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研究要旨  
 色素性乾皮症（xeroderma pigmentosun: XP）は常染色体潜性形式で遺伝する DNA 修復異
常症で、高度の光線過敏を示し、患者の約半数は原因不明の進行性の神経症状を呈する。少
量の日光曝露により、日光露光部に高度の日焼け症状を呈し、やがて色素斑、脱色素斑がで
き、遮光がなされなければ、10 歳になるまでに皮膚がんを高頻度に発症する。XP は希少疾患
であり、日にあたれない、徐々に歩行困難になる、などの症状のため、自ずから外出は制限
されるため、定期的に医療施設を受診できていない患者も多いと思われ、正確な患者数の推
測はできていないのが現状である。そこで、本研究では厚生労働科学研究費補助金（難治性
疾患等政策研究事業）「難治性疾患の継続的な疫学データの収集・解析に関する研究（H29-難
治等(難)-一般-057）と共同して、臨床班と疫学班の共同研究の形で全国疫学調査実施するこ
ととなり、疫学班の石川鎮清研究分担者が担当となり、まずは、XP の本邦における患者数と
臨床像を明らかにすることを目的として、XP の全国疫学調査を進めた。 
これまでにも本研究班で独自に「色素性乾皮症」の疫学調査を行ってきたが、施設に入所し
ている患者については捉えきれていない可能性が以前から指摘されていた。そこで、今回は、
疫学的手法に則って、病床数に応じて定められた抽出率で医療施設を抽出し、サンプリング
を行った。一次調査は、全国の医療機関で小児科、脳神経内科、皮膚科の 3 診療科合同での
全国疫学調査を行った。2484 施設へ XPの患者の有無を調査し 1,659 施設より回答があり回収
率は 66.7％であった。患者有と回答したのは 140 施設（小児科 34施設、脳神経内科 14 施設、
皮膚科 92施設）で、症例数の合計は 374 症例であった。二次調査として患者有の 140 施設に
調査票を送付したが、重複もあり得るため二次調査の調査票回収後に正確な症例数および疾
患の特性について検討できるものと考えている。 

 
連帯協力者 
石川鎮清（自治医科大学地域医療学センター公衆
衛生学部門） 
 
Ａ．研究目的 
 色素性乾皮症（xeroderma pigmentosun: XP）
は常常染色体潜性形式で遺伝する遺伝性光線過
敏症で、日露光部に皮膚がんを高頻度に発症する．
本邦 XP 患者においては半数以上に原因不明の進
行性の神経症状を併発し、難治性で予後不良であ
る。 
 これまでも XP の患者調査を行ってきたが、XP
の初期症状が皮膚の以上であることから主とし
て皮膚科研修施設を対象に実施して来た。しかし、
XP は皮膚科のみならず神経内科や小児科を受診
している可能性、あるいは精神障害者用の施設に
入所している可能性もあるため、本邦における XP
の正確な患者数の推測はできていないのが現状
である。このような現状を踏まえて、本研究では、

疫学研究班と共同して、XP の本邦における患者数
と臨床像を明らかにすることを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
 厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策
研究事業）「難治性疾患の継続的な疫学データの
収集・解析に関する研究（H29-難治等(難)-一般
-057 ）と共同しして全国疫学調査実施することと
なり、臨床班と疫学班の共同研究の形で、XPの全
国疫学調査を進めた。 
 実際には疫学班の研究班分担者石川鎮清と共
同して作業を行った。具体的には「難病の患者数
と臨床疫学像把握のための全国疫学調査マニュ
アル（以下全国疫学調査マニュアル）」に従い施
行し、調査対象は XP と診断された患者および XP
疑いの患者で、一次調査（患者数の把握）と二次
調査（臨床像の把握）の二部から構成された。 
一次調査の対象患者は過去 1 年間の全患者(入

院・外来、新規・再来の総て)を対象とする。調
査項目は、XP 神経皮膚症候群に関する診療科横断
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的な診断体制の確立研究の患者数である。はがき
で対象施設となる医療機関(協力機関)へ送付し、
回収した。 
対象施設は「皮膚科・神経内科・小児科」の 3

科とし、それぞれを、全国病院データをもとに病
床数により層化する。大学病院および 500 床以上
の病院の層は 100%の抽出率、400 床以上 499 床未
満の層は 80%、300 床以上 399 床以下の層は 40%、
200 床以上 299 床以下を 20%、100 病床以上 199 床
以下を 10%、100 床未満を 5%とし、全体で 30%の
抽出率とした。100％の抽出を行う特別階層病院
として皮膚科 18、神経内科 15、小児科 22 病院を
加えた具体的な施設数は、皮膚科が 899 施設、神
経内科が 727 施設、小児科が 858 施設である。全
体として 2,484 施設（全施設数は 8,396）であっ
た。 
一次調査は、調査対象病院の抽出およびはがき

による患者の有無を回答してもらうが、自治医科
大学地域医療学センター公衆衛生学部門で行っ
た。二次調査は、病院および一次調査にて回答し
た各診療科の医師に対して個人票を記載しても
らうが、神戸大学大学院医学系研究科皮膚科学分
野で行った。 
二次調査では、具体的な臨床症状や診断時の所

見などの情報を収集した。具体的な項目は、生年
月日・イニシャル・性別・XP の診断・病型分類・
診断年月日・皮膚所見・神経所見・人工呼吸器使
用の有無・補聴器装着の有無、胃瘻の造設の有無、
日常生活の自立度(生活の状況)・を調査した。生
年月日とイニシャルは、複数の医療機関・診療科
から同一の登録を除外するためのみに使用する
こととした。二次調査票の収集時に、「二次調査
対象番号とカルテ番号との対応表」を同時に送付
し、各協力機関で 3年間の保管を依頼する。 
（倫理面への配慮） 
自治医科大学と神戸大学とで倫理審査の申請

を行い、承認を受けて調査を実施した。承認番号
（自治医科大学：第臨大 18-076、神戸大学：
No.180218） 
 

 

 
 
Ｃ．研究結果 
一次調査は、送付した 2,484 施設のうち、閉め

切りに間に合わなかった施設に 1 度督促を出した
ところ1,659施設より返信があり、回収率は66.8％
であった。回答があった施設うち、患者なし 1,510
施設（91.0％）、患者あり 140 施設（8.4％）、記
載なし 9 施設（0.5％）であった。症例数 1 例が
83 施設で最も多い施設は 70 例であり、症例数の
合計は 374 例であった。 
 二次調査には、患者ありと回答のあった 140 施
設に調査票を送付し、現在回収しているところで
ある。 
 
Ｄ．考察 
今年度は、厚生労働科学研究費補助金（難治性

疾患等政策研究事業）「難治性疾患の継続的な疫
学データの収集・解析に関する研究（H29-難治等
(難)-一般-057 ）と共同しして XP の全国疫学調
査実施した。一次調査の結果を踏まえ、現在二次
調査を行っているところである。 
XP の本邦での頻度は 2.2 万人に 1 人とされて

いる（Hirai Y、2006）。「全国疫学調査マニュ
アル」に従って、人口動態統計から得られた 15
歳から 65 歳までの日本人口 7600 万人と 65 歳以
上 3500 万人の合計 1億 1100 万人にこれらを換算
すると、約 500 人の患者数が推測される。全国疫
学調査の抽出率を 30%、回収率を 70%と仮定する
と、患者報告者数の予測は約 100 人となるが、大
学病院などの専門医のいる医療機関に通院して
いる患者の割合が多いこと、患者がいると予想さ
れる施設を特別階層病院として含めたことから、
374 例という患者数を捉えることができたと考え
る。過去の皮膚科研修施設のみを対象に疫学調査
を行った際には、時期によって多少の差はあるも
のの、概ね 250 名くらいのことが多かったので、 
調査対象を小児科、神経内科にも拡げたことで、
いままで掴むことができなかった患者層のデー
タを得ることが出来たと考えている。 
予測人数より多くなったことについては、今回、
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皮膚科、神経内科、小児科の 3 診療科に調査をし
ており、同一患者が複数の施設から症例ありとの
報告になった可能性がある。二次調査で、回答い
ただいた調査票で重複を除外し正確な症例数を
検討できるものと思われる。 
XP の疾患の特性から、大学病院や大病院など皮

膚科、神経内科、小児科の専門医が担当している
可能性が高く事前の抽出予測より捕捉割合が多
くなった可能性がある。今回、診療を担当してい
ると思われる3つの診療科に対して全国疫学調査
を実施したことで XP の本邦における推計患者数
を求め、二次調査では、男女・年齢・居住地(出生
児・発病時)の分布を明らかにし、発症から初診時、
さらに確定診断までの時間経過を検討できるも
のと期待している。 
 
Ｅ．結論 
今年度、「難病の患者数と臨床疫学像把握のた

めの全国疫学調査マニュアル」に沿って XP の全
国疫学調査を実施した。一次調査の回収率は
66.7％と比較的高かった。現在、二次調査を実施
中である。二次調査の調査票回収後に正確な症例
数および疾患の特性について検討できるものと
期待している。 
 

Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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