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研究要旨  

本研究の目的は本邦における掌蹠角化症の実態解明と新規薬物治療の開発である。われわ

れはかつて先天性爪甲硬厚症の全国疫学調査を行い、その後引き続いて掌蹠角化症の診断基

準と重症度分類を作成してきた。また掌蹠角化症の一次全国疫学調査も実施した。さらに、

EBMの手法を用いて、掌蹠角化症の診療・治療についても検討を加えてきた。並行して、掌

蹠角化症のうち、一定の他臓器に異常をともなう希少疾患である掌蹠角化症症候群について

その定義付けをおこなった。令和 2年度は、これまでに設定してきた掌蹠角化症の治療に関

する具体的なクリニカルクエスチョンについて、推奨文、同意度、推奨度を決定することを

試みた。令和 3年度は、これらの研究結果をまとめ、診療ガイドラインを作成した。令和 4

年度は、掌蹠角化症レジストリ（疾患登録システム）を構築することを目的として、その準

備に着手した。 

A. 研究目的 

 掌蹠角化症とは、主として先天的素因によ

り、手掌と足底の過角化を主な臨床症状と

する一連の疾患群である。掌蹠角化症の特

徴は症状が多彩なことである。掌蹠にのみ

過角化が限局する狭義の掌蹠角化症以外に、

掌蹠外の皮疹を伴う病型もある。臨床所見

のみで病型を決定するのは困難な場合が多

く、遺伝歴の詳細な聴取、患者病変皮膚の

病理組織像（H.E.染色ならびに特殊染色）の

検討、最終的には遺伝子変異の同定が必要

となることが多い。さらに掌蹠角化症の診

断を困難にしている原因の１つにその病型

が多数存在することである。代表的な病型

として、長島型掌蹠角化症、Vörner 型びま

んせい掌蹠角化症（Unna-Thost 型を含む）、

線状掌蹠角化症などがある。個々の病型自

体の患者数はそれ程多くはなく、診断基準

の作成にあたっては、実際の皮膚科臨床の

現場で役立つような診断基準を作成するこ



 

 

 

とを心がけた。掌蹠角化症主要病型として

は、わが国での発症頻度も考慮して、Vörner

型びまんせい掌蹠角化症（Unna-Thost 型を

含む）、長島型掌蹠角化症、Bothnia 型掌蹠角

化症、Greither 型掌蹠角化症、Meleda 病、限

局型掌蹠角化症、線状掌蹠角化症、先天性

爪甲厚硬症、Cole 病、点状掌蹠角化症、指

端断節型（ Vohwinkel ）掌蹠角化症、

Papillon-Lefèvre 症候群を選定した。われわ

れはすでに過去の研究で得られた結果をま

とめ、掌蹠角化症診療ガイドライン（掌蹠

角化症診療の手引き）を作成している。令

和 4 年度は近い将来、患者のレジストリを

実施することを前提にその具体的な項目立

てを考えた。 

 

B. 研究方法 

 すでに作成済みの診療ガイドラインを参

考にしてレジストリの項目立てを決定した。 

（倫理面への配慮） 

 今回の研究は、文献調査だったので、倫

理面への配慮は行わなかった。 

 

C. 研究結果 

 レジストリとはある特定の疾患に罹患し

た患者を登録し、（1）患者数、患者分布を

把握、（2）疾患に関する種々のデータ（臨

床所見、検査データ、治療内容、予後など）、

（3）新薬の治験、臨床研究に役立たせるこ

とを目的としたデータベースである。登録

患者に関する事項として「病院名」、「部署」、

「担当者（主治医）」、「メールアドレス」、「電

話番号」を、主治医に登録してもらうこと

にした。患者についての事項としては、「生

年月日」、「性別」、「家族歴」、「家系図」を

選んだ。病名診断についての事項は以下の

ごとくとした。「掌蹠の角質肥厚」、「乳幼児

期に発症し長期間にわたり症状が持続する

かどうか」、「掌蹠角化症に特徴的な病理学

的事項（過角化・表皮肥厚・顆粒変性）が

存在するかどうか」、他臓器病変の有無、も

し他臓器病変が存在する場合はその「具体

的な疾患名」も登録してもらうこととした。

とりわけ掌蹠角化症に合併してくる他臓器

病変のうちでは「難聴」が、重要であるの

で、「難聴」を独立した項目として設定する

こととした。特記すべき事項として「増悪

因子の存在：高温・多湿、機械的刺激」「局

所の合併症の存在：細菌・真菌・ウイルス

による二次感染」「掌蹠の皮疹の分布パター

ン」をその項目とした。「病名診断」では、

掌蹠角化症ガイドライン（掌蹠角化症診療

の手引き）中の病名診断を踏襲し、「掌蹠の

角質肥厚」「乳幼児期に発症し長期間にわた

り症状が持続する」「明らかな鶏眼・胼胝・

ウイルス性疣贅の除外」の諸条件のすべて

を満たし「病理学的事項」をも、満たすも

のを掌蹠角化症として診断することにした。

原因遺伝子が同定されているものについて

は別項目として、取り扱うこととした。掌

蹠 角 化 症 の 臨 床 上 特 徴 と し て の

「Transgrediens」「土踏まずの病変」「爪甲硬

厚症」「巨大鶏眼」「疼痛」も項目に含むこ

ととした。掌蹠角化症を構成する大部分の

疾患は単一遺伝子疾患である。よって遺伝

子検査を行うことが重要なので、「遺伝子検

査（実施の有無）」も項目としてあげた。「病

因遺伝子同定」「病因遺伝子が同定できた場

合の具体的遺伝子名」「重症度」も項目に含

むこととした。臨床現場では、患者に対し

て治療を行わねばならない。「実施した治療」

の内訳としては「レチノイド内服」「活性型

ビタミン D3 外用」「ベタメタゾンジプロピ

オン酸エステル含有活性型ビタミン D3 外

用」「サリチル酸ワセリン外用」「アダパレ

ン外用」「ステロイド外用」「抗生物質軟膏



 

 

 

外用」「抗真菌剤外用」「切削法」「遺伝カウ

ンセリングの実施」「その他の治療内容、及

び効果」も項目として入れた。実際に回答

するときには、これらの項目はプルダウン

メニューから選ぶことができるする予定で

ある。 

 

D. 考察 

 掌蹠角化症はわが国において推定患者数

が 1 万人程度と考えられている。今回、掌

蹠角化症患者のレジストリを構築する手は

じめとして、その具体的な項目立ての概略

を決めることができた。この項目立ては、

掌蹠角化症患者レジストリを構築するとき

に役立つと考えられる。 

 

E. 結論 

 われわれは、掌蹠角化症患者のレジスト

リの具体的な項目立てを作成することがで

きた。これは令和 4 年度の成果である。 
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