
日本香粧品学会誌　Vol. 48, No. 3, p. 144 （2024）

〈講 演〉

第49 回日本香粧品学会（2024）・特別講演 I

皮膚に現れる様々なパターンから機能と病態を考える

久 保 亮 治 *

Functional and Pathological Analyses of the Diverse  
Morphological Patterns Observed on the Skin

Akiharu KUBO*

Abstract
Genetic mosaicism refers to the phenomenon of a genetic change (postzygotic mutation) occurring in one cell during 

development, with its daughter cells distributed on a particular part of the body and manifesting some pathological condi-
tions.

In cutaneous mosaicism, if the causative genetic change occurred prenatally, the resulting skin lesions manifest during 
childhood. One such example is an epidermal nevus. Conversely, if the identical genetic change occurs in adults, the conse-
quence is seborrheic keratosis or acrochordon. Consequently, the characteristics, distribution of the resulting skin lesions and 
the disease names will differ depending on whether the genetic change occurred during development or aging.

The term “mosaicism” is typically used to describe diseases in which cells with genetic changes that occurred during 
development give rise to lesions. However, symptoms caused by the clonal expansion of cells with genetic changes that oc-
curred after birth are also considered to be mosaicism. Therefore, it is essential to comprehensively re-examine the pathogen-
esis of the mosaic disorders and to redefine and classify the pathogenetic mechanisms not only in genetic manifestations but 
also in chronological disease development.
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1つの受精卵に由来する個体において，ある1つの細
胞のゲノムに生じた何らかの遺伝学的変化（接合後変
異）がその娘細胞たちに引き継がれていくと，「受精卵
と同じゲノムを持つ細胞と後天的に生じた接合後変異を
持つ細胞とが混在している状態」が生じる。これを遺伝
学的モザイクと呼ぶ。
皮膚のモザイク疾患では，原因となる遺伝学的変化が
出生前に生じた場合は，生まれつきの模様となって症状
が出現する。たとえば表皮母斑である。一方，たとえば
表皮母斑と同じ遺伝学的変化が成人に生じた場合は，脂
漏性角化症やアクロコルドンとなる。すなわち，原因と
なる遺伝学的変化が同じであっても，その変化が発生過
程に生じたか，老化過程に生じたかによって，病変は異

なる性状と分布を示し，異なる病名で呼ばれることにな
る。
一般に，モザイク疾患というと，発生期に生じた遺伝
学的変化を持つ細胞が病変を作る疾患のことを指すこと
が多いが，出生後に生じた遺伝学的変化を持った細胞が
クローン性に増殖して生じる症状もモザイクであり，こ
れらの疾患の病態形成原理を包括的に捉え直し，病型を
遺伝学的に再分類・定義していくことが重要である。
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