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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

総括研究報告書 

 

稀少難治性皮膚疾患に関する調査研究 

 

研究代表者 秋山真志 名古屋大学大学院医学系研究科皮膚科学分野 教授 

（研究期間: 令和 2年 4月 1日から令和 5年 3月 31日） 

 

 研究要旨  

本研究班は、稀少難治性皮膚疾患を対象とし、全国調査等による科学的根拠を集積、エビデン

スに基づいたガイドラインの作成・改訂を進め、医療情報提供と社会啓発活動を通して医療の質

の向上に寄与し、研究成果の国民への還元を目的とする。全国調査等による疫学動向の統合的な

分析、全国の患者レジストリの拡充、関連学会や患者会のサポート等を通じた継続的な医療情報

提供と啓発をまとめ上げ、患者の治療に有用となる新規治療法の準備に繋げることで、稀少難治

性皮膚疾患対策に貢献することが目標である。皮膚科としてオールジャパン体制で多数の疾患に

ついてレジストリをまとめ、さらに、研究班全体として患者・家族向けのセミナーを行い、得ら

れた研究成果を患者に還元する。併せて、新規治療の準備に向け、医師主導治験を立案し、推進

していく。 

3年間の成果として、稀少難治性皮膚疾患である 8疾患全てにおいて、診療ガイドラインの策

定・改訂に向けた、全国疫学調査、QOL調査、レジストリの作成を順調に進め、学術的観点から

多くの英文論文を発表した。先天性魚鱗癬では、病型ごとの最新の分類基準、病態メカニズム、

診断基準、治療法についての総説を英文誌に発表し、グローバルスタンダードとしての新規診断

基準、病型分類の確立と国際的診療レベルの向上に貢献した。天疱瘡について、海外では 2002

年頃から治療抵抗性および難治性の症例に対する抗 CD20 抗体のリツキシマブによる治療が行わ

れてきたが、本研究班を中心に計画された医師主導治験の結果をもとに、本邦でも難治性天疱瘡

に対するリツキシマブ治療の保険適用が拡大された。保険適用の拡大により、重症・難治性の天

疱瘡患者への治療選択肢が増え、患者の QOL向上に資する成果につながった。先天性魚鱗癬と膿

疱性乾癬については、本邦で報告のなかった病因遺伝子による患者を報告し、診断基準の改訂に

つながる成果が得られた。類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）の薬剤性類天疱瘡（糖尿病治療

薬 DPP4 阻害剤による類天疱瘡）診療ガイドライン補遺版を作成し、日本皮膚科学会の承認を受

けた。表皮水疱症の全国疫学調査を実施し、新しい病型分類に基づく患者数を明らかにした。膿

疱性乾癬の患者 QOL調査では、診療状況の調査結果を英文論文で発表した。難病診療に関する啓

発活動の一環として、COVID-19感染拡大状況を踏まえて、天疱瘡、類天疱瘡、膿疱性乾癬の免

疫抑制療法中の患者と診療を行う医師向けの情報と、ワクチン接種についての情報を研究班のホ

ームページで発信した。開催したオンライン形式の一般市民向けのセミナーでは、表皮水疱症、

先天性魚鱗癬、遺伝性血管性浮腫について参加者から多くの質問があり、反響が大きかった。 

本研究の成果により、稀少難治性皮膚疾患の実態把握、臨床現場における問題点抽出、情報の

統括と共有化が進み、日本国全体での診療水準向上が期待され、成果を国民の健康生活に還元で

きる。来年度以降は新しい研究班となるが、診断・治療の進歩を通じ、継続して難病対策貢献を

めざす。 
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寄附講座教授 

照井 正 日本大学医学部教授（研究所） 

秀 道広 広島大学大学院医系科学研究科 

教授 
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Ａ．研究目的 

本研究班は、稀少難治性皮膚疾患を対象

として、全国調査などによる科学的根拠を

集積し、エビデンスに基づいたガイドライ

ンの作成・改訂を推進するとともに、医療

情報提供と社会啓発活動を通して医療の質

の向上を図り、国民への研究成果の還元を

促進することを目的とする。日本皮膚科学

会を中心に関連学会と強く連携して質の高

い診療ガイドラインを作成・改訂するとと

もに、グローバルな情報発信に努める。あ

わせて、ガイドライン最適化のための治療

法の検討、診断の正確性の向上などを目的

とした臨床研究を施行する。各疾患の疫学

動向を統合的に解析し、全国の患者レジス

トリの基礎を固めるとともに、患者会のサ

ポートなどを通じて、継続的に医療情報提

供と社会啓発に貢献する。 

 

1.各疾患群の研究目的 

[天疱瘡]  
以前の研究から、治療によって天疱瘡の活

動性病変を持たなくなった症例でも、約

40％で血清中のデスモグレイン（Dsg）に

対する自己抗体が検出されることが示され

ている。そこで本年度は、寛解中またはス

テロイド減量中の天疱瘡患者において、血

清中の自己抗体が陽性となった場合にどの

ように考えればよいか、という指針を検討

する目的で研究を行った。 
さらに、治療導入期の臨床症状スコアの推

移が、初期治療への反応性および追加治療

の必要性の評価に利用できるかを検討する

ため、2012年から2018年に慶應義塾大学

病院皮膚科で初期治療を受けた天疱瘡患者

67名、水疱性類天疱瘡患者47名を後方視的

に解析した。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
①2017年に「類天疱瘡（bullous pemphigoid, 
BP）（後天性表皮水疱症を含む）診療ガイ

ドライン」を作成して以後、DPP-4阻害薬関

連水疱性類天疱瘡（DPP-4iBP）の報告は増

加し、知見が集積されつつあることから、

DPP-4iBPの現時点での標準的な診断と治

療ガイドラインを提示することを目的とし

た。 
②COVID-19ワクチン接種後に類天疱瘡の

発症や悪化がDPP-4i-BPで有意に観察され

るかどうか、また免疫再構築炎症症候群

（IRIS）の重篤な転帰が特定のサイトカイ

ンプロファイルによって予測できるかどう

かを検討した。 
③また近年、免疫チェックポイント阻害薬

（ICI）投与後に生じた類天疱瘡（ICI関連

類天疱瘡）の報告が増加しており、発症頻

度はICI投与患者の約0.4～1%との報告も

あり、その病態や発症リスク因子、適切な

対処方法を明らかにすることが喫緊の課題

となっている。そのため、国内での状況を

把握すべく全国調査を行う予定で、令和４

年度は国内12施設を対象に予備調査を開始

した。また、近年増加し治験が集積されつ

つあるICI関連類天疱瘡の現時点での標準

的な診療ガイドラインを提案すべく、クリ

ニカルクエスチョン（CQ）を設定し、文

献検索を実施した。 
[膿疱性乾癬]  
①日本人の汎発型膿疱性乾癬（generalized 
pustular psoriasis：GPP）の患者について

遺伝子検査を実施して遺伝子型を決定し、

さらに臨床症状や治療経過なども含めて検

討を行い、得られた成果を診断基準・重症度

分類およびガイドラインの改訂の際に反映

させることを目的とした。計12名のGPPの
患者の遺伝子解析を行い、計3名の患者に遺

伝子変異を同定した。特に1名の患者には

MPO遺伝子にミスセンス変異p.R590Lを

ホモ接合型で同定した。令和4年度は、この

MPO遺伝子変異に着目し、患者皮膚での

MPOの発現パターンと好中球細胞外トラ

ップ（NETs）の形成能を解析することを目

的とした。 
②本邦では大都市圏と地方において大病院

へのアクセスのしやすさが異なる。また、

皮膚科医は大都市に偏在する傾向がある。

そのためGPPの診療に地域差があることが

危惧されるが、今までに地域差に注目した

研究はない。本研究の目的はGPP診療の地

域差に関しGPPを診療している皮膚科医を
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対象としたアンケートを行い、問題の有無

を明らかにすることであった。 
[表皮水疱症]  
患者参画型医学研究プラットフォームであ

るRUDY JAPAN との協働の元、2020年夏

季より表皮水疱症患者のQOLの程度や季節

変動要因によるQOLへの影響を把握するた

めに疾患横断的QOL評価法（WHO-QOL26）
および皮膚疾患特異的QOL評価法（DLQI）
を利用してQOL調査（以下、現行QOL調査）

を進めている。しかし調査参加者からはそ

れら質問票の質問項目が当事者の日常と乖

離があるという意見が多く見られ、それら

質問票では表皮水疱症特有の多岐に渡る困

難を十分に把握しきれていない可能性が考

えられた。そのため、表皮水疱症特異的な項

目はどのような項目が挙がるのかを別途検

討し、患者の日常を正確に反映させた表皮

水疱症特異的なQOL質問票開発を検討する

必要がある。 
そこで我々は、表皮水疱症特異的なQOL質
問票開発を見据え、新たな研究を起ち上げ

た。本研究では、表皮水疱症患者の様々な

困難を十分に把握することを大枠として、

具体的な研究目的の検討等、全ての研究プ

ロセスにおいて患者視点を反映するために

患者が参画し、研究者と患者の協働による

患者参画型研究を実施した。 
[先天性魚鱗癬]  
本研究の目的は、先天性魚鱗癬の各病型の

症例・家系における病因、病態を解明し、

病型毎の臨床疫学像、患者重症度、QOLを
全国規模で調査、解析し、その結果から、

我々が策定した診断基準、並びに、患者の

重症度分類の妥当性を検証し、さらに、診

療実態、治療の効果と安全性等の先天性魚

鱗癬診療ガイドラインの策定に必要なデー

タを得ることであった。 
[弾性線維性仮性黄色腫]  
本研究では、本邦の全国実態調査と弾性線

維性仮性黄色腫 (Pseudoxanthoma 
elasticum; PXE)の責任遺伝子である

ABCC6 遺伝子解析の結果を基に、診断基

準、重症度判定基準を作成し、診療ガイド

ラインを作成することによって、最新の臨

床研究に基づいた質の高い診療の普及を目

的としている。また、PXE の啓蒙を行い

つつ、病体メカニズムを明らかにし、重症

度の規定因子や予後予測因子を特定して、

新規検査法や治療法の開発を目指した。 
[眼皮膚白皮症]  

日本人における眼皮膚白皮症

（oculocutaneous albinism；OCA）の頻度

は、数万人に１人といわれており、そのた

めに日常診療で遭遇することは比較的稀で

あり、十分な知識と経験を持っている医療

関係者は少ない。しかし、患者に遭遇した

時には、診療ガイドラインを参考にするこ

とにより、診断・診療、患者への生活指導

を適切に行うことが可能となる。そこで、

眼皮膚白皮症診療ガイドラインならびにそ

の補遺の啓発・普及を行い、本症に対する

医療レベルの均てん化を行った。また、サ

ブタイプにより予後が異なるため、遺伝子

診断により眼皮膚白皮症サブタイプを早期

に診断し、合併症についての計画的な対策

が推奨されることを広報した。 

[遺伝性血管性浮腫]  

本研究ではより良い（HAE：Hereditary 

angioedema）治療体制の構築のため、情報

通信技術(ICT：Information and 

Communication Technology)を利用して患

者参加型のレジストリを構築し、我が国に

おける HAE診療の実情を正確に把握し、課

題を明らかにすることを目的とした。 

 

2.共通研究課題 

対象疾患の臨床疫学像の確認は当班の方針

を決定する上で基本情報であり、ガイドラ

イン作成・改定時の必須情報である。全国

疫学調査や指定難病臨床調査個人票データ

を用いて、各疾患の臨床疫学像を把握し

た。 

[天疱瘡の症例登録と疫学解析]  
天疱瘡は昭和50年に特定疾患となった。難

病の医療費自己負担軽減のため申請時に提

出される臨床調査個人票は2014年までの特

定疾患56疾患については厚労省でデータベ

ース化されていたが、2015年の難病法施行

に伴い、新しい指定難病データベースが稼

働した。指定難病、天疱瘡は難病法施行時

に重症度の改訂が行われ、改定された重症

度が認定基準に加えられた。本研究は難病

法施行前後の天疱瘡医療受給者の疫学像の

変化を確認することを目的とした。 
 

Ｂ．研究方法 

班員の所属施設を拠点として、対象とな
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っている各疾患について臨床研究に取り組

んだ。得られた成果を患者に還元するた

め、積極的に症例登録や生体試料収集を進

めるとともに、医療情報共有と社会啓発活

動を継続的に展開する。 

1.各疾患群の研究方法 

[天疱瘡] 
①2019年1月1日から2020年6月10日までに

慶應義塾大学病院皮膚科を受診した天疱瘡

患者を、組み入れ基準に従って登録し、臨床

症状スコア（PDAI）、血清検査結果、治療

内容、転帰等のデータを後方視的に抽出し

た。また、Dsg3およびデスモコリン3（Dsc3）
組み換え蛋白で表面をコーティングした磁

気ビーズを用いて、その凝集を阻害する効

率を評価することにより、尋常性天疱瘡患

者の活動期と寛解期の血清中に含まれる自

己抗体の水疱作成能力（病原性）の比較を行

った。 
②2012年から2018年にかけて慶應義塾大

学において、天疱瘡・類天疱瘡診療ガイドラ

インに基づいて、初期治療としてPSL 
1mg/kg/日内服で治療を開始し、臨床症状ス

コアである天疱瘡のpemphigus disease 
area index（PDAI）または類天疱瘡の

bullous pemphigoid disease area index 
(BPDAI)で中等症/重症に分類される尋常性

天疱瘡（PV）、落葉状天疱瘡（PF）、水疱

性類天疱瘡（BP）の症例に対して後方視的

に解析を行った。 
天疱瘡の重症度は、PDAIに基づいて、8点以

下が軽症、9-24点が中等症、25点以上が重症

と定義された。類天疱瘡の重症度は、過去の

報告を参考に、皮膚（びらん・水疱）のスコ

アは、軽症14点以下、中等症15-34点、重症

35点以上、皮膚（膨疹・紅斑）のスコアは、

軽症19点以下、中等症20-34点、重症35点以

上とされた。BP患者の多くは粘膜症状を持

たなかったため、BPDAIの粘膜スコアにつ

いては検討しなかった。 
治療効果は、週ごとのPDAI（天疱瘡）およ

びBPDAI（類天疱瘡）の変化で評価した。

治療開始日をDay0とし、ガイドラインで推

奨されているように、新しい病変が形成さ

れなくなり、既存病変が治癒しはじめる時

期である”disease control”を達成できない

場合、原則として初期治療から14日後

（Day14）にステロイドパルス療法、IVIG
やPEなどの追加治療を検討した。急速な病

勢の増悪のため、Day14以前に追加治療を

受けた症例もあった。治療経過の履歴は医

療記録から検索し、患者を以下の2グループ

に分けて検討した。 
A群: 初期治療のみで疾患コントロールが

達成され、治療維持期に入りステロイド減

量が進められた症例 
B群: 初期治療7日目（Day7）以降に追加治

療が必要となった症例。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
①協力が得られた施設へ調査票を送り、水

疱性類天疱瘡（BP）と診断された時点での

DPP-4阻害薬内服の有無、臨床症状スコア

（BPDAI）、自己抗体価などについての調

査を計画した。具体的には、好中球リンパ球

数比(NLR)、抗BP180抗体、DPP-4i中止後の

合併症を25例のDPP-4i-BPを対象にステロ

イド全身投与有無群で90日以上観察し検討

した。 
難治性疾患政策研究事業の一環として行っ

たBPを対象とした全国調査結果を勘案し、

DPP-4iBPの診断および標準的治療法を示

すためのガイドライン補遺版（案）を作成し

た。 
②2021年1月1日から2022年7月31日までに

川崎医科大学附属病院を受診した類天疱瘡

（DPP-4i-BPを含む）患者63名を対象に、

COVID-19ワクチン接種後の疾患再燃や新

規発症の頻度を患者の診療録を基盤に、単

施設後向観察研究を実施した。Moderna 
mRNA-1273ワクチンまたはPfizer 
BNT162b2ワクチンのいずれかを少なくと

も1回投与された患者のみを対象とした。

ワクチン接種後の疾患フレアと新規発症の

類天疱瘡を正確に評価するため、調査は最

後のワクチン投与からおよそ4週間後に聞

き取り調査をした。 
③ICI関連類天疱瘡の実態を把握し診療ガ

イドラインの最適化に資するデータを得る

ために、以下のClinical question (CQ)を設

定し、調査票を作成した。 
CQ1 どういう患者にICI類天疱瘡が生じや

すいのか（患者背景、癌種など）？ 
CQ2 ICIを中止すると類天疱瘡は改善する

か？ 
CQ3 ICIを中止すると癌の予後はどうなる

か？ 
CQ4 ICIを使用しながら類天疱瘡を治療し

た場合、類天疱瘡は改善するか？ 
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CQ5 ステロイド内服治療を行った場合、

癌の予後はどうか？ 
[膿疱性乾癬] 
①山口大学医学部附属病院を受診したGPP、
遺伝性血管性浮腫I型および弾性線維性仮性

黄色腫の患者および患者の家系のメンバー

から末梢血を採取し、ゲノムDNAを抽出し

た。その後、抽出したゲノムDNAを用いて、

各疾患の原因遺伝子のエクソンおよびエク

ソン・イントロン境界部をPCR法で増幅し、

サンガー法で塩基配列を解析した。 
MPO遺伝子変異を同定したGPPの患者、

遺伝子変異を有さないGPPの患者および尋

常性乾癬（PV）の患者の皮膚生検組織を

用いて、抗MPO抗体と抗シトルリン化ヒ

ストンH3（H3Cit）抗体を用いた免疫組織

化学染色を行った。 
②～④同意をいただいた施設でGPP患者、

医師のアンケート調査を行った。 
⑤GPPに対して生物学的製剤とGMAを併

用した患者を報告した。 
[表皮水疱症] 
①2020年1月に全国疫学調査を開始し、一

次調査は2020年6月に終了した。二次調査

票は8月末までに422例 (一次調査報告数の

90.2%)回収され、重複等を除く411例を分

析対象とした。 
②Web上で同意を得た18歳以上の表皮水疱

症患者を対象に、春、夏、秋、冬の年4
回、疾患横断的QOL評価法（WHO-
QOL26）および皮膚疾患特異的QOL評価

法（DLQI）を利用して2020年夏季より

QOL調査を進めている。2021年夏季まで

に43名が参加しており、暫定的にその回答

結果を分析した。 
RUDY JAPANに参加している患者を対象

として本研究への参加者を募り、参加の意

思を示した患者に参加してもらう。患者参

加者（以下患者パートナー）は研究の立案

段階から結果の利用・活用方法までの全て

の研究プロセスにおいて参画し、研究者と

ともに数か月に一度程度のビデオ会議に参

加する。このビデオ会議では研究者と患者

パートナーが双方向に議論を交わし、内容

は録画、会議中のメモとして記録し研究担

当者が記録されたデータを分析する。 
[先天性魚鱗癬] 
①薬剤の治療効果と安全性に焦点をあてた

臨床実態調査の準備のため、全国の大学皮

膚科を含む199施設をリストアップし、一次

調査、二次調査票の集計と解析を行った。 
②以前我々は、アトピー性皮膚炎類似の皮

疹、曲折線状魚鱗癬、陥入性裂毛を特徴と

する魚鱗癬症候群であるネザートン症候群

の患者群で、食物および環境アレルゲンに

対するアレルギー疾患発症のリスクが高い

ことを報告した（天谷班）。ネザートン症

候群の2症例、Conradi-Hünermann-
Happle（CHH）症候群の1症例に、イン

ターロイキン4（IL-4）/インターロイキン

13（IL-13）経路を阻害するデュピルマブ

を投与する臨床観察研究を行い、その薬効

と副作用発現の有無を検討した。 
③本疾患についての啓発を目的として、一

般市民、医師を対象とした公開講座、シン

ポジウムを開催した。 
④集積した先天性魚鱗癬症例・家系の中

で、追加の遺伝学的解析により新たに病因

を解明した家系について、詳細な機能解析

と臨床情報の検討を行った。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 
PXEと診断された患者を本邦の重症度基準

に沿って分類し、統計学的に解析したデー

タをレジストリとして構築し、データベー

スへの登録を行った。また、患者血漿中の

抗石灰化タンパクを解析し、重症度や予後

予測因子の特定を試みるほか、トランスク

リプトーム解析により、病体メカニズムの

解明を目指した。さらに、新たな検査法と

しての高解像度末梢骨用定量的CT（HR-
pQCT）を用いた評価が可能かどうかを模

索した。 
[眼皮膚白皮症] 
①眼皮膚白皮症診療ガイドラインおよび同

補遺を主に医療従事者に学会や研究会の講

演を通じて解説・広報を行った。 
②また、我々の施設では眼皮膚白皮症を含

む遺伝性色素異常症症例の遺伝子診断を行

っていることから、その結果をレジストリ

に追加していく。 
[遺伝性血管性浮腫] 
大阪大学（医の倫理と公共政策学教室）と

共同研究で、すでに先行して稼働している

オンラインのレジストリシステム（Rudy） 

を雛形とし、HAEに適した質問票の絞り込

みや AE-QoL（AE-QoL：angioedema 

quality of life questionnaire）票（日

本語版）を作成した。すでに日本版 Rudy
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を用いて大阪大学で研究している他の希少

疾患のレジストリシステムを元に、2018

年 11月より HAE での運用を開始した。 

本疾患では「発作の記録」と「患者 QOL調

査」の２つを調査項目として設けている。

「発作の記録」は発作を生じた部位、治療

の状況、薬剤、経過などに関する質問であ

る。「患者 QOL調査」は AE-QOL という質

問票に沿って QOL 障害に関するアンケート

に解答してもらう。 

 

2.共通研究課題 

[症例登録と疫学解析] 
1. 表皮水疱症全国疫学調査二次調査(在宅

医療を含む臨床疫学像)を実施した。2. 厚
労省に7疾患の指定難病データベースの利

用申請を行った。本データを用いて難病法

施行に伴い重症度分類が改定された疾患(天
疱瘡)の臨床疫学像の確認、3疾患について

難病法施行前後の臨床疫学像の変化を確

認、先天性魚鱗癬と表皮水疱症については

全国調査結果との比較をした。4. 2019年9
月に指定難病天疱瘡データの利用申請を行

い、2020年10月に2015～17年度のデータ

を入手した。衛生行政報告例で1975年～

2019年度の天疱瘡医療受給者証所持者数の

推移を確認し、入手した各年のデータ数を

確認した。本データで2012、2015～17年
度の天疱瘡受給者の性別年齢分布、病型別

の割合、治療状況等を比較し難病法施行前

後の変化を確認し、重症度については2015
～17年度の変化を確認した。 
 

（倫理面への配慮） 

本研究は、人を対象とする生命科学・医

学系研究に関する倫理指針（令和３年文部

科学省・厚生労働省・経済産業省告示第１

号）、遺伝子治療等臨床研究に関する指針

（平成３１年厚生労働省告示第４８号）､

厚生労働省の所管する実施機関における動

物実験等の実施に関する基本指針（平成１

８年６月１日付厚生労働省大臣官房厚生科

学課長通知）に基づき、倫理委員会の承認

を得た上で行う。研究参加者は本研究に関

して十分な説明を受け、自由意思により参

加同意を得る。個人情報等インターネット

上でのデータのやり取りは暗号化された

SSL 通信で行われ、登録データは高いセキ

ュリティ体制の下保管し、情報を保護し、

情報の漏えいや流出を防ぐ。登録症例のプ

ライバシーは、氏名を明記せず暗号化し、

入力されたコンピュータはインターネット

に接続せず、またパスワードで厳重に管理

している。多施設患者登録ならびに遺伝子

解析については、患者より文書で同意を得

てから行っている。なお、各分担施設に関

しても同様に行う。また、小児例への配慮

として、インフォームドアセンド文書を作

成している。以下は、各施設における倫理

規定による承認。 

《名古屋大学》 
先天性魚鱗癬における表皮の脂質組成に関

する研究（2013-0279）、遺伝性皮膚疾患の

網羅的遺伝子解析（2016-0412）、ネザート

ン症候群患者における臨床症状の経時的観

察（2018-0282）、先天性魚鱗癬の診療実態

に関する全国調査（2020-0573） 
《川崎医科大学》 
川崎医科大学・同附属病院倫理委員会承認

番号：2626, ,3830, 5508 
《慶應義塾大学》 
「稀少難治性皮膚疾患臨床統計調査研究計

画」(承認番号20090016) 
「天疱瘡における遺伝的背景の検索」(承認

番号20090066) 
「患者検体を用いた自己免疫性皮膚疾患発

症機序の解明」（承認番号20120180） 
「ステロイド治療抵抗性の自己免疫性水疱

症患者を対象とした維持投与を含む

Rituximab治療 Rtx-BD Trial 2」（承認番

号20140238） 
「自己免疫性水疱症患者のQOL調査」（承

認番号20170010） 
「水疱性類天疱瘡の病態解明を目指した多

施設共同研究」（承認番号20160352） 
《順天堂大学》 
順天堂大学(順大医倫第2019148号、2019
年11月1日) (順大医倫第2019153号、2019
年11月11日) (順大医倫第 2020287 号、

2021 年 3 月 4 日)(研究課題番号M19-
0161、2021年12月2日) の倫理審査委員会

の承認を得た。 
《山形大学》 
山形大学医学部倫理委員会の規則に従い、

承認されている（H29-319）。方法やリスク

を説明の上、本人あるいは親権者から同意

文書に署名をもらう。個人の特定がなされ

ないように十分な配慮を行なう。 
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《長崎大学》 
１．多施設患者登録システムによる、弾性線維

性仮性黄色腫患者の臨床像、自然経過、予

後、病因、治療の反応性の解析（2019年7月12

日～2029年3月31日、承認番号20190701） 

2. 弾性線維性仮性黄色腫の皮膚病変に関す

る研究：HR-pQCTによる石灰化病変の評価

（2019年3月12日〜2025年3月31日、許可番号

19031108） 

3. トランスクリプトーム解析による皮膚疾患の

臓器特異的な病態解明（2018年8月24日〜

2028年3月31日、許可番号20181011） 

《広島大学》 
AE-QoL日本語版の信頼性と妥当性を評価

する研究については広島大学を主施設とす

る多施設共同研究として広島大学臨床研究

倫理審査委員会の承認を経て実施した（承

認番号：C-20）。 
《北海道大学》 
「自己免疫性水疱症の発症メカニズムの解

明」（承認番号 医15-025） 
「水疱性類天疱瘡の病態解明を目指した多

施設共同研究」（承認番号 自016-0061） 
「DPP4阻害薬関連類天疱瘡の実態調査」

（承認番号 自018-0018） 
「自己免疫性水疱症の多施設共同レジスト

リ研究」（承認番号 自018-0244） 
北海道大学病院倫理委員会承認番号：生

022-0142 
《日本大学》 
①日本大学医学部附属板橋病院倫理委員会 

研究課題名「汎発性膿疱性乾癬患者のQoL
調査」承認（2015年12月29日RK-151110-
3）承認を得て実施した。 
日本大学医学部附属板橋病院倫理委員会に

おいて研究課題名「汎発性膿疱性乾癬の診

療状況のアンケート調査」として承認を得

て実行した。(承認日：2021年9月27日、承

認番号RK-210927-1） 
日本大学医学部附属板橋病院倫理委員会に

おいて研究課題名「汎発性膿疱性乾癬診療

における地域差の調査」として承認を得て

実行した。(承認日：2022年12月23日、承

認番号RK-221213-8） 
《山口大学》 
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）。対

象者全員に対し、書面を用いたインフォー

ムド・コンセントの後に試料採取および解

析を行った。 
《大阪大学》 
web会議の動画データ、ICレコードで録音

された音声データを共同研究機関で分析す

る場合は、これらのデータが厳密には匿名

化できないため、使用後速やかに削除する

ことで個人情報の保護に努める。本研究は

大阪大学医学部倫理委員会の承認を得てい

る（承認番号：18340(T1)-8）。 
《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) 
 

Ｃ．研究結果 

1.各疾患群の研究 

[天疱瘡] 
①患者が寛解に入ったと認められた時点

で、Dsgに対する血清自己抗体は、調査対

象となった132例中72例（54.5％、

positive group; PG）で検出され、60例
（45.5％、negative group; NG）では検出

されなかった。PGとNGの予後を比較する

と、プレドニゾロンを5mg/日に減量でき

る症例の割合（p＝0.885）と再発率（p＝
0.279）は、両群間で有意差は見られなか

った。一方で、PGではステロイド内服を

中止できた症例は少なかった（p＝
0.004）。PGで病勢の強い活動期と寛解期

が比較できた33例では、全例で寛解期の血

清抗Dsg抗体価が活動期より低下してい

た。また、Dsg/Dscビーズ凝集解析を用い

た病原性評価で、活動期に比べて寛解期の

血清では有意にビーズ凝集阻害効率が低下

していた（p＜0.001）。ただし、寛解期の

血清でも9例中7例で依然として病原性を有

しており、抗Dsg抗体の抗体価をそろえて

病原性を評価すると、活動期と寛解期では

ほぼ同等であることがわかった。 
②天疱瘡については、合計67名の患者（男

性35名、女性32名、平均56.4歳）が対象と

なり、その内訳はPV44名、PF23名であっ

た。治療開始前の平均PDAIは32.4（範囲

9-86）であり、重症39例、中等症28例であ

った。追加治療を必要としたのは29例
（43.9％、PV17例、PF12例、男性18例、

女性11例）で、ステロイドパルス療法が7
例、PEが19例、IVIGが20例で、14例では

これらの治療が併用された。追加治療を必
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要とした29例のDay0におけるPDAIの平均

は38.4で、追加治療を必要としなかった38
名のPDAIの平均（27.8）より有意に高か

った（P=0.028）。 
BPの方は、47名（男性23名、女性24名、

平均年齢72.3歳）について検討された。治

療開始前のBPDAIは、びらん・水疱

（erosion/blister, E/B）は36.0±17.5（平

均±SD）、膨疹・紅斑

（urticaria/erythema, U/E）は24.0±17.3
であった。追加治療を必要としたのは12例
（25％、男性8例、女性4例）で、ステロイ

ドパルス療法が9例、 PEが10例であり、7
例でこれらの追加治療が併用された。 
③2003年以降の天疱瘡の医療受給者数は

年々増加し、2014年には約6000例となって

いた。2015年の難病法施行に伴い、天疱瘡

の認定基準に重症度が加わり、受給者数の

減少が予想されたが、2017年末まで移行措

置が取られていたため2016年度の受給者数

は5693例と大きな変化はなかった。しかし、

移行措置が終了した2017年度は受給者数

3347例と大きく減少した。 
入手した臨床調査個人票データの入力率は

約6割と思われた。2017年に50歳代の女性が

やや減少し80歳以上の男性の割合がやや増

加していた。性比(男/女)は2012年0.69、2017
年0.75といずれも女性の方が多かったが、

2012年と比べて2017年はやや男性が増加

していた。それ以外の変化はほとんど認め

られなかった。 
病型別にみると2012年と2017年で尋常性

天疱瘡の割合がやや増加していたが大きな

変化は認められなかった。 
重症度は難病法施行時に改訂されたため、

移行措置がとられていた2015年と移行措置

が終了した2017年を比較したところ、軽症

者の割合に減少傾向が認められた。 
大量ガンマグロブリン静注療法は2015年以

降に加わった項目である。ステロイド治療

実施割合は新規・更新ともに、2012年と比

べて2015年にやや減少したが、更新例では

2016年以降に増加していた。大量ガンマグ

ロブリン療法の実施割合は更新例で増加し

ていた。血漿交換療法およびステロイドパ

ルス療法の実施割合は更新例で2012年と比

べて2015年以降、やや増加していた。免疫

抑制剤は2012年と比べて新規・更新とも

2015年以降に実施割合は増加し、更新例は

2015年以降も増加傾向であった。 
治療実施のうち改善した割合は2012年と比

べて2015年以降にステロイド治療、血漿交

換療法、ステロイドパルス療法、免疫抑制剤

の更新例で低下していた。2015年以降の受

給者数の減少は治療による改善例であった

可能性も考えられるが引き続き詳細な検討

が必要である。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
①Baselineと薬剤中止後4週以内のNLRが

高値であることと変動は、DPP-4i中止後の

予後と合併症に関連していた。DPP-4i-BP
ステロイド投与群で感染症IRISを発症し１

年以内に死亡例が４例みられた。 
全国調査の結果、2016年においてDPP4iBP
はBP全体の34.1%あり、non-DPP4iBPより

男性に多く、非炎症型皮疹の割合が高いこ

とが示された。また治療において17.6％の

DPP4iBPは，DPP-4iの摂取を中止した後，

全身性コルチコステロイドおよび／または

補助療法を必要とせずに，自然寛解を達成

した。自然寛解に要した期間は、平均±

SD2.87 ± 2.9 monthであった。DPP4iBP
はステロイド内服を選択されない傾向にあ

ったが、一方で、DPP4阻害薬内服の有無は

BPDAIと抗BP180抗体価に関与せず、

DPP4iBPは軽症というわけではなかった。

治療法をサポーティブケア(ステロイド内服

を使用しない治療）を選択した群と全身性

副腎皮質ホルモンおよび/または補助療法を

選択した群間で多変量解析したところ、抗

BP180 NC16a抗体陽性は全身性副腎皮質

ホルモンおよび/または補助療法を必要とす

るオッズ比は高く2.2であった。一方、

DPP4i-BP以外の非炎症性BPでは、副腎皮

質ステロイドやアジュバント療法を必要と

するオッズ比は、非DPP4i-BP、DPP4i-BP
ともに0.49と0.26と低かった。DPP-4iとし

て最も多く使用されたのはビルダグリプチ

ン（37.2％）、次いでリナグリプチン（23.8％）、

シタグリプチン（13.8％）、テネリグリプチ

ン（12.3％）であった。ビルダグリプチンや

リナグリプチンの使用に伴うBPの症例は、

同時期の日本での処方頻度を考慮しても頻

度が高い結果であった。 
②ワクチン接種後に類天疱瘡が新規発症ま

たは 再燃した症例は8例、ワクチン接種後

に再燃のない類天疱瘡は33例であった。ワ

クチン接種後に類天疱瘡の新規発症・再燃
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があった8名中2名（25％）、ワクチン接種後

に再燃がなかった33名中11名（40.7％）が、

組み入れ時にプレドニゾロン(PSL)を5mg
以上服用していた。ワクチン接種後に類天

疱瘡の新規発症・再燃があった8名中6名
（75％）、ワクチン接種後に再燃がなかった

33名中5名（15％）がDPP-4iを服用していた。

DPP-4iを服用していない特発性類天疱瘡患

者35名中2名（5.7%）で再燃が確認された。

一方、DPP4iを服用していた11名中6名
（54.5%）は、再燃または新規のDPP-4i-BP
があった（P<0.05）。次に、DPP-4iとPSL
の内服がワクチン後の再燃発症に影響を及

ぼすかどうかを調べるため、多重ロジステ

ィック解析を行った。モデルχ2検定の結果、

PSLの投与（p=0.5883）では有意差は認めら

れなかったが、DPP-4iの投薬（p=0.0149）
では、オッズ比18.5となった。したがって、

COVID-19ワクチンによる類天疱瘡は、特発

性類天疱瘡よりもDPP-4i-BPでより頻繁に

発生したことが示唆された。これら8人の患

者のうち、ワクチン接種前3ヶ月以内に増悪

した患者はおらず、ワクチン接種前に免疫

抑制剤を一時的に中止または減量した患者

もいない。したがって、COVID-19ワクチン

による類天疱瘡の誘発は、特発性類天疱瘡

よりもDPP-4i-BPの方が頻度が高いことが

わかった。 
1例のみ重度の類天疱瘡を呈し、補助療法

を必要とした。2例はサポーティブケア

(PSLを使用しない軽微な治療)のみで治癒

し、6例はステロイド内服療法を必要とし

た。オープンレセプトデータに基づく処方

日数から推定すると、日本で最も使用され

ているDPP-4iはsitagliptin（57.6％）、

vildagliptin（22.7％）、linagliptin
（14.7%）で、DPP-4i使用と類天疱瘡発症

リスクの関連は有意で、我々の観察結果と

一致した。ワクチン初回投与後に3例、2回
目投与後に2例、3回目投与後に4例の類天

疱瘡の発現または悪化が認められた。注目

すべきは、1回目のワクチン投与後に類天

疱瘡が悪化しても、2回目の投与は施行さ

れていたことで、1例を除き、両方の投与

後に疾患の悪化を示した患者はいなかっ

た：1例は、ワクチン2回目と3回目の投与

後に類天疱瘡が悪化した。ワクチン接種か

ら発症までの潜伏期間の平均値（範囲,
日）は32日（1-74）、中央値（IQR）は18

日（5-60）であった。類天疱瘡発症時に

DPP4iを服用していた患者は6名であっ

た。平均（範囲）および中央値（IQR）の

投薬期間は、それぞれ48（2-103）カ月お

よび48（8.5-87.5）カ月であった。血清サ

イトカイン値は、4人の患者で異なる時期

に測定された。ワクチン接種後の類天疱瘡

の悪化または新規発症の発生は、DPP-4i
の投与期間が長い類天疱瘡患者において、

投与期間が短い患者よりも頻繁に観察され

た。これらの患者であっても、ワクチン接

種時の類天疱瘡が安定していれば、疾患悪

化事象は減少していた。 
③ICI関連類天疱瘡の全国調査および診療

ガイドラインの提案について、2022年度

は、予備調査として調査票を全国11施設に

送付した。これまでに5施設から計8例の情

報を収集した。ICI関連類天疱瘡診療ガイ

ドラインに関しては、設定した6つのCQに

関してPubMedや医学中央雑誌で渉猟した

文献をもとに推奨文と解説を作成してい

る。 
[膿疱性乾癬] 
①疱疹状膿痂疹（妊娠を契機に発症した

GPP）の患者1名のCARD14遺伝子に、既知

のミスセンスバリアントp.D176Hがヘテロ

接合型で同定された。さらに、1名の高齢発

症のGPPの患者では、MPO遺伝子に新規の

ミスセンスバリアントp.R590Lがホモ接合

型で同定された。一方、他の患者には、解析

した5つの遺伝子のいずれにも変異が同定

されなかった。MPOは、MPO変異陰性の

GPP患者の海綿状膿疱およびPV患者の微

小膿瘍内の好中球に豊富に発現が認められ

た。一方で、MPO変異陽性のGPP患者にお

けるMPOの発現量は著しく低下していた。

H3Citに関しては、PV患者の微小膿瘍内で

はびまん性に強く発現が認められたが、

GPPの患者では、MPO変異の有無に関わら

ず、海綿状膿疱内でのH3Citの発現は散在

性に認められた。 
②GPP患者のQOL調査を行い、2003～7年
までに集めたデータと2016～19年までに集

めた結果を比較したところSf-36v2のすべ

ての項目にて値が改善しており、8項目中4
項目は統計学的に有意に改善していた。 
③日本皮膚科学会の定める臨床研修指定施

設（641施設）アンケートを送付し、349施
設（54.4%）から回答を得た。患者の数は計
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874名であり、男性406名、女性332名、不明

35名であった。病型分類では急性型（von 
Zumbusch）が736名、疱疹状膿痂疹が31名、

稽留性肢端皮膚炎の汎発化が15名、小児膿

疱性乾癬が40名、不明が44名であった。診

療に際しガイドラインを参考にしているか

との問いに対し（GPP患者を診察している

施設のみが回答）、「はい」が183施設、「い

いえ」が11施設であった。 
 GPPの重症度判定に使用している基準は

本邦のガイドラインによる基準が120施設、

GPPGAスコアが19施設、GPPASIが11施設、

Psoriasis Area and Severity Index（PASI）
が64施設、いずれも使用していないが29施
設であった。（複数回答可） 
 本邦のガイドラインに戻づく重症度分類

では軽症は397名、中等症は59名、重症は

37名、不明（本邦の重症度を使用していな

い含む）は53名であった。 
④日本皮膚科学会の定める臨床研修指定施

設（641施設）アンケートを送付し、295施
設（46.0%）から回答を得た。 
1) 回答施設の区分 
地域区分ごとでは大都市が88施設（29.8%）、

地方都市が147施設(49.8%)、過疎地域が60
施設(20.3%)であった。このうちGPP患者を

診療している施設は大都市が 44 施設

（73.3%）、中核都市が76施設(51.7%)、過

疎地域が56施設(63.6%)であり過疎地域の

施設の方がGPP患者を診察している割合が

多かった（Chi-squared test, p<0.01）。 
2) 患者情報 
患者の情報は各地域から計314名分収集で

きた。地域区分ごとでは大都市が106名
（33.8%）、地方都市が160名(51.0%)、過疎

地域が48名(15.3%)であった。患者の受診区

分（紹介受診または直接来院）で紹介受診患

者は大都市においては80名(75.5%)、中核都

市においては120名(75.0%)、過疎地域では

27名(56.3%)であり、過疎地域において直接

受診の割合が多かった（Chi-squared test, 
p<0.01）。また、診断までに受診した病院数

は大都市が平均2.03施設、地方都市が2.01施
設、過疎地域が1.72施設であった。これらの

平均値は統計学的に有意な差があった

（Brown-Forsythe test、p=0.0035）。紹介

受診の場合に紹介元が皮膚科医である場合

は大都市が23/80名、地方都市が100/120名、

過疎地域が4/27名であり統計学的に有意差

がなかった（Chi-squared test, p= 0.9487）。
紹介医の診断がGPPである割合は大都市が

34/80名、地方都市が64/120名、過疎地域が

23/27名であり統計学的に有意差がなかっ

た（Chi-squared test, p= 0.0537）。 
3) 地域格差に対する考え 
診療に地域差があると考える医師は148名
中97名であった。内訳は大都市が35/44名、

地方都市が41/76名、過疎地域が21/28名で

あり統計学的に有意差があった（Chi-
squared test, p= 0.0089）。理由は96名から

回答があり、大病院へのアクセスの問題が

32名(33.3%)、皮膚科専門医へのアクセスの

問題が37名(38.5%)、経済的な問題が5名
(5.2%)、地域医療を担う医師におけるGPP
の疾患概念の認知度の問題が27名(28.1%)
であった。 
⑤GPPに対して生物学的製剤とGMAを併

用した2症例を報告した。 
[表皮水疱症] 
①一次調査の回収数は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。 
二次調査の調査時年齢は男女とも5歳未満

が最も多く、15歳未満の割合は全体の43.8%
であった。性比(男/女)は0.9で女性がやや多

かった。発症年齢は男性97.2%、女性94.7%
が5歳未満、男性93.9%、女性89.2%が1歳未

満であった。病型別割合は劣性栄養障害型

32.6%、単純型28.0%、優性栄養障害型20.4%、

接合部型6.3%、孤発性栄養障害型5.8%、キ

ンドラー症候群1.0%、不明5.6%であった。

家族歴は男性の36.6%、女性の44.4%に認め

られた。身障者手帳ありの割合は全体の

5.8%であった。重症度は56.2%が重症、中等

症23.4%、軽症20.4%で、病型別に重症の割

合が高かったのは劣性栄養障害型91.6%、接

合部型88.5%であった。 
②QOL調査について、2021年夏季までの回
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答者は43名（女性25名、男性18名）で、女

性では30歳代が6名（24.00%）、40歳代が7
名（28.00%）、50歳代が4名（14.00%）、男

性では、50歳代が7名（38.89%）、30歳代が

4名（22.22%）であった。病型では単純型が

6名（14.95%）、栄養障害型（優性型）が9
名（20.93%）、栄養障害型（劣性型）が20
名（46.51%）、栄養障害型（遺伝型不明）

が4名（9.3％）、接合部型が4名（9.40%）で

あった。一般日本人のWHO-QOL26として、

WHO-QOLプロジェクトで公開されている

公知データと表皮水疱症患者の比較では、

全体平均、全体的なQOL、全体的な健康状

態、身体的領域、心理的領域、環境領域では

いずれの場合においても表皮水疱症患者の

平均値が低い結果であった。 
【第一回検討会：現行QOL調査の質問票に

対する検討】、【第二回検討会：研究テーマ

の検討と研究成果の利用】、【第三回検討会：

研究テーマの検討】と合計3回の検討会を開

催した。前述した現行QOL調査で使用して

いる質問票について、WHO-QOL26は疾患

種に関わらない全般的な生活の質を、DLQI
では皮膚疾患による日常生活の障害度を測

定することが可能である。DLQIにおいては

皮膚疾患を対象としているため、表皮水疱

症はその範囲内ではあるが、第一回検討会

の議論では、それら現行のQOL質問票への

問題点が指摘された。 
[先天性魚鱗癬] 
①臨床実態調査は一次調査と二次調査を経

て、情報収集をすべて完了した。二次調査

において返信を得られた全140例につい

て、対象外疾患や重症度スコアの欠測例を

除外した患者群に対して、統計学的解析を

施行中である。 
②ネザートン症候群の2症例に、インター

ロイキン4/インターロイキン13経路を阻害

するデュピルマブが奏功し、毛髪症状と皮

膚症状を大きく改善できたことを報告し

た。また魚鱗癬症候群の一型である

Conradi-Hünermann-Happle（CHH）症

候群の症例にもデュピルマブが奏功し、皮

膚症状を大きく改善できた。 
③オンライン形式の一般市民向けのセミナ

ーでは、参加者から多くの質問があり、反

響が大きかった。 
④本邦では稀なNIPAL4遺伝子変異による

症例の情報を得て、解析することができ

た。また本邦では初の報告となるSREBF1
変異による魚鱗癬症候群、AD-IFAPの母

娘例を発表した。さらに、本邦で初めてと

なる、AP1B1遺伝子変異による

MEDNIK(mental retardation, 
enteropathy, deafness, peripheral 
neuropathy, ichthyosis and 
keratoderma)-like症候群を同定し、報告

した。2家系のSelf-healing collodion baby
患児にCYP4F22遺伝子の病的バリアント

を複合ヘテロ接合体で同定した。別の7歳
の魚鱗癬患児では、過去に報告のある

KLK11遺伝子のミスセンスバリアント

c.149G>A p.(Gly50Glu)をヘテロ接合体で

同定した。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 
本研究における最終目標である、診療ガイ

ドラインおよびその英訳化は既に終了して

いる。現在はレジストリ登録に向けて再編

集を行っている。HR-pQCTについては、

皮内の石灰化の程度を定量化することで重

症度の客観的評価を行うべく、現在４症例

目を施行中である。トランスクリプトーム

解析では3例のRNAseqを終了し、候補と

なるタンパクの発現を検証している。 
[眼皮膚白皮症] 

①日本皮膚科学会総会や各地方会等におい

て本ガイドラインの内容について解説した。

また、眼皮膚白皮症患者会である日本アル

ビニズムネットワークの代表者とメールに

て連絡を取り合い、引き続きコロナ禍収束

後に具体的なサポートについて相談するこ

ととした。 

②患者レジストリについては、日本各地か

らコンサルテーションがあり、遺伝子診断

を実施した。 

[遺伝性血管性浮腫] 

①Rudy Japan のレジストリにも採用した血

管性浮腫患者の QOL 障害を客観的かつ特異

的に把握する質問票（AE-QoL：angioedema 

quality of life questionnaire）の日本語

版について、その信頼性、妥当性を検証する

研究をおこなった結果、原語版（ドイツ語）

と同様に日本語版も良好な信頼性と妥当性

を持つことが証明された。 

②RUDY Japan を利用し、2019 年 1 月から

2021 年 3 月までに登録された HAE 患者 13

名を対象とした。Webアンケートにより、発

作の詳細や QOL 低下の程度を調査した。合
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計 58件の発作記録が登録され、質問票には

24 件の自己申告データが蓄積された。発作

の時間帯は午前 6～7 時、午後 4～8 時頃に

ピークがあり、58件の発作記録のうち 38件

（65.5％）でなんらかの治療を受けていた。

発作のうち 24件（41.4％）が自宅で治療さ

れていた。治療薬は、C1-INH 製剤が 14回、

ブラジキニン拮抗薬が 26 回使用されてい

た。発症から回復までの時間は、ブラジキニ

ン拮抗薬を使用した症例では半数が 30 分

以内であったのに対し、C1-INH製剤では 30

分以上かかるものがほとんどだった。QOLの

低下は、特定の質問票である AE-QoL（血管

性浮腫 QOL質問票）を用いて評価し、24回

の累積発作を評価した。総スコアは 37.1±

22.9であり、特に疲労・気分領域と恐怖・

羞恥心のスコアが高いことがわかった。HAE

は時間帯に関係なく、様々な部位で突然の

浮腫を生じ、高い QOL（生活の質）障害を引

き起こすことが明らかとなった。 

 

2.共通研究課題 

[症例登録と疫学解析] 天疱瘡、表皮水疱症

の欄にまとめて記載。 
 

Ｄ．考察 

 3年間の総括について以下に述べる。 

1.各疾患群の考察 

[天疱瘡] 
①寛解期の天疱瘡患者においても一定の割

合で血清中に抗Dsg抗体が検出されるとい

う、以前の報告と一致していた。再発に注

意しながらステロイドを減量していくこと

が可能であること、血清抗体価に応じて水

疱形成能力も低下していることなどが示唆

され、寛解中に血清自己抗体が検出された

症例に関する重要な知見が得られた。 
②天疱瘡・類天疱瘡の治療導入期におい

て、臨床症状スコアであるPDAI/BPDAIを
定期的に評価することの有用性を検証し

た。その結果、ステロイドと免疫抑制薬の

みの治療を受けている患者（A群）は、疾

患のコントロールに追加治療（PE、ステ

ロイドパルス療法、IVIG）が必要だった

患者（B群）に比べて、天疱瘡における

PDAI、BPにおけるBPDAI（E/B）および

BPDAI（U/E）は、Day7において有意に

減少していた。 
今回の研究では、初期治療のみで疾患活動

性をコントロールできた症例と、追加治療

を必要とした症例の間には、PDAI（天疱

瘡）およびBPDAI（類天疱瘡）の推移に

大きな差があることが明らかになった。こ

のことから、天疱瘡・類天疱瘡の治療にお

いて客観的な臨床スコアを定期的に評価す

ることの重要性が証明された。 
[類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）] 
①DPP-4i中止前ステロイド治療開始前の

NLRは致死的な感染IRISの予測バイオマー

カーになる可能性がある。DPP4i-BPに対し

てステロイド全身投与を開始するまえに、

合併症のリスクを考慮し治療の適用を考え

る必要がある。全国調査の結果より示され

たDPP4iBPの特徴としては、男性に多く、

全体としては炎症型の病型を示すことが多

いが非炎症型皮疹の比率は有意に通常のBP
と比較して多かった。しかし、DPP-4阻害薬

内服の有無は皮疹の重症度に関連しないこ

とも明らかになった。DPP4iBPのマネージ

メントは、まずDPP4iを中止し、次にBPの
重症度に応じてサポーティブケアを行うこ

とで自然寛解に至るか判断する必要がある。

炎症性皮疹と抗BP180NC16a抗体陽性は、

ステロイド内服および/または補助療法を必

要としたオッズ比が高く、非炎症性BPはス

テロイド内服および/または補助療法を必要

としたことに対するオッズ比は低かったの

で、DPP4阻害薬の経口投与の有無にかかわ

らず、非炎症性表現型のBP患者では支持療

法で寛解に至る可能性があることが示唆さ

れた。調査の結果、DPP4iBPは、症状や重

症度が多様であることが明らかにされたこ

と、合併症の報告があることを考慮して、過

去の文献レビューを行い、ガイドライン補

遺版を作成した。非炎症型皮疹を示す割合

が多いこと、抗BP180NC16a抗体が陰性の

場合に診断をどうするのか、DPP4iBPと診

断したときに治療をどのようにくみたてる

のか、標準的な指針を発表した。 
②ワクチン接種後のDPP4iBPの発症メ

カニズムはまだ不明であるが、DPP4iを内

服している患者で類天疱瘡の発症リスクが

高い可能性を考慮する必要がある。特発性

類天疱瘡患者でワクチン後に類天疱瘡が発

症していない報告を考慮すると、COVID-
19ワクチンは、サプクリニカルな類天疱瘡

(不顕性の状態)が生じている患者や既存の

DPP4iBPまたは新規発症DPP4iBPの再燃
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を誘発する可能性が考えられる。皮膚科医

は、COVID-19ワクチン接種後に新たに発

症した類天疱瘡や悪化した類天疱瘡の患者

に遭遇した場合、DPP4iを服用しているか

確認する必要がある。本研究のlimitation
として、サンプルサイズが小さいこと、単

一施設の後方視的研究デザインであるこ

と、また、COVID-19ワクチン接種前の

DPP4iを含む免疫抑制療法の影響など、調

整しなかった交絡因子が存在する可能性が

あることが挙げられる。 
DPP-4iを投与されている患者が、

DPP4iを投与されていない患者に比べて、

COVID-19ワクチン接種後に類天疱瘡を発

症または悪化させる可能性が高い理由は、

DPP4iを投与している類天疱瘡患者と

DPP4iを投与していない類天疱瘡患者の間

で、年齢、性別、組み入れ時のBP180価に

有意差がないことから、DPP4iを投与して

いる患者は、免疫抑制能を有するDPP-4i
に長期間さらされることにより長期的に免

疫抑制状態にあり、それによってCOVID-
19ワクチン接種後に容易に一過性の「活性

化」状態を引き起こし、IRISと一致する所

見を示したのではないかと考えている。こ

のように、IRISの考え方は、COVID-19ワ
クチン接種後のDPP4iBPの発生に適用す

ることができる。サイトカインの異なるプ

ロファイルとDPP4iBPの発症リスクとの

関連を考えると、患者が自己限定的な

DPP4iBPを発症するか、DPP4iの中止後

に重度のIRISを発症するかは、ホストの自

己反応性B細胞を標的としうるサイトカイ

ンの幅広い組み合わせの中で相互作用によ

ると考えられる。ワクチンは、ヘミデスモ

ソーム成分に対する潜在的な自己反応性を

刺激することにより、遺伝的素因のある個

体において自己免疫応答を誘発する可能性

があることを考えると、類天疱瘡患者、特

にDPP4iBP患者は、IRISを誘発しないよ

う、疾患寛解期にワクチンを接種すること

が望ましいとも考えられる。 
③ICI関連類天疱瘡診療ガイドラインの作

成に関しては、これまでの文献調査によ

り、ICI投与開始から類天疱瘡発症までの

期間には1週間～2年と大きな幅があるこ

と、類天疱瘡発症時に必ずしもICI中止を

要しないこと、ICI関連類天疱瘡では症例

によってはステロイド内服を要さないこと

などが明らかになってきた。 
[膿疱性乾癬] 
①最近の研究で、MPOがGPPの新たな疾

患感受性遺伝子として報告され、特に同遺

伝子の両方のアレルに変異を有するとGPP
の発症リスクが有意に上昇するとされてい

る。自験例ではMPO遺伝子変異がホモ接

合型で同定されたことから、同遺伝子変異

がGPP発症の強力な危険因子として関与し

た可能性が極めて高いと考えられる。

MPOの発現は変異陽性の患者で著しく減

少していたが、おそらくは変異によって立

体構造が不安定になり崩壊した結果と推測

される。一方で、MPO遺伝子変異陽性・

陰性のGPP患者ともに、海綿状膿疱内にお

けるNETs形成はPVの患者に比べると乏し

い傾向を示した。今後、症例数を増やして

さらに検討する必要があるが、GPPでは

NETs形成能が低下している可能性が示唆

された。また、解析したGPPの患者間で重

症度に明らかな差は認められず、遺伝子型

と臨床型の相関関係は明らかではなかっ

た。日本人のGPP患者にも、MPO遺伝子

変異が発症の危険因子として存在すること

が判明した。今後、他のGPP患者にも

MPO遺伝子変異が複数同定されれば、重

症度との相関関係が認められる可能性があ

る。 
②～④GPP患者のQOL調査では、前回調査

結果と比較して改善が見られているが、改

善されていない項目も多く、日本国民の平

均よりもまだ低い。 
GPP患者を治療している施設は回答のあっ

た施設のうち201施設（57.6%）であっ

た。重症度の回答のあった施設での重症度

別の患者数では軽症が78.2%(427/546名)で
あった。また、何らかの生物学的製剤を使

用している患者は590名であり65.7％に及

んだ。これらのことから本邦では生物学的

製剤が積極的に使用されており、疾患コン

トロールが良好であることを示している。

さらに349施設のうち500床以上の大規模

な施設は154施設と44.1％であったが、患

者の77.6%（678/874名）は500床以上の施

設からの報告であった。このことは生物学

的製剤を使用できる施設に患者が集まって

いることを示唆している。ガイドラインは

GPP患者を診察している施設の94.2％で使

用されており、十分に普及していると考え
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られた。しかしながら本邦のガイドライン

による重症度分類は61.9%の施設でしか使

用されておらず普及は不十分であった。 
今回の調査で過疎地域における施設の方が

GPP患者を診察している割合が大きく、患

者の直接受診が多いことが分かった。この

ことは地方では病院の選択肢が少ないこと

を反映している可能性がある。大都市では

病院の選択肢が多いことが想定され、実際

に診断がつくまでの平均受診施設数は大都

市の方が多い傾向にあった。しかしながら

受診前の前診断がGPPである確率は統計学

的に有意な差がなかった。また、GPPの診

療に地域差があると考える医師の割合は大

都市と過疎地域で多い傾向にあった。アン

ケート調査の結果からGPPの疾患概念は十

分に普及しているが、人口の少ない地域で

は特定の病院にGPP診療が集中しているこ

とが推察される。現時点では大きな地域格

差は見出されていないが、今後の人口動態

などにより変化が起きる可能性があり、今

後も注視すべき問題である。 
⑤GPPに対する生物学的製剤とGMAの併

用は、有害事象の出現に注意しながら、比

較的安全に併用可能と考えられた。GMA
と生物学的製剤の併用による重篤な有害事

象の報告はごく少数であり、生物学的製剤

の効果が減弱した際の治療選択肢になると

思われた。 
[表皮水疱症] 
①現在、重症度を構成する項目、変異遺伝子、

皮膚症状、合併症の出現年齢や在宅医療に

関する項目についての分析を継続中である。

今後は指定難病データベースの結果との比

較も行う予定である。 
②QOLは、一般日本人との比較において表

皮水疱症患者の方が有意に低いことが示さ

れた。表皮水疱症がもたらす幅広い困難が

如実に反映された結果だと考えられる。症

状によるストレスは抑うつ症状等心理面へ

影響し、症状や日常生活からくる心理的ス

トレスは掻痒感を引き起こす等身体面へ影

響するといった心身相関により身体・心理

領域のQOL低下を招いていると考えられる。 
また【社会的関係】の項目が一般日本人より

も高値であった点に関して、有意差は認め

られなかったが母数によっては有意差が認

められる可能性を含んでおり、本研究にお

いて表皮水疱症患者のポジティブな側面が

垣間見えたことは特筆すべき点である。実

際表皮水疱症患者において人との関りがオ

ープンな患者もいるため、他疾患との比較

を行い、この点が表皮水疱症特異的な現象

と分かれば今後の研究のひとつになる可能

性がある。 
現行のQOL質問票では患者の困難を十分に

拾い上げることができていないだけでなく、

さらにはQOL質問票に回答すること自体が

精神的苦痛をもたらしている可能性が示唆

された。またQOL調査の在り方自体も、社

会が表皮水疱症患者に対して何を取り組ま

ないといけないかを知る材料としてのQOL
調査ではなく、QOL調査への参加によって

自己を振り返えることができ自身の行動や

精神面をより良い方向へ変えていくきっか

けとなるQOL調査という、QOL調査の新し

い在り方が見出された。そのようなQOL調
査であれば、質問票に回答することが患者

自身にポジティブな影響を与える画期的な

QOL調査になると考えられる。 
【表皮水疱症における患者参画の価値】 
表皮水疱症において症状・皮膚の状態は各

人各様であり、それに併せて日常の困難、社

会参加における困難も多岐に渡る点は特徴

的である。本研究では患者と研究者が協働

し、患者は研究の上流段階から参画する形

で進めてきた。これまでの検討会を通して、

研究者視点では認知できていない患者の思

いや困難やニーズが見られたことは患者参

画の大きな利点であると考える。今後さら

に色々な側面から患者参画の意義が見出さ

れることが十分に期待でき、本研究を表皮

水疱症における患者参画型研究のモデルケ

ースとしてこれからの表皮水疱症研究にも

展開できる可能性が考えられる。 
[先天性魚鱗癬] 
①臨床実態調査では全てのデータの収集が

完了し、本邦での先天性魚鱗癬の病型毎の

患者数や遺伝型、重症度、治療内容、利用

中の福祉サービスや治療意欲、学歴への影

響などが明らかとなった。 
②デュピルマブによる臨床観察研究では、

先天性魚鱗癬の皮膚バリア機能障害が皮膚

炎症と密接に結びついており、その炎症経

路を制御することによって、皮膚バリア形

成過程の分子に遺伝学的変異を有する先天

性魚鱗癬患者の疾患コントロールが可能で

あることが強く示唆された。先天性魚鱗癬



 15 

患者のQOL向上に資する成果と考えられ

る。 
③オンライン形式での開催となった市民向

けのセミナーは、事後アンケートの結果か

らとても有意義な公開講座だったと考えら

れる。 
④本研究成果から、NIPAL4遺伝子変異に

よる魚鱗癬の病態が詳細に明らかになり、

SREBF1遺伝子変異による魚鱗癬症候群の

疾患概念を明確に確立することができた。

また、日本人の魚鱗癬症候群患者の中に、

AP1B1遺伝子の異常で引き起こされている

MEDNIK-like症候群の患者が存在するこ

とが示唆された。Self-healing collodion 
babyの解析では、遺伝学的解析に加えて侵

襲の少ない角層テープストリッピングを併

用することにより、迅速に正確な診断を行

うことができた。病型が確定されることに

より、その疾患に関する症状や患者がどの

ような経過、予後を辿るか、治療法、療養

上の対処方法、遺伝に関する情報など、多

くの有用な情報が提供できる。本解析で

は、self-healing collodion babyと早期に診

断できたことで、患児や家族への遺伝カウ

ンセリングに有益となる情報を提供するこ

とにもつながった。さらに、本邦では初の

報告となるKLK11遺伝子の病的バリアント

による魚鱗癬を発表した。これまでに、世

界で1報（3家系）の論文報告があるだけ

で、我々の報告が本邦では初めてとなっ

た。これらの成果は、我々の有する患者情

報のスペクトラムをさらに広げる点で大変

意義深いものであった。 
[弾性線維性仮性黄色腫] 
弾性線維性仮性黄色腫診療ガイドラインを

公表したことで、各医療者がPXE患者に対

して質の高い診療を行うことが可能になっ

ていると考える。今後も皮膚科医だけでな

く、内科医や眼科医などへも向けて広く診

療ガイドラインの啓発を続けていく。HR-
pQCTおよびトランスクリプトーム解析に

関しても、さらなる症例の蓄積を行ってい

く。 
[眼皮膚白皮症] 

①広報について：医療関係者への診療ガイ

ドライン普及は眼皮膚白皮症医療を均てん

化させるためにも最も重要で確実な方法で

ある。また、患者に正しい情報を伝えるため

には患者会への連携が最も効率的な方法と

考える。新型コロナウイルス・パンデミック

のために大規模な講演会は難しかったが、

小規模な集まりにおける地道なガイドライ

ンの解説・広報を行い、一定の成果が得られ

た。 

②患者レジストリについて：以前から、日本

人では、OCA4 型が多いと我々のグループは

報告してきたが、症例数が増えるにしたが

ってその傾向はさらに明らかになっている。

臨床的に眼皮膚白皮症を疑われ、遺伝子診

断を施行した患者のうち、眼皮膚白皮症で

はなく、まだら症であった症例が 2 名

（0.8％）、ワールデンブルグ症候群が 4例

（1.6％）、そして、健常人の範疇に入る“色

白”と判明した症例が 40例（16％）いるこ

とが分かった。これらのことは、眼皮膚白皮

症は重症例や典型例においては診断が比較

的容易な疾患ではあると思われているが、

必ずしも診断が容易とは限らないことを示

している。また一方で、過剰診断された症例

が 16％いたことも明らかとなり、正確な診

断には遺伝子診断が必要であることが、改

めて明らかとなった。それから、軽症の OCA2

型が比較的多く認められた。これは、軽症例

であっても医療関係者が眼皮膚白皮症を疑

って我々のところにコンサルテーションを

してきたためと思われる。我々の地道な広

報活動の成果の一般と考えられる。 

[遺伝性血管性浮腫] 

AE-QoL日本語版は、我々の検証により原語

版に劣らぬ信頼性、妥当性をもって本邦の

血管性浮腫患者の QOL 障害の程度を把握す

るために役立つものと考えられる。今後も

HAEのレジストリシステムを用いて、疾病の

実情を正確に評価し、より良い HAE 治療体

制の構築を目指す。データを適宜中間解析

し、発表することで、患者による研究の意義

の認識、医療者の認知度の向上を図る。 

自己注射による在宅治療が導入され、HAE発

作の治療は在宅へシフトし始めている。HAE

のレジストリシステムを用いて疾病の実情

を患者自身の記録により正確に評価し、新

たな治療薬導入に伴う発作時の治療環境変

化を確認できた。登録者は徐々に増加して

いるが、より多くの参加者とデータの蓄積

が望まれる。 

 

2.共通研究課題 

[症例登録と疫学解析] 天疱瘡、表皮水疱症
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の欄にまとめて記載。 
 

Ｅ．結論 

本研究班の目的は、稀少難治性皮膚疾患

を対象とし、全国調査等による科学的根拠

を集積するとともに、エビデンスに基づい

たガイドラインの作成と改訂を進め、医療

情報提供と社会啓発活動を用いて医療の質

の向上に寄与し研究成果を国民へ還元する

ことであり、本研究では、各疾患の研究と

共通研究課題が協調しながら着実に目標に

進むことができた。全国調査等による疫学

動向の統合的な分析、全国の患者レジスト

リの拡充、関連学会や患者会のサポート等

を通じた継続的な医療情報提供と社会啓発

をまとめ上げ、稀少難治性皮膚疾患対策に

貢献することができた。 

関連学会、医療従事者、患者及び国民へ

の普及・啓発について、表皮水疱症、先天

性魚鱗癬、遺伝性血管性浮腫の3疾患につ

いて、事務局主導でオンライン形式の一般

市民向けのセミナーを開催した。また、

COVID-19感染拡大状況を踏まえて、天疱

瘡、類天疱瘡、膿疱性乾癬の免疫抑制療法

中の患者と診療を行う医師向けの情報提供

を、いち早く発信することもできた。 

各種データベース構築への協力につい

て、粘膜類天疱瘡については、稀少難治性

皮膚疾患研究班と前眼部難病研究班との共

同研究で症例のレジストリを行うことに合

意している。 

国内外の診断・治療方法の開発状況及び

国内の治療成績の改善状況の把握では、天

疱瘡について、海外では2002年頃から治療

抵抗性および難治性の症例に対する抗CD20 

抗体療法のリツキシマブ治療が行われてき

た。本研究班を中心に計画された医師主導

治験の結果をもとに、本邦でも難治性天疱

瘡に対するリツキシマブ治療の保険適応が

拡大されている。また、症候性魚鱗癬の一

病型であるネザートン症候群を対象とした

臨床観察研究を行い、IL-4/IL-13経路を阻

害するデュピルマブが奏功し、ネザートン

症候群の毛髪症状と皮膚症状を大きく改善

できたことを報告した。天疱瘡、先天性魚

鱗癬患者のQOL向上に資する成果と考えら

れる。 

今後も、ガイドラインの最適化、新しい

診断法および治療の開発など、臨床に直結

する成果を求めるとともに、QOL調査や患

者会の支援などを通じて、対象疾患の患

者・家族に還元できるような研究活動が重

要であると考えられた。 

 

Ｆ．研究発表 

研究発表（令和 2年度） 

〜天疱瘡〜 

1.論文発表 

なし 

2.学会発表 

① Wenling Zhao, 山上淳, 江上将平, 舩

越建, 高橋勇人, 谷川瑛子, 天谷雅

行. Clinical study on pemphigus 

patients with anti-desmoglein IgG 

autoantibodies in remission. 第 42

回水疱症研究会. 令和 3年 1 月 23日 

東京（Web開催） 

〜類天疱瘡〜 

1.論文発表 

① Aoyama Y., Shiohara T. (2020) 

Expanding Concept of Immune 

Reconstitution Inflammatory 

Syndrome: A New View Regarding 

How the Immune System Fights 

Exogenous Pathogens. In: Otsuki 

T., Di Gioacchino M., Petrarca C. 

(eds) Allergy and 

Immunotoxicology in Occupational 

Health - The Next Step. Current 

Topics in Environmental Health 

and Preventive Medicine. 

Springer, Singapore. 

② Sugiyama S, Tanaka R, Hayashi H, 

Izumi K, Nishie W, Aoyama Y. 

Acquired Haemophilia A in DPP4 

Inhibitor-induced Bullous 

Pemphigoid as Immune 

Reconstitution Syndrome. Acta 

Derm Venereol 100(13) 

adv00178,2020. 

③ Ujiie I, Ujiie H, Yoshimoto N, 

Iwata H, Shimizu H. Prevalence of 

infectious diseases in patients 

with autoimmune blistering 

diseases.  J Dermatol 47:378-384, 

2020. 

④ Muramatsu K, Zheng M, Yoshimoto 

N, Ito T, Ujiie I, Iwata H, 
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Shimizu H, Ujiie H. Regulatory T 

cell subsets in bullous 

pemphigoid and dipeptidyl 

peptisase-4 inhibitor-associated 

bullous pemphigoid. J Dermatol 

Sci 100:2-30, 2020. 

⑤ Aoyama Y, Sugiyama S, Katayama C, 

Kamiya K. Risk factors for 

cytomegalovirus reactivation in 

autoimmune bullous disease 

patients on immunosuppressive 

therapy. Australas J Dermatol 

ajd.13528,2021. 

⑥ Ujiie I, Iwata H, Yoshimoto N, 

Izumi K, Shimizu H, Ujiie H. 

Clinical characteristics and 

outcomes of bullous pemphigoid 

patients with versus without oral 

prednisolone treatment. J 

Dermatol 48:502-510, 2021. 

2.学会発表 

① Seiko Sugiyama, Takenobu Yamamoto, 

Yumi Aoyama; Neutrophil-to-

lymphocyte ratio as a useful 

biomarker can predict outcomes in 

dipeptidyl peptidase-4 inhibitor 

associated bullous pemphigoid, The 

45th Annual Meeting of The 

Japanese Society for Investigative 

Dermatology 

② 杉山聖子、山本剛伸、青山裕美; 非

HIV 免疫再構築症候群として考える

Dipeptidyl peptidase-4阻害薬関連

類天疱瘡（DPP4iBP）, 第 4回非 HIV

免疫再構築症候群研究会 

〜膿疱性乾癬〜 

1.論文発表 

① Hayama K, Fujita H, Iwatsuki K, 

Terui T. Improved quality of life 

of patients with generalized 

pustular psoriasis in Japan: A 

cross-sectional survey.J 

Dermatol.48: 203-206, 2021 

② 中村紗和子, 下村 裕. SERPING1遺

伝子に既知の変異を認めた遺伝性血

管性浮腫 I型の 1例. 西日皮膚. 82: 

418-421, 2020 

2.学会発表 

① 葉山惟大、藤田英樹、岩月啓氏、照

井 正. 本邦における汎発性膿疱性

乾癬患者の QoLの改善. 第 72回日本

皮膚科学会西部支部学術大会(愛媛)

令和 2年 10/24-25) 

② 須田孝博, 田中由華, 浅野伸幸, 山

口道也, 下村 裕, 廣田 徹. 尋常

性乾癬の加療中に発症した膿疱性乾

癬にセククヌマブが著効した 1例. 

第 183回日本皮膚科学会山口地方会

（山口）令和 2年 12/13） 

〜表皮水疱症〜 

1. 論文発表 

① Kenji Yoshida, Mayuko Kobayashi, 

Yukiko Matsunaga, Akiharu Kubo, 

Akira Ishiko：Case of 

intermediate recessive dystrophic 

epidermolysis bullosa with 

negative LH7.2 staining. J 

Dermatol 47(10):e370-e372,2020. 

② Fujita Y, Nohara T, Takashima S, 

Natsuga K, Adachi M, Yoshida K, 

Shinkuma S, Takeichi T, Nakamura 

H, Wada O, Akiyama M, Ishiko A, 

Shimizu H: Intravenous allogeneic 

multilineage-differentiating 

stress-enduring (Muse) cells in 

adults with dystrophic 

epidermolysis bullosa: A phase 

1/2 open-label study. J Eur Acad 

Dermatol Venereol (in press) 

③ 吉田憲司，濱中美希，村岡真季，古

屋佳織，加藤寿香，黒沼亜美，木村

理沙，石河 晃：自己表皮由来細胞シ

ート（ジェイス®）植皮で良好な潰瘍

面積の縮小を得た、中等症型劣性栄

養障害型表皮水疱症の 2例.日皮会誌 

130(10): 2239-2247, 2020. 

④ Has C, Bauer JW, Bodemer C, 

Bolling M, Bruckner-Tuderman L, 

Diem A, Fine JD, Heagerty A, 

Hovnanian A, Marinkovich P, 

Martinez AE, McGrath JA, Moss C, 

Murrell DF, Palisson F, 

Schwieger-Briel A, Sprecher E, 

Tamai K, Uitto J, Woodley DT, 

Zambruno G, Mellerio JE： 

Consensus re-classification of 

inherited epidermolysis bullosa 

and other disorders with skin 
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fragility. Br J Dermatol 183(4): 

614-627, 2020. 

⑤ 森 志朋,玉井克人：自家培養表皮の

適用拡大：先天性表皮水疱症. 

PAPERS. 163：16-25, 2020 

⑥ Mori S, Shimbo T, Kimura Y, 

Hayashi M, Kiyohara E, Fukui M, 

Watanabe M, Bessho K, Fujimoto M, 

Tamai K. Recessive dystrophic 

epidermolysis bullosa with 

extensive transplantation of 

cultured epidermal autograft 

product after cardiopulmonary 

resuscitation: A case report. J 

Dermatol. 48(4):e194-e195. 2021 

⑦ Kim J, Hasegawa T, Wada A, Maeda 

Y, Ikeda S: Keratinocyte-like 

cells trans-differentiated from 

human adipose-derived stem cells, 

facilitate skin wound healing in 

mice. Ann Dermatol (in press) 

2. 学会発表 

① 小林麻友子，吉田憲司，松永由紀

子，久保亮治，石河 晃：LH7.2染色

陰性であるが重症汎発型ではない劣

性栄養障害型表皮水疱症（RDEB）の 1

例．第 44回日本小児皮膚科学会,WEB

開催,2021.1.  

② Kim J, Hasegawa T, Wada A, Maeda 

Y, Ikeda S: Facilitation of wound 

healing by keratinocyte-like 

cells trans-differentiated from 

human adipose-derived stem cells 

in mice. The 45th Annual Meeting 

of the Japanese Society for 

Investigative Dermatology, 2020, 

Nagoya 

〜先天性魚鱗癬〜 

1.論文発表 

① Suganuma M, Kono M, Yamanaka M, 

Akiyama M. Pathogenesis of a 

variant in the 5' untranslated 

region of ADAR1 in dyschromatosis 

symmetrica hereditaria. Pigment 

Cell Melanoma Res 33 (4): 591-

600, 2020. Jul 

② Takeichi T, Suga Y, Mizuno T, 

Okuno Y, Ichikawa D, Kono M, Lee 

JYW, McGrath JA, Akiyama M. 

Recurrent KRT10 variant in 

ichthyosis with confetti. Acta 

Dermato-Venereol 100 (14): 

adv00209, 2020. Jul 

③ Nakamura Y, Takahashi H, Takaya 

A, Inoue Y, Katayama Y, Kusuya Y, 

Shoji T, Takada S, Nakagawa S, 

Oguma R, Saito N, Ozawa N, Nakano 

T, Yamaide F, Dissanayake E, 

Suzuki S, Villaruz A, Varadarajan 

S, Matsumoto M, Kobayashi T, Kono 

M, Sato Y, Akiyama M, Otto M, 

Matsue H, Núñez G, Shimojo N. 

Staphylococcus Agr virulence is 

critical for epidermal 

colonization and associated with 

atopic dermatitis development. 

Sci Transl Med 12 (551): 

eaay4068, 2020. Jul 

④ Minakawa S, Matsuzaki Y, Suwa H, 

Kono M, Akiyama M, Sawamura D. 

Mutations in FLG, the gene-coding 

profilaggrin/filaggrin, are 

associated with putative hay 

fever in patients with atopic 

dermatitis. J Cutan Immunol 

Allergy 3 (4): 98-100, 2020. 

August 

⑤ Murase Y, Tanahashi K, Takeichi 

T, Sugiura K, Aiyama A, Nishida 

K, Mitsuma T, Akiyama M. Mild 

epidermolytic ichthyosis with 

palmoplantar keratoderma due to 

the KRT1 mutation p.lle479Thr. J 

Dermatol 47 (9): e336-e339, 2020. 

Sep 

⑥ Saito K, Iwata Y, Fukushima H, 

Watanabe S, Akiyama M, Sugiura K. 

IL-36 receptor antagonist 

deficiency resulted in delayed 

wound healing due to excessive 

recruitment of immune cells. Sci 

Rep 10 (1): 14772, 2020. Sep 8 

⑦ Ikeda K, Takeichi T, Ito Y, 

Kawakami Y, Nakagawa Y, Naito S, 

Yamasaki O, Akiyama M, Morizane 

S. Classical Vohwinkel syndrome 

with heterozygous p.Asp66His 

mutation in GJB2 gene: Second 
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Asian case. J Dermatol 47 (10): 

e352-e354, 2020. Oct 

⑧ Taki T, Tanahashi K, Takeichi T, 

Yoshikawa T, Murase Y, Sugiura K, 

Akiyama M. Association of topical 

minoxidil with autosomal 

recessive woolly 

hair/hypotrichosis caused by LIPH 

pathogenic variants. JAMA 

Dermatol 156 (10): 1030-1032, 

2020. Oct 

⑨ Iida M, Tazaki A, Yajima I, 

Ohgami N, Taguchi N, Goto Y, 

Kumasaka MY, Prévost-Blondel A, 

Kono M, Akiyama M, Takahashi M, 

Kato M. Hair graying with aging 

in mice carrying oncogenic RET. 

Aging Cell 19 (11): e13273, 2020. 

Nov 

⑩ Watanabe S, Iwata Y, Fukushima H, 

Saito K, Tanaka Y, Hasegawa Y, 

Akiyama M, Sugiura K. Neutrophil 

extracellular traps are induced 

in a psoriasis model of 

interleukin-36 receptor 

antagonist-deficient mice. Sci 

Rep 10 (1): 20149, 2020. Nov 19 

⑪ Yoshikawa T, Takeichi T, Ogi T, 

Suga Y, Muro Y, Akiyama M. A 

heterozygous SERPINB7 mutation is 

a possible modifying factor for 

epidermolytic palmoplantar 

keratoderma. J Dermatol Sci 

100(2):148-151, 2020. Nov 

⑫ Sugaya M, Funamizu K, Kono M, 

Okuno Y, Kondo T, Ono R, Akiyama 

M, Nishigori C, Sato S. Whole-

exome sequencing and host cell 

reactivation assay lead to a 

diagnosis of xeroderma 

pigmentosum group D with mild 

ultraviolet radiation 

sensitivity. J Dermatol 48 (1): 

96-100, 2021. Jan 

⑬ Takeichi T, Akiyama M. Systemic 

inflammatory diseases due to 

germline EGFR mutations, with 

features suggestive of 

autoinflammatory keratinization 

diseases. J Dermatol 48 (1): e24-

e25, 2021. Jan 

⑭ Akaji K, Nakagawa Y, Kakuda K, 

Takafuji M, Kiyohara E, Murase C, 

Takeichi T, Akiyama M, Fujimoto 

M. Generalized pustular psoriasis 

associated with systemic lupus 

erythematosus successfully 

treated with secukinumab. J 

Dermatol 48 (1): e43-e44, 2021. 

Jan 

⑮ Takeichi T, Terawaki S, Kubota Y, 

Ito Y, Tanahashi K, Muro Y, 

Akiyama M. A patient with CARD14-

associated papulosquamous 

eruptions showing atopic 

dermatitis-like features. J Eur 

Acad Dermatol Venereol 35 (1): 

e58-e59, 2021. Jan 

⑯ Arisawa Y, Ito Y, Tanahashi K, 

Muro Y, Ogi T, Takeichi T, 

Akiyama M. Two cases of 

porokeratosis with MVD mutations, 

complicated with bullous 

pemphigoid. Acta Dermato-Venereol 

101 (3): adv00423, 2021. Mar 

2.学会発表 

① 長島型掌蹠角化症とアトピー性皮膚炎

が併存した 1例, 垣生美奈子, 武藤

潤, 藤井由美子, 吉川剛典, 武市拓

也, 秋山真志, 佐山浩二, 第 119回日

本皮膚科学会総会, 2020/6/4 

② Whole-exome sequencing facilitated 

causative mutation detection in 

epidermolysis bullosa, Takeuchi S, 

Takeichi T, Ito Y, Natsuga K, 

Shimizu H, Ogi T, Akiyama M, 第

119回日本皮膚科学会総会, 2020/6/4 

③ 自己炎症性角化症って何？, 秋山真

志, 第 36回日本臨床皮膚科医会総

会・学術大会, 2020/9/21 

④ GJB2遺伝子のヘテロ接合体変異を同

定した Vohwinkel症候群の 1例, 池田

賢太, 中川裕貴, 内藤聖子, 川上佳

夫, 山崎修, 森実真, 伊藤靖敏, 武市

拓也, 秋山真志, 第 71回日本皮膚科

学会中部支部学術大会, 2020/10/10 

⑤ 角化症を科学する, 秋山真志, 第 71

回日本皮膚科学会中部支部学術大会, 
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2020/10/11 

⑥ NIPAL4 変異を有する魚鱗癬患者にお

ける皮膚のセラミドと遺伝子発現の変

化, 村瀬友哉, 武市拓也, 棚橋華奈, 

川本明音, 石川准子, 奥野友介, 高間

寛之, 清水映里, 荻朋男, 秋山真志, 

第 35回角化症研究会, 2020/11/14 

⑦ 日光曝露により皮疹が再燃したと考え

られる CARD14関連毛孔性紅色粃糠疹

の 1例, 加藤塁, 髙森建二, 須賀康, 

武市拓也, 秋山真志, 第 35回角化症

研究会, 2020/11/14 

⑧ Ceramide reduction in stratum 

corneum in autosomal recessive 

congenital ichthyosis by a NIPAL4 

mutation, Murase Y, Takeichi T, 

Kawamoto A, Tanahashi K, Okuno Y, 

Takama H, Shimizu E, Ishikawa J, 

Ogi T, Akiyama M, The 45th Annual 

Meeting of The Japanese Society 

for Investigative Dermatology, 

2020/12/11 

⑨ MEDNIK-like syndrome due to 

compound heterozygous mutations in 

AP1B1, Ito Y, Takeichi T, Igari S, 

Mori T, Takeuchi S, Yamamoto T, 

Muro Y, Ogi T, Akiyama M, The 45th 

Annual Meeting of The Japanese 

Society for Investigative 

Dermatology, 2020/12/11 

⑩ Genotype/phenotype correlations in 

harlequin ichthyosis with ABCA12 

mutations revisited, Yoshikawa T, 

Takeichi T, Wakita H, Hayakawa M, 

Ogi T, Akiyama M, The 45th Annual 

Meeting of The Japanese Society 

for Investigative Dermatology, 

2020/12/11 

⑪ Acute generalized exanthematous 

pustulosis triggered by 

acetaminophen in an IL36RN variant 

allele heterozygote, Murase C, 

Takeichi T, Sugiura K, Akiyama M, 

The 45th Annual Meeting of The 

Japanese Society for Investigative 

Dermatology, 2020/12/11 

⑫ Whole-exome sequencing facilitated 

causative mutation detection in 

diffuse palmoplantar keratoderma, 

Takeuchi S, Takeichi T, Ito Y, Ogi 

T, Akiyama M, The 45th Annual 

Meeting of The Japanese Society 

for Investigative Dermatology, 

2020/12/11 

⑬ Dupilumabが奏効した Netherton症候

群の一例, 秋山真志, 村瀬千晶, 滝 

奉樹, 武市拓也, 須賀 康, 第 295回

日本皮膚科学会東海地方会, 

2021/3/21 

〜弾性線維性仮性黄色腫〜 

1.論文発表 

なし 

2.学会発表 

① 第 52回日本結合組織学会学術大会 

シンポジウム「結合組織の遺伝性疾

患」 

〜眼皮膚白皮症〜 

1.論文発表 

① Saito T, Okamura K, Funasaka Y, 

Abe Y, Suzuki T: Identification 

of two novel mutations in a 

Japanese patient with Hermansky-

Pudlak syndrome type 5. J 
Dermatol. 2020 Nov;47(11):e392-
e393. doi: 10.1111/1346-

8138.15560. 

② Okamura K, Suzuki T: Current 

landscape of Oculocutaneous 

Albinism in Japan. Pigment Cell 
Melanoma Res. 2021 Mar;34(2):190-
203. doi: 10.1111/pcmr.12927. 

2.学会発表 

① 鈴木民夫：教育講演 32：遺伝子診断

ならびに先進分野イントロダクショ

ン、第 119回日本皮膚科学会総会、

web学会、2020年 6月 4-7日 

② 鈴木民夫：シンポジウム 25：遺伝性

色素異常症の遺伝子診断について、第

36回日本臨床皮膚科医会、オークラ

アクトシティ浜松、浜松、2020 年 9

月 21-22日 

③ 鈴木民夫、斎藤亨、岡村賢：眼皮膚白

皮症患者のターゲットリシーケンスに

よる網羅的遺伝子解析、日本人類遺伝

学会第 65回大会、web開催、2020年

11月 18日-12月 2日 

④ 鈴木民夫、岡村賢、齋藤亨、荒木勇

太、穂積 豊：本邦における眼皮膚白
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皮症(oculo‐cutaneous albinism; 

OCA)の遺伝子診断結果について、第

394 回日本皮膚科学会東北 6県合同地

方会、仙台勝山館、2021年 3月 21日  

⑤ 鈴木民夫、岡村 賢、齋藤 亨、荒木

勇太、穂積 豊：本邦における症候型

の眼皮膚白皮症（OCA）について、第

295 回日本皮膚科学会東海地方会、

web 学会、2021年 3月 21日 

〜遺伝性血管性浮腫〜 

1.論文発表 

① Hide M, Fukunaga A, Maehara J, Eto 

K, Hao J, Vardi M, Nomoto Y. 

Efficacy, pharmacokinetics, and 

safety of icatibant for the 

treatment of Japanese patients 

with an acute attack of hereditary 

angioedema: A phase 3 open-label 

study, Allergol Int. 2020 

Apr;69(2):268-273. 

② Iwamoto K, Yamamoto B, Ohsawa I, 

Honda D, Horiuchi T, Tanaka A, 

Fukunaga A, Maehara J, Yamashita 

K, Akita T, Hide M. The diagnosis 

and treatment of hereditary 

angioedema patients in Japan: A 

patient reported outcome survey, 

Allergol Int. 2020 Nov; 70(2), 

235-243. 

③ Takahagi S, Kamegashira A, 

Fukunaga A, Inomata N, Nakahara T, 

Hayama K, Hide M. Real-world 

clinical practices for spontaneous 

urticaria and angioedema in Japan: 

A nation-wide cross-sectional web 

questionnaire survey, Allergol 

Int, 2020 Apr;69(2):300-303. 

2.学会発表 

① 秀道広、治療薬の進歩から浮かび上が

る血管性浮腫の種類と病態、第 69回

日本アレルギー学会学術大会

(Web)2020 

〜疫学解析〜 

1.論文発表 

なし 

2.学会発表 

なし 

 

 

研究発表（令和 3年度） 

〜天疱瘡〜 

1.論文発表 

① Zhao WL, Ishii K, Egami S, Xu Z, 

Funakoshi T, Takahashi H, 

Tanikawa A, Ishiko A, Amagai M, 

Yamagami J. Analysis of clinical 

characteristics, prognosis and 

antibody pathogenicity of 

pemphigus patients positive for 

anti-desmoglein IgG 

autoantibodies in remission: a 

retrospective cohort study. J Eur 

Acad Derm Venereol. 36: 271-278, 

2022. 

2.学会発表 

① 八代聖, 舩越建, 高橋勇人, 冨田亮, 

齋藤泰子, 山上淳, 天谷雅行.難治性

天疱瘡に対するリツキシマブ治療の

長期的な効果に関する検討. 第 43回

水疱症研究会. 令和 4年 1 月 21日 

高知+Web開催 

〜類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）〜 

1.論文発表 

① Sugiyama S, Yamamoto T, Aoyama Y: 

Neutrophil to lymphocyte ratio is 

predictive of severe complications 

and mortality in patients with 

dipeptidyl peptidase-4 inhibitor-

associated bullous pemphigoid: A 

retrospective longitudinal 

observational study. J Am Acad 

Dermatol. 2021 May 29:S0190-

9622(21)01037-9. doi: 

10.1016/j.jaad.2021.05.043. 

② Aoyama Y, Sugiyama S, Katayama C, 

Kamiya K: Risk factors for 

cytomegalovirus reactivation in 

autoimmune bullous disease 

patients on immunosuppressive 

therapy. Australas J Dermatol. 

2021 May;62(2):e343-e344. doi: 

10.1111/ajd.13528. Epub 2021 Jan 

13 

③ Yoshimoto N, Takashima S, Kawamura 

T, Inamura E, Sugai T, Ujiie I, 

Natsuga K, Nishie W, Shimizu H, 

Ujiie H: A case of nonbullous 

pemphigoid induced by IgG4 
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autoantibodies targeting BP230. J 

Eur Acad Dermatol Venereol 2021; 

35: e282-e285. doi: 

10.1111/jdv.17044. 

④ Yoshimoto N, Ujiie I, Inamura E, 

Natsuga K, Nishie W, Shimizu H, 

Ujiie H: A case of mucous membrane 

pemphigoid with anti-BP230 

autoantibodies alone. Int J 

Dermatol 2021; 60: e92-e94. doi: 

10.1111/ijd.15195. 

⑤ Ujiie H, Yamagami J, Takahashi H, 

Izumi K, Iwata H, Wang G, Sawamura 

D, Amagai M, Zillikens D: The 

pathogenesis of pemphigus and 

pemphigoid diseases. J Dermatol 

Sci 46: 154-163, 2021. doi: 

10.1016/j.jdermsci.2021.11.003. 

⑥ Iwamoto Y, Anno T, Koyama K, 

Kawasaki F, Kaku K, Tomoda K, 

Sugiyama S, Aoyama Y, Kaneto H: 

Case Report: Appearance of Various 

Disease-Specific Antibodies After 

the Onset of Dipeptidyl Peptidase-

4 Inhibitor-Associated Bullous 

Pemphigoid.Front Immunol. 2022 Mar 

3;13:843480. doi: 

10.3389/fimmu.2022.843480. 

eCollection 2022. 

⑦ Sugiyama S, Yamamoto T, Aoyama Y: 

Clinical features of dipeptidyl 

peptidase-4 inhibitor-associated 

bullous pemphigoid in Japan: A 

nationwide retrospective 

observational study. J Dermatol, 

in press 

2.学会発表 

① Sugiyama S, Yamamoto T, Aoyama Y: 

Occurrence of immune 

reconstitution inflammatory 

syndrome can be predicted by 

cytokine profiles in DPP-4i-

associated bullous pemphigoid, 

46th annual meeting of the 

Japanese Society for Investigative 

Dermatology 

〜膿疱性乾癬〜 

1.論文発表 

① Yasuno S, Ansai O, Hayashi R, 

Nakamura S, Shimomura Y. Evidence 

for a dominant-negative effect of 

a missense mutation in the 

SERPING1 gene responsible for 

hereditary angioedema type I. J 

Dermatol, 48(8):1243-1249, 2021. 

2.学会発表 

① 葉山惟大, 藤田英樹, 岩月啓氏, 照

井 正. 本邦における汎発性膿疱性

乾癬患者の QoLの横断的調査. 第 37

回日本臨床皮膚科医会総会・臨床学

術大会（2021年 4月 24～25日, 東

京） 

② 鬼束真美, 須田孝博, 田中由華, 安

野秀一郎, 浅野伸幸, 山口道也, 下

村 裕. 当科で経験した汎発性膿疱

性乾癬の 4例. 第 73回日本皮膚科学

会西部支部学術大会（2021年 10月

30日, 宮崎市）. 

③ 橋本紗和子, 鬼束真美, 下村 裕. 

過去 3年間に当科で経験した弾性線

維性仮性黄色腫患者 3例の報告. 第

73回日本皮膚科学会西部支部学術大

会（2021年 10月 30日, 宮崎市）. 

④ Yasuno S, Ansai O, Nakamura S, 

Shimomura Y. Evidence for a 

dominant-negative effect of a 

missense mutation in the SERPING1 

gene responsible for hereditary 

angioedema type I. 第 46回日本研

究皮膚科学会年次総会（2021 年 12月

3日, web開催）. 

⑤ 久本岳史, 杉本紘子, 下村 裕, 中

村好貴. 遺伝性血管性浮腫

（Hereditary angioedema: HAE）I型

の 1例. 第 187回日本皮膚科学会山

口地方会（2022 年 3月 6日, 山口大

学）. 

〜表皮水疱症〜 

1. 論文発表 

① Mori S, Shimbo T, Kimura Y, Hayashi 

M, Kiyohara E, Fukui M, Watanabe M, 

Bessho K, Fujimoto M, Tamai K. 

Recessive dystrophic epidermolysis 

bullosa with extensive 

transplantation of cultured 

epidermal autograft product after 

cardiopulmonary resuscitation: A 
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case report. J Dermatol. 2021 

Apr;48(4):e194-e195. doi: 

10.1111/1346-8138.15798. Epub 2021 

Feb 20. 

② Kimura Y, Tanemura A, Hanaoka Y, 

Kiyohara E, Wataya-Kaneda M, 

Fujimoto M, Tamai K, Tamari K, Seo 

Y, Ogawa K. Successful High-Dose 

Radiation Treatment for Chemo-

Resistant Oral Squamous Cell 

Carcinoma in a Kindler's Syndrome 

Patient. Ann Dermatol. 2021 

Aug;33(4):382-384. doi: 

10.5021/ad.2021.33.4.382. Epub 2021 

Jul 1. 

③ Li YT, Yamazaki S, Takaki E, Ouchi 

Y, Kitayama T, Tamai K. PDGFRα 

lineage origin directs monocytes to 

trafficking proficiency to support 

peripheral immunity. Eur J Immunol. 

2022 Feb;52(2):204-221. doi: 

10.1002/eji.202149479. Epub 2021 

Nov 15. 

④ Natsuga K, Shinkuma S, Hsu CK, 

Fujita Y, Ishiko A, Tamai K, 

McGrath JA. Current topics in 

Epidermolysis bullosa: 

Pathophysiology and therapeutic 

challenges. J Dermatol Sci. 2021 

Dec;104(3):164-176. doi: 

10.1016/j.jdermsci.2021.11.004. 

⑤ Takaki S, Shimbo T, Ikegami K, 

Kitayama T, Yamamoto Y, Yamazaki S, 

Mori S, Tamai K. Generation of a 

recessive dystrophic epidermolysis 

bullosa mouse model with patient-

derived compound heterozygous 

mutations. Lab Invest. 2022 Feb 12. 

doi: 10.1038/s41374-022-00735-5. 

Online ahead of print. 

2.学会発表 

① 玉井克人 表皮水疱症：最新の治療戦

略、第 120回日本皮膚科学会総会、

2021年 6月 10日、横浜（教育講演） 

② 玉井克人 血液間葉系細胞の集積によ

る非瘢痕性機能的組織再生メカニズ

ム、第 42回日本炎症・再生医学会、

2021年 7月 7日、Web開催（シンポジ

ウム） 

③ 玉井克人 再生誘導医薬開発のための

エコシステム構築、第 39 回日本骨代

謝学会学術集会、2021年 10月 8日、

Web開催（シンポジウム） 

④ 玉井克人 表皮水疱症に対する再生誘

導医薬開発、日本人類遺伝学会第 66

回大会、2021年 10月 14日、横浜＆

Web開催（シンポジウム） 

⑤ 玉井克人 表皮水疱症治療の現状と展

望、第 85回日本皮膚科学会東京支部

学術大会、2021 年 11月 13日、東京

＆Web開催（シンポジウム） 

⑥ 玉井克人 一般演題 8 「色素異常・

遺伝性疾患①」（座長）、第 72回日

本皮膚科学会中部支部学術大会、2021

年 11月 20日、奈良＆Web開催（シン

ポジウム） 

⑦ 玉井克人 新規創薬モダリティとして

の再生誘導医薬～表皮水疱症治療薬開

発を目指して～、第 43回水疱症研究

会、2022年 1月 22日、高知（特別講

演） 

⑧ 玉井克人 栄養障害型表皮水疱症を対

象とした遺伝子導入自己間葉系幹細胞

による高効率かつ低侵襲性遺伝子治療

法開発、第 21回日本再生医療学会総

会、2022年 3月 17日、Web開催（シ

ンポジウム） 

⑨ 玉井克人 再生誘導医薬による表皮幹

細胞再生メカニズム、第 21回日本再

生医療学会総会、2022年 3月 18日、

Web開催（シンポジウム） 

⑩ 黒沢美智子、天谷雅行、山上淳、池田

志斈、秋山真志、武藤剛、横山和仁: 

難病法施行前後の天疱瘡医療受給者疫

学像の変化. 第 32回日本疫学会総会, 

web開催, 2022年 1月. 

⑪ 森 志朋, 外村 香子, 神尾 祥子, 政

岡 安秀, 多田 由希夫, 種村 篤, 久

保 亮治, 石河 晃, 藤本 学, 玉井 克

人：栄養障害型表皮水疱症患者を対象

としたレダセムチドの第 2相臨床試

験．第 120回日本皮膚科学会総

会.2021 年 6月 

⑫ 吉田憲司, 濱中美希, 村岡真季, 古屋

佳織, 加藤寿香, 黒沼亜美, 木村理

沙, 石河 晃：自家培養表皮ジェイス®
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で良好な潰瘍縮小を得た、中等症型劣

性栄養障害型表皮水疱症の 2例.第 47

回皮膚かたち研究学会学術大会. web

開催 2021年 7月 

⑬ 石河 晃：表皮水疱症の最新の分類と

診断法.第 120回日本皮膚科学会総

会．2021年 6月 横浜（教育講演） 

⑭ 石河 晃：表皮水疱症の診断と治療最

前線.第 45回日本小児皮膚科学会学術

大会. 2021年 7月東京,（教育講演） 

⑮ 石河 晃：表皮水疱症 Update.（スポ

ンサードセミナ−）日本皮膚科学会第

397 回福岡地方会.WEB 開催.2021 年.7

月 

⑯ 石河 晃：表皮水疱症の分類と診断 

Update.第 85回日本皮膚科学会東京支

部学術大会.2021 年 11月東京（シン

ポジウム） 

〜先天性魚鱗癬〜 

1.論文発表 

① Murase Y, Takeichi T, Tanahashi K, 

Marumo Y, Suzuki Y, Nakamura S, 

Akiyama M. Cutaneous extramedullary 

hematopoiesis in a patient with 

secondary myelofibrosis due to MPL 

gene mutation. J Eur Acad Dermatol 
Venereol. 2021 Apr;35(4):e257-e259. 

② Murase Y, Takeichi T, Shibata T, 

Muro Y, Akiyama M. Darier's disease 

with epilepsy in an elderly patient 

after surgery for aortic dissection. 

J Dermatol. 2021 Apr;48(4):e169-
e170. 

③ Murase C, Takeichi T, Sugiura K, 

Akiyama M. Acute generalized 

exanthematous pustulosis triggered 

by acetaminophen in an IL36RN 

variant heterozygote. J Dermatol. 
2021 Apr;48(4):e186-e187. 

④ Takeuchi S, Takeichi T, Ito Y, 

Tanahashi K, Muro Y, Ogi T, Akiyama 

M. Identification of a novel 

causative mutation in KRT1 in 

diffuse palmoplantar keratoderma, 

facilitated by whole-exome 

sequencing. Eur J Dermatol. 2021 Apr 
1;31(2):264-265. 

⑤ Ito Y, Takeichi T, Igari S, Mori T, 

Ono A, Suyama K, Takeuchi S, Muro Y, 

Ogi T, Hosoya M, Yamamoto T, Akiyama 

M. MEDNIK-like syndrome due to 

compound heterozygous mutations in 

AP1B1. J Eur Acad Dermatol Venereol. 
2021 May;35(5):e345-e347. 

⑥ Murase C, Takeichi T, Taki T, 

Yoshikawa T, Suzuki A, Ogi T, Suga 

Y, Akiyama M. Successful dupilumab 

treatment for ichthyotic and atopic 

features of Netherton syndrome. J 
Dermatol Sci. 2021 May;102(2):126-
129. 

⑦ Kaibuchi-Ando K, Takeichi T, Ito Y, 

Takeuchi S, Yamashita Y, Yamada M, 

Muro Y, Ogi T, Akiyama M. 

Odontogenic keratocysts are an 

important clue for diagnosing basal 

cell nevus syndrome. Nagoya J Med 
Sci. 2021 May;83(2):393-396. 

⑧ Murase C, Takeichi T, Nomura T, Ogi 

T, Akiyama M. Hereditary 

Mucoepithelial Dysplasia and 

Autosomal-Dominant IFAP Syndrome Is 

a Clinical Spectrum Due to SREBF1 

Variants. J Invest Dermatol. 2021 

Jun;141(6):1596-1598. 

⑨ Miyauchi T, Suzuki S, Takeda M, Peh 

JT, Aiba M, Natsuga K, Fujita Y, 

Takeichi T, Sakamoto T, Akiyama M, 

Shimizu H, Nomura T. Altered 

replication stress response due to 

CARD14 mutations promotes 

recombination-induced revertant 

mosaicism. Am J Hum Genet. 2021 Jun 
3;108(6):1026-1039. 

⑩ Ikeya S, Takeichi T, Taki T, Muro Y, 

Ogi T, Akiyama M. Paradoxical 

Reaction in a Patient with 

Hidradenitis Suppurativa Undergoing 

Adalimumab Treatment. Acta Derm 
Venereol. 2021 Jun 
28;101(6):adv00484. 

⑪ Fujita Y, Nohara T, Takashima S, 

Natsuga K, Adachi M, Yoshida K, 

Shinkuma S, Takeichi T, Nakamura H, 

Wada O, Akiyama M, Ishiko A, Shimizu 

H. Intravenous allogeneic 

multilineage-differentiating stress-

enduring cells in adults with 

dystrophic epidermolysis bullosa: a 

phase 1/2 open-label study. J Eur 
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Acad Dermatol Venereol. 2021 
Aug;35(8):e528-e531. 

⑫ Yamashita Y, Taki T, Takeichi T, 

Okumura M, Mori S, Ito Y, Ogi T, 

Yamada M, Akiyama M. Cutaneous 

malignant melanoma in an elderly 

patient with intermediate junctional 

epidermolysis bullosa. J Dermatol. 
2021 Aug;48(8):e384-e385. 

⑬ Ito Y, Takeichi T, Ikeda K, 

Tanahashi K, Yoshikawa T, Murase Y, 

Muro Y, Kawakami Y, Nakamura Y, 

Matsuyama K, Muto J, Oiso N, 

Morizane S, Sugiura K, Suga Y, 

Seishima M, Kawada A, Ogi T, Akiyama 

M. Updated allele frequencies of 

SERPINB7 founder mutations in Asian 

patients with Nagashima-type 

palmoplantar keratosis/keratoderma. 

J Dermatol Sci. 2021 Aug;103(2):116-
119. 

⑭ 村瀬 友哉, 武市 拓也, 棚橋 華奈, 秋

山 真志, 川本 明音, 石川 准子, 奥野 

友介, 高間 寛之, 清水 映里, 荻 朋男. 

NIPAL4 変異を有する魚鱗癬患者における

皮膚のセラミドと遺伝子発現変化, 角化

症研究会記録集. 35 巻 Page8-11 
(2021.08) 

⑮ 水谷 陽子, 藤井 建人, 川村 美保, 丹

羽 宏文, 清島 真理子, 大西 秀典, 武

市 拓也, 秋山 真志. 当院で経験した

CARD14 関連乾癬の 3 例, 角化症研究会記

録集. 35 巻 Page86-91(2021.08) 

⑯ 加藤 塁, 木村 有太子, 金子 高英, 高

森 建二, 須賀 康, 武市 拓也, 秋山 真

志. 露光部を中心に再燃がみられた毛孔

性紅色粃糠疹(V 型)の 1 症例, 角化症研

究会記録集 35 巻 Page92-96(2021.08) 

⑰ Midorikawa H, Kiniwa Y, Minagawa A, 

Osawa K, Shirai T, Sano T, Nakamura 

K, Ashida A, Ueno KI, Takeichi T, 

Akiyama M, Okuyama R. Case of 

annular pustular psoriasis/circinate 

erythematous psoriasis induced by 

hydroxychloroquine in a patient with 

systemic lupus erythematosus: 

Possible association with CARD-14 

mutation. J Dermatol. 2021 
Sep;48(9):e440-e442. 

⑱ Takahashi N, Takeichi T, Nishida T, 

Sato J, Takahashi Y, Yamamura M, Ogi 

T, Akiyama M. Extensive Multiple 

Organ Involvement in VEXAS Syndrome. 

Arthritis Rheumatol. 2021 
Oct;73(10):1896-1897. 

⑲ Nozaki H, Iinuma S, Komatsu S, 

Hashimoto Y, Shibaki H, Takeichi T, 

Ishii N, Akiyama M, Honma M, Ishida-

Yamamoto A. A case of generalised 

pustular psoriasis with bullous 

pemphigoid showing spongiform 

pustule of Kogoj with eosinophils. 

Eur J Dermatol. 2021 Oct 
1;31(5):660-662. 

⑳ Takeichi T, Lee JYW, Okuno Y, 

Miyasaka Y, Murase Y, Yoshikawa T, 

Tanahashi K, Nishida E, Okamoto T, 

Ito K, Muro Y, Sugiura K, Ohno T, 

McGrath JA, Akiyama M. 

Autoinflammatory Keratinization 

Disease With Hepatitis and Autism 

Reveals Roles for JAK1 Kinase 

Hyperactivity in Autoinflammation. 

Front Immunol. 2022 Jan 3;12:737747. 
21 Zimmer SE, Takeichi T, Conway DE, 

Kubo A, Suga Y, Akiyama M, Kowalczyk 

AP. Differential Pathomechanisms of 

Desmoglein 1 Transmembrane Domain 

Mutations in Skin Disease. J Invest 
Dermatol. 2022 Feb;142(2):323-
332.e8. 

22 Takeuchi S, Takeichi T, Koike Y, 

Takama H, Tanahashi K, Okuno Y, 

Ishii N, Muro Y, Ogi T, Suga Y, 

Akiyama M. Mutations in SAM syndrome 

and palmoplantar keratoderma 

patients suggest genotype/phenotype 

correlations in DSG1 mutations. J 
Eur Acad Dermatol Venereol. 2022 

Mar;36(3):e215-e218. 

2.学会発表 

① Takeichi T, Hirabayashi T, Miyasaka 

Y, Kawamoto A, Okuno Y, Taguchi S, 

Tanahashi K, Murase C, Takama H, 

Tanaka K, Boeglin WE, Calcutt MW, 

Watanabe D, Kono M, Muro Y, Ishikawa 

J, Ohno T, Brash AR, Akiyama M. 

SDR9C7 catalyzes the critical 

dehydrogenation of acylceramides for 

skin barrier formation. The 79th 

Annual Meeting of the Society for 



 26 

Investigative Dermatology, 2021/5/5-

8 

② 鈴木 由以佳, 棚橋 華奈, 武市 拓也, 

河野 通浩, 秋山 真志, 小粥 雅明. 遺

伝性対側性色素異常症の孤発例. 第 120

回日本皮膚科学会総会, 2021/6/10-13 

③ 棚橋 華奈, 武市 拓也, 秋山 真志. 表

皮脂質関連遺伝子の異常による先天性魚

鱗癬の病態解明と新規治療法の開発. 第

120 回日本皮膚科学会総会, 2021/6/10-

13 

④ 竹内 想, 武市 拓也, 小池 雄太, 高間 

寛之, 棚橋 華奈, 奥野 友介, 石井 文

人, 室 慶直, 荻 朋男, 須賀 康, 秋山 

真志. DSG1 遺伝子変異による 2 つの皮膚

疾患：その臨床像と形態学. 第 47 回皮

膚かたち研究学会学術大会, 2021/7/10-

11 

⑤ 有沢 友希, 武市 拓也, 伊藤 靖敏, 棚

橋 華奈, 室 慶直, 荻 朋男, 秋山 真

志. 経過観察中に水疱性類天疱瘡を発症

した MVD 遺伝子変異を有する高齢発症の

汗孔角化症の 2 例. 第 17回加齢皮膚医

学研究会, 2021/8/21-22 

⑥ Taki T, Tanahashi K, Takeichi T, 

Yoshikawa T, Murase Y, Sugiura K, 

Akiyama M. Effect of topical 

minoxidil on autosomal recessive 

woolly hair/hypotrichosis caused by 

LIPH mutations. 第 35 回表皮細胞研究

会, 2021/10/2 

⑦ 長井 拓哉, 菅沼 睦美, 松本 和彦, 武

市 拓也, 秋山 真志, 河野 通浩. KRT1

遺伝子変異による表皮融解性母斑の１

例. 第 36 回角化症研究会, 2021/11/6 

⑧ 伊藤 靖敏, 武市 拓也, 棚橋 華奈, 吉

川 剛典, 村瀬 友哉, 室 慶直, 池田 賢

太, 森実 真, 川上 佳夫, 中村 保夫, 

清島 真理子, 武藤 潤, 大磯 直毅, 川

田 暁, 杉浦 一充, 須賀 康, 荻 朋男, 

秋山 真志. 14 例の長島型掌蹠角化症に

おける、SERPINB7 創始者変異のアレル頻

度の解析. 第 36 回角化症研究会, 

2021/11/6 

⑨ 鈴木 由以佳, 武市 拓也, 棚橋 華奈, 

室 慶直, 須賀 康, 秋山 真志. KRT2 の

mutation hotspot に変異を有する、表在

性表皮融解性魚鱗癬の１家系. 第 36 回

角化症研究会, 2021/11/6 

⑩ 藤田 靖幸, 野原 拓馬, 高島 翔太, 夏

賀 健, 足立太起, 吉田 憲司, 新熊 悟, 

武市 拓也, 中村 秀樹, 和田 理, 秋山 

真志, 石河 晃, 清水 宏. 成人栄養障害

型表皮水疱症患者を対象とした Muse 細

胞製剤 CL2020 の国内 1/2相試験：52 週

までの安全性の検討. 第 72 回日本皮膚

科学会中部支部学術大会, 2021/11/20-

21 

⑪ 池田 賢太, 森実 真, 伊藤 靖敏, 武市 

拓也, 秋山 真志. 点状掌蹠角化症の 1

例. 第 72 回日本皮膚科学会中部支部学

術大会, 2021/11/20-21 

⑫ 松本 香奈枝, 金子 栄, 竹内 想, 武市 

拓也, 秋山 真志. 遺伝子解析で確定診

断に至った Vorner 型掌蹠角化症の親子

例. 第 72 回日本皮膚科学会中部支部学

術大会, 2021/11/20-21 

⑬ 尾崎 雅史, 葉山 惟大, 長野 伸彦, 土

方 みどり, 棚橋 華奈, 武市 拓也, 秋

山 真志, 藤田 英樹. 表皮融解性魚鱗癬

の 1 例. 第 72 回日本皮膚科学会中部支

部学術大会, 2021/11/20-21 

⑭ Miyauchi T, Suzuki S, Takeda M, Peh 

JT, Aiba M, Natsuga K, Fujita Y, 

Takeichi T, Sakamoto T, Akiyama M, 

Shimizu H, Ujiie H, Nomura T. 

Altered replication stress response 

due to CARD14 mutations induces 

somatic genetic reversion. The 46th 
Annual Meeting of the Japanese 

Society for Investigative 

Dermatology, 2021/12/3-5 

⑮ Yoshikawa T, Takeichi T, Ogi T, 

Akiyama M. Psoriasis-like skin 

lesions in a patient carrying MEFV 

variants. The 46th Annual Meeting of 

the Japanese Society for 

Investigative Dermatology, 

2021/12/3-5 

⑯ Takeuchi S, Takeichi T, Koike Y, 

Takama H, Tanahashi K, Okuno Y, 

Ishii N, Muro Y, Ogi T, Suga Y, 

Akiyama M. Mutations in SAM syndrome 

and palmoplantar keratoderma 

patients suggest genotype/phenotype 

correlations in DSG1 mutations. The 

46th Annual Meeting of the Japanese 

Society for Investigative 

Dermatology, 2021/12/3-5 

⑰ Murase C, Takeichi T, Nomura T, Ogi 

T, Akiyama M. Hereditary 

mucoepithelial dysplasia/autosomal-
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dominant IFAP syndrome is a clinical 

spectrum due to SREBF1 variants. The 

46th Annual Meeting of the Japanese 

Society for Investigative 

Dermatology, 2021/12/3-5 

⑱ Ito Y, Takeichi T, Ikeda K, 

Tanahashi K, Yoshikawa T, Murase Y, 

Muro Y, Kawakami Y, Nakamura Y, 

Matsuyama K, Muto J, Oiso N, 

Morizane S, Sugiura K, Suga Y, 

Seishima M, Kawada A, Ogi T, Akiyama 

M. Updated allele frequencies of 

SERPINB7 founder mutations in Asian 

patients with Nagashima-type 

palmoplantar keratosis/keratoderma. 

The 46th Annual Meeting of the 

Japanese Society for Investigative 

Dermatology, 2021/12/3-5 

〜弾性線維性仮性黄色腫〜 

1.論文発表 

① Iwanaga A, Utani A, Murota H et 

al: Clinical guidelines for 

pseudoxanthoma elasticum (2017), J 

Dermatol 2022, 49(3): e91-e98 

② Yamazaki Y, Iwanaga A, Murota H et 

al: A possible case of 

pseudoxanthoma elasticum (PXE) 

with histopathological features of 

PXE-like papillary dermal 

elastolysis. J Dermatol 2021, 

48(6): e265-e266 

③ 中島真帆，岩永 聰，室田浩之ほか：

弾性線維性仮性黄色腫に合併した蛇行

性穿孔性弾力線維症，西日本皮膚科，

2021, 83(2): 93-94 

④ 石橋 智，岩永 聰，室田浩之ほか：遺

伝子検索でヘテロ接合型変異が確認さ

れた弾性線維性仮性黄色腫の１例，皮

膚科の臨床，2021,63(5):656-660 

⑤ 岩永 聰，室田浩之:【フレッシャーズ

特集：日常診療のコツとヒント-基本

に立ち返って考えよう】(Part2)ベテ

ランも復習したい検査の基本とコツ

(解説 13)遺伝子診断，Visual 

Dermatology,2021,20(4):410-413 

2.学会発表 

なし 

〜眼皮膚白皮症〜 

1.論文発表 

① Fernández A, Hayashi M, Garrido G, 

Montero A, Guardia A, Suzuki T, 

Montoliu L: Genetics of non-

syndromic and syndromic 

oculocutaneous albinism in human 

and mouse. Pigment Cell Melanoma 

Res. 34(4): 786-799, 2021 

② Saito T, Okamura K, Kosaki R, 

Wakamatsu K, Ito S, Nakajima O, 

Yamashita H, Hozumi Y, Suzuki T: 

Impact of a SLC24A5 variant on the 

retinal pigment epithelium of a 

Japanese patient with 

oculocutaneous albinism type 6. 

Pigment Cell Melanoma Res. 35(2): 

212-219, 2022 

③ Nagatani K, Okamura K, Katagiri K, 

Ono R, Nishigori C, Araki Y, Saito 

T, Hozumi Y, Suzuki T: Report of 

two Japanese patients with 

piebaldism including a novel 

mutation in KIT. J Dermatol. 

48(2):e94-e95, 2021 

④ 鈴木民夫：Hermansky-Pudlak症候群

患者における遺伝カウンセリング．皮

膚病診療．44(3):205-209, 2022 

2.学会発表 

① 鈴木民夫、岡村 賢、齋藤 亨、荒木

勇太、穂積 豊：当科における色素異

常症遺伝子スクリーニングについて、 

第 393回日本皮膚科学会山形地方会、

2021年 4月 29日 

② 鈴木民夫：教育講演 52：最新の色素

異常症遺伝子解析 第 120回日本皮膚

科学会総会、パシフィコ横浜：横浜

市、2021年 6月 10-13日 

③ 鈴木民夫：教育講演２：眼皮膚白皮症

の分子メカニズムと患者指導 第 45

回日本小児皮膚科学会学術大会、ウエ

スティンホテル東京、東京、2021年 7

月 3・4日 

④ 鈴木民夫：教育セミナー：色素異常症

に関わる最近の話題：色白、白斑、色

素斑日本皮膚科学会長崎地方会第 345

回例会、2021年 7月 25日 

⑤ 鈴木民夫、その他：日本人の眼皮膚白

皮症６型（OCA6）：マウスモデルによ

る SLC24A5遺伝子の機能解析、日本人
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類遺伝学会第 66 回大会、2021年 10

月、web 開催 

〜遺伝性血管性浮腫〜 

1.論文発表 

① Morioke S, Takahagi S, Reo Kawano, 

Atsushi Fukunaga, Susumu Harada, 

Isao Ohsawa, Koji Masuda, Reiko 

Irifuku, Hitomi Yokobayashi, 

Yoshikazu Kameyoshi, Akio Tanaka, 

Saho Tamari, Michihiro Hide:A 

validation study of the Japanese 

version of the Angioedema Activity 

Score (AAS) and the Angioedema 

Quality of Life Questionnaire (AE-

QoL). Allergol Int 70:471-479, 

2021. 

2.学会発表 

① 田中暁生：遺伝性血管性浮腫（HAE）

の診断と治療の進化. 第 70回日本ア

レルギー学会学術大会（横浜）. 

2021.10.10 

② 森桶 聡、田中暁生、齋藤怜、松原大

樹、秀道広、加藤和人、山崎千里、古

結敦士、濱川菜桜、磯野萌子、相京辰

樹、山本バーバリアン、松村泰志、武

田理宏、真鍋史朗：遺伝性血管性浮腫

の患者参加型臨床研究(RUDY Japan)の

構築. 第 70 回日本アレルギー学会学

術大会（横浜）. 2021.10.10 

令和 4 年度 

〜天疱瘡〜 

1.論文発表 

① Tanaka Ryo, Kurihara Y, Egami S, 

Saito Y, Ouchi T, Funakoshi T, 

Takahashi H, Umegaki-Arao N, 

Kubo A, Tanikawa A, Amagai M, 

Yamagami J. Clinical severity 

scores as a guide for prediction 

of initial treatment responses 

in pemphigus and pemphigoid 

patients.  

J Dermtol. 50: 203-211, 2023.  
2.学会発表 

① 田中諒, 高橋勇人, 天谷雅行, 山上

淳.天疱瘡および類天疱瘡の初期治

療効果の評価における臨床症状スコ

アの有用性. 第 44回水疱症研究会. 

令和 5年 1月 14日 東京+Web開催 

 
〜類天疱瘡（後天性表皮水疱症を含む）〜 

1.論文発表 

① Ujiie H, Rosmarin D, Schön MP, 

Ständer S, Boch K, Metz M, Maurer M, 

Thaci D, Schmidt E, Cole C, Amber KT, 

Didona D, Hertl M, Recke A, Graßhoff 

H, Hackel A, Schumann A, Riemekasten 

G, Bieber K, Sprow G, Dan J, Zillikens 

D, Sezin T, Christiano AM, Wolk K, 

Sabat R, Kridin K, Werth VP, Ludwig 

RJ: Unmet medical needs in chronic, 

non-communicable inflammatory skin 

diseases. Front Med 2022; 9: 9:875492. 

2) Mai Y, Izumi K, Mai S, Ujiie H: The 

significance of preclinical anti-BP180 

autoantibodies. Front Immunol 2022; 8: 

13:963401. 

3) 杉山聖子: DPP-4阻害薬関連水疱性類

天疱瘡における好中球/リンパ球比率

（NLR）の有用性 皮膚科 2022; 2, 261-

266. 

4) Papara C, Karsten CM, Ujiie H, 

Schmidt E, Schmidt-Jiménez LF, Baican 

A, Freire PC, Izumi K, Bieber K, Peipp 

M, Verschoor A, Ludwig RJ, Köhl J, 

Zillikens D, Hammers CM: The relevance 

of complement in pemphigoid diseases: 

A critical appraisal. Front Immunol 

2022; 16: 13:973702. 

5) Hirano Y, Iwata H, Tsujuwaki M, Mai 

S, Mai Y, Imafuku K, Izumi K, Koga H, 

Ujiie H: Super-resolution imaging 

detects BP180 autoantigen in 

immunoglobulin M pemphigoid. J 

Dermatol 2022; 49: 374-378. 

5) Ujiie H: What’s new in the 

pathogeneses and triggering factors of 

bullous pemphigoid. J Dermatol 2023; 

50: 140-149. 

6) 青山裕美、杉山聖子、山上淳、高橋勇

人、岩田浩明、名嘉眞武國、池田志斈、石

井文人、黒沢美智子、澤村大輔、鶴田大

輔、天谷雅行、氏家英之: 類天疱瘡（後天

性表皮水疱症を含む）診療ガイドライン補

遺版 日皮会誌 2023; 133: 189-193. 

7) Nakahara Y, Yamane M, Sunada M, 

Aoyama Y: SARS‐CoV‐2 vaccine‐

triggered conversion from systemic 



 29 

lupus erythematosus (SLE) to bullous 

SLE and dipeptidyl peptidase 4 

inhibitors‐associated bullous 

pemphigoid. J Dermatology 2023; 50: 

162–165. 

8) Sunada M, Sugiyama S, Nakahara Y, 

Yamane M, Mashiko R, Yamamoto T, 

Aoyama Y: Dramatic deterioration or 

new-onset dipeptidyl peptidase-4 

inhibitor-associated bullous 

pemphigoid after COVID-19 vaccination: 

a possible manifestation of immune 

reconstitution inflammatory syndrome. 

JEADV Clinical Practice, in press. 

2.学会発表 

① 氏家英之：類天疱瘡群の診断と治療戦

略（特別講演） 日本皮膚科学会新潟

地方会第 404 回例会 新潟, 2022.3.6 

② 杉山聖子、山本剛伸、青山裕美: DPP-

4阻害薬関連類天疱瘡（DPP-4iBP）治

療における DPP-4i中止後の臨床経過 

第 286回日本皮膚科学会岡山地方会 

岡山 2022.5.14 

③ 氏家英之：口腔粘膜疾患の診断と治療

～粘膜類天疱瘡を中心に～ 第 60回日

本口腔科学会北日本地方部会/第 48回

日本口腔外科学会北日本支部学術集会 

札幌, 2022.7.10 

④ 氏家英之：自己免疫性水疱症の治療戦

略 第 111回日本皮膚科学会群馬地方

会 高崎, 2022.11.5 

⑤ 杉山 聖子、青山 裕美:免疫再構築症

候群として考える Dipeptydil 

peptidase (DPP)-4阻害薬関連水疱性

類天疱瘡 第 52回日本皮膚免疫アレル

ギー学会学術大会 名古屋 2022.12.18 

⑥ 氏家英之：自己免疫性水疱症～知って

おきたい基本知識と最新知見～ 第

152 回 日本皮膚科学会広島地方会 

広島, 2023.3.5 

 

〜膿疱性乾癬〜 

1.論文発表 

① Manome-Zenke Y, Denda-Nagai K, 

Murakami R, Noji M, Tsuneda N, 

Ishii-Schrade KB, Kanomata N, Arai 

S, Irimura T, Ikeda S. Possible 

Involvement of Antigen-Presenting 

Cells Expressing the Macrophage 

Galactose-type C-type Lectin in 

Inflammatory Skin Diseases. J 

Invest Dermatol, in press 

② Onitsuka M, Farooq M, Iqbal MN, 

Yasuno S, Shimomura Y. A 

homozygous loss-of-function 

variant in the MPO gene is 

associated with generalized 

pustular psoriasis. J Dermatol, in 

press. 

③ Hayama K, Fujita H, Terui T. 

Current trend in the treatment of 

generalized pustular psoriasis in 

Japan: Results from a 

questionnaire-based 

epidemiological study. J Dermatol. 

2022;49(12):e439-e440. 

④ Manome-Zenke Y, Ohara Y, Fukui S, 

Kobayashi D, Sugiura K, Ikeda S, 

Arai S. Characteristics of 

Patients with Generalized Pustular 

Psoriasis and Psoriatic Arthritis: 

A Retrospective Cohort Study. Acta 

Derm Venereol. 2022;102:adv00685. 

2.学会発表 

① 鬼束真美, 安野秀一郎, 下村 裕, 

Muhammad Farooq, Muhammad Nasir 

Iqbal. MPO 遺伝子のホモ接合型機能

喪失型変異は汎発性膿疱性乾癬の発

症に関連している. 第 190回日本皮

膚科学会山口地方会（2023年 3月 5

日）. 

② Hayama K, Iwasaki R, Tian Y, 

Fujita H. Risk factors for the 

development of generalized 

pustular psoriasis (GPP) among 

patients with psoriasis vulgaris 

(PsV) in Japan. 47th Annual 

Meeting of the Japanese Society 

for Investigative 

Dermatology(2022年 12月 4日) 

③ 葉山惟大, 藤田英樹, 照井 正. 汎

発性膿疱性乾癬診療の実態とガイド
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