
 

シェーグレン・ラルソン（Sjögren-Larsson）症候群 

 

1. 疾患名ならびに病態 

シェーグレン・ラルソン（Sjögren-Larsson）症候群 

 

小児慢性特定疾病では先天性魚鱗癬（大分類）、細分類 2-6。 

 

2. 小児期における一般的な診療 

 主な症状 

先天性魚鱗癬の皮疹は、神経症状よりも早く新生児〜乳児期には明らかとなる。先天性魚鱗

癬様紅皮症、もしくは黒色表皮腫様の臨床症状を呈する。頸部、腹部、間擦部、四肢で顕著

にみられる。 

乾燥のため、皮膚には瘙痒が強く、掻破により容易に角質剝離、びらんを形成して、細菌・

ウイルス・真菌などによる二次感染の温床となる。 

さらに神経症状として、乳児期以降になって下肢に優位な痙性四肢麻痺を伴う様になり、精

神遅滞は高度であることが多い。これらは小児神経内科医の診療が必要がある。 

 診断の時期と検査法 

魚鱗癬症候群のため、先天性魚鱗癬に四肢の痙性麻痺を伴い、精神遅滞は高度であることで

三徴候のすべてが揃った時に本疾患とはじめて診断される。 

代表的な経過をとる症例であっても、皮膚所見と病理組織所見から、他の魚鱗癬症候群と確

実に鑑別することは困難である。しかしながら、本症に特徴的とされる四肢の痙性麻痺や精

神遅滞が明らかとなる幼小児期以前は確定診断をすることができない。その間は本症が常

染色体劣性遺伝性魚鱗癬と診断されている可能性がある。この場合でも、ALDH3A2 遺伝子変

異が検出されれば、本症と診断される。 

 経過観察のための検査法 

本症では、細菌、真菌、ウイルスなどの二次感染を合併しやすいため、細菌培養検査、真菌

鏡検・培養検査を繰り返し施行し、血清ウイルス抗体価の測定などもあわせて行う。 

身体計測や血清総タンパク値、アルブミン値などで成長や栄養の評価を定期的に行う。 

 治療法 

乾燥部位には保湿剤や角質溶解剤を主に使用し、痒みによる掻破などで二次感染を生じた

場合には、抗生剤、抗真菌剤、抗ウイルス剤の内服や外用を行う。本症ではしばしば摂食不

良、体調不良となるため、必要があれば栄養剤などを投与する。 

痒みによる掻破などで二次感染を生じた場合には、抗生剤、抗真菌剤、抗ウイルス剤の内服

や外用を行う。本症における皮膚外症状として痙性麻痺や精神遅滞などの神経症状につい

ては小児神経内科医の対応が必要となる。 

 合併症および障がいとその対応 

下肢に優位な痙性四肢麻痺を乳児期以降に認めることがある。また、精神遅滞は高度である

ことが多い。これらは小児神経内科医の診療が必要がある 



 

四肢の痙性麻痺を伴い、精神遅滞は高度であることが多いため日常生活も大きく制限され

る。視力障害がみられる症例もあり、日常生活が大きく制限される。全身の過角化、発汗の

低下により、外出や屋外の作業で容易にうつ熱や熱中症を生じるため、気候や天候などには

十分に留意し、できる限りのすみやかな休息や補液が必要となる。 

上記以外に眼科所見として眼底網膜の光輝性小斑点(glistening dots)がみられ、視力障害

もみられる。また、歯牙形成異常もみられる。 

 

3. 成人期以降も継続すべき診療 

 移行・転科の時期のポイント 

四肢の痙性麻痺を伴い、精神遅滞は高度であることが多いため日常生活も大きく制限され

る。視力障害がみられる症例もあり、日常生活が大きく制限される。全身の過角化、発汗の

低下により、外出や屋外の作業で容易にうつ熱や熱中症を生じるため、気候や天候などには

十分に留意し、できる限りのすみやかな休息や補液が必要となる。 

上記以外に眼科所見として眼底網膜の光輝性小斑点(glistening dots)がみられ、視力障害

もみられる。また、歯牙形成異常もみられる。 

 成人期の診療の概要 

本症では常染色体劣性遺伝形式で、罹患率は約 10-20万人に１人程度である。 

全身性の角質増殖、鱗屑、落屑は生涯にわたって継続する。皮膚の細菌、真菌、ウイルス感

染症などを生じやすく、敗血症などに移行した場合は余命に影響を与える。全身性の皮疹の

ため体温調節が困難であり、暑い環境下では高度の熱中症、脱水症状などを生じて生命予後

に影響を与える。 

痙性麻痺、精神遅滞、視力障害により日常生活が制限される状況は継続する。 

 

4. 成人期の課題 

 医学的問題 

精神発達遅滞と身体障害を併発しているため、移行期の前後を通じて皮膚科医が診療科の

中心となることは困難である。その場合でも疾患情報の提供などを通して小児科（小児神経

内科）、神経内科、リハビリテーション科などとの緊密な連携を図る。 

 生殖の問題 

症例によって産婦人科との連携が必要であるが、痙性麻痺、精神発達遅滞を合併するため、

一般的に妊娠、出産は困難と考えられる。 

 社会的問題 

精神発達遅滞と身体障害を併発しているため、学習、作業効率の低下が生じる。体温調節も

困難であり、暑い環境下では高度の熱中症、脱水症状などを生じる。また寒い環境では低体

温を生じて体力を消耗する。 

神経症状の程度にもよるが養護学級への通学を検討する。就労では社会支援が必要である。

極めて重症の場合、進学、就労は困難である。 

 



 

5. 社会支援 

 医療費助成 

【小児慢性疾病】 

感染の治療で抗菌薬、抗ウイルス薬、抗真菌薬等の投与が必要となる場合。 

【指定難病】 

魚鱗癬症候群のすべての病型が先天性魚鱗癬(指定難病 160)として１つの病名でカバーさ

れている。皮膚以外の臓器にも日常生活に支障をきたすレベルの異常があった場合には、魚

鱗癬皮疹が軽症でも指定難病認定者として助成対象になり得る。 

 生活支援 

外用剤、内服薬などの投薬量は移行期、成人期と体のサイズが大きくなるため、医療費も増

えるようになる。 

精神発達遅滞と身体障害を併発しているため、小児慢性特定疾患認定者は引き続き指定難

病と身体障害の認定者となり得る。 

 社会支援 

痙性麻痺を伴うため、日常の作業や生活に支障が生じるため肢体不自由となり、身体障害者

手帳、生活用具支給補助が必要である。 
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