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【研究要旨】 
 眼皮膚白皮症は稀な疾患であり、日常診療で遭遇するのは稀である。そのた
め、地域や医師による診断の均転化を図るために診断基準、病型基準、重症度
基準を策定した。これらの基準により、眼皮膚白皮症患者に対して日本中どこ
でも適切な診断、対応がなされることが期待される。また、診断基準の基礎資
料となる遺伝子診断によるサブタイプ解析の結果をまとめたところ、原因遺伝
子が不明の症例が 28％であった。 
 
 

 

Ａ．研究目的 
 2014 年に我々は眼皮膚白皮症診療ガ
イドラインを発表したが、そのガイドラ
インにおいて診断基準の記載が十分では
なく、また、重症度分類については記載
がなかった。そこで、①今回、客観的な
臨床症状や検査値に基づいた眼皮膚白皮
症の診断基準および重症度分類を策定す
る。さらに、②ガイドライン策定のため
の基礎資料となる眼皮膚白皮症のサブタ
イプ解析を行なうことを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 

 ① 診断基準および重症度分類を策

定：眼皮膚白皮症では、皮膚の紫外線に

対する障害と視力障害が患者の QOL を損

ない、臨床的に大きな問題となる。眼皮

膚白皮症は、合併症を伴う症候型とメラ

ニン合成障害による症状以外の症状を伴

わない非症候型に分類され、症候型の一

部の症例では生命予後に係る合併症が高

率に発症する。一方、非症候型の多くの

症例では生命予後は良好である。以上の

ことを念頭に、生命予後、視力障害をキ

ーワードにして、診断基準と重症度分類

を策定する。 

 ② 診断基準の基礎資料となる眼皮膚

白皮症の遺伝子診断によるサブタイプ解

析を行なう。2007 年～2015 年の 9年間に

当科で行なった眼皮膚白皮症の遺伝子診

断の結果をまとめた。計 147 人の眼皮膚

白皮症疑い患者の遺伝子診断を行なった。

眼皮膚白皮症 1～4 型と Hermansky- 

Pudlak症候群1型の原因遺伝子について

は全例検索し、その他の遺伝子について

は個々の症状に合わせて遺伝子変異スク

リーニングを行なった。 

（倫理面への配慮）  

 研究内容については山形大学医学部倫

理委員会の承認を得ている。また、個人

の特定がなされないように十分な配慮を

行なった。 

 

Ｃ．研究結果 

 ① 眼皮膚白皮症の診断基準を策定し、

臨床的に使用しやすい様に検査値や客観

的な症状の有無による重症度基準を合わ

せて策定した。眼皮膚白皮症を症候型と

非症候型に分類して、それぞれの診断に

至るための病型基準を策定した。そして、



 

合併症の有無、その程度によって評価さ

れる重症度分類を策定した。重症度分類

においては、生命に関わる症状の有無や

日常の QOL に最も大きな影響を与える視

力障害を重症度評価の中心にした。 

 ② 計 147 例の眼皮膚白皮症疑い患者

の遺伝子診断によるサブタイプ解析のデ

ータを整理したところ、表 1に示す結果

が得られた。この結果は、以前の我々の

報告とほぼ同様であった。 

 

 
 

Ｄ．考 察 

 眼皮膚白皮症は稀な疾患（日本人では

数万人に 1 人程度）であり、1 人の皮膚

科医が日常診療において実際の患者に接

する機会は多くない。そのため、一般の

皮膚科医にとっては診断や生活指導する

に際して戸惑うことが多い。その様な状

況下で、今回の診断基準、病型基準、お

よび重症度基準の策定はその様な臨床現

場の混乱を和らげ、地域や担当医師によ

る診断の格差が緩和されることが期待さ

れる。また、難病指定申請にあたって重

症度基準を用いることにより、視力や症

状の有無により重症度が決定できるため、

診断の質の均転化が期待される。 

 サブタイプ解析については、他の民族

と比べ、日本人では眼皮膚白皮症 4型と

Hermansky-Pudlak症候群1型の頻度が相

対的に高いことが改めて確認された。ま

た、逆に眼皮膚白皮症 1型の相対頻度が

低いこと、眼皮膚白皮症 3型は頻度が低

いながらも存在することが明らかとなっ

た。将来報告されるであろう近隣の東ア

ジア地域の民族と比べると、民族移動の

1 つのマーカーになりうる資料として興

味深い。 

 

Ｅ．結 論 

 臨床的に使用しやすい診断基準、病型

基準、および重症度基準を策定した。147

例の眼皮膚白皮症疑い患者のサブタイプ

解析の結果を整理した。 
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