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色素性乾皮症の歯科・整形外科医療の現状調査と診療ガイドライン作成の試み 
 

公益財団法人東京都医学総合研究所・脳発達・神経再生研究分野 客員研究員 

 

 

研究要旨  
 色素性乾皮症（XP）患者において、神経症状に関連した歯科分野、整形外科分野の合併症に

関する診療ガイドライン作成を目指して調査研究を進めた。平成26年度、全国の大学歯学部、

日本小児総合医療施設協議会に所属する医療機関の歯科・口腔外科を対象とした全国調査を企

画したが、共同研究機関での倫理審査委員会で承認が得られず、調査を実施できなかった。平

成27年度、歯科医療機関を対象とした全国調査のpilot studyとして、家族会の協力を得てアンケ

ート調査を行った。A群XP（XP-A）患者9例（4～29歳）では10歳以上で食事中のむせがみられ、

20歳以上で経管栄養が開始されたが、歯科的問題の発生頻度は低かった。CS患者14例（1～25

歳）では食事中のむせはXP-A患者より少なく、年長でも経口摂取が試みられていた。約2/3で

定期的歯科受診が行われ、う歯や歯列不正も高率にみられたが、唾液減少や口内炎の発生頻度

は低かった。平成28年度、家族会アンケート調査結果を学会発表するとともに、口腔衛生的介

入を行った27歳男性XP-A患者での経験も学会発表し、経口摂取不可に伴い生じた歯列不正の矯

正が嚥下・口腔機能の改善につながることを明らかにした。同時に日本でのXPの整形外科・リ

ハビリテーション医療の実態を把握するため、「色素性乾皮症の整形外科・リハビリテーショ

ン医療の調査研究」を企画・準備し、倫理審査委員会の承認を受けた。 

 

 

Ａ．研究目的 

 色素性乾皮症（xeroderma pigmnetosum：XP）と

コケイン症候群（Cockayne syndrome：CS）は、

DNA 損傷修復機構の遺伝的欠損により皮膚症状

に加えて難治進行性神経障害（XP では特に A 群：

XP-A）が引き起こされる常染色体性劣性疾患で、

研究責任者は都医学研プロジェクトと厚生労働

省研究班で臨床研究を進めてきた。神経障害を合

併した XP・CS 患者では歯科医療、整形外科医療、

全身麻酔に関連した問題を高頻度に合併するが、

詳細は明らかになっていない。XP-A 患者におい

て、神経症状に関連した歯科分野、整形外科分野

の合併症に関する診療ガイドライン作成を目指

して、調査研究を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

【平成 26 年度】： 東京医科歯科大学大学院医歯

学総合研究科高齢者歯科学講座の関係者の指導

を受けて、全国の大学歯学部（27 法人・29 校）

の小児歯科学講座と障害者歯科学講座、日本小児

総合医療施設協議会に所属する 31 小児医療機関

の歯科または口腔外科の診療科長を対象とした

全国調査を企画した。 

【平成 27 年度】： 平成 26 年度に計画した医療

機関を対象とした全国調査は 2014 年 12 月 5 日、

都医学研倫理委員会の承認を得たが、共同研究機

関（東京医科歯科大学）での倫理審査が滞ってし

まったため、pilot study として家族会の協力を得

て、XP-A と CS 患者に関するアンケート調査を実

施した。XP-A に関しては東日本を中心とした患

者家族会「ひまわりの会」（2015 年 4 月）、CS に

関しては「日本コケイン症候群ネットワーク」

（2014 年 11～12 月）を対象に調査を実施した。

研究の趣旨・利点・不利益、個人情報の匿名化、

研究同意の撤回などを説明した後、神経障害、食

事・栄養摂取、歯科・口腔問題に関する情報を収

集し解析した。 

【平成 28 年度】： 歯科・口腔衛生問題に関する

研究成果（家族会調査、症例など）を学会報告す

るとともに、「色素性乾皮症の整形外科・リハビ

リテーション医療の調査研究」を企画・準備を進

めた。 

（倫理面への配慮） 

歯科医療の調査研究に関しては、上記の通り、

2014 年 12 月都医学研の倫理委員会の承認（番号

14-38）を受けた。さらに C.結果（３）記載のご

とく、、今回の家族会の協力を得たアンケート調

査に関しても、「色素性乾皮症の整形外科・リハ
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ビリテーション医療の調査研究」実施主体である

東京北医療センターで倫理審査を申請し、その承

認を受けた（番号 169）。 

 

Ｃ．研究結果 

【平成 26 年度】： 全国の歯科医療機関を対象と

した調査を計画した。最近 5 年間における XP な

らびに CS 患者の歯科医療経験を尋ねる一次調査

（葉書）を発送し、回答（返送葉書）の集計結果

から、XP ならびに CS における歯科医療のニーズ

を推測する。診療経験がありでかつ二次調査への

協力に同意した機関に、XP・CS 別の二次調査用

紙を電子メール添付ファイルで送付、パスワード

認証を施した電子メール添付ファイルを用いて

回答を返信してもらい、回答ファイルを集計し、

XPならびにCS患者の歯科医療の実態を後方視的

に総括し、問題点を抽出する。2014 年 12 月 5 日

都医学研倫理委員会の承認を得た（番号 14-38）。

しかし、共同研究機関（東京医科歯科大学）での

倫理審査委員会では、対象患者が少なく調査の意

義にも疑義が出され、承認を得られなかった。そ

のため、本調査を実施することができなかった。 

【平成 27 年度】１）XP-A 患者 9 例（4～29 歳・

平均 14.3 歳／男 5 名・女 4 名）、CS 患者 14 例（1

～25 歳・同 11.6 歳／男 7 名・女 7 名／4 同胞例）

の情報が集まった。２）XP-A 患者（表 1）では年

齢が長じるにつれ神経障害が重症化し、10 歳以上

で食事中のむせがみられ、20 歳以上で経管栄養が

開始された。歯科受診は定期的ではなく、歯科・

口腔問題の発生頻度も低かった（う歯 2 例、顎関

節脱臼 1 例、歯列不正 1 例）。３）CS 患者（表 2）

では幼少期より神経障害の合併がみられたが、食

事中のむせは XP-A 患者より少なく、年長でも経

口摂取が試みられていた。約 2/3 で定期的な歯科

受診が行われ、う歯や歯列不正も高率にみられた

が、唾液減少や口内炎の発生頻度は低かった。 

【平成 28 年度】： （１）歯科・口腔衛生問題の

患者家族会調査結果（2015 年度成果）を、林が第

58 回日本小児神経学会学術集会（2016 年 6 月 8

日）で「色素性乾皮症とコケイン症候群の歯科的

問題－家族会に対するアンケート調査」として口

演発表した。年齢が長じるにつれ神経障害が重症

化し、10 歳以上で食事中のむせがみられ、20 歳

以上で経管栄養が開始された。歯科受診は定期的

ではなく、歯科・口腔問題の発生頻度も低かった。

（２）口腔衛生的介入を行った 27 歳男性 A 群 XP

（XP-A）患者での経験を、研究協力者（東京医科

歯科大学高齢者歯科学 田村厚子）が第 22 回日本

摂食嚥下リハビリテーション学会（2016 年 9 月

23 日）で「唾液誤嚥をきたす A 群色素性乾皮症

患者に対し歯科矯正的アプローチが有効であっ

た一例」としてポスター発表した。経口摂取不可

に伴い生じた歯列不正(狭窄歯列）矯正による口

腔容積の適正化が唾液嚥下や口腔機能の改善に

つながることを明らかにした（図 1・2）。（３）日

本における色素性乾皮症（XP）の整形外科・リハ

ビリテーション医療の実態を把握するために、

「色素性乾皮症の整形外科・リハビリテーション

医療の調査研究」を企画・準備した。調査対象は、

全国の大学医学部・医科大学の整形外科ならびに

リハビリテーション診療部、日本小児総合医療施

設協議会に所属する小児医療機関の整形外科と

する。最近 5 年間における XP 患者の診療経験を

尋ねる一次調査（葉書）を発送し、回答を集計す

る。次に二次調査では協力可能な関係者から患者

の情報詳細を得る。実施主体の東京北医療センタ

ーで倫理審査を申請し承認を得た。 

 

Ｄ．考察 

家族会に対するアンケート調査では、XP-A で

は食事・栄養摂取の障害、CS では歯科・口腔問

題がそれぞれ目立っていた。今回、時間的な問題

から XP-A 患者の数が少なかったが、今後も「全

国色素性乾皮症（XP）連絡会」の協力を得て、対

象患者数を増やす予定である。これらの調査結果

は、医療機関を対象とした全国調査の参考となる

ものと推定された。一方、定期的に歯科受診を受

けている CS 患者の多くにおいて、かかりつけ歯

科医が近医であり、全国調査対象を、当初計画し

た大学病院、ならびに小児医療センターから拡充

する必要性が示唆された。 

平成 28 年度学会報告を行った XP・CS 患者家

族会調査結果だが、現在、英文論文化を進めてい

る。近年、難治の神経疾患に対して、将来障害さ

れる神経機能を発症前に訓練し温存する「予防的

リハビリテーション（予防リハ）」の考えが提唱

されている。XP 患者においても、歯科・口腔外

科に関する治療・介入例を蓄積し、東京医科歯科

大学歯学部高齢者歯科と協働しながら、嚥下体

操・訓練を創出する。一方、整形外科・リハに関

しても、平成 29 年度以降全国調査を実施すると

ともに、神経症状を呈する XP 患者での整形外科

手術後の状況を症例別に調査する。全国調査と症

例検討のデータを突合せ、東京医科歯科大学整形

外科と協働し、呼吸体操、関節訓練法を創出する。

さらには麻酔医療に関する全国調査の準備を開

始する。 

 

Ｅ．結論 

 家族会を対象としたアンケート調査により、

XP-A では食事・栄養摂取の障害、CS では歯科・

口腔問題がそれぞれ目立っていた。さらに経口摂

取不可に伴い生じた歯列不正の矯正が唾液嚥下

や口腔機能の改善につながることを明らかにさ
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れた。平成 29 年度以降、「色素性乾皮症の整形外

科・リハビリテーション医療」に関する全国調査

を開始する。 
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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 

 無し 
2. 実用新案登録 

 無し 
3.その他 

 無し 

 
表1A．XP-A患者での食事・栄養摂取 

Eating habits

Intake Choking

method Diet during diet GER

4y/M Oral uptake Regular (-) (-)

5y/M Oral uptake Regular (-) (-)

10y/F Oral uptake 1+ (-)

11y/M (-) (-)

14y/F Oral uptake Regular 1+ (-)

17y/M Oral uptake Mixer 1+ (-)

18y/F Oral uptake Minced 1+ (-)

21y/M Tube feeding Pasty 1+ (-)

29y/F Tube feeding Enteral 1+ (-)

nuitrient  
 
表1B．XP-A患者での歯科・口腔問題 

Dental evaluation

Attending Regular Habitual Odonto-

physician visit Caries luxation of jaw parallaxis Others

4y/M Local doctor 1+ (-) (-) (-)

5y/M (-) (-) (-) (-) (-) Baby teeth

10y/F Local doctor 1+ (-) (-) (-)

11y/M Local doctor (-) 1+ (-) (-)

14y/F Local doctor 1+ (-) (-) (-)

17y/M University 1+ (-) (-) (-)

18y/F Visit dentitist 1+ (-) (-) (-)

21y/M Hospital 1+ 1+ (-) (-) Closed difficulty

29y/F Local doctor (-) 1+ 1+  
 
表2A．CS患者での食事・栄養摂取 

Eating habits

Intake Choking Eating

method Diet during diet guidance

1y/M A2 Oral uptake Baby food 1+ (-)

4y/M B2 Oral uptake Regular (-) (-)

5y/M Oral uptake Mixer, Pasty 1+ 1+

8y/F A1 Oral uptake Regular (-) (-)

9y/M Oral uptake Regular (-) (1+)

10y/F Oral uptake (-) (-)

11y/M C2 Oral uptake Regular (-) (-)

13y/M C1 Oral uptake Regular (-) (-)

13y/F D2 Oral uptake Regular (-) (1+)

14y/F B1 Oral uptake Regular, Minced (-) (-)

15y/F Oral uptake Minced 1+ (1+)

16y/F D1 Oral uptake Regular 1+ (-)

19y/F Oral uptake Regular (-) (-)

25y/M Tube feeding Mixer 1+ (-)  
 
表2B．CS患者での歯科・口腔問題 
Dental evaluation

Attending Regular Odonto- Reduced

physician visit Caries parallaxis salivation Stomatitis Others

(-) (-) (-) (-) (-) Rare Advanced dental development

(-) (-) (-) (-) (-) Rare

Local doctor 1+ 1+ 1+ 1+ Rare Intraoral hypersensitibity

Local doctor 1+ 1+ 1+ (-) Occasional Small mouth

Local doctor 1+ (-) 1+ (-) (-) Submucosal cleft palate

Local doctor 1+, cured (-) (-) (-) Conginital deficit of premolar

Local doctor (-) 1+ 1+ (-) (-) Small mouth, Maxillary protraction

Local doctor (-) 2+ 1+ 1+ (-) Small mouth, Opening difficulty

Local doctor 1+ 2+, cured (-) 1+ Rare Opening difficulty

Local doctor 1+ 2+ (-) (-) Rare Conginital deficit of permanent teeth

Local doctor University 1+ 1+ (-) Opening difficulty

Local doctor 1+ 2+, cured 1+ (-) (-) Small mouth, Postnatal deficit

Local doctor 1+ (-) 1+ (-) (-) Small mouth

Hospital 2+, cured 1+ Rare Small mouth, Chewing difficulty  
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図1．マウスピースの印象・装着・調整 

 
 

図2．上顎矯正装置（拡大装置）の印象・装着 

 
 

 


