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研究要旨 
表皮水疱症は遺伝的素因により全身の皮膚や粘膜に水疱やびらんを生ずる疾患である。本症の原因解明は著し

く進歩を遂げたが、本邦における全国疫学調査は 25 年前に施行されたのが最後である。本研究は指定難病とな

っている表皮水疱症の全国疫学調査で、現在の対象基準が現状に合致しているか、病型の頻度、在宅処置の必要

性、等について最新の情報を把握することが目的である。全国疫学調査は患者数を推計する一次調査と臨床疫学

像を調査する二次調査からなる。一次調査の対象施設は全国医療機関から病床規模別に層化無作為抽出された施

設と全大学病院の皮膚科、日本皮膚科学会認定皮膚科主研修施設および全国の公立小児病院の皮膚科を含む 992

施設である。対象は 2019年 1 月 1 日～2019 年 12 月 31 日の 1 年間に当該疾患で受療した患者とし、2020年 1 月

に全国疫学調査を開始した。一次調査は 6 月に終了、回収数は 634 科、回収率は 63.9%、報告患者数は 468 例で

あった。8 月末までに届いた二次調査票 422 例を確認し、一次二次調査の結果を基に 1 年間に当該疾患で受療し

た患者数を推計した。2019年の 1 年間に全国の病院を受療した患者数は 590 人(95%信頼区間 470‐710 人)と推計

された。病型別には単純型 165 人(95%信頼区間 130‐200 人)、接合部型 55 人(95%信頼区間 20‐90 人)、栄養症

型 340 人(95%信頼区間 260‐420 人)、その他(キンドラー症候群、不明)30 人(95%信頼区間 15‐45 人)と推計され

た。二次調査票は分析継続中である。 

 
共同研究者 
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A.研究目的 
表皮水疱症は遺伝的素因により全身の皮膚や粘膜

に水疱やびらんを生ずる疾患である。本症の原因解明

は著しく進歩を遂げたが、本邦における全国疫学調査

は 25 年前に施行されたのが最後である。本研究は指

定難病となっている表皮水疱症の全国疫学調査で、現

在の対象基準が現状に合致しているか、病型の頻度、

在宅処置の必要性、等について最新の情報を把握する

ことが目的である。本調査は一次調査で患者数を推計

し、二次調査で臨床疫学像を把握する。 

 

B.研究方法 
本調査は患者数を推計する一次調査と臨床疫学像

を把握する二次調査で構成される。本調査は「難治性
疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究
皮膚疾患に関する研究班(難病疫学班)」が作成したマ
ニュアル 1)に沿って難病疫学班と共同で実施した。 
一次調査の対象施設は難病疫学班で全国医療機関

から病床規模別に層化無作為抽出された施設、および
全大学病院の皮膚科、日本皮膚科学会認定皮膚科主研
修施設および全国の公立小児病院の皮膚科を含む
992 施設である。 
診断基準は当班で作成されたものを用いた。一次調

査の対象は 2019年 1月 1日から 2019年 12月 31日の
1 年間に表皮水疱症の診断基準に該当する患者数と
し、全国調査依頼状、診断基準、一次調査票を 2020
年 1 月 6 日に郵送にて発送した。2 月 14 日に未回答
の施設に再依頼を行った。 
二次調査の対象は一次調査で「患者あり」の回答が

あった施設の診療録である。一次調査で該当症例のあ
った施設に随時二次調査票を送付した。二次調査では
以下の一式を送付した。二次調査依頼状、二次調査票、
3 例以上の施設に二次調査個人票の「調査対応番号」
と「カルテ番号」の対応表、他の医療機関への試料・
情報の提供に関する記録、所属機関長へ届けていただ
く書類として、他の医療機関への既存試料・情報に関
する届出書、情報公開文書、弘前大学の倫理審査委員
会承認の写しと同研究計画書、返信用封筒である。 
 二次調査票の項目は二次調査票の項目は 1.患者基
本情報(生年月、性別、家族歴、発症年齢、身障者手
帳の有無、等級、2. 診断基準、3．病型、4．臨床症
状及び検査所見、5.重症度スコア、6．合併症、7. 在
宅医療に関する情報等である。二次調査票は担当医が
記入し、順天堂大学衛生学講座に返送され、入力され
た。 
（倫理面への配慮） 
本調査の実施計画は弘前大学(番号 2019-1079、令和

元年 9 月 26 日及び 2019-1102 令和元年 11 月 22 日)、

順天堂大学(順大医倫第 2019153 号、2019 年 11 月 11

日)の倫理審査委員会の承認を得た。東邦大学医学部、

大阪大学医学部、慶応大学医学部、名古屋大学医学部

においても倫理審査の承認を得ている。 
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C.研究結果 
一次調査は 2020 年 6 月 24日に終了した。病床規模

別の対象科数、抽出率、抽出数、回収数、回収率を表

1 に示す。回収数は 634 科、回収率は 63.9%、報告患

者数は 468 例であった。報告患者 468 例の多くは大学

病院からであった。 

8 月末までに届いた二次調査票 422 例を確認し、一

次二次調査の結果を基に 1年間に当該疾患で受療した

患者数を推計した(表 2)。2019 年の 1 年間に全国の病

院を受療した患者数は 590 人(95%信頼区間 470‐710

人)と推計された。病型別には単純型 165 人(95%信頼

区間 130‐200 人)、接合部型 55 人(95%信頼区間 20‐

90 人)、栄養症型 340 人(95%信頼区間 260‐420 人)、

その他(キンドラー症候群、不明)30 人(95%信頼区間

15‐45 人)と推計された。現在二次調査の分析を継続

中である。 

 

D.考察  

本調査で 2019 年の 1 年間に全国の病院を受療した

患者数は 590人(95%信頼区間 470‐710人)と推計され

たが、2015～18 年度の指定難病表皮水疱症の医療費受

給者数は 299～332 人/年、2012～14 年度の特定疾患表

皮水疱症医療費受給者数 347～366 人/年で、今回の患

者数推計値は受給者数よりも約 2 倍弱程度多かった。

この理由として表皮水疱症は指定難病ではなく小児

慢性特定疾病で受給されている方がいることや軽症

の方が指定難病の受給申請をしていないことなどが

考えられる。 

本調査の一次調査回収率は 63.9%と良好で、1994 年

に実施した全国調査 2)の回収率(62.4%)よりも高かっ

た。1994 年に実施した表皮水疱症全国調査では患者数

推計値は 4 年間で 570 人(95%CI: 500～640 人)、1 年

間で 330 人(95%CI: 280～390 人)と推計されている。

参考までに 1984 年に実施された表皮水疱症全国調査

では 8 年間で 670～920 人と推計されている。 

本調査結果は 1994 年に実施した全国調査の 1 年間

の患者数推計値 330人よりも 4年間の推計値 570人に

近い値であった。一般的に有病率が上がる(患者数が

増加)理由として、死亡率が低下(生存率の上昇)し罹

病期間が延長すると患者数は増加する。また、軽症者

が多く見つかった場合も有病率は上昇する。2007 年に

表皮水疱症友の会（DebRA Japan）が設立され疾患の

認知度が上昇したことも寄与した可能性がある。複数

の要因が考えられるが、25 年前の全国調査結果との違

いについては更なる考察が必要である。 

1994 年の全国調査で 4 年間の病型別推計患者数は

単純型 180 人、接合部型 40 人、優性栄養症型 120 人、

劣性栄養障害型 190 人、その他 40 人であった。今回

の調査では単純型がやや減少し、接合部型と栄養型が

やや増加しているように見えるが、大きな変化はない

と思われる。 

難病対策を講ずるには疾患の実態を把握しなけれ

ばならない。患者数と臨床像は最も基本的な情報で、

特に稀少難病は全国レベルでの症例集積が不可欠で

ある。全国の多施設を対象に情報を収集し、その結果

を診療に携わる医師や患者、難病対策を行う行政等に

還元する意義は大きい。本調査結果は信頼性の高い基

礎情報となる。 

 

E.結論 
本研究は指定難病となっている表皮水疱症の全国

疫学調査で、一次調査で患者数を推計し、二次調査で
臨床疫学像を把握することが目的である。一次調査の
対象施設は全国医療機関から病床規模別に層化無作
為抽出された施設と全大学病院の皮膚科、日本皮膚科
学会認定皮膚科主研修施設および全国の公立小児病
院の皮膚科を含む 992 施設である。対象は 2019 年 1
月 1 日～2019 年 12 月 31 日の 1 年間に当該疾患で受
療した患者とし、2020 年 1 月に表皮水疱症の全国疫
学調査を開始した。 

一次調査は 2020年 6月に終了し、回収数は 634科、

回収率は 63.9%、報告患者数は 468 例であった。8 月

末までに届いた二次調査票を確認し、一次二次調査の

結果を基に 1年間に当該疾患で受療した患者数を推計

した。2019 年の 1 年間に全国の病院を受療した患者数

は 590 人(95%信頼区間 470‐710 人)と推計された。 

病型別には単純型 165 人(95%信頼区間 130‐200 人)、

接合部型 55 人(95%信頼区間 20‐90 人)、栄養症型 340

人(95%信頼区間 260‐420人)、その他(キンドラー症

候群、不明)30 人(95%信頼区間 15‐45 人)と推計され

た。現在二次調査の分析を継続中である。 
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表 1 表皮水疱症の全国疫学調査一次調査層別対象数、抽出率及び回収状況 
   (2020年 6月 24日最終) 
 

皮膚科調査対象機関 

(層) 
対象科数 抽出率 抽出数 

回収数 

(6/24 最終) 

回収率 報告患

者数 

医学部附属病院 134 100% 134 111 82.8% 406 

500 床以上の一般病院 241 100% 241 160 66.4% 31 

400～499 床の一般病院 234 100% 234 148 63.3% 14 

300～399 床の一般病院 353 50.1% 177 105 59.3% 8 

200～299 床の一般病院 339 23.3% 79 42 53.2% 0 

100～199 床の一般病院 815 11.0% 90 49 54.4% 1 

99 床以下の一般病院 563 5.2% 29 15 51.7% 0 

特別階層病院 8 100% 8 4 50.0% 8 

合計 2687 36.9% 992 634 63.9% 468 

 
  
表 2 表皮水疱症の 2019 年 1 年間の受療患者数推計結果 

 推計受療患者数 95%信頼区間 

表皮水疱症 590 人 470～710 人 

病

型

別 

 

単純型 

接合部型 

栄養症型 

その他(キンドラー症候群、不明) 

165 人 

 55 人 

340 人 

 30 人 

30～200 人 

20～ 90 人 

260～420 人 

15～ 45 人 
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表皮水疱症 590 人 470～710 人 

病

型

別 

 

単純型 

接合部型 

栄養症型 

その他(キンドラー症候群、不明) 

165 人 

 55 人 

340 人 

 30 人 

30～200 人 

20～ 90 人 

260～420 人 

15～ 45 人 

 
 


