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研究要旨  
 色素性乾皮症患者の神経症状が日常生活に与える影響を明らかにするため，これまで4年間

に渡り評価した重症度スコアの解析を行った．その結果，XP-A患者において，喉頭機能，寝返

り動作，排泄機能などの機能や意欲に関しては，小児期に保たれる傾向が示された．神経所見

や運動機能は幼少期からほぼ一定の進行を認めるが，その過程でいくつかの日常生活動作は残

存していく傾向があり，そのことを認識することが診療，ケアにおいて重要と思われた． 

 

Ａ．研究目的 

 色素性乾皮症（XP）では重篤な神経症状を呈す

ることが知られており，患者及び家族の日常生活

に大きな影響を与えている．本研究では，XP患者

の神経症状を含めた日常生活動作の障害がどの

ように進行するのかを明らかにするため，XP患者

において普遍的に評価可能な重症度スコアの作

成を目的とする． 

 

Ｂ．研究方法 

 これまでに検討した重症度スコアを統合可能

な Ver.4 を作成した．XP-A 17 例を最長 4 年間に

わたってフォローした結果を，Section 1（日常

生活動作），Section 2（運動機能），Section 3（高

次機能）それぞれの合計点と，その下位項目につ

いて解析した． 

（倫理面への配慮） 

患者・家族への診察及び聞き取りは通常診療の

範疇であり倫理面での大きな問題はないと思わ

れる．患者の臨床データは全て匿名化をした上で

厳重に取り扱った． 

 

Ｃ．研究結果 

各 Sectionの合計スコアは，個人差はあるがい

ずれの症例でも幼少期から年齢とともに増悪し

た．下位項目に関して，Section 1 の大半の項目

は幼少期から障害が存在したが，喉頭機能，寝返

り動作，排泄機能については 10 歳前後まで障害

なく経過した．Section 2 においては，多少の時

期の違いはあるがいずれも年齢とともに増悪を

示した．Section 3 においては、知的障害は幼少

期から存在したが，意欲の減退は 10 歳代前半ま

では認めなかった． 

 

 

Ｄ．考察 

 XP-A患者においていくつかの機能は，小児期に

保たれる傾向が示された．神経所見や運動機能は

幼少期からほぼ一定の進行を認めるが，その過程

でいくつかの日常生活動作は残存していく傾向

があり，そのことを認識することが診療，ケアに

おいて重要と思われた． 

 

Ｅ．結論 

 XP-A患者においていくつかの機能は，小児期に

保たれる傾向が示された． 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
（予定を含む。） 
1. 特許取得 
2. 実用新案登録 
3. その他 
 


