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研究成果の概要（和文）：乳児期から発熱と凍瘡様皮疹を反復する父子に見出された、これまでに疾患関連報告
のないIFN調節遺伝子のヘテロ変異について機能解析を行い、患者由来検体にてIFN応答異常を認めたが、遺伝子
変異を導入した培養細胞では異常を示すことができなかった。生後間もなくから全身に浸潤性紅斑を認めた症例
と高齢発症の再発性耳介軟骨炎と多形紅斑様皮疹を呈する症例の遺伝子解析を行い、それぞれSAMD9L関連自己炎
症性疾患（SAAD）とVEXAS症候群と診断した。さらに再発性多発性脂肪織炎の幼児例、進行性顔面限局性脂肪萎
縮の成人例、重度の凍瘡様皮疹の高齢男性例などの遺伝子解析を行い、候補遺伝子について病原性を精査中であ
る。

研究成果の概要（英文）：Since a heterozygous mutation in IFN regulatory genes, which have not been 
reported to be associated with any disease, was identified in a father and son who had recurrent 
fever and chilblain-like skin rash since infancy, functional analysis of the mutation was performed.
 The father- and son-derived samples showed abnormal IFN responses, but the same responses were not 
found in the gene-mutated cultured cells. Genetic analysis was performed on a case with generalized 
infiltrative erythema shortly after birth and cases with recurrent auricular chondritis and erythema
 multiforme-like skin rash in later life, and they were diagnosed as SAMD9L-associated 
autoinflammatory disease (SAAD) and VEXAS syndrome, respectively. In addition, genetic analyses have
 been performed on a young child with recurrent multiple panniculitis, an adult with progressive 
facial localized lipoatrophy, and an elderly male with severe pernio-like skin rash, and the 
pathogenicity of candidate genes is being examined.

研究分野： 皮膚炎症免疫学

キーワード： 凍瘡様皮疹　自己炎症性疾患 　新規遺伝子変異

  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
乳児期から発熱と凍瘡様皮疹を反復する父子例に、これまでに疾患関連報告のないIFN調節遺伝子のヘテロ変異
を同定し、その機能解析を本研究の中心課題として取り組んだが、疾患の原因と確定するには至らなかった。コ
ロナ禍を挟み5年間研究を継続したにも関わらず、新規疾患関連遺伝子を見出すには至らなかったが、既報疾患
ながら本邦初の症例を見出すなど、IRUDや厚労研究班などの大きな枠組みと連携し、臨床病理像と遺伝子変異の
意義の双方をよく理解したphysician-scientistが臨床現場からターゲットを絞った研究を機能的に運営するこ
とで大きな枠組みの隙間を埋める、という当初の目標の一部は達成できたと考える。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 

1997年の家族性地中海熱（FMF）、1999年のTNF受容体関連周期性症候群（TRAPS）の原
因遺伝子の同定に端を発する遺伝性自己炎症性疾患の研究領域は、次世代シーケンサーに
代表される革新的な遺伝子解析技術の進歩により爆発的にその裾野を拡大している。自然
免疫制御因子の中でも、プロトタイプであるクリオピリン関連周期熱症候群（CAPS）の原
因のNLRP3やブラウ症候群の原因のNOD2に代表されるNLRファミリー分子だけでなく、
TRAPSの原因のTNFRSF1や汎発性膿疱性乾癬の原因のIL36RNなどのサイトカイン関連分子、
NNSの原因のPSMB8などのプロテアソーム関連分子、さらにPLCG2やTNFAIP3などの細胞
内シグナル関連分子など、さまざまな炎症免疫制御因子の遺伝子変異による疾患が見出さ
れ、国際的な自己炎症性疾患関連遺伝子変異データーベースであるInfeversには30もの疾患
原因遺伝子が登録されている。臨床的にも、周期熱症候群だけでなく肉芽腫性疾患、血管炎
症候群、炎症性腸疾患、炎症性角化症、好中球性皮膚症など、いわゆる膠原病類縁疾患を網
羅しさらに臓器特異的慢性炎症性疾患を取り込み、まさに炎症免疫制御異常症として拡大
しつつある。 
一方、病態メカニズムとしては、NLRP3インフラマソームを起点としたIL-1産生系の制

御異常をきたし抗IL-1抗体が有効な疾患が多いが、抗IL-1抗体が無効な疾患では病態も明
らかでなく確立した治療法がないというのが実情である。そのような中、NNSなどPRAAS
ではメカニズム不明ながらI型IFN異常を伴うことが判明し、同じくI型IFN異常が病態として
想定されているSLE、強皮症や皮膚筋炎などの全身性自己免疫疾患との関連が注目されてい
る。さらに、家族性凍瘡様ループスなどの臨床像をとるエカルディ・グティエール症候群
（AGS）の原因遺伝子が次々と発見され、核酸の代謝や認識異常に始まるI型IFN異常症の全
貌が明らかになりつつあることを受け、今やPRAASは、AGSとともに自己免疫疾患との接
点に位置し、インフラマソーム－IL-1異常による古典的な自己炎症性疾患に対して、I型IFN
異常による新しい自己炎症性疾患として、第2の極を形成している。 
申請者は、本邦で自己炎症性疾患が認識され始めた黎明期にブラウ症候群/若年発症サル

コイドーシスの症例を経験したのを契機に、和歌山地方に集積するNNSの原因遺伝子を同
定する等、パイオニアの一人として皮膚科医の視点から様々な遺伝性自己炎症性疾患の臨
床と研究に従事してきた。平成27年度から代表として3年間おこなった基盤研究「エキソー
ム解析による地域潜在性遺伝性自己炎症性疾患の発掘と創薬ターゲットの同定」では、全国
各地に新たなFMF、ブラウ症候群、PAPA症候群、AGSの症例を見出すとともに、沖縄の幼
児症例に新規PSMB9ヘテロ変異を見出し、新たな共同研究によるノックインマウスの治験
も含め、PRAASで想定されているプロテアソーム機能低下、ユビキチン蓄積を伴う炎症と
は異なる新たなメカニズムの存在を捉えている。さらに最近、疾患との関連の報告のない
IFNシグナル制御因子に変異のある幼児症例を見出し、解析を開始している。 
 
２．研究の目的 
本研究では、これらの研究を発展的に継承し、また申請者が分担あるいは連携研究者として参

画中の厚生労働科学研究や日本医療研究開発機構（AMED）などのプロジェクトと有機的に結
合しつつ、IFN 異常症を特徴づける臨床症状として「凍瘡様皮疹」、病理所見として「液状変性」
を呈する未診断例を集めて網羅的ゲノム解析を行うことで、新たな IFN 異常症を発掘し、創薬
ターゲットとなる新たな機能的遺伝子変異を見出すことを目指す。 
次世代シーケンサーを用いたエキソーム解析による新規遺伝子変異の同定そのものは、むし

ろ時代の大きな流れであり、平成27年度よりはAMED主導で「未診断疾患イニシアチブ（IRUD）」
が始まり、本研究で連携している長崎大学人類遺伝学教室はその中央拠点機関の一つでもある。
一方、既存の原発性免疫不全症や遺伝性自己炎症性疾患については、厚労省班会議や本年新しく
立ち上がった日本免疫不全・自己炎症学会を中心に、患者レジストリ（PIDJ）と診断のための
関連遺伝子パネル解析のシステム構築が進んでいる。申請者は、これらの大きな枠組みに加え、
それらと連携しつつ、臨床病理像と遺伝子変異の双方の意義をよく理解した physician-scientist
が主体となって、臨床現場からターゲットを絞った研究を提起し機能的に運営することで大き
な枠組みの穴を埋める必要性とその成果を実感している。本研究によって、IFN 異常症に直結
する新規遺伝子変異が明らかになれば、創薬ターゲットとして更なる研究の展開が期待され、そ
の患者のみならず NNS や各種全身性自己免疫疾患の患者にも有効な治療薬開発につながる可
能性がある。 
 
３．研究の方法 
本研究においては、凍瘡様皮疹や病理所見にて液状変性を呈し、臨床的にIFN異常症が疑われ

るもPSMB8とTREX1遺伝子に変異を認めない症例を全国から集め、平成30年度より3年間で20例
を目標に、患者の同意を得て末梢血を採取する。抽出したゲノムDNAを連携している長崎大学
人類遺伝学教室に送付し、PRAASやAGSなどのIFN異常症の原因として報告されたものを含め、



IFN応答遺伝子の発現に至る経路とその調節に関わる約90の遺伝子を網羅したカスタムパネル
解析を行う。同時に患者の両親の同意も得られれば、患者とトリオでのエキソーム解析も行い、
独自の選別システムを用いて候補遺伝子変異を検索する。有力な新規の候補遺伝子変異が見い
だされれば、患者由来細胞や組織を用いて可能な限り機能解析を行い、変異が機能的なものであ
ることを確認する。具体的には、患者末梢血から不死化B細胞、また可能であれば患者皮膚から
初代培養線維芽細胞を作成し、予想される機能変化について検討する。候補遺伝子が疾患との関
連が報告されているものであればまずその機能について、報告のないものであれば予想される
機能について、患者両親由来細胞や健常者由来細胞をコントロールとして比較検討する。細胞レ
ベルで機能的差異が見られれば、臨床応用されているJAK阻害薬をはじめ、NNSで関与が想定さ
れているMAPキナーゼ経路の阻害薬などを添加し、機能的差異の是正が可能か確認する。さら
に同様の検討をPSMB8変異NNS患者やTREX1変異AGS患者由来細胞についても行い、IFN異常症
としての共通点と相違点、薬剤の効果の違いを比較検討し、臨床応用の予備データとする。まず
は、最近見出した、これまでに疾患との関連の報告のないIFNシグナル制御因子の新規複合ヘテ
ロ変異について、患者と両親由来不死化B細胞を作成し、患者由来細胞特異的にIFN異常症につ
ながる機能的差異があるかどうか、さらに可能であれば正常遺伝子の導入によってその機能的
差異が改善されるかどうか検討し、見出した新規変異が原因であることを証明する。 

 
４．研究成果 
まず、乳児期から発熱と凍瘡様皮疹を反復する父子に見出された、これまでに疾患との関連の

報告のない IFN 調節遺伝子のヘテロ変異について機能解析を行った。症状のある父子由来末梢
血単核球および不死化 B 細胞において無刺激あるいは IFN刺激後の p-STAT1 の発現増強を認
め、また末梢血単核球の mRNA 発現解析にて父子ともに IFN 応答遺伝子の発現亢進を認めた。
さらに、皮疹生検組織の免疫組織学的検討により、父子ともに MPO 陽性好中球と CD68 陽性マ
クロファージの浸潤と p-STAT1 の発現を認めた。以上から、父子ともに IFN 応答異常のあるこ
とが示された。当初、子に認めた複合ヘテロ変異で発症すると想定し、正常遺伝子の導入で IFN
応答異常が改善するか検討することを予定していたが、父子共通のヘテロ変異による機能獲得
の可能性が強まったため、この遺伝子を欠損する培養細胞に変異遺伝子を導入し IFN で刺激後
の応答遺伝子の発現をルシフェラーゼアッセイで確認する系を用いて検証を進めた。刺激や条
件を様々に変えて検証を行ったが、変異による差を認めず、患者由来細胞で認めた IFN 応答異
常がこの変異に関連すると証明することはできなかった。 
新規症例の解析としては、まず、日本免疫不全・自己炎症学会の症例相談された、生後 3 ヶ月

発症の発熱や成長障害を伴う再発性多発性脂肪織炎にて Weber-Christian 病と診断されている小
児例について、PSMB8 と TREX1 変異のないことを確認し、長崎でのパネル遺伝子解析をと両親
とトリオでのエキソーム解析を行ったが、末梢血での mRNA 発現による IFN score は高いもの
の、候補となる遺伝子変異を見出すことはできなかった。 
生後間もなくから発熱を伴わない全身に浸潤の強い浮腫性紅斑が多数出現し、CRP 高値と進

行性の貧血を認める症例についてトリオエキソーム解析を行い、本邦ではまだ報告のない
SAMD9L 遺伝子の１塩基挿入変異を見出した。SAMD9L は常染色体優性遺伝性疾患の運動失調-
汎血球減少症候群（APS）の原因遺伝子として知られ、骨髄異形成症候群や急性骨髄性白血病と
も関連することが報告されているが、最近、デノボのフレームシフト変異による自己炎症性疾患
（SAMD9L-mediated autoinflammatory disease: SAAD）が報告されており、本邦初の症例として報
告した。 
また、64 歳発症の発症の再発性耳介軟骨炎と発熱を伴う多形紅斑様皮疹にてシュニッツラー

症候群との診断で加療されていた症例について、最近報告された VEXAS 症候群を疑って UBA1
遺伝子の変異を検討したところ、既報の疾患関連遺伝子変異をほぼヘテロで見出し、診断確定と
なった。血液と共に唾液や皮疹、筋炎の生検組織を用いた UBA1 遺伝子解析を行い、それぞれに
異なる頻度で変異を見出したことから、モザイクであることを証明でき、報告した。さらに、原
因不明の好中球性皮膚症として報告されていた症例についても、同様に各種サンプルについて
UBA1 遺伝子解析を行い、先の症例と同じ変異を見出すと同時に、異なる頻度パターンのモザイ
クであることを示した。さらにもう 1 例、臨床的に VEXAS 症候群が疑われた新規症例について
も検討したが、UBA1 遺伝子の体細胞変異は同定されなかった。 
成人後に顔面の限局性脂肪萎縮で発症し、慢性的に発熱に伴って倦怠感や皮疹を繰り返すが、

末梢血の mRNA 発現解析で IFN signature を認めた以外は血液検査で異常を認めない症例につい
て、両親とともにトリオでエキソーム解析を行った結果、エカルディ・グティエール症候群にお
いて最近原因遺伝子であることが報告された LSM11 遺伝子に低頻度バリアントを見出し、さら
に精査中である。 
また、全指と耳介に激しい凍瘡様皮疹を認める高齢男性例について、やはりエカルディ・グテ

ィエール症候群の原因遺伝子として知られる SAMHD1 遺伝子の全長にわたって 25％欠失と意義
不明のヘテロ変異を認め、ゲノム異常について更なる精査中である。 
また、全身アトピー性皮膚炎が疑われるもかゆみがなく、生検組織の病理組織学的検討にて液

状変性を認め、自己炎症性角化症が疑われた症例において、魚鱗癬と自己炎症を含めたパネル遺
伝子解析を行ったが、有意な変異は見出せなかった。 



さらに、全身紅皮症の高齢患者と幼小児期から爪甲異常と頭部角化性病変を示す中年女性に
ついて、自己炎症性角化症を疑ってエキソーム解析を行ったが、有意な変異を見出すことはでき
なかった。 
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オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
金澤伸雄 2

 １．著者名

プロテアソーム異常による自己炎症性疾患

兵庫医科大学医学会雑誌 41-47

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 ４．巻
金澤伸雄 47

 １．著者名

 ２．論文標題  ５．発行年
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2022年

2022年

2022年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.1111/1346-8138.16535

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
A case of VEXAS syndrome with myositis possibly associated with macrophage activation syndrome

The Journal of Dermatology e441-e443

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Matsuki Yasunori、Kawai Rana、Suyama Takayuki、Katagiri Kazumoto、Kanazawa Nobuo、Inaba Yutaka 49

 １．著者名

10.3389/fimmu.2022.905960

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Assessment of type I interferon signatures in undifferentiated inflammatory diseases: A
Japanese multicenter experience

Frontiers in Immunology 905960

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 １．著者名  ４．巻
Miyamoto Takayuki、Honda Yoshitaka、Izawa Kazushi、Kanazawa Nobuo、Kadowaki Saori、Ohnishi
Hidenori、Fujimoto Masakazu、Kambe Naotomo、Kase Naoya、Shiba Takeshi、Nakagishi Yasuo、Akizuki
Shuji、Murakami Kosaku、Bamba Masahiro、et al
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10.3389/fimmu.2022.895765

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Potential Benefits of TNF Targeting Therapy in Blau Syndrome, a NOD2-Associated Systemic
Autoinflammatory Granulomatosis

Frontiers in Immunology 895765

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Matsuda Tomoko、Kambe Naotomo、Takimoto-Ito Riko、Ueki Yoko、Nakamizo Satoshi、Saito Megumu
K.、Takei Syuji、Kanazawa Nobuo

13
 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
自己炎症性凍瘡様ループス

皮膚科 473-482

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
金澤伸雄 3

 １．著者名



2023年

2023年

2021年

2021年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Schnitzler症候群およびクリオピリン関連周期熱症候群

Visual Dermatology 619-621

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
金澤伸雄 20

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
プロテアソームとその異常による病態

臨床免疫・アレルギー科 451-458

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
金澤伸雄 76

 １．著者名

10.1186/s12969-023-00817-8

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Efficacy and safety of baricitinib in Japanese patients with autoinflammatory type I
interferonopathies (NNS/CANDLE, SAVI, And AGS)

Pediatric Rheumatology 38

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Kanazawa Nobuo、Ishii Taeko、Takita Yasushi、Nishikawa Atsushi、Nishikomori Ryuta 21

 １．著者名

10.1016/j.alit.2022.11.004

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Summary of the current status of clinically diagnosed cases of Schnitzler syndrome in Japan

Allergology International 297-305

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 １．著者名  ４．巻
Takimoto-Ito Riko、Kambe Naotomo、Kogame Toshiaki、Nomura Takashi、Izawa Kazushi、Jo Tomoyasu、
Kazuma Yasuhiro、Yoshifuji Hajime、Tabuchi Yuya、Abe Hiroyasu、Yamamoto Mayuko、Nakajima
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オープンアクセスとしている（また、その予定である） －
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 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Dupilumab Improves Pruritus in Netherton Syndrome: A Case Study

Children 310～310

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 １．著者名  ４．巻
Inaba Yutaka、Kanazawa Nobuo、Muraoka Kyoko、Yariyama Azusa、Kawaguchi Ami、Kunimoto Kayo、
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 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
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 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 １．著者名  ４．巻
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 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －
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 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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有
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 ４．巻
Ayaki T.、Murata K.、Kanazawa N.、Uruha A.、Ohmura K.、Sugie K.、Kasagi S.、Li F.、Mori M.、
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10.1002/sctm.20-0198
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有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Pluripotent stem cell-based screening identifies CUDC-907 as an effective compound for
restoring the in vitro phenotype of Nakajo-Nishimura syndrome

Stem Cells Translational Medicine 455～464

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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Kase Naoya、Terashima Madoka、Ohta Akira、Niwa Akira、Honda-Ozaki Fumiko、Kawasaki Yuri、
Nakahata Tatsutoshi、Kanazawa Nobuo、Saito Megumu K.
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オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

10.3389/fimmu.2020.00475

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Designation of Autoinflammatory Skin Manifestations With Specific Genetic Backgrounds

Front Immunol 475

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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Kanazawa Nobuo 11

 １．著者名

10.1016/S2665-9913(20)30039-4

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Familial chilblain lupus with TREX1 mutation and cerebrovascular disease

The Lancet Rheumatology e724～e724

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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Nohara Takuma、Yanagi Teruki、Yabe Ichiro、Ota Nakao、Kanazawa Nobuo、Ujiie Hideyuki、Kosumi
Hideyuki、Mai Yosuke、Shimizu Hiroshi
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なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著
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 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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 １．著者名



2020年

2020年

2019年

2023年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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無

 オープンアクセス  国際共著
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自己炎症と獲得免疫不全を呈するプロテアソーム機能異常症

臨床免疫・アレルギー科 49-55

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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改正恒康、金澤伸雄、邊見弘明 80

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
プロテアソーム機能異常（プロテアソーム関連自己炎症性症候群）による炎症病態

炎症と免疫 386-391

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
NNS, PRAAS, ORAS/自己炎症性脂肪萎縮症

Monthly Book Derma まるわかり！自己炎症性疾患 33-41

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
国本佳代、金澤伸雄 293

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
AGS, SAVI, FCL/自己炎症性凍瘡様ループス

Monthly Book Derma まるわかり！自己炎症性疾患 43-52

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
金澤伸雄 293

 １．著者名



2023年

2023年

2024年

2024年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.3389/jcia.2024.12545

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Uveitis in a psoriasis vulgaris patient receiving deucravacitinib: a case report

Journal of Cutaneous Immunology and Allergy 12545

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
紅斑症の診療：紅斑を伴う自己炎症性疾患

Monthly Book Derma 67-76

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
金澤伸雄 (345)

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
自己炎症性疾患

皮膚科の臨床 41-52

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －
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金澤伸雄 66

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
中條・西村症候群/プロテアソーム関連自己炎症性症候群

リウマチ科 478-485

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無
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金澤伸雄 70

 １．著者名
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Miyamoto T, Izawa K, Honda Y, Kanazawa N, Ohnishi H, Nishikomori R, Yasumi T

松木康譲, 河合良奈, 片桐一元, 金澤伸雄, 中谷友美, 稲葉豊

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

Assessment of type 1 interferon signature in undifferentiated inflammatory diseases.

発熱・皮疹を繰り返し、増悪時に筋炎を生じたVEXAS症候群の１例

10.1007/978-981-99-9781-7_6

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁
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 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Autoinflammatory Diseases Due to Defects in Degradation or Transport of Intracellular Proteins

Adv Exp Med Biol 83-95

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Sasaki Izumi、Kato Takashi、Kanazawa Nobuo、Kaisho Tsuneyasu 1444

 １．著者名
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 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁
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 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
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