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研究要旨  
 紫外線性DNA損傷の転写共益修復欠損で発症するコケイン症候群（CS）は極めて稀な遺伝性
光線過敏症であり重篤な神経難病である。CS患児の親の精神的・肉体的負担は多大であると推
測されるが、これまで小児難病患者の親に対してQOLを評価した研究は少ない。 
今回我々は、CS患者家族会の協力を得て10名（8家系）のCS患者（6～27歳）の両親（計15名）
に対して、本邦でも頻用されている健康関連QOL尺度のひとつ、SF-8を用いてQOL状態を検討し
た。 
 その結果、身体的サマリースコア（PCS）、精神的サマリースコア（MCS）がそれぞれ7例/15
例、8例/15例で基準値より低下し、特に患児と過ごす時間が長い母親では父親に比べてPCS、M
CS低下例が多く、またMCS値の低下も著しかった。 
以上から、小児遺伝医療の現場においては患児のみならず患児の親に対してもきめ細かなケ
アが必要であることが示唆された。 
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Ａ．研究目的 
 コケイン症候群（Cockayne syndrome ; CS）は
稀な遺伝性光線過敏症のひとつで患児は著明発育
不全、視力低下、難聴を伴う予後不良の難病であ
る。遮光に加え、障害児であるため、患児の両親
の肉体的、精神的負担はかなりのものであり、QOL
の著しい低下が想定される。ただこれまで難病患
者に対する QOL 調査はあったが、患者の親の QOL
状態を検討した報告はない。今回我々は、CS 患児
の親の QOL 評価を SF-1 を指標に行った。 
 
Ｂ．研究方法 
 CS 患者家族会の協力を得て、CS 患者（6～27 歳）
の両親（計 15 名、父親 7 名、母親 8 名、年齢 30
～50 歳）に対して、本邦でも頻用されている健康
関連 QOL 尺度のひとつ、SF-8 を用いて QOL 状態を
検討した。身体的な QOLは PCS(physical compotent 
summary)-8 で、精神的な QOL は MCS(mental 
component summary)-8 にて評価した。この評価で
は数値が高い方が良い健康状態（高い QOL）である
ことを示す。 
（倫理面への配慮） 
本研究の一部(CS 疑い患者の各種 DNA 修復解析、
新規 CS 患者の遺伝子解析、データ集積、患者情報
解析など)はは大阪医科大学ヒトゲノム・遺伝子解
析研究倫理審査会においてすでに承認されている。
ヒトサンプル、診療情報を用いる場合はその審査
会の基準を遵守し、患者あるいは家族の文書によ
る同意を得た後に施行し、その場合検体はコード
化して連結可能匿名化して取り扱う。個人情報に
は十分配慮し、検体や検査結果、電子カルテ、紙
カルテより得た臨床情報の保管も厳重に行った。
以上、倫理面へは十分な配慮のもの、本研究を推
進した。 
 
Ｃ．研究結果 
1.身体的サマリースコア（PCS）：7/15 例が基準値
より低下（2/15 例は-10%以下）していた。 
2.精神的サマリースコア（MCS）：8/15 例が基準値
より低下（5/15 例は-10％以下）していた。 
3.患児と過ごす時間が長い母親では父親に比べて
PCS、MCS 低下例が多かった（特に MCS 値の低下が
著しい）。 
4.患児を 2 名育てている母親では MCS（PCS）低下
例が多かった。 
5.患児の年齢と QOL 低下の関連はないようである 
6.MCS の著明な低下２例（母親）では「心の健康」
「日常生活機能（精神）」が特に低値であった。 
 
Ｄ．考察 
 CS 患児をもつ両親の QOL は身体面でも精神面で
も低いことが確認できた。この低下は父親より母
親、一人より複数の患児をもつ親で低い傾向がみ

られた。遺伝性疾患患者、難病患者の QOL が低下
することは知られているが、患者の両親も患者同
様に低い QOL 状態を余儀なくされていることが明
らかになった。 
 
 
Ｅ．結論 
 小児遺伝医療の現場においては患児のみならず
患児の親（特に患児と接する時間の長い母親）に
対してもきめ細かなケア（精神的ケア、 
経済支援など）が必要であることが示唆された。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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