
 
 

 

概念・定義  
 

 本疾患は、炎症性サイトカインである IL-1 とⅠ型 IL-1 レセプターに

対して競合阻害する IL-1 レセプターアンタゴニストの欠損により起こる、

常染色体劣性遺伝形式の自己炎症性疾患である。膿疱症・骨髄炎・骨膜

炎が主症状となる。  

 

症状  
 

 生下時もしくは生後３週間以内に発症することが多く、その症状とし

ては、膿痂疹様発疹、関節腫脹、口腔内粘膜病変等が報告されている。

全身症状として、他の炎症性疾患と異なり、発熱を認めない症例が大部

分である。 

 皮膚所見として、局部に嚢胞が散在する程度から、全身に重度の膿疱

症あるいは魚鱗癬様皮疹が広がる症例も存在する。組織学的には表皮・

真皮の著明な好中球浸潤、毛嚢に沿う膿瘍形成、表皮肥厚や過角化を認

める。 
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 骨・関節病変としては、骨痛・同部位の腫脹発赤や関節の腫脹を認め、

X線検査で長管骨骨幹端部や肋骨前面先端部の肥大、骨膜増生、骨融解像、

異所性骨化を認める。骨生検では化膿性骨髄炎、線維化、骨硬化を認め

るが、無菌性である。 

 またその他の症状として、血管炎、呼吸障害、間質性肺炎、結膜炎、

成長障害等を認める症例の報告がある。 

 血液検査所見では、白血球増多、血沈亢進、CRP高値等の炎症所見を

認める。  

 

治療  
 

 日本ではまだ未承認薬ではあるものの、リコンビナント IL-1 レセプタ

ーアンタゴニストであるアナキンラがほとんどの症例で有効であること

が確認されている。一方、抗生物質や非ステロイド性抗炎症薬は無効で

あり、各種抗リウマチ薬（メソトレキサート・シクロスポリン・アザチ

オプリン・エタネルセプト・サリドマイド・IFNγ・免疫グロブリン大量

静注）やステロイド大量療法も限られた効果しか示さないことも報告さ

れている。  
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