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研究要旨 

弾性線維性仮性黄色腫は、弾性線維の変性、石灰化により結合組織の構築的損傷を起こ

し、皮膚症状、視力障害、虚血性の心・脳・消化管障害などをもたらす。本疾患は重症

度が個人で大きく異なり、予後の正確な予測は困難である。そのため、全国的実態調査、

さらにそれに基づいた診断基準、重症度判定基準を作成し、本邦患者の重症度の解析と

国外の弾性線維性仮性黄色腫患者との重症度、遺伝子変異を比較検討し、その結果を基

に 2017 年に診療ガイドラインを作成した。今後は病態メカニズムの解明、重症度の規定

因子や予後予測因子の解明、新しい検査法や治療法の開発を目指す。 

 

Ａ．研究目的 

弾性線維性仮性黄色腫 (Pseudoxanthoma 

elasticum; PXE)は弾性線維の変性お

よび石灰化が進行性に起こり、皮膚、

網膜、動脈など弾性線維に富む組織が

障害される。網膜病変ならびに虚血性

疾患は QOLを著しく損なう場合もあ

り、早期診断、早期介入が必要とされ

る。しかしながら、本症には根治的治

療法はなく、現在は対症療法が行われ

ていることが実情である。本研究で

は、本邦の全国実態調査と 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、

病態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

す。  

 

Ｂ．研究方法 

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

の登録を行う。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、病態メカニズムの解明を目指す。さら

に、新たな検査法としてのHR-pQCTを用いた

評価が可能かどうかを模索していく。 

 

（倫理面への配慮） 

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倫理委員会の審査をう

け、さらに患者より文書で同意を得てから行

っている。 

長崎大学で事前に審査を受けている研究は

以下の通りである。 

１．弾性線維性仮性黄色腫の遺伝子検査及び

疫学調査、臨床経過に関する研究（2023年12月

25日～2030年3月31日、承認番号23121811） 

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） 
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Ｃ．研究結果 

本研究における目標であった診療ガイドラ

インおよびその英訳化は既に終了している。

現在はレジストリのデータベースへの登録に

向けてレジストリ構築中である。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症例目を解析中である。トランスクリプト

ーム解析では3例のRNAseqを終了し、新たに4

症例を解析予定としている。 

 

Ｄ．考察 

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、症例の蓄

積を行っていくとともに、患者QOL評価につ

いても行う予定である。 

 

Ｅ．結論 

診療ガイドラインを作成、英訳化した。 

今後もPXEの病態メカニズムの解明や重症度・

予後予測因子の特定を目指し、新たな治療法

の開発を目指す。 

Ｇ．研究発表 

1.論文発表 

1. 松尾真帆, 岡村直之, 丹羽宏文, 岩田 仁, 

岩永 聰, 室田浩之, 永井美貴，ABCC6遺伝

子変異を認めた弾性線維性仮性黄色腫の1

例．皮膚科の臨床，2023；65(9)：1393-1396 

 

2.学会発表 

１．岩永 聰，室田浩之: 【教育講演】弾性線維

性仮性黄色腫と鑑別疾患.  第122回日本皮

膚科学会総会 (2023/6/1～6/4, 横浜市・パ

シフィコ横浜) 

２．岩永 聰、室田浩之: 日本人弾性線維性仮

性黄色腫の遺伝子解析と研究成果の途中報

告.  第75回日本皮膚科学会西部支部学術

大会 (2023/9/16～9/17, 宜野湾市・沖縄コ

ンベンションセンター)  

 

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 
1. 実用新案登録 

なし 
2. その他 

なし 

 

 

 

 

 

 

 


