

疾患で、ほとんどがX連鎖潜性（劣性）遺伝

だが、一部では常染色体顕性（優性）または

潜性（劣性）遺伝形式を示す家系も存在する。

現在までに、X連鎖潜性（劣性）遺伝の原因

遺伝子としてEDA遺伝子が、常染色体遺伝

の原因遺伝子としてEDAR遺伝子とEDAR
ADD遺伝子がそれぞれ同定されている。こ

れら3つの遺伝子がコードする蛋白は、外胚

葉の形成に重要なシグナル伝達系で密接に

相互作用していることがわかっている。一

方で、遺伝型とHEDの重症度との相関関係

についての知見は極めて乏しいというのが

現状である。そこで、本研究では、EDAR遺

伝子の4種類の潜性（劣性）変異について培

養細胞レベルで検討を行い、得られた結果

と臨床型との相関関係の有無を明らかにす

ることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 

 過去にEDARのdeath domain内に同定

された潜性（劣性）遺伝形式を示す4種類の

ミスセンス変異（p.R358Q、p.G382S、p.I3
88T、p.T403M）について、培養細胞での過

剰発現系で一連の解析を実施した。これらの

変異の中で、p.R358QはEDARADDとの結

合能を失い、下流のNF-κB活性を低下させ

ることが知られており、機能喪失の陽性対照

として用いた。 
 
（倫理面への配慮） 
   本研究は山口大学倫理委員会の承認を

得ている（遺伝性皮膚疾患の病因・病態解析

に関する研究；承認番号 H2019-083）。 
 
Ｃ．研究結果 
 まず、細胞溶解液を用いたwestern blot
法では、p.R358Qおよびp.T403M変異型ED
AR蛋白は野生型EDAR蛋白よりも発現量

が減衰し、より大きい分子量を示した。一方

で、p.G382Sおよびp.I388T変異型EDAR蛋

白は野生型EDAR蛋白と同様の発現パター

ンを示した。また、各EDAR蛋白の細胞内で

の局在を解析するために実施した蛍光免疫

染色法では、野生型EDAR蛋白と同様にp.G
382Sおよびp.I388T変異型EDAR蛋白は細

胞質内に局在が認められたが、p.R358Qとp.
T403M変異型EDAR蛋白は細胞膜に発現し

ていた。これらの結果から、変異型蛋白間で

発現パターンが異なることが示された。続

いて行ったNF-κBレポーターアッセイで

は、すべての変異型EDAR蛋白がNF-κBの
活性化を抑制したが、p.R358Qとp.T403M
変異型EDAR蛋白に比べ、p.G382Sとp.I38
8T変異型EDAR蛋白による抑制効果は軽微

であった。EDARとEDARADDの結合を検

討した共免疫沈降法では、p.R358Qとp.T40
3M変異型EDAR蛋白はEDARADDとの結

合能を完全に喪失していたが、p.G382Sとp.
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の EDAR 遺伝子の潜性（劣性）変異について培養細胞レベルで発現・機能解析を実施した。

その結果、変異型 EDAR 蛋白間で機能喪失の程度に差異が認められ、本疾患の重症度と相

関している可能性が示唆された。 



I388T変異型EDAR蛋白は、ある程度結合能

を維持した。これらの解析で、p.G382S変異

型EDARの機能喪失の程度は最も軽度と考

えられた（表1）。 
 
表1. 本研究のまとめ 

 
 

Ｄ．考察 
 培養細胞での過剰発現系においては、機

序は不明だがEDAR蛋白を含む種々のTNF
受容体が細胞質内に発現する傾向を示すこ

とが知られていたことから、p.R358Qおよ

びp.T403M変異型EDAR蛋白の細胞膜への

局在は異常な発現パターンと考えられる。N
F-κBレポーターアッセイおよび共免疫沈

降法の結果から、各変異型EDAR蛋白とED
ARADDの親和性はNF-κB活性低下の程度

と強く相関することが示唆された。今回解

析した4種類のミスセンス変異は、いずれも

EDARの機能や構造に重大な影響を与える

と複数のデータベースで推測されていたが、

各データベースのスコアは4つの変異の間

で非常に類似していた。すなわち、現在の予

測ツールの解析能力には限界があり、本研

究のように実際に発現・機能解析を行う重

要性がハイライトされたといえる。 
本研究で得られた結果に基づき、各変異

を機能喪失の度合いで評価した。R358Qと

T403Mを「重度」、p.I388Tを「中等度」、

p.G382Sを「軽度」とした。特記すべきこと

に、各変異を報告した文献に提示されてい

た表現型と比較検討した結果、EDAR遺伝

子変異の機能喪失の程度がHEDの重症度と

相関している可能性が示唆された（表1）。 
 
Ｅ．結論 
 少なくとも今回解析したEDAR遺伝子の

潜性（劣性）変異に関しては、遺伝子型と臨

床型との相関関係があると思われる。今後、

他の遺伝子変異についても同様の検討を行

うことで、相関関係がさらに明らかになる

と期待される。 
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Ａ．研究目的 
肥厚性皮膚骨膜症は、掌蹠多汗症をとも

なう難治性疾患である1)。掌蹠の多汗は、携

帯電話の故障や、文書類の破損などをきた

すため、患者の社会生活に支障をきたし

QOLの低下や、就労困難により、我が国の

経済活動の損耗原因の一因である。肥厚性

皮膚骨膜症は希少疾患であることから、病

態に不明な点が多く、確立した治療法もな

い。そのため病態解明が急務であり、全国的

疫学調査を施行し発症頻度を明らかにする

ことが望まれる。 
本研究では、肥厚性皮膚骨膜症患者の臨

床データ、遺伝子情報、尿中代謝物、皮膚組

織解析を統合し、（1）肥厚性皮膚骨膜症の

患者レジストリ作成、（2）臨床分類の再検

討とガイドラインの作成、（3）病態解明を

進めることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 

肥厚性皮膚骨膜症患者における臨床デー

タ、遺伝子情報、尿中代謝物、皮膚組織の解

析を行う横断的研究を計画した。対象者は、

肥厚性皮膚骨膜症の診断が確定している患

者、罹患が疑われる患者、患者（または罹患

が疑われる者）の親族とした。下記の項目の

調査を開始した。 
① 遺伝子診断：臨床検査のために採取

した血液の残検体（EDTA採血管2ml以上）

からDNAを抽出後、エクソーム解析を行い、

HPGDおよびSLCO2A1の遺伝子変異を同

定する。 
② 血中、尿中prostaglandin  E2(PGE2)

測定：血清および新鮮尿を用いてELISA法

にてPGE2および中間代謝物PGE2-M濃度

を測定する。コントロールには患者家族の

検体を用いる。 
③ 全ゲノム解析、エピゲノム解析：肥

厚性皮膚骨膜症における小腸潰瘍症などの

合併症を既定する修飾遺伝子を検索するた

研究要旨  
肥厚性皮膚骨膜症は、掌蹠多汗症をともなう難治性疾患である。掌蹠の多汗は、携帯電話
の故障や、文書類の破損などをきたすため、患者の社会生活に支障をきたしQOLの低下や、
就労困難により、我が国の経済活動の損耗原因の一因である。肥厚性皮膚骨膜症は希少疾
患であることから、病態に不明な点が多く、確立した治療法もない。そのため病態解明が
急務であり、全国的疫学調査を施行し発症頻度を明らかにすることが望まれる。 
本研究では、肥厚性皮膚骨膜症患者の臨床データ、遺伝子情報、尿中代謝物、皮膚組織

解析を統合し、（1）肥厚性皮膚骨膜症の患者レジストリ作成、（2）臨床分類の再検討と
ガイドラインの作成、（3）病態解明を進めることを目的とする。令和4年度は、（1）レジ
ストリのデザイン作成、（2）臨床分類のための臨床データ収集項目の改訂をおこない、
（3）アセトアミノフェンが体内プロスタグランディンE濃度の低下に有効であることを示
した。 



め、全ゲノム解析、エピゲノム解析を施行す

る。全ゲノム解析では、エクソーム解析では

同定することが困難なタイプの遺伝子変異

（ゲノム構造異常や転移因子挿入など）が

同定される可能性が考えられる。エピゲノ

ム解析（DNAメチル化解析）では、遺伝子

プロモーター領域のDNAメチル化異常をゲ

ノムワイドに探索することで、遺伝子発現

低下・消失やその原因となる遺伝子発現制

御領域変異が同定される可能性が考えられ

る。DNAメチル化解析にはアレイ法あるい

はバイサルファイトシーケンス法を用いる。 
④ 臨床データの検討：別添のごとく多

彩な臨床症状について臨床調査票を用いて

調査し、遺伝子変異、PGE2濃度との相関

（genotype-phenotype correlation）を検討

する。改版時に臨床調査票の項目を改訂し

た場合、既に同意取得が済んでいる対象者

へ新版の同意書に基づき説明を行う。再同

意を取得、同意書へ署名を得た場合、新版の

臨床調査票を用いて再調査する。 
⑤ 皮膚組織におけるPGE2の影響を免

疫組織化学にて検討する。 
⑥ 皮膚組織におけるｍRNAを採取し、

原因遺伝子発現の有無、塩基配列を決定す

る。 
 

（倫理面への配慮） 
本研究は国立成育医療研究センター倫理

審査委員会•京都大学医学部附属病院医の

倫理委員会において審査され承認された。

関連施設から情報や試料の提供を受ける場

合は、各施設において倫理審査され承認さ

れた場合に実施している。 
 
Ｃ．研究結果 

（1）肥厚性皮膚骨膜症の患者レジストリ

作成 
患者レジストリの項目を検討した。 
 
従来の患者調査票に、下記を追加した（資料

1：374_別添3_患者調査票2022818_改訂

版 .pdf 、 資 料 2 ： 従 来 の 患 者 調 査 票

161211r3.pdf、参照）： 
Q61 ＜低カリウム血症・Bartter症候群＞ 
1. なし 2. あり 3. 不明 
『2. あり』の場合 
Q62 発症年齢  発症 歳頃 

 Q63 血清カリウム値 mEq/l 

 Q64 血清レニン値 ng/ml/h 
 Q65 血清aldosterone ng/dl 
 Q66 血圧（収縮期） 
 Q67 血圧（拡張期） 

Q68 進行性・活動性の有無 
1. なし 2. あり  
Q102 発熱前48時間内の出来事 
1. なし 2. あり  
『2. あり』の場合 
Q103 次の内該当があるか？*  
1. ウイルス感染 2. 紫外線暴露 3. 射精 

4. その他 
Q104 再現性の有無** 
1. なし 2. あり  
* 患者のプライバシーを尊重して質問をす

る。特に未成年への質問の仕方には十分に

配慮をすること 
** Q103に該当する出来事を伴う発熱を繰

り返すかどうか 
 
（2）臨床分類の再検討とガイドラインの作
成 
上記の患者調査票をもとに、班員ワーキン
ググループで検討中である。 
また、臨床調査個人票を改訂した（資料3：
165__new_肥厚性皮膚骨膜症―臨床調査個
人票.pdf）。 
 
（3）病態解明 
遺伝子検査： 
今年度、肥厚性皮膚骨膜症患者および罹

患が疑われる患者 5 症例について、

SLCO2A1およびHPGDのエクソーム解析

を施行した。過去に遺伝子検査を施行した

肥厚性皮膚骨膜症患者44例について、

genotype-phenotype correlationを検討し、

現在投稿準備中である。 
 
尿中PGE主要代謝産物に対するアセトアミ

ノフェンの効果の検討： 
一部の肥厚性皮膚骨膜症患者は、慢性下

痢症を発症する。その一部は、CEAS
（ chronic enteropathy associated with 
SLCO2A1 gene; 非特異性多発性小腸潰瘍

症）で説明できる2)。海外の報告では、選択

的シクロオキシゲナーゼ阻害薬は、肥厚性

皮膚骨膜症患者の体内PGE濃度を減少させ、

症状を可逆的に改善した3)。実際、非ステロ

イド性抗炎症薬の内服は、本邦の肥厚性皮

膚骨膜症患者の関節痛に有効であり、ある

程度のQOLの改善を期待できる。しかし、



CEASを併発した肥厚性皮膚骨膜症患者で

は、選択的シクロオキシゲナーゼ阻害薬は、

CEASを増悪させるため安易に投与できな

い4)。そこで、SLCO2A1遺伝子変異を有す

る完全型3名、不完全型2名の患者について、

胃腸障害が比較的起こしにくいとされるア

セトアミノフェンが関節痛や体内PGE濃度

の低下に有用か検討した。その結果、アセト

アミノフェンの内服により、無治療時尿中

PGE主要代謝産物が200 µg/g•Cre以上の場

合は、尿中PGE濃度が用量依存性に低下す

ることがわかった（図）。 
 

 
図：アセトアミノフェン内服量（横軸）と尿
中PGE主要代謝産物クレアチニン換算濃度
（PGE-MUM•Cre）の関係 
 
PGE-MUM•Creは、その濃度が200 µg/g•
Cre以上の場合は、アセトアミノフェン内服

により用量依存性に低下した。アセトアミ

ノフェンの内服後に消化器症状の新たな出

現や既存の症状の増悪はなかった。 
 
Ｄ．考察 

（1）肥厚性皮膚骨膜症の患者レジストリ作

成 
患者レジストリは、入力が簡易であるこ

とが必要である。今回の項目を全て登録す

る予定だが、実際の使い勝手を考慮する余

地がある。今後も検討を続けていく予定で

ある。 
（2）臨床分類の再検討とガイドラインの作

成 
肥厚性皮膚骨膜症の診断を均てん化する

ため、ガイドラインが有用である。現在、ガ

イドラインを作成中である。 
（3）病態解明 

引き続き病態解明に資する臨床データを

蓄積していく。アセトアミノフェンによる

胃腸障害は、セレコキシブなどの選択的シ

クロオキシゲナーゼ阻害薬の胃腸障害より

も頻度が少ない。アセトアミノフェンによ

る尿中PGE主要代謝産物の減少は、セレコ

キシブによるものよりも弱い。しかし、セレ

コキシブを使えない患者には、アセトアミ

ノフェンが有用と考えられる。 
 
Ｅ．結論 
本研究では、肥厚性皮膚骨膜症患者の基

本情報をレジストリに登録し、年齢や症状

などの疾患の特性を明らかにする。また、疾

患合併症や疾患に対する治療内容、その有

効性と副作用を中心に定期的に追跡し、長

期的に疾患の病態を把握する。これらを通

じ、最適な診断、予後、治療効果、合併症に

おけるエビデンスが得られ、今後最適な治

療法を検出可能となりえると考える。 ま

た得られた疾患の実態情報を患者へ迅速に

フィードバックするシステムを構築し、患

者が疾患の治療法などをより迅速に得られ

る機会を増やす。これにより疾患の啓発が

行われ、更に適切な診療情報の収集が可能

となり、疾患病態解明が深まってゆくもの

と考える。 
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Ｈ．知的財産権の出願・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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＜貴院患者コード＞             記載者氏名（所属）                 

＜疾患概念＞ 

Q1 太鼓ばち状指（ばち指） 

『2. あり』の場合 

Q2 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q3 進行性・活動性の有無  

Q4 長管骨を主とする骨膜性骨肥厚  

『2. あり』の場合 

Q5 診断年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 診断 歳頃 

Q6 進行性・活動性の有無  

Q7 皮膚肥厚性変化 

『2. あり』の場合 

Q8 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q9 進行性・活動性の有無  

Q10 頭部脳回転状皮膚 

『2. あり』の場合 

Q11 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q12 進行性・活動性の有無 

 

 

 

 

 

 

 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

  

  

  

  

PC USER
タイプライターテキスト
資料1　374_別添3_患者調査票2022818_改訂版
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＜家族歴＞ 

Q13 家族で同症または、疑いのある方はいますか？ 『2. 疑いあり』の方は今回貴施設の患者として、 

 調査票に記載予定ですか。記載予定の場合はその患者の調査票患者コードを記入してください。 

 

同
症
ま
た
は
疑
い
な
し 

同
症
ま
た
は
疑
い
あ
り 

 

今回貴施設の患者として、調査票に記載予定 

,
患
者
コ
0
ド
2 

記
載
予
定
あ
り 

別
院
通
院
の
た
め
予
定
な
し 

死
亡
の
た
め
予
定
な
し 

他
の
理
由
の
た
め
予
定
な
し 

父 1 2 3 コード： 4 5 6 

母 1 2 3 コード： 4 5 6 

兄 1 2 3 コード： 4 5 6 

姉 1 2 3 コード： 4 5 6 

弟 1 2 3 コード： 4 5 6 

妹 1 2 3 コード： 4 5 6 

その他(続柄： )  2 3 コード： 4 5 6 

その他(続柄： )  2 3 コード： 4 5 6 

Q14 ＜皮膚症状について＞ 『2. あり』の場合は発症年齢と進行性・活動性の有無にそれぞれ○印を 

記入してください。 

 

な
し 

あ
り 

不
明 

 『2. あり』の場合 

発症年齢 進行性・活動性 

顔面の脂漏、油性光沢 1 2 3 歳頃 1. なし    2. あり 

ざ瘡・面皰 1 2 3 歳頃 1. なし    2. あり 

脂漏性湿疹 1 2 3 歳頃 1. なし    2. あり 

手足の多汗症 1 2 3 歳頃 1. なし    2. あり 

腋窩の多汗症 1 2 3  歳頃 1. なし    2. あり 

脱毛 1 2 3  歳頃 1. なし    2. あり 

眼瞼下垂 1 2 3  歳頃 1. なし    2. あり 
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Q15 皮膚肥厚部位の生検病理 

『2. あり』の場合 

Q16 部位 

Q17 実施年齢（不明な場合は 1.に○印）   1. 不明 生検実施 歳頃 

Q18 病理所見  

 

 

＜原因不明の発熱＞ 

Q19 原因不明の発熱      

『2. あり』の場合 

Q20 発症年齢  発症 歳頃 

Q21 検査所見 血沈 mm(1時間値)

  CRP  mg/dl 

Q22 進行性・活動性の有無 

＜関節症状について＞ 

Q23 関節の腫脹  

『2. あり』の場合 

Q24 発症年齢  発症 歳頃 

Q25 部位 

Q26 進行性・活動性の有無 

Q27 正座の可不可 

『2. できない』の場合 

Q28 何歳から気づいたか  歳頃から 

 

 

1. なし 2. あり  

1. 脂腺の増生 2. ムチン沈着 3. 線維化 

4. 真皮の浮腫 5. 弾力線維の変性  

6. その他 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 2.あれば Q102 へ 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. できる 2. できない 3. 不明 
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Q29 骨折歴 

『2. あり』の場合 

Q30 骨折時の年齢  歳頃 

Q31 関節の痛み 

『2. あり』の場合 

Q32 発症年齢  発症 歳頃 

Q33 いつ痛むか（複数回答可） 

Q34 進行性・活動性の有無 

Q35 関節水腫 

『2. あり』の場合 

Q36 発症年齢  発症 歳頃 

Q37 部位 

Q38 進行性・活動性の有無 

Q39 関節の熱感  

『2. あり』の場合 

Q40 発症年齢  発症 歳頃 

Q41 部位 

Q42 診断法 

Q43 進行性・活動性の有無 

Q44 関節生検 

 『2. あり』の場合 

Q45 実施年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 実施 歳頃 

Q46 部位 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. 安静時 2. 運動時 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 
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Q47 関節鏡所見 
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Q48 ＜貧血＞ 

『2. あり』の場合 

Q49 発症年齢  発症 歳頃 

Q50 原因  

 

 

Q51 Hb Hb  

Q52 Hct Hct % 

Q53 進行性・活動性の有無 

Q54 ＜胃潰瘍・十二指腸潰瘍＞ 

『2. あり』の場合→Q96小腸潰瘍症必見 

Q55 発症年齢  発症 歳頃 

Q56 検査法 

Q57 所見 

 

 

Q58 進行性・活動性の有無 

 Q59 胃がん発症 

『2. あり』の場合 

Q60 発症年齢 発症 歳頃 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. 本症 

2. 本症以外（病名： ） 

3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. 上部消化管造 2. 内視鏡  

1. 胃粘膜巨大皺壁なし 

2. 胃粘膜巨大皺壁あり 

3. その他（ ） 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 
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Q61 ＜低カリウム血症・Bartter症候群＞ 

『2. あり』の場合 

Q62 発症年齢  発症 歳頃 

 Q63 血清カリウム値 mEq/l 

 Q64 血清レニン値 ng/ml/h 

 Q65 血清 aldosterone ng/dl 

 Q66 血圧（収縮期） 

 Q67 血圧（拡張期） 

Q68 進行性・活動性の有無 

＜身長・体重＞ 

Q69 身長 cm 

Q70 体重 kg 

＜精神神経症状＞ 

Q71 思考力減退 

『2. あり』の場合 

Q72 発症年齢  発症 歳頃 

Q73 自律神経症状 

『2. あり』の場合 

Q74 発症年齢  発症 歳頃 

Q75 精神症状 

『2. あり』の場合 

Q76 発症年齢  発症 歳頃 

Q77 診断名 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

 ． 

 ． 
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Q78 学習障害 

『2. あり』の場合 

Q79 発症年齢  発症 歳頃 

Q80 注意欠陥・多動 

『2. あり』の場合 

Q81 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q82 進行性・活動性の有無 

＜その他の症状＞ 

Q83 頭蓋骨癒合不全 

『2. あり』の場合 

Q84 検査法 

Q85 動脈管開存 

『2. あり』の場合 

 Q86 手術の有無 

Q87 女性化乳房 

『2. あり』の場合 

Q88 発症年齢  発症 歳頃 

Q89 進行性・活動性の有無 

Q90 粗毛症 

『2. あり』の場合 

Q91 発症年齢  発症 歳頃 

Q92 進行性・活動性の有無 

 

 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  
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Q93 易疲労性 

『2. あり』の場合 

Q94 発症年齢  発症 歳頃 

Q95 進行性・活動性の有無 

Q96 小腸潰瘍症 

『2. あり』の場合 

Q97 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q98 進行性・活動性の有無 

Q99  消化管検査（内容：                ） 

『2. あり』の場合 

Q100 実施時年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明  歳頃 

Q101 所見 

Q102 発熱前 48 時間内の出来事 ） 

『2. あり』の場合 

Q103 次の内該当があるか？* 1. ウイルス感染 2. 紫外線暴露 3. 射精 4. その他 

Q104 再現性の有無** 

 

* 患者のプライバシーを尊重して質問をする。特に未成年への質問の仕方には十分に配慮をすること 

** Q103 に該当する発熱を繰り返すかどうか

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり 3. 不明 

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  

  

1. なし 2. あり  

1. なし 2. あり  
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＜治療内容＞以下の治療を行ったかお答えください。『2. あり』の場合は開始年齢と治療効果について 

それぞれ○印を記入してください。 

Q105 全身療法 

 該当投与有無 

（どちらかに○印） 
 開始年齢 

治療効果 

（いずれかに○印） 

ヒト胎盤抽出物 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

コルヒチン 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

NSAIDs (ありならQ141へ) 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q106 関節症状に対する治療 

 該当治療有無 

（どちらかに○印） 
 開始年齢 

治療効果 

（いずれかに○印） 

手術（滑膜除去術） 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

副腎皮質ステロイド薬局注 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Bisphosphonateの投与 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

tamoxifen citrateの投与 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

対症療法 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q107 胃粘膜症状に対する治療 

 該当治療有無 

（どちらかに○印） 
 開始年齢 

治療効果 

（いずれかに○印） 

H2-blocker 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

制酸剤 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

鎮痙剤 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

その他の治療 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 



別添 3 2022年 8月改訂版 

次頁につづく 
11 

Q108 脂漏、ざ瘡に対する治療 

 該当治療有無 

（どちらかに○印） 
 開始年齢 

治療効果 

（いずれかに○印） 

ミノサイクリン投与 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

ビタミンB2, B6の投与 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

抗生物質含有外用薬の使用 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

アダバレン外用薬 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

過酸化ベンゾイル外用薬 1. なし  2. あり  歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

皮膚肥厚・脳回転状皮膚に対する治療 

Q109 形成術（除皺術） 

『2. あり』の場合 

Q110 発症年齢  発症 歳頃 

 Q111 治療効果 

 Q112 部位 

 Q113 観察期間 

1. なし 2. あり  

1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 
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発熱・全身倦怠感・その他合併症に対する治療 

Q114 副腎皮質ステロイドの全身投与 

 『2. あり』の場合 

Q115 年齢  投与 歳頃 

Q116 薬剤名 

 Q117 治療効果 

Q118 投与量（該当するもののみ記入） mg/kg/day 

Q119 投与期間（該当するもののみ記入） 年 

月 

日 

＜長期にわたる疾患の状況＞ 

Q120 発症年齢（不明な場合は 1.に○印） 1. 不明 発症 歳頃 

Q120a 性別        

Q121 貴施設初診年齢（満年齢） 歳 

Q122 貴診療科初診年齢（満年齢） 歳 

Q123 現在の年齢（満年齢） 歳 

Q124 記載年月日 年 月 日 

1. なし 2. あり  

1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

1. 男 2. 女  
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Q125 進行・活動性の病変（自由記載） 

 

 

 

Q126 進行・活動性がない病変（自由記載） 

 

 

 

＜過去の学会発表・症例報告論文＞ 

Q127 過去の学会発表・症例報告論文 

『2. あり』の場合 

Q128 著者名                              

Q129 題名                                 

Q130 雑誌名 刊数    

 Q131 ページ ～ ページ 

 Q132 発行年 年発行 

学会報告の場合 

Q133 演者名 

Q134 題名 

Q135 学会名 

Q136 記載年月日 年 月 

Q137 発表都市 

1. なし 2. あり 3. 準備中 
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Q138 遺伝子検査の実施    

『2. あり』の場合 

Q139 変異のあった遺伝子名 

Q140 遺伝子型                              

    アレル 1： 

    アレル 2： 

 

Q141 選択的 COX-2阻害薬の使用  

『2. あり』の場合 

Q142 投与時年齢   歳頃 

Q143 投与量 mg/日 

 Q144 治療効果 

 

 

以上になります。ご協力ありがとうございました。 

 

 

 

1. なし 2. あり  

1. SLCO2A1 2. HPGD  

1. なし 2. あり  

1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 
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＜貴院患者コード＞	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

＜疾患概念＞	

Q1	 太鼓ばち状指（ばち指）	

『2. あり』の場合	

Q2	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q3	 進行性・活動性の有無	 	

Q4	 長管骨を主とする骨膜性骨肥厚	 	

『2. あり』の場合	

Q5	 診断年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 診断	 歳頃	

Q6	 進行性・活動性の有無	 	

Q7	 皮膚肥厚性変化	

『2. あり』の場合	

Q8	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q9	 進行性・活動性の有無	 	

Q10	 頭部脳回転状皮膚	

『2. あり』の場合	

Q11	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q12	 進行性・活動性の有無

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	
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＜家族歴＞	

Q13	 家族で同症または、疑いのある方はいますか？	『2. 疑いあり』の方は今回貴施設の患者として、	

	 調査票に記載予定ですか。記載予定の場合はその患者の調査票患者コードを記入してください。	

	

同
症
ま
た
は
疑
い
な
し	

同
症
ま
た
は
疑
い
あ
り	

	

今回貴施設の患者として、調査票に記載予定	

患
者
コ

ド

	
記
載
予
定
あ
り	

別
院
通
院
の
た
め
予
定
な
し	

死
亡
の
た
め
予
定
な
し	

他
の
理
由
の
た
め
予
定
な
し	

父	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

母	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

兄	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

姉	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

弟	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

妹	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

その他(続柄：	 )	 	 2 3 コード：	 4 5 6 

その他(続柄：	 )	 	 2 3 コード：	 4 5 6 

Q14	 ＜皮膚症状について＞	 『2. あり』の場合は発症年齢と進行性・活動性の有無にそれぞれ○印を	

記入してください。	

	

な
し	

あ
り	

不
明	

	 『2. あり』の場合	

発症年齢	 進行性・活動性	

顔面の脂漏、油性光沢	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

ざ瘡	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

脂漏性湿疹	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

手足の多汗症	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

脱毛	 1 2 3 	 歳頃	 1.	なし				2.	あり 

眼瞼下垂	 1 2 3 	 歳頃	 1.	なし				2.	あり 
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Q15	 皮膚肥厚部位の生検病理	

『2. あり』の場合	

Q16	 部位	

Q17	 実施年齢（不明な場合は 1.に○印）			 1. 不明	 生検実施	 歳頃	

Q18	 病理所見	 	

	

	

＜原因不明の発熱＞	

Q19	 原因不明の発熱	 		 	 	 	

『2. あり』の場合	

Q20	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q21	 検査所見	 血沈	 mm(1時間値)

	 	 CRP	 	mg/dl	

Q22	 進行性・活動性の有無	

＜関節症状について＞	

Q23	 関節の腫脹	 	

『2. あり』の場合	

Q24	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q25	 部位	

Q26	 進行性・活動性の有無	

Q27	 正座の可不可	

『2. できない』の場合	

Q28	 何歳から気づいたか	 	 歳頃から	

	

	

1. なし	 2. あり	 	

1. 脂腺の増生	 2. ムチン沈着	 3. 線維化	

4. 真皮の浮腫 5. 弾力線維の変性  

6. その他 

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. できる	 2. できない	 3. 不明	
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Q29	 骨折歴	

『2. あり』の場合	

Q30	 骨折時の年齢	 	 歳頃	

Q31	 関節の痛み	

『2. あり』の場合	

Q32	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q33	 いつ痛むか（複数回答可）	

Q34	 進行性・活動性の有無	

Q35	 関節水腫	

『2. あり』の場合	

Q36	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q37	 部位	

Q38	 進行性・活動性の有無	

Q39	 関節の熱感		

『2. あり』の場合	

Q40	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q41	 部位	

Q42	 診断法	

Q43	 進行性・活動性の有無	

Q44	 関節生検	

	 『2. あり』の場合	

Q45	 実施年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 実施	 歳頃	

Q46	 部位	

Q47	 関節鏡所見	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 安静時	 2. 運動時	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	
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Q48	 ＜貧血＞	

『2. あり』の場合	

Q49	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q50	 原因	 	

	

	

Q51	 Hb	 Hb	 	

Q52	 Hct	 Hct	 %	

Q53	 進行性・活動性の有無	

Q54	 ＜胃潰瘍・十二指腸潰瘍＞	

『2. あり』の場合→Q96 小腸潰瘍症必見	

Q55	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q56	 検査法	

Q57	 所見	

	

	

Q58	 進行性・活動性の有無	

	 Q59	 胃がん発症	

『2. あり』の場合	

Q60	 発症年齢	 発症	 歳頃	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 本症	

2.	本症以外（病名：	 ）	

3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 上部消化管造	 2. 内視鏡	 	

1. 胃粘膜巨大皺壁なし	

2.	胃粘膜巨大皺壁あり	

3. その他（	 ）	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	
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Q61	 ＜低カリウム血症・Bartter 症候群＞	

『2. あり』の場合	

Q62	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

	 Q63	 血清カリウム値	 mEq/l	

	 Q64	 血清レニン値	 ng/ml/h	

	 Q65	 血清 aldosterone	 ng/dl	

	 Q66	 血圧（収縮期）	

	 Q67	 血圧（拡張期）	

Q68	 進行性・活動性の有無	

＜身長・体重＞	

Q69	 身長	 cm	

Q70	 体重	 kg	

＜精神神経症状＞	

Q71	 思考力減退	

『2. あり』の場合	

Q72	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q73	 自律神経症状	

『2. あり』の場合	

Q74	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q75	 精神症状	

『2. あり』の場合	

Q76	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q77	 診断名	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

 ． 

 ． 
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Q78	 学習障害	

『2. あり』の場合	

Q79	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q80	 注意欠陥・多動	

『2. あり』の場合	

Q81	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q82	 進行性・活動性の有無	

＜その他の症状＞	

Q83	 頭蓋骨癒合不全	

『2. あり』の場合	

Q84	 検査法	

Q85	 動脈管開存	

『2. あり』の場合	

	 Q86	 手術の有無	

Q87	 女性化乳房	

『2. あり』の場合	

Q88	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q89	 進行性・活動性の有無	

Q90	 粗毛症	

『2. あり』の場合	

Q91	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q92	 進行性・活動性の有無	

	

	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	
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Q93	 易疲労性	

『2. あり』の場合	

Q94	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q95	 進行性・活動性の有無	

Q96	 小腸潰瘍症	

『2. あり』の場合	

Q97	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q98	 進行性・活動性の有無	

Q99		消化管検査（内容：																）	

『2. あり』の場合	

Q100	実施時年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 	 歳頃	

Q101	所見	

Q102	その他（内容：	 ）	

『2. あり』の場合	

Q103	発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q104	進行性・活動性の有無	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	
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＜治療内容＞	 以下の治療を行ったかお答えください。『2. あり』の場合は開始年齢と治療効果について	

それぞれ○印を記入してください。	

Q105	全身療法	

 該当投与有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

ヒト胎盤抽出物 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

コルヒチン 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

NSAIDs 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q106	関節症状に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

手術（滑膜除去術） 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

副腎皮質ステロイド薬局注 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Bisphosphonateの投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

tamoxifen citrateの投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

対症療法 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q107	胃粘膜症状に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

H2-blocker 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

制酸剤 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

鎮痙剤 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

その他の治療 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 
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Q108	脂漏、ざ瘡に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

ミノサイクリン投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

ビタミンB2, B6の投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

抗生物質含有外用薬の 

使用 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

アダバレンの使用 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

皮膚肥厚・脳回転状皮膚に対する治療	

Q109	形成術（除皺術）	

『2. あり』の場合	

Q110	発症年齢	 	 発症	 歳頃	

	 Q111	治療効果	

	 Q112	部位	

	 Q113	観察期間	

1. なし	 2. あり	 	

1. 著効	 2. 有効	 3. 不変	 4. 悪化 
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発熱・全身倦怠感・その他合併症に対する治療	

Q114	副腎皮質ステロイドの全身投与	

	 『2. あり』の場合	

Q115	年齢	 	 投与	 歳頃	

Q116	薬剤名	

	 Q117	治療効果	

Q118	投与量（該当するもののみ記入）	 mg/kg/day	

Q119	投与期間（該当するもののみ記入）	 年	

月	

日	

＜長期にわたる疾患の状況＞	

Q120	発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q121	貴施設初診年齢（満年齢）	 歳	

Q122	貴診療科初診年齢（満年齢）	 歳	

Q123	現在の年齢（満年齢）	 歳	

Q124	記載年月日	 年	 月	 日	

1. なし	 2. あり	 	

1. 著効	 2. 有効	 3. 不変	 4. 悪化 
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Q125	進行・活動性の病変（自由記載）	

	

	

	

Q126	進行・活動性がない病変（自由記載）	

	

	

	

＜過去の学会発表・症例報告論文＞	

Q127	過去の学会発表・症例報告論文	

『2. あり』の場合	

Q128	著者名																														

Q129	題名																																	

Q130	雑誌名	 刊数	 	 	 	

	 Q131	ページ	 ～	 ページ	

	 Q132	発行年	 年発行	

学会報告の場合	

Q133	演者名	

Q134	題名	

Q135	学会名	

Q136	記載年月日	 年	 月	

Q137	発表都市	

以上になります。過去 1989 年以降の本邦論文リストは肥厚性皮膚骨膜症ホームページ

（http://www.pdp-irp.org/）をご覧ください。ありがとうございました。	

1. なし	 2. あり	 3. 準備中	

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



1 

＜貴院患者コード＞	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

＜疾患概念＞	

Q1	 太鼓ばち状指（ばち指）	

『2. あり』の場合	

Q2	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q3	 進行性・活動性の有無	 	

Q4	 長管骨を主とする骨膜性骨肥厚	 	

『2. あり』の場合	

Q5	 診断年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 診断	 歳頃	

Q6	 進行性・活動性の有無	 	

Q7	 皮膚肥厚性変化	

『2. あり』の場合	

Q8	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q9	 進行性・活動性の有無	 	

Q10	 頭部脳回転状皮膚	

『2. あり』の場合	

Q11	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1.	不明	 発症	 歳頃	

Q12	 進行性・活動性の有無

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	
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＜家族歴＞	

Q13	 家族で同症または、疑いのある方はいますか？	『2. 疑いあり』の方は今回貴施設の患者として、	

	 調査票に記載予定ですか。記載予定の場合はその患者の調査票患者コードを記入してください。	

	

同
症
ま
た
は
疑
い
な
し	

同
症
ま
た
は
疑
い
あ
り	

	

今回貴施設の患者として、調査票に記載予定	

患
者
コ

ド

	
記
載
予
定
あ
り	

別
院
通
院
の
た
め
予
定
な
し	

死
亡
の
た
め
予
定
な
し	

他
の
理
由
の
た
め
予
定
な
し	

父	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

母	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

兄	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

姉	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

弟	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

妹	 1 2 3 コード：	 4 5 6 

その他(続柄：	 )	 	 2 3 コード：	 4 5 6 

その他(続柄：	 )	 	 2 3 コード：	 4 5 6 

Q14	 ＜皮膚症状について＞	 『2. あり』の場合は発症年齢と進行性・活動性の有無にそれぞれ○印を	

記入してください。	

	

な
し	

あ
り	

不
明	

	 『2. あり』の場合	

発症年齢	 進行性・活動性	

顔面の脂漏、油性光沢	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

ざ瘡	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

脂漏性湿疹	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

手足の多汗症	 1 2 3 歳頃	 1.	なし				2.	あり	

脱毛	 1 2 3 	 歳頃	 1.	なし				2.	あり 

眼瞼下垂	 1 2 3 	 歳頃	 1.	なし				2.	あり 
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Q15	 皮膚肥厚部位の生検病理	

『2. あり』の場合	

Q16	 部位	

Q17	 実施年齢（不明な場合は 1.に○印）			 1. 不明	 生検実施	 歳頃	

Q18	 病理所見	 	

	

	

＜原因不明の発熱＞	

Q19	 原因不明の発熱	 		 	 	 	

『2. あり』の場合	

Q20	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q21	 検査所見	 血沈	 mm(1時間値)

	 	 CRP	 	mg/dl	

Q22	 進行性・活動性の有無	

＜関節症状について＞	

Q23	 関節の腫脹	 	

『2. あり』の場合	

Q24	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q25	 部位	

Q26	 進行性・活動性の有無	

Q27	 正座の可不可	

『2. できない』の場合	

Q28	 何歳から気づいたか	 	 歳頃から	

	

	

1. なし	 2. あり	 	

1. 脂腺の増生	 2. ムチン沈着	 3. 線維化	

4. 真皮の浮腫 5. 弾力線維の変性  

6. その他 

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. できる	 2. できない	 3. 不明	
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Q29	 骨折歴	

『2. あり』の場合	

Q30	 骨折時の年齢	 	 歳頃	

Q31	 関節の痛み	

『2. あり』の場合	

Q32	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q33	 いつ痛むか（複数回答可）	

Q34	 進行性・活動性の有無	

Q35	 関節水腫	

『2. あり』の場合	

Q36	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q37	 部位	

Q38	 進行性・活動性の有無	

Q39	 関節の熱感		

『2. あり』の場合	

Q40	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q41	 部位	

Q42	 診断法	

Q43	 進行性・活動性の有無	

Q44	 関節生検	

	 『2. あり』の場合	

Q45	 実施年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 実施	 歳頃	

Q46	 部位	

Q47	 関節鏡所見	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 安静時	 2. 運動時	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	
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Q48	 ＜貧血＞	

『2. あり』の場合	

Q49	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q50	 原因	 	

	

	

Q51	 Hb	 Hb	 	

Q52	 Hct	 Hct	 %	

Q53	 進行性・活動性の有無	

Q54	 ＜胃潰瘍・十二指腸潰瘍＞	

『2. あり』の場合→Q96 小腸潰瘍症必見	

Q55	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q56	 検査法	

Q57	 所見	

	

	

Q58	 進行性・活動性の有無	

	 Q59	 胃がん発症	

『2. あり』の場合	

Q60	 発症年齢	 発症	 歳頃	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 本症	

2.	本症以外（病名：	 ）	

3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. 上部消化管造	 2. 内視鏡	 	

1. 胃粘膜巨大皺壁なし	

2.	胃粘膜巨大皺壁あり	

3. その他（	 ）	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	
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Q61	 ＜低カリウム血症・Bartter 症候群＞	

『2. あり』の場合	

Q62	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

	 Q63	 血清カリウム値	 mEq/l	

	 Q64	 血清レニン値	 ng/ml/h	

	 Q65	 血清 aldosterone	 ng/dl	

	 Q66	 血圧（収縮期）	

	 Q67	 血圧（拡張期）	

Q68	 進行性・活動性の有無	

＜身長・体重＞	

Q69	 身長	 cm	

Q70	 体重	 kg	

＜精神神経症状＞	

Q71	 思考力減退	

『2. あり』の場合	

Q72	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q73	 自律神経症状	

『2. あり』の場合	

Q74	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q75	 精神症状	

『2. あり』の場合	

Q76	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q77	 診断名	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

 ． 

 ． 
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Q78	 学習障害	

『2. あり』の場合	

Q79	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q80	 注意欠陥・多動	

『2. あり』の場合	

Q81	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q82	 進行性・活動性の有無	

＜その他の症状＞	

Q83	 頭蓋骨癒合不全	

『2. あり』の場合	

Q84	 検査法	

Q85	 動脈管開存	

『2. あり』の場合	

	 Q86	 手術の有無	

Q87	 女性化乳房	

『2. あり』の場合	

Q88	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q89	 進行性・活動性の有無	

Q90	 粗毛症	

『2. あり』の場合	

Q91	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q92	 進行性・活動性の有無	

	

	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	
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Q93	 易疲労性	

『2. あり』の場合	

Q94	 発症年齢	 	 発症	 歳頃	

Q95	 進行性・活動性の有無	

Q96	 小腸潰瘍症	

『2. あり』の場合	

Q97	 発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q98	 進行性・活動性の有無	

Q99		消化管検査（内容：																）	

『2. あり』の場合	

Q100	実施時年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 	 歳頃	

Q101	所見	

Q102	その他（内容：	 ）	

『2. あり』の場合	

Q103	発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q104	進行性・活動性の有無	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 3. 不明	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	

	 	

1. なし	 2. あり	 	

1. なし	 2. あり	 	
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＜治療内容＞	 以下の治療を行ったかお答えください。『2. あり』の場合は開始年齢と治療効果について	

それぞれ○印を記入してください。	

Q105	全身療法	

 該当投与有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

ヒト胎盤抽出物 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

コルヒチン 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

NSAIDs 1. なし  2. あり 歳頃 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q106	関節症状に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

手術（滑膜除去術） 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

副腎皮質ステロイド薬局注 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Bisphosphonateの投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

tamoxifen citrateの投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

対症療法 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

Q107	胃粘膜症状に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

H2-blocker 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

制酸剤 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

鎮痙剤 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

その他の治療 

薬剤名： 

 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 
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Q108	脂漏、ざ瘡に対する治療	

 該当治療有無	

（どちらかに○印）	
	 開始年齢	

治療効果	

（いずれかに○印）	

ミノサイクリン投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

ビタミンB2, B6の投与 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

抗生物質含有外用薬の 

使用 

1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

アダバレンの使用 1. なし  2. あり 歳頃	 1. 著効 2. 有効 3. 不変 4. 悪化 

皮膚肥厚・脳回転状皮膚に対する治療	

Q109	形成術（除皺術）	

『2. あり』の場合	

Q110	発症年齢	 	 発症	 歳頃	

	 Q111	治療効果	

	 Q112	部位	

	 Q113	観察期間	

1. なし	 2. あり	 	

1. 著効	 2. 有効	 3. 不変	 4. 悪化 
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発熱・全身倦怠感・その他合併症に対する治療	

Q114	副腎皮質ステロイドの全身投与	

	 『2. あり』の場合	

Q115	年齢	 	 投与	 歳頃	

Q116	薬剤名	

	 Q117	治療効果	

Q118	投与量（該当するもののみ記入）	 mg/kg/day	

Q119	投与期間（該当するもののみ記入）	 年	

月	

日	

＜長期にわたる疾患の状況＞	

Q120	発症年齢（不明な場合は 1.に○印）	 1. 不明	 発症	 歳頃	

Q121	貴施設初診年齢（満年齢）	 歳	

Q122	貴診療科初診年齢（満年齢）	 歳	

Q123	現在の年齢（満年齢）	 歳	

Q124	記載年月日	 年	 月	 日	

1. なし	 2. あり	 	

1. 著効	 2. 有効	 3. 不変	 4. 悪化 
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Q125	進行・活動性の病変（自由記載）	

	

	

	

Q126	進行・活動性がない病変（自由記載）	

	

	

	

＜過去の学会発表・症例報告論文＞	

Q127	過去の学会発表・症例報告論文	

『2. あり』の場合	

Q128	著者名																														

Q129	題名																																	

Q130	雑誌名	 刊数	 	 	 	

	 Q131	ページ	 ～	 ページ	

	 Q132	発行年	 年発行	

学会報告の場合	

Q133	演者名	

Q134	題名	

Q135	学会名	

Q136	記載年月日	 年	 月	

Q137	発表都市	

以上になります。過去 1989 年以降の本邦論文リストは肥厚性皮膚骨膜症ホームページ

（http://www.pdp-irp.org/）をご覧ください。ありがとうございました。	

1. なし	 2. あり	 3. 準備中	

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



 

 1703-0165-000-01 

臨 床 調 査 個 人 票 □ 新規 □ 更新 

165 肥厚性皮膚骨膜症 

 

■ 行政記載欄 

受給者番号        
 

判定結果 □ 認定 □ 不認定 

 

■ 基本情報 
姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

郵便番号    －     
 

住所 
 

 

生年月日 西暦     年   月   日 
 

＊以降、数字は右詰めで

記入 

性別 □ 1.男 □ 2.女 

出生市区町村  

出生時氏名 

（変更のある場合） 

姓（かな）  名（かな）  

姓（漢字）  名（漢字）  

家族歴 

□ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

発症者続柄 

□ 1.父 □ 2.母 □ 3.子 □ 4.同胞（男性） 

□ 5.同胞（女性） □ 6.祖父（父方） □ 7.祖母（父方） 

□ 8.祖父（母方） □ 9.祖母（母方） □ 10.いとこ 

□ 11.その他 ＊11を選択の場合、以下に記入 

続柄 
 

 

発症年月 西暦     年   月 
 

  

PC USER
タイプライターテキスト
資料3　165__new_肥厚性皮膚骨膜症ー臨床調査個人票



 

 1703-0165-000-02 

社会保障 

介護認定 □ 1.要介護 □ 2.要支援 □ 3.なし 

要介護度 □ 1 □ 2 □ 3 □ 4 □ 5 

生活状況 

移動の程度 
□ 1.歩き回るのに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.寝たきりである 

身の回りの管理 
□ 1.洗面や着替えに問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.自分でできない 

ふだんの活動 
□ 1.問題はない □ 2.いくらか問題がある 

□ 3.行うことができない 

痛み／不快感 □ 1.ない □ 2.中程度ある □ 3.ひどい 

不安／ふさぎ込み 
□ 1.問題はない □ 2.中程度 

□ 3.ひどく不安あるいはふさぎ込んでいる 

 

＜診断のカテゴリー＞ 

□ Definite 完全型：Ａのうち 4項目全てを満たすもの 

□ Definite 不全型：Ａ-1～3の全てがみられ、Ｃ①に該当する基礎疾患を除外したもの 

□ Probable 初期型：Ａの 1と 3を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外し、Ｂを満たすもの 

□ Possible：Ａのうち 2項目以上を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの 

□ いずれにも該当しない 

 

■ 診断基準に関する事項：診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時期のものを用いても良い 

Ａ．症状 

1.太鼓ばち状指（ばち指） □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

2.長管骨を主とする骨膜性骨肥厚 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

3.皮膚肥厚性変化 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

4.頭部脳回転状皮膚 □ 1.あり □ 2.なし □ 3.不明 

 

 

 

 



 

 1703-0165-000-03 

Ｂ．遺伝学的検査 

遺伝子異常の有無 

異常があった遺伝子には☑を記入する。 
□ 1.あり □ 2.検査範囲内異常なし  □ 3.検査未実施 

□ HPGD □ SLCO2A1 

 

Ｃ．鑑別診断 

以下の疾病を鑑別し、全て除外できる。 

除外できた疾病には☑を記入する。 
□ 1.全て除外可 □ 2.除外不可 □ 3.不明 

□ ① 二次性肥大性骨関節症（secondary hypertrophic osteoarthropathy） 

□ ② 成長ホルモン過剰症および先端肥大症 

③ 骨系統疾患 

 □ ③－1 高アルカリフォスファターゼ血症 

 □ ③－2 カムラティ・エンゲルマン症候群（骨幹異形成症） 

 

■ 重症度分類に関する事項：直近 6か月間で最も悪い状態を記載 

□ 認定基準 1：「皮膚肥厚」で重症度 4かつ「関節症状」で重症度 3を認める場合 

□ 認定基準 2：「リンパ浮腫」で重症度 3または 4、「低カリウム血症」、「非特異性多発性小腸潰瘍症」の 

いずれかを満たす 

□ いずれにも該当しない 

 

症状 重症度 状態 

皮膚肥厚 

□ 0 皮膚肥厚がない 

□ 1 前額に皮膚肥厚がある 

□ 2 前額に皮膚肥厚があり、しわが深い 

□ 3 前額に皮膚肥厚があり、かつ頭部脳回転状皮膚がある 

□ 4 
重症度 3を満たし、頭部脳回転状皮膚病変部に脱毛斑がある 

または、中程度の眼瞼下垂がある 

関節症状 

□ 0 関節水腫なし、可動域制限なし 

□ 1 関節水腫：あり、可動域制限なし 

□ 2 関節水腫：あり、可動域制限あり 

□ 3 罹患関節の運動時痛あり 

 

  



 

 1703-0165-000-04 

リンパ浮腫 

□ 0 下腿の腫脹、浮腫はない 

□ 1 下腿の腫脹、浮腫があるが、正座はできる 

□ 2 下腿の腫脹、浮腫があり、正座ができない 

□ 3 皮膚潰瘍を生じたことがある、または蜂窩織炎の既往がある（1年以内） 

□ 4 
難治性（保存的治療に抵抗性）の皮膚潰瘍、 

あるいは反復する蜂窩織炎（1年以内に複数回）がある 

低カリウム血症 

□ 非該当 

□ 該当 代謝性アルカローシスを伴う低カリウム血症（3mEq/L未満）と診断される 

非特異性多発性 

小腸潰瘍症 

□ 非該当 

□ 該当 非特異性多発性小腸潰瘍症と診断される（注） 

注：診断は指定難病の｢非特異性多発性小腸潰瘍症｣の診断基準による 

 

症状の概要、経過、特記すべき事項など ＊500文字以内かつ 14行以内 

 

 

 

 

 

■ 人工呼吸器に関する事項（使用者のみ記入） 

使用の有無 □ 1.あり 

開始時期 西暦     年   月 
 

離脱の見込み □ 1.あり □ 2.なし 

種類 
□ 1.気管切開孔を介した人工呼吸器 

□ 2.鼻マスク又は顔マスクを介した人工呼吸器 

施行状況 
□ 1.間欠的施行 □ 2.夜間に継続的に施行 

□ 3.一日中施行 □ 4.現在は未施行 

 

  



 

 1703-0165-000-05 

生活状況 

食事 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

車椅子とベッド間の移動 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助  

整容 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

トイレ動作 □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

入浴 □ 自立 □ 部分介助/不可能 

歩行 
□ 自立 □ 軽度介助  

□ 部分介助 □ 全介助 
 

階段昇降 □ 自立 □ 部分介助 □ 不能 

着替え □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排便コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

排尿コントロール □ 自立 □ 部分介助 □ 全介助 

 

医療機関名  

指定医番号           
 

医療機関所在地 
 

 

電話番号            
 

＊ハイフンを除き、左詰めで記入 

医師の氏名 
  

  

記載年月日 西暦     年   月   日 
 

 
・病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いずれの時期のものを用いても 

差し支えありません。（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確認可能なものに限ります。） 

・治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態で、直近 6か月間で最も悪い 

状態を記載してください。 

・診断基準、重症度分類については、 

「指定難病に係る診断基準及び重症度分類等について」（平成 26年 11月 12日健発 1112第 1号健康局長通知）を参照の上、 

ご記入ください。 

・審査のため、検査結果等について別途提出をお願いすることがあります。 



厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
 分担研究報告書 

 
コロナ禍における無痛無汗症患者・家族の実態調査 2023 

 
研究分担者 久保田雅也 島田療育センター 院長 

研究分担者 芳賀信彦 国立障害者リハビリテーションセンター 自立支援局長 
 

 

 

 

Ａ．研究目的 
 新型コロナウィルス感染症は2020年3月
にWHOによりパンデミック宣言がなされ

た。以来３年間でこのパンデミックは様々

な変化を社会と個人にもたらしつつ現在に

至っている。我々はこの誰もが当事者であ

るパンデミックの影響が、神経難病を抱え

る患者家族に特に強く現れるのではと考え、

実態調査を行なってきた。今回は第1回（2
020.10~11、第3波）、第2回(2021.10~11、
第5波)に続く第3回目(2023.2~3、第8波)の
調査である。先天性無痛無汗症 (CIPA)、先

天性無痛症 (CIP)の患者家族の抱える固有

の問題とニーズを洗い出すことと3年間の

変化を見るためにアンケートを施行した。 
 
Ｂ．研究方法 

 CIPA患者家族会に属する48家族（患者57

名）に調査票による無記名式のアンケート

（もしくは同封のQRコードからWebアンケー

ト）を実施した。48家族中28家族（回収率5

8.3%, CIPA26家族、CIP1家族、未確定1家族、

患者31名（15才以下15名、16−19才2名、20

才以上14名）から回答を得た。調査期間は2

023.2.1〜3.31であり、わが国における新型

コロナウィルス感染症の第8波が終息しつ

あるかにみえる時期に相当する。 

 

（倫理面への配慮） 
   本研究は島田療育センター倫理委員会

の承認を受けた。 
 
Ｃ．研究結果 
 患者のコロナ感染は28家族中14家族に認

めたが、酸素投与の必要な重症患者は1人も

認めず。第2回目までの調査では感染者数は

0であったが、今回の結果はオミクロン株の

感染力の強さと重症化率の低さを示してい

る。 
 家族の感じるストレスに関してのアンケ

ートでは第1回目はコロナ禍の状況でスト

レスの増大したstress(+)群は39.5%、ストレ

スは少なかったnon-stress群は26.3%であ

ったが１）、今回の検討ではstress(+)群は34.
5%、non-stress群は20.7%であり、有意な

変化はなかった（図1）。 
 患者の多動等の行動変容に関しては図2
のように今回は第1回目よりも有意に減少

した。 
 患者の夜間覚醒等の睡眠障害に関しては

図3のようにこの3年間で有意な変化はなか

った。新たな薬物使用はない。 
 自由記述には以下のような回答があった。 

 この1年で大変だったこととして 

• 風邪の度に、コロナが疑われて風邪症

状が無くなるまで２週間ほど通学でき

研究要旨 
 我々は誰もが当事者であるコロナパンデミックの影響が、先天性無痛無汗症を抱える患

者家族には強く現れるのではと考え、実態調査を行なってきた。今回は第3回目(2023.2~3、
第8波)の調査である。患者のコロナ感染は28家族中14家族に認めたが、酸素投与の必要な

重症患者は1人も認めず。患者の睡眠障害に関しては3年間で変わらず、行動変容に関して

は有意に減少していた。家族のストレスに関しては変わらず。生活の変容や制限の中で前

向きに現在の状況に対峙していこうというpositiveな姿勢がみられた。孤立しやすい稀少

神経難病において家族会や医療関係者とのつながり、および啓発は重要である。 
 



ないこと(勉強の遅れのほか、親が仕事

を休まざる得なかった) 

• グループホームを利用しているが、本

人は元気でも、利用者や職員もしくは

その家族の方が感染されて、自宅待機

をするのかホームで待機するのかその

都度対応に追われた 

• 親が感染し、子どもに感染させない対

策を講じること 

• 夏の時期にマスクをしていると体温が

上がってしまったこと 

• 入院中の付き添い・面会制限があった 

 この1年でよかったこととして 

• 患者本人がインドアなので外出が減っ

てもストレスを感じていなかった 

• 時間に余裕ができた 

• 後遺症もなく、元気になったこと 

• 家にいることが増えて家族との会話が

増えた 

• 周囲の人たちが力をあわせて支援して

くれたこと 

 
Ｄ．考察 
 長引くコロナ禍の中で感染者を出しなが

ら、新たな日常生活を構築している様子が

うかがえる。コロナ感染自体は重症化する

ことはなかったが、生活上の制限は患者家

族にストレスを与えていると思われた。一

方で今回も第1回目と同様、多くの制限をp
ositiveに捉えている家族がいた。それはこ

の3年間で学んだことでもあるし、パンデミ

ック前から多くの困難に対処してきたレジ

リエンスがそうさせているとも考えられる。 
 疾患の特性としての多動等の行動変容は

この3年間で有意に減少した。制限の多い環

境に対する慣れも生じていることや対処に

余裕が出てきたことも関係すると思われる。 
 睡眠障害に関しては3年間で有意な変化

はなかったが、新たな薬物の使用はなく、

悪化はしていなかった。睡眠障害悪化から

行動変容に向かうことも多いが、今回の調

査ではそういう連鎖はなかった。 
 自由記述では、多くの制限の中でもposit
iveな姿勢を維持し、「あたり前」の生活と

して捉えようとしている姿勢があった。孤

立しやすい神経難病の患者家族にあって制

限の中で何とか外部ともつながっていくこ

とは重要なことである。 
 
Ｅ．結論 
 今回の調査ではコロナ感染は患者家族に

多く認めたが、重症化せず、生活の変容や

制限の中で前向きに現在の状況に対峙して

いこうという姿勢がみられた。孤立しやす

い稀少神経難病において家族会や医療関係

者とのつながり、および啓発は重要である。 
 
 

Ｇ．研究発表 
 1.  論文発表 

 １）Kubota M, Haga N. Impact of the COV
ID‐19 pandemic on families of patients with c
ongenital insensitivity to pain with anhidrosis. 
Ped Int 2023 e15415. 
 

 2.  学会発表 

 なし 
  
 

Ｈ．知的財産権の出願・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 
  

 
 

 



 
     図 1 家族のストレス 
 
 
 

 
図 2 行動変容を認めた患者の割合の 3 年間での変化 
 
 
 

 
図 3 睡眠障害を認めた患者の 3 年間での変化 
 



厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
 分担研究報告書 

 
原発性局所多汗症の治療指針作成、疫学調査に関する研究 

 
研究分担者 横関 博雄 東京医科歯科大学非常勤講師（横関皮膚科クリニック） 

研究分担者 藤本 智子 東京医科歯科大学非常勤講師（池袋西口ふくろう皮膚科クリニック） 

 

 

       

 

Ａ．研究目的 

原発性局所多汗症は、局所性多汗症のう

ち基礎疾患がなく、手、足、腋窩、顔など

の発汗過剰を認める疾患である。局所多汗

症は多汗の症状により、患者は様々な精神

的苦痛を受ける。その内容は仕事、勉強へ

の悪影響、対人関係への支障をきたすなど

であり、QOL を著しく低下させる疾患で

あるといえる。本邦における労働生産性の

低下や多汗症の疫学についての研究の結果

や、新しく原発性腋窩多汗症に対し保険適

用となった治療が加わったことから、現状

の多汗症診療に即した新たな改正を加えた

ガイドライン作成のため、今年度、ガイド

ライン委員会を開催した。 
 
Ｂ．研究方法 

 診療ガイドライン作成（2023 年度） 

前回の 2015年度版から変更点として原発性

腋窩多汗症に対して保険適用の外用抗コリ

ン薬が加わったこと、本邦の疫学について

の新たな知見、多汗症が心理的、社会的な

負荷を負う疾患であることを新たに EBM に

基づいた観点から検証して多汗症の診療ア

ルゴリズムを作成する。さらに多汗症の認

知度を高める活動を行う。 

 

Ｃ．研究結果 

 日本皮膚科学会より原発性局所多汗症診

療ガイドライン 2023 年改訂版(日皮会誌：

133（2），157-188，2023)が公表された。 

 
  
多汗症診療アルゴリズムにおいては、多汗

の部位に対して、費用や身体への侵襲の観

点からリスクの低い治療から行うことを表

記することで、多汗症診療を行う医師、医

研究要旨 原発性局所多汗症は、局所性多汗症のうち基礎疾患がなく、手、足、腋窩、顔

などの発汗過剰を認める疾患である。原発性局所多汗症診療ガイドライン 2015 年改訂版

（日皮会誌 125(7),1379-1400,2015）が頭部・顔面多汗症をくわえた診療ガイドラインと

して改定されたが、2020年より原発性腋窩多汗症に対して抗コリン外用薬が保険適用の治

療薬として新たに選択肢に加わったことよりガイドラインの再度改定が必要となり、今年

度多汗症診療ガイドライン作成委員会により新たに診療ガイドラインを改正し日本皮膚科

学会雑誌に掲載された(日皮会誌: ：133（2），157-188，2023)。新しいガイドラインで

は、本邦における疫学が 2020 年に行われ、原発性局所多汗症の有病率 10.0％(腋窩

5.9％、頭部・顔面 3.6％、手掌 2.9％、足底 2.3％)であり、いまだに医療機関への受診経

験率は 4.6％と低いことが示された。さらに多汗症患者の日常的な精神障害度が高く学校

生活や社会活動においける全般労働障害率は 30.52％、結果的に日本における腋窩多汗症

の生産性損失は 1 カ月あたり 3,1290 億円と推定された。今回原発性腋窩多汗症の治療選

択肢が増えたことで治療アルゴリズムが改定されたこと、関連した多汗症についての疾患

啓発活動や患者への市民公開講座も開催されることで、今後困っている患者が適した治療

にたどり着ける環境が整っていくことが期待される。 



療機関から多汗症診療を行わない医師、さ

らには一般の多汗症患者に対して、世に氾

濫する複数の多汗症治療の選択順序につい

ての一定の方向性を示した。 

 
 

原発性腋窩多汗症は抗コリン外用薬の治

療選択肢が加わったことで、保険適用であ

りかつ複数の良質な論文が存在することか

ら推奨度 B の第一選択肢として診療アルゴ

リズムに組み込まれた。また、実際の臨床

現場において医療機器による保険診療外の

治療が広く行われていることを鑑み、今回

アルゴリズムにその治療選択肢を組み込

み、本文にて良質な報告とは言えず，シス

テマティックレビューもないため，有効性

と安全性に関する結論を 引き出すには不

十分と考えられることを明記した。 

 現時点で手掌足底多汗症と、頭部・顔面

多汗症については前回ガイドラインから新

しい治療法はないことから変わらない運用

となった。また、抗コリン内服薬について

は、脳への移行性の観点から推奨されない

抗コリン薬があることについて明記した。

また、胸部交感神経遮断術については、多

汗症に対して有効であるものの、主に術後

の代償性発汗の合併症がある観点から、そ

の前に神経ブロックや、精神（心理）療法

をためしてもよいことが記載をされてい

る。 

 

Ｄ．考察 
 今回のガイドラインでは、原発席腋窩多

汗症に対する抗コリン外用薬による保険診

療が可能になったことが新しく加わった。

日本皮膚科学会や発汗学会といった学会で

の多汗症に関するシンポジウムや、学会や

製薬会社主催による一般市民向けの公開講

座なども行われるようになってきており、

多汗症の認知度を向上させることで、学校

や社会生活でうける苦痛が理解され環境が

改善されることや、患者が医療機関へアク

セスしやすくなること、さらに費用やリス

クが低い治療から始めることなどといっ

た、正しい情報を今後も広めていく必要が

あると考える。 

 

Ｅ．結論 
 多汗症診療ガイドラインの改定による標

準治療が一般化し多汗症の治療レベルが向

上する。 
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Ａ．研究目的 
 ソフピロニウム臭化物（エクロック®ゲル

5%、以下、本剤）は、原発性腋窩多汗症治

療薬として世界に先駆けて本邦で 2020 年

に承認、販売された。しかし、本邦において

原発性腋窩多汗症患者を対象に実臨床での

本剤の有効性、安全性および患者満足度を

検討した報告はない。今回、本剤による治療

を行った原発性腋窩多汗症患者を対象に、

原発性腋窩多汗症治療における実臨床での

本剤の有効性、安全性および患者満足度を

調査した。 
 
Ｂ．研究方法 

1. 対象患者 
2021年 1月から 9 月の期間にソフピロニウ

ム 臭 化 物 で の 治 療 を 開 始 し た 、

hyperhidrosis disease severity scale
（HDSS）が 3 または 4 の原発性腋窩多汗

症患者とした。 
 
2. 試験方法 
本剤による治療前および治療開始後 4 週時

のHDSS、発汗visual analogue scale（VAS）
お よ び dermatology life quality index
（DLQI）合計スコアを評価した。また、本

剤による治療前および治療開始後 4 週時に

アンケート調査を実施し、治療の患者満足

度などを調査した。 
 

（倫理面への配慮） 

本試験は、愛知医科大学医学部倫理委員会に

て承認を得た（承認番号2021-131）。 
 
Ｃ．研究結果 
1. 患者背景 
本剤による治療を開始した、HDSS が 3 ま

たは 4 の原発性腋窩多汗症患者 46 例を本

試験の解析対象とした。 
 
患者背景は女性割合が 71.7%で、年齢は

34.4±14.7 歳（平均値±標準偏差 [SD]）で、

HDSS が 3 の患者が 82.6%と大部分を占め

ていた。これまで多汗症での受診歴がない

患者が 87.0%であり、前治療法は市販の制

汗剤が 60.9%で最も多かった。本剤による

治療が保険適用で受けられることを知った

情報源は、医師が 91.3%であった。 
 
2. 有効性 
a) HDSS 
4 週時の HDSS が 1 または 2 に改善した患

者割合は 82.6%であった。 
 
b) 発汗 VAS 
発汗 VAS（平均値±SD）は、治療前が 7.3

研究要旨 
HDSS が 3 または 4 の原発性腋窩多汗症患者 46 例に対し、実臨床でのソフピロニウム臭

化物の有効性、安全性、患者満足度を調査した。治療開始後 4 週時に HDSS が 1 または 2
に改善した患者割合は 82.6%で、発汗 VAS、DLQI 合計スコアは治療前と比較して有意に

改善した。全体の 95.7%（44/46 例）が外用を継続することができた。患者満足度は「非常

に満足」、「比較的満足」が全体の 58.7%と半数以上であった。効果を実感した時期は治療

開始後 1 週間以内が 67.4%と早期であり、良かった点は「塗るだけで手軽に治療ができる」

と 60.9%が回答しており、これらが患者の満足感に寄与した可能性がある。 



±1.7、治療開始後 4 週時が 4.2±2.5 であ

り、4 週時に有意に改善した。 
 
c) DLQI 合計スコア 
DLQI 合計スコア（平均値±SD）は、治療

前が 6.5±5.4、治療開始後 4 週時が 2.3±
2.9 であり、4 週時に有意に改善した。 
 
3. 患者アンケート 
a) 治療満足度 
治療満足度（単一回答）は、「非常に満足」、

「比較的満足」と回答した患者割合が

58.7%であり、過半数を占めた。 
 
b) 治療効果を実感できた時期 
治療効果を実感できた時期（単一回答）は、

「外用開始 1週間後」が 32.6%で最も多く、

次いで「外用した当日」と「外用開始 2～3
日後」が各 17.4%と多かった。 
 
c) 腋窩多汗症で困る場面および治療を受

けて良かったと感じる点 
治療前の調査での腋窩多汗症により困る場

面（3 項目までの複数回答）は、「着る服が

限定される」が 78.3%で最も多く、次いで

「ワキのにおいが気になる」が 60.9%と多

かった。治療開始後 4 週時の調査での治療

を受けて良かったと感じる点（3 項目までの

複数回答）は、「塗るだけで手軽に治療がで

きる」が 60.9%で最も多く、次いで「ワキの

においが気にならなくなった」が 39.1%、

「着る服を選ぶことができるようになった」

と「1 日に何度も制汗剤を塗る手間がなくな

った」が各 30.4%と多かった。 
 
4. 安全性 
「外用後の現在の皮膚の状態はどれにあた

りますか」に対する患者の回答（単一回答）

は、「かゆみや発赤はない（毎日外用しても

かぶれ症状はない）」が 78.3%（36/46 例）、

「かゆみや発赤はあるが我慢できる程度

（我慢しながらほぼ毎日外用できる）」と

「かゆみや発赤で毎日外用することができ

ない（週 2～3 回ぐらいは外用できる）」が

各 8.7%（4/46 例）、「かゆみや発赤で外用を

中止した」が 4.3%（2/46 例）であった。 
 
Ｄ．考察 
全体の 87.0%がこれまでに多汗症での受診

歴がない原発性腋窩多汗症患者であった。

多汗症に対する前治療法は市販の制汗剤が

60.9%で最も多く、塩化アルミニウム溶液外

用は 21.7%、A 型ボツリヌス毒素局注療法

は 6.5%であった。Fujimoto らが実施した

疫学調査では、原発性局所多汗症患者のう

ち医療機関を受診したのはわずか 6.3%で

あったことが示されており、本試験におい

ても原発性腋窩多汗症患者の多くが医療機

関を受診していない実態が示唆された。ま

た、本剤が保険適用であることについて、

91.3%の患者が医師から情報を得ていたこ

とから、原発性腋窩多汗症が医療機関で保

険適用により治療できることがほとんど認

知されていないと考えられた。 
 
有効性において、治療開始後4週時にHDSS
が 1 または 2 に改善した患者割合は 82.6%
であった。発汗 VAS および DLQI 合計スコ

アでも 4 週時に有意な低下が見られ、本剤

が実臨床でも有効性を発揮することを支持

する結果であった。 
 
患者の治療満足度において、「非常に満足」、

「比較的満足」と回答した患者割合が

58.7%と半数以上が本剤による治療に満足

していた。治療効果を実感できた時期は、治

療開始後 1 週間以内であった患者割合が

67.4%を占めており、本剤の治療効果はおよ

そ 1 週間以内の早期に認める患者が多い結

果が得られた。治療を受けて良かったと感

じる点は、「塗るだけで手軽に治療ができる」

が 60.9%で最も多かった。腋窩多汗症で困

る場面は、「着る服が限定される」が 78.2%、

「ワキのにおいが気になる」が 60.9%で 1、
2 番目に多い回答であり、治療を受けて良か

ったと感じる点は「ワキのにおいが気にな

らなくなった」が 39.1%、「着る服を選ぶこ

とができるようになった」が 30.4%で 2、3
番目に多い回答であった。これらの結果か

ら、早期に治療効果が実感できる点や、治療

の簡便さ、腋窩多汗症で最も困る場面で治

療効果を実感できた患者が多かったことが

患者の満足感に寄与した可能性がある。 
 
安全性において、かゆみや発赤で外用を中

止したと回答した患者は 4.3%のみであっ

た。従来の外用治療薬である塩化アルミニ

ウム溶液と比較すると、本剤の外用による



かゆみや発赤はかなり少ないと感じる。ま

た、かゆみや発赤があっても軽度の患者が

多く、95.7%の患者は本剤の外用を継続する

ことができていた。したがって、本剤を処方

する際にはかゆみや発赤などが発現し得る

ことを患者と共有し、十分に注意しながら

適切に使用することで、実臨床においても

ほとんどの患者が本剤による継続的な治療

を行うことが可能であると考える。 
 
Ｅ．結論 
 本試験より、本剤の実臨床での有効性と安

全性を支持する結果が得られ、患者アンケー

ト調査から、本剤による治療の満足度は高い

と考えられた。今後、実臨床において本剤の

有効性と安全性のエビデンスを集積し、日本

人の原発性腋窩多汗症患者での適切な使用

法を検討することで、患者満足度をさらに向

上させることが期待できる。 
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