
色素性乾皮症 

Xero derma pigmentosum:XP 

   乾燥   皮膚   色素 
 

通常より若年で露光部に皮膚がんを多発 

半数以上の患者：異常に酷い日焼け 

    神経症状  

日本における患者数：300−600人 
22000人に1人 
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皮膚症状と光線の 

直接的関連 
非XP 

DNA修復試験 
遺伝子検査（XPA など） 

色素性乾皮症 

日光露光部限局 日光非露光部 

ＸＰ診断フローチャート 

正常反応 

DNA修復試験、POLH蛋白検出、遺伝子検査
（POLHなど） 

サンバーンの増強 露光部色素斑 
露光部皮膚がん 

（若年齢、多発） 

なし 

あり 

サンバーン増強型 

（XP-A, B,D,F,G) 
色素異常型（XP-C, E, V） 

皮膚病変・皮膚症状 

光線照射試験 

MED低下、紅斑反応遅延 
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相補 

性群 

頻度(%) UDS 

(%) 

紫外線致死 

感受性(D0) 

(J/m2) 

皮膚症状 
神経 

症状 
光線 

過敏 

皮膚癌の初発平均年齢 (歳) 

全世界 日本 BCC SCC MM 

A 25 55 < 5 0.4 +++ 9.7 9.1 10.2 ++ 

B 稀 0 3〜7 ++ -〜++ 

C 25 3.4 10〜20 1.0 ++ 14.0 7.8 14.0 − 

D 15 5.4 20〜50 0.77 ++ 38.0 35.3 39.5 -〜++ 

E 稀 3.4 40〜60 2.2〜2.4 + 38.3 - - − 

F 6 6.8 10〜20 1.7〜2.2 + 43.7 64 - − 

G 6 0.6 < 5 0.6 + 32 - - + 

V 21 24 75〜100 2.4〜4.5 + 41.5 42 48.5 − 

錦織千佳子, 最新皮膚科学大系,    

 DNA障害による皮膚障害, 2003 

 森脇真一, Visual Dermatology      

 (3) 2, 2004 一部改変 

UDS: Unscheduled DNA synthesis, 不定期DNA合成  

BCC : 基底細胞癌  SCC : 有棘細胞癌  MM : 悪性黒色腫 

色素性乾皮症 
Xeroderma Pigmentosum(XP) 

NER（nucleotide excision repair）の異常 

損傷乗り越え機構の異常   
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 厚生労働省難治性疾患克服研究事業 

神経皮膚症候群に関する調査研究 
 

一次調査 

 対象 皮膚科研修指定病院 609施設 

     平成19, 20,21年1月から12月に受診した患者 
 

二次調査 

 対象 一次調査にてXP患者有と回答した施設 

     平成19年1月から平成21年12月に受診した 

     XP患者259名 

 重複例を除く211名を解析の対象とした 

色素性乾皮症(XP)患者の現況の把握 
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年齢 

患
者
数 

年齢分布と皮膚悪性腫瘍、神経症状の合併 
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神経症状合併 
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皮膚悪性腫瘍の平均初発年齢 
以前との比較 

相補
性群 

患
者
数 

罹患
人数
合計 

平均初発年齢(歳) 

BCC SCC MM 

A 86 23 13.2 19.8 20.5 

C 1 0 - - - 

D 9 7 39.8 53.0 - 

F 3 1 42.0 - - 

V 32 24 44.7 55.9 54.2 

BCC：基底細胞癌、SCC：有棘細胞癌、MM：悪性黒色腫 

*)佐藤吉昭、錦織千佳子 皮膚病診療：10(1)；22-27,1988 

1988年の報告*) 

患
者
数 

罹患
人数
合計 

平均初発年齢(歳) 

BCC SCC MM 

121 41 9.3 8.2 7.5 

8 7 14.0 7.8 14.0 

6 4 44.0 42.5 - 

12 3 45.4 64 - 

87 40 41.5 42.0 46.8 

今回のデータ 
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診断時 
年齢 

人数 男 女 
平均 
年齢 

診断平均 
皮膚がん
発生患者 

% MM BCC SCC 

1歳以上 24 10 14 15.5 1.9 5 20.8 1 4 2 

1歳未満 17 11 6 13 0 1 5.8 0 1 0 

神戸大学XP症例  
A群 皮膚がんと診断時年齢 

診断が遅れると皮膚がんが増える傾向 

確実な診断によって遮光に差が出る？ 
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a) 遮光指導 
 

b) 皮膚と眼科の定期検診 
 皮膚科は皮膚がんが生じる迄は年に１−２回、皮膚がんが生じ始めてからは年に３−６回、 

 眼科は年に１回 
 

c）皮膚がんの治療 

 早期発見早期治療が原則。臨床像、ダーモスコピーの所見を参考にしながらトレパンで生
検を兼ねて切除するのが現実的かつ確実な治療法。 

 小さいものは液体窒素、5FU軟膏塗布、ベセルナクリームの塗布も有用る。 

 既に大きくなってしまった皮膚がんは麻酔の上、外科的に切除、必要に応じて植皮。 
 

 d)神経学的診療 

 聴力検査、神経学的検査を幼少時期には年に１度程度定期的検診を受ける。 

 神経症状の対症療法、残された神経機能の維持を進める診療手段、リハビリテーションなど
の最適化が求められる。 

 １０代の終わりになると、夜間の無呼吸、誤嚥性肺炎が起こる事が有り、気管切開、胃ろう造
設を行なうことが多い。 

XPの診療指針 
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日常の遮光対策 
 遮光はサンスクリーン塗布と遮光服等、複数の手段を組み合わせる。 

 日照時間帯の戸外活動は原則禁止。 

 外出時にはつば広の帽子、長袖、長ズボンを着用。露出部にはサンスクリーンを塗布。日

照時の外出が必要な学童では、遮光フィルムで作った遮光ガウンの着用。 

 口唇も露光部で、光防御効果のあるリップクリームを用いる。 

 目も横からの光もカットできるような紫外線防御効果のある眼鏡をかける。 

 色つきのサングラスは散瞳を引き起こすので逆効果。 

 部屋、車の窓ガラスに遮光フイルムを貼る。遮光の性能はまちまち。確認を！ 

 サンスクリーンはSPF３０以上のものを、規定の量を塗布し、２時間置きに塗り直す。 

 保育園、学校でのXP患児に対する遮光対策は、地方自治体によりかなり対応が異なるの

で、入園、入学の２−３年前から、関係部署と綿密に相談。 

 サンスクリーンは光線過敏症患者が用いる場合も化粧品の扱い、保険の適応はない。 

  (地方自治体によっては補助有り。) 

 紫外線の線量測定器械は探子によってどの波長の紫外線を測定できるかが異なる。同じ

波長域であっても測定精度はメーカー間の開きが大きい（１０倍程度）。→ 測定値を過信

するのは危険。上記の遮光の原則を守るのが重要。 
42 



○ Ｘ Ｘ 

プローブ(探子) 

紫外線線量の測定 
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様々な紫外線カット商品はあるけど。。。。 

鵜呑みは危険 
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2012年〜：色素性乾皮症の遺伝子診断が 
   保健適応（４３２０点） 

2008年〜：色素性乾皮症の遺伝子診断の 
    先進医療承認 

2015年7月〜：色素性乾皮症が指定難病に 
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まとめと今後の課題 

XPの現況 
 皮膚悪性腫瘍の平均初発年齢は高齢化（改善）した 
     皮膚悪性腫瘍は早期診断により防ぎうる。 
 入院手術によるADL低下にも注意が必要。 
  →皮膚がん発症予防は入院手術を回避する面からも重要 
  
  神経症状の改善は達成できていないが、平均寿命は延びている。 
    
 XPの遺伝子診断が保険適応となった 
 
 XPが指定難病に加えられた。→重症度分類による医療費補助 
 

XPの今後の課題 
 治療法の開発 
 
行政への働きかけと社会の理解 
    サンスクリーン、遮光フィルムの補助、ビタミンD3のサプリ 
 神経症状を伴わない患者での就労支援（職場の理解 etc) 
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色素性乾皮症のiPS細胞を用いた病態解明と治療法の開発 
 （H26-28 AMED） 

XP-Aの神経障害の原因について 

XP-の神経障害は、中枢から末梢までの神経組織の全域におよび、
症状は易転倒、歩行障害、難聴、知的障害から最終的には20歳前
後で寝たきりとなる。 
XP-Aの神経細胞障害の原因は不明であるが、酸化ストレス説が提
唱されている。 

Weissman L et al. DNA repair, mitochondria, and 

neurodegeneration. Neuroscience 145, 1318–1329, 2007 
実際に、XP-Aの剖検脳において、酸化ストレスマーカーである8-
OHGや8-OHdGが証明されている。 

Hayashi M et al. Oxidative nucleotide damage and 

superoxide dismutase expression in the brains of xeroderma 

pigmentosum group A and Cockayne syndrome. Brain Dev. 

2005,27:34-8. 
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XP-A患者における年齢と重症度スコア 

相関係数 

Section 1. 日常生活動作 

会話  0.5913 

嚥下 0.7087 

呼吸 0.6684 

食事 0.525 

書字 0.1898 

更衣 0.4102 

入浴 0.3409 

寝返り 0.6372 

転倒 0.1157 

排尿 0.4916 

排便 0.5261 

聴覚 0.2825 

section １ の小計 0.5581 

Section 2   運動機能 

articulation 0.6977 

表情 0.6691 

不随意運動 0.3732 

関節拘縮 0.4935 

反射 0.315 

起立 0.6177 

歩行 0.6244 

section 2 の小計 0.5835 

Section 3. 高次機能 

知的障害 0.6379 

意欲 0.7511 

section 3  の小計 0.6658 

Total 

総合障害度 0.671 

合計 0.6068 

(n=49) 
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確立したATPのドッキング解析系を用いて、分子間相互作用の面から
ATP結合能を回復させる物質を計算上でスクリーニングする 

ATPの立体構造 

今年度以降の目標 

XP-D治療薬の分子シミュレーション解析 

1. スパコン京を用いたXPDタンパクとATP結合ポケット
のサイズ解析系の確立 

2. ATPのドッキング解析系の段階的自動化 
3. 治療薬の候補分子の探索法の開発 

0	

1	

2	

3	

4	

5	

ポ
ア
の
内
径
（
Å
）
	

XPDのATP結合ポケット 
（断面図） 

結合ポケット内径の解析 
と体積の解析 
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Our goal is to find the way to 
treat the patietns! 
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